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Des que I'any 1943 Leo Kanner va descriure infants amb caracteristiques cliniques peculiars que
presentaven alteracions en tres dimensions de la conducta (sociabilitat, comunicacio, i conductes
i interessos repetitius), I'esséncia del que és clinicament rellevant en I'autisme nuclear s’"ha mantin-
gut fins a I'actualitat. Es a dir, d’infants que en alguns casos no mostren interés per altres nens i
nenes, o infants que mostren sociabilitat pero sense reciprocitat, cosa que es manifesta en proble-
mes amb el joc de grup, en la manca d’amics i amb la freqUent abséncia de joc simbolic. A més,
presenten un retard en I'aparicié del llenguatge que no és compensat amb gestos per fer-se enten-
dre (el 50% no desenvoluparan el llenguatge), i que quan apareix generalment és ecolalic, amb
limitacions gramaticals, amb abséncia de reciprocitat i alteracions en la pragmatica de la comuni-
cacio. El seu joc és caracteristicament repetitiu, moltes vegades va acompanyat d'estereotipies motores
de mans i cos, d’hipersensibilitats sensorials visuals, auditives o gustatives i d’una intolerancia al
canvi en les rutines o en I'ambient. El comencament de la simptomatologia té lloc en una edat
primerenca, abans dels tres anys, per la qual cosa el curs cronic, la severitat de la clinica, I'associa-
cié amb retard mental (75%) o amb epilépsia (25%), fan que I'autisme sigui el trastorn psiquiatric
infantil més sever, ja que incapacita no tan sols I'infant i futur adult, sin6 també la seva familia.

Tanmateix, en els darrers anys s’ha produit un gir en la conceptualitzacié de I'autisme amb la inclu-
si6 de la categoria diagnostica «trastorns generalitzats del desenvolupament», que a més d’incloure
en el seu ventall I'autisme nuclear com I’entitat clinica més greu, també abraca altres trastorns menys
severs, presumiblement relacionats amb |'autisme nuclear, que, tot i que presenten diferéncies clares,
també tenen |'essencia de les seves alteracions cliniques en les tres dimensions esmentades més
amunt. Es el cas de la sindrome d'Asperger, que es diferencia de I'autisme nuclear en el fet que
presenta una aparicié del llenguatge parlat i una capacitat intel-lectual dins la normalitat (tot i
que 1/3 part dels infants autistes tenen una capacitat visuoespacial dins la normalitat), general-
ment amb més bona capacitat verbal que visuoespacial, tot i que amb limitacions severes en I'Us
del llenguatge, la comunicacié no verbal i la sociabilitat. S6n fascinants i clinicament significatius
els interessos especials d'aquests infants en temes cientifics (com ara I'astronomia, el calcul, els invents)
o artistics (com ara la musica, el dibuix, etc.), perdo malgrat la gran intensitat i el domini que tenen
sobre la seva vida, solen mancar d'un component social i practic que els permeti utilitzar-los de
manera adaptativa. Unes altres dues entitats incloses en aquest ventall, qualitativament semblants
a l'autisme nuclear, soén I'autisme atipic, que no compleix tots els criteris diagnostics o en I'edat
d'aparicio dels simptomes, i els trastorns generalitzats del desenvolupament no especificats, que
poden presentar menor severitat o major atipicitat.

El moviment des d’'una conceptualitzacié categorica de I'autisme fins a una dimensié relacionada
amb I'existéncia de presentacions cliniques amb una menor severitat comporta un canvi de preva-
lenca, ja que si considerem exclusivament I'autisme nuclear, aquest continua essent un trastorn
molt greu pero poc prevalent (1/2.000), pero si, a més, incloem les entitats cliniques menys greus
relacionades amb I'autisme, aleshores la prevalenca és d'1/500. Aquesta ampliacié en el concepte
d'autisme no ha estat del tot acompanyada d'una formacié millor dels professionals que hauran
d'identificar i diagnosticar aquests trastorns, cosa que implica que els pares dels infants afectats
d’autisme, sobretot dels que tenen una capacitat no verbal normal, de la sindrome d'Asperger, de
I'autisme atipic, etc., han de continuar per un periple de desorientacioé entre professionals de la
salut publica i privada sense obtenir moltes vegades un diagnostic encertat ni una ajuda especi-
fica per als problemes dels seus fills.

Tradicionalment, fins i tot en els casos greus de I'autisme nuclear, els professionals han retardat la
identificacio i el diagnostic fins a estar-ne totalment segurs, per evitar el possible disgust que una
noticia d'aquest tipus representa per a les families, i basats en I'abseéncia de tractaments amb eficacia
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demostrada que justifiquessin la possibilitat d'una equivocacié diagnostica. Actualment disposem
de prou evidencies per afirmar que aquest retard en la identificacio, el diagndstic i el comenca-
ment del tractament adequat no esta justificat i podria limitar una evolucié més positiva d’aquests
infants. Es a dir, hi ha prou estudis que demostren que els programes intensius de base conduc-
tual, generalitzats, en els quals s’entrena pares i professors a aplicar les mateixes técniques, de
comengament precog, tan aviat com s’identifiquen els primers simptomes d’autisme, van acom-
panyats d'una millora significativa de I'evolucié del llenguatge, de la simptomatologia autista i,
fins i tot, de la capacitat intel-lectual.

Es sabut que fins i tot en paisos amb una llarga tradicié de serveis especialitzats de I'autisme, els
pares dels infants afectats han d’esperar una mitjana de quatre anys per rebre un diagnodstic un
cop han consultat un professional sobre els problemes del seu fill, que al 30% dels pares se’ls reco-
mana que no s’amoinin i que només el 10% reben un diagnostic encertat en la primera consulta
professional. En el cas de la sindrome d’Asperger, malgrat que la majoria dels pares es preocu-
pen pels simptomes dels seus fills abans dels cinc anys, el 77% reben el diagnostic després dels
quinze anys. La satisfaccié d’aquests pares amb els serveis médics estava directament relacionada
amb el temps d’espera per rebre un diagnostic i comencgar un tractament adequat.

Malauradament no hi ha tests de deteccié dels trastorns en |'espectre autista que hagin demostrat
una bona validesa i especificitat, per la qual cosa I'observacié de I'infant, la consideracié de les preo-
cupacions descrites pels pares i I'entrevista clinica, continuen tenint una importancia extrema. El
paper del metge pediatre i dels professionals de la infermeria pediatrica és vital en la identifica-
Ci6. La deteccio de I'autisme hauria d'estar intimament lligada a la identificacio, ja sigui clinica o
mitjancant instruments estandarditzats, de qualsevol retard en el desenvolupament. Els infants que
als dotze mesos no produeixen vocalitzacions ni gestos (saludar, assenyalar, etc.), que als setze mesos
no han produit cap paraula espontania o que als dos anys no han combinat al menys dues parau-
les juntes, o no han generat algun joc simbolic i persisteixen en un joc repetitiu, o que per a aquesta
edat presenten problemes en I'atencié compartida, en el sentit de seguir la mirada o els gestos
d'un adult per compartir una experiéncia, o que persistentment no responen quan se’ls parla o
se'ls crida pel seu nom, o que comunament eviten el contacte ocular, o presenten reaccions extre-
mes davant canvis en les seves rutines, haurien de ser enviats a serveis especialitzats amb experiencia
en el diagnostic de I'autisme que incloguin psiquiatres, psicolegs infantils i juvenils i neuropedia-
tres. Instruments com el CHAT (checklist for autism in toodlers), breu en I'aplicacio i que inclou items
obtinguts a partir de I'observacié de I'infant i altres obtinguts mitjancant preguntes a la mare, han
demostrat tenir bona especificitat quan els infants als divuit mesos fallen tres items: I'infant no utilitza
el joc simbolic, no assenyala per compartir un interes o no presenta atencié compartida. No obstant
aixo, li manca una bona sensibilitat en els casos menys severs, és a dir, els de I'autisme nuclear amb
capacitat intel-lectual dins la normalitat, de la sindrome d’Asperger o de I'autisme atipic, en els
quals la produccié del llenguatge pot estar dins la normalitat o lleugerament retardat.

Tal com passa en la majoria de trastorns psiquiatrics, no se sap del cert quina és I'etiologia de
I'autisme. Comunament s’accepta que és un trastorn del neurodesenvolupament, de curs cronic
i que presenta una base cognitiva que explicaria els simptomes o si més no una part. Si que se
sap, pero, que llevat d'aproximadament el 10% dels casos que estan associats a una causa medica
coneguda (alteracions cromosomiques, fragil X, neurofibromatosi, tuberoesclerosi, etc.), I'altre
90%, o autisme idiopatic, té una important base genética. S’han fet estudis de families i estudis
de bessons amb una diferéncia en la concordanca per a I'autisme i trastorns relacionats d'un 90%
per a monozigotics i del 10% per a dizigotics, indiquen que la vulnerabilitat de patir autisme en
el 90% és de causa genetica. Caracteristicament, els pares o generacions anteriors dels infants
amb autisme nuclear no estan afectats, ja que els individus amb autisme molt rarament es casen
i en una determinada generacié podria ser que una determinada combinacié poligénica condi-
cionés que un fill neixi afectat de I'autisme. Els seus germans, tanmateix, tindran entre el 75 i el
100% vegades més possibilitats d’estar afectats també amb un autisme nuclear (2% de preva-
lenca en germans d’infants autistes) i entre el 3 i el 6% tindran uns altres trastorns autistes menys
greus (sindrome d'Asperger, autisme atipic, etc.). En el cas de la sindrome d’Asperger, al voltant
del 40% dels casos un pare o mare també té el trastorn. Es a dir, quan es considera la identifica-
ci6 precoc del trastorn, una poblacié que exigeix una particular vigilancia acurada sén els germans
dels infants amb trastorns en |'espectre autista, que davant qualsevol alteracié sospitosa en el
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seu desenvolupament haurien de ser derivats per fer-los una avaluacié especialitzada. Hi ha fami-
lies amb dos, tres o més fills afectats d’autisme; alguns, en el seu dia, van ser equivocadament
informats que no tenien el menor risc genétic de tenir un altre fill amb el mateix trastorn. Aquesta
és la pregunta que comunament es plantegen els pares un cop es fa el diagnostic, ja que molts
pares son en edat fértil, no han completat les seves families i desitjarien tenir més fills. El moment
de fer el diagnostic, malgrat I'experiéncia clinica dels professionals, moltes vegades provoca reac-
cions d'agressivitat, de negacio per part dels pares, especialment quan els serveis especialitzats
medicopsicologics o educacionals son inexistents o escassos. La informacié sobre el risc genetic
sempre és un tema delicat, que en abséncia de recursos que incloguin genetistes clinics recaura
sobre el professional que veu a la familia; aquest professional hauria d’'informar amb exactitud
sobre el que sabem respecte del risc en germans d’infants amb autisme. En I'actualitat i amb la
suficient evidéncia que tenim, de cap manera esta justificat buscar causes de base emocional o
causes basades en estils parentals per explicar la simptomatologia autista.

Hi ha molts altres factors no genétics o factors ambientals (infeccions no especifiques o proces-
sos mediats immunologicament) que s’han relacionat etiologicament amb I'autisme, ja que podrien
afavorir I'expressio fenotipica de I'autisme o trastorns relacionats, pero fins al moment ho hi ha
una evidéncia clara sobre cap d’ells. Els multiples tests médics (anticossos celiacs; tests d'al-lérgia,
especialment al-lergies a aliments amb gluten, caseina, candida...; tests immunoldgics o neuro-
quimics; nivells de vitamines; estudis de permeabilitat intestinal; tests mitocondrials, etc.) no s’hau-
rien de fer de manera rutinaria, tret dels casos en qué hi hagi prou evidéncia clinica que els justi-
fiqui. Per contra, de manera protocol-laria caldria fer un examen d’audicié sempre que hi hagi
un retard en el comencament de la parla, tests genétics (cariotip i analisi de I’ADN per a fragil X)
en casos de retard mental o caracteristiques dismorfiques de I'infant, i nivells de plom quan hi
hagi pica o estereotipies orals persistents. En el 25% dels casos I'autisme coexistira amb epilép-
sia, que caracteristicament té dos pics d'incidencia, un en els primers anys de vida i un altre en
I’adolescencia o en la primera etapa de I'edat adulta, per la qual cosa estara justificat fer un EEG
amb deprivacié del son sempre que se sospiti un ictus clinic o subclinic o quan hi hagi una regres-
si6 en qualsevol aspecte del desenvolupament de I'infant o de I'adolescent. Tampoc no hi ha eviden-
cia que alteracions cerebrals estructurals especifiques estiguin relacionades amb I'autisme, tot i
que si que s'ha trobat I'existéncia d'un increment del diametre cranial i de megacefalia que sembla
apareixer després del naixement i de la qual es desconeix el significat; és per aixo que fins i tot
en aquest cas no estaria justificat fer de manera rutinaria estudis de neuroimatge estructural o
funcionals si no hi ha signes neurologics que en justifiquin la indicacio.

Un cop s’ha fet un diagnostic i s'han avaluat tant la simptomatologia com les capacitats cogniti-
ves de I'infant, amb I'objectiu de conéixer-ne no tan sols els déficits sind també les habilitats posi-
tives, el nivell adaptatiu funcional i aspectes de I’'entorn familiar, educacional i social, s’haura de
planificar un tractament. L'autisme és un trastorn cronic i I'infant necessitara els serveis medics,
educacionals i socials al llarg de la seva vida, adaptats a les necessitats de I’'edat i I'entorn. Hi ha
prou evidéncia que els programes estructurats de base conductual que comencen abans dels quatre
anys, basats en hores d’estimulacié setmanal mitjancant ensenyament i entrenament a pares i
professors, de manera que es pugui generalitzar el que I'infant apren a diferents situacions, van
acompanyats d’una millora notable en el ritme de desenvolupament social, comunicatiu i cogni-
tiu. En canvi, els programes de tractament no estructurats en qué es pretén que l'infant apren-
gui mitjancant el joc lliure o mitjancat la relacié emocional amb un terapeuta no han demostrat
ser efectius. L'infant amb autisme generalment no apren espontaniament, per aixo el seu ambient
s'ha d'adaptar a la seva manca d’'interés per I'entorn i als seus déficits cognitius mitjancant I'Us
de reforcos socials i materials, mitjancant I’extincié de conductes no desitjades i mitjancant I'adap-
tacié de les seves bones habilitats com a respostes alternatives. Les seves habilitats visuoespacials
s'han d'utilitzar mitjancant suports visuals en I'aprenentatge, i també amb pistes visuals al seu
voltant que li facin estructurar i prevenir el seu ambient. Se li han d’ensenyar els aspectes comu-
nicatius, socials, de joc simbolic i dels seus interessos que I'infant no produeix i que mitjancant la
intensitat, la repeticié i la generalitzacié quedaran permanentment establerts.

L'infant amb autisme, com qualsevol altre infant, passa la major part del seu temps a I'escola, de
manera que per aconseguir una generalitzacié i intensitat, el tractament s’haura de plantejar predo-
minantment en |I'ambit escolar. Aixo representa un repte per a les institucions educacionals, que

Pediatria Catalana Any 2001 Volum 61 267



Hervas A

hauran de recollir les preocupacions i la desorientacié dels docents que treballen diariament amb
aquests infants mitjancant el desenvolupament de programes escolars especifics adaptats indivi-
dualment als infants autistes. La majoria d'infants amb autisme nuclear de capacitat intel-lectual
normal, amb sindrome d’Asperger o amb autisme atipic s’eduquen en escoles ordinaries i plan-
tegen problemes de comportament i aprenentatge a uns professors que han d’educar a molts
altres infants a la seva classe. Un increment de recursos educacionals i I'orientacio, ajuda de profes-
sionals especialitzats als mestres amb I'objectiu que coneguin les dificultats de I'infant en I'es-
pectre autista i com ajudar-los millor en I'aprenentatge escolar i I'adaptacié social escolar prevé
consequencies comunes entre aquests infants de rebuig, victimitzacié i greu fracas escolar. La majoria
d'infants amb autisme associat a retard mental requereixen escoles especials, i és desitjable que
estiguin integrades en un ambient entre infants sans, i que disposin de professors d'educacié espe-
cial entrenats en els déficits autistes. Hi ha programes educacionals fets en altres paisos, com ara
el meétode TEACCH, que han demostrat ser eficacos en les millores dels infants amb autisme.

Els pares dels infants amb autisme necessiten suport médic, social i economic per ajudar-los amb
les enormes dificultats a qué s’han d’enfrontar diariament amb la greu malaltia dels seus fills.
Programes socials d'activitats extraescolars, de colonies i fins i tot espais residencials durant periodes
de vacances familiars per als que pateixen retard mental greu, facilitaran la continuitat de la cura
dels seus pares. Les associacions de familiars infants amb autisme han demostrat que duen a terme
una important tasca d'ajuda mutua, sobretot en els casos de pares d'infants acabats de diagnosticar,
ja que poden rebre el suport d'altres pares que han passat per les mateixes dificultats.

La programacié individual de I'infant comporta que quan creixi s'ha de derivar a serveis medics
i socials per a adults, cosa que implica la creacié de serveis de formacié professional i d’integra-
Ci6 laboral, com també residencies per als que no puguin viure independentment.

L'autisme, malgrat que és el trastorn psiquiatric infantil més sever, s'ha quedat ressagat en el desen-
volupament de recursos, de tal manera que els serveis medics, psicoldgics, educacionals o socials
que incloguin professionals especialitzats son escassos, per no dir inexistents, dins la xarxa publica.
La generaci6 de recursos que tant aquest infants-adults com les seves families es mereixen exigira
la col-laboracié interdisciplinaria des de diferents geréncies per al desenvolupament de progra-
mes especifics que incloguin la formacié de professionals capacitats en el diagnostic, el tracta-
ment i I'educacié d’aquests infants.
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