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TRASTORNO DEL ESPECTRO AUTISTA Y TRASTORNO ESPECIFICO DEL LENGUAJE
¢,DOS ENTIDADES DIFERENTES O UN CONTINUO DE
MANIFESTACIONES NEUROPSICOLOGICAS?

NEWRA TELLECHEA ROTTA

Universidade Federal do Rio Grande do Sul, Porto Alegre, RS - Brasil

Resumen El estudio de los nifios con retraso en el desarrollo del lenguaje amerita un gran conocimiento del
desarrollo neuroldgico tipico; muchas veces, nifios con retraso del lenguaje pueden presentar difi-
cultades sociales y conductuales y puede ser dificil, en especial en etapas tempranas, diferenciar entre trastorno
del espectro autista (TEA) y trastorno especifico del lenguaje (TEL). Justamente por ello, teniendo en cuenta
que muchas veces comparten sintomas comunes se ha postulado que estos trastornos podrian tener una base
etioldgica comun. En este trabajo analizaré en base a una revisién de la literatura, los aspectos clinicos, los
avances en técnicas de diagnodstico y las investigaciones mas recientes en las areas de los TEA y TEL con el
objeto de aclarar aspectos que hagan a su diagndstico mas preciso. No obstante, a pesar de los importantes
contribuciones en el area de la observacion clinica y de estudios complementarios, quedan todavia muchas
dificultades para poder identificar tempranamente a estos nifos, en especial antes de los dos afios de vida,
momento en que aun no podemos definir mas que si un nifio esta en riesgo de padecer autismo o si tiene solo
un retraso en el desarrollo de su lenguaje con algunas dificultades sociales.
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Abstract  Autism spectrum disorder and specific language disorder are two different entities or a
continuum of neuropsychological manifestations? Follow-up of children with delayed language
development underscores the fact that, in several cases, language difficulties coexist with other symptoms such as
social behavior changes. Autism spectrum disorder (ASD) and language specific disorder (LSD) are developmental
disorders that are defined differently, but have some common language and social behavior characteristics which
impose diagnostic difficulties. For this reason it is believed that they may share not only symptomatic but also
ethiological aspects. With that in mind, we performed a literature search of works that discussed and, with their
results, clarified this issue. Although several studies have allowed clearer and frequent diagnosis of both ASD
and LSD, many cases persist in which the question in this article’s title cannot be clearly answered, especially

in children younger than two years of age.
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Las observaciones de nifos con dificultades del desa-
rrollo del lenguaje, generan un desafio en relacién a las
distintas condiciones clinicas que tienen en comun retraso
en la adquisicién del lenguaje, como un marcador precoz
del trastorno del desarrollo. Cuando la descripcion de las
alteraciones del lenguaje se hace en un grupo especifico
parece ser muy clara la sintomatologia y su expresion
en aquel contexto. Por otro lado, si consideramos si-
tuaciones variadas de trastorno del desarrollo de forma
comparativa, muchas veces no es tan claro el significado
del desorden en del desarrollo que cursan, dado que su
problema de lenguaje puede estar asociado a trastorno
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del espectro autista (TEA) o ser trastorno especifico del
lenguaje (TEL)"S.

TEA y TEL son trastornos del desarrollo que tienen
definiciones distintas pero tienen en comun algunas
caracteristicas de alteraciones del lenguaje y del com-
portamiento social”''. A pesar de todos los avances en el
entendimiento neurobioldgico del TEA, no se ha encontra-
do ningun marcador especifico para el diagnéstico, ni por
estudios neurofisiolégicos, ni por exdmenes de imagen,
ni por estudios genéticos.

Aspectos clinicos y de investigacion

Mientras las escalas de evaluacion son importantes instru-
mentos para definir el diagndstico de TEA, la evaluacion
clinica continua siendo el patrén oro del diagndstico. Por
lo tanto, el autismo es definido en los aspectos compor-
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tamentales como trastornos del desarrollo que surgen en
la infancia y que se caracterizan por importante retraso
en la adquisicion del lenguaje. Por otra parte, los TEA
presentan ademas dificultades en la interaccion social,
intereses restringidos y comportamientos estereotipados
o repetitivos”® 1217,

En el autismo se comprobd una tendencia a mayor
volumen del cerebro en la infancia, debido al aumento
de la substancia blanca. Algunos estudios encontraron
que el cerebro puede también estar aumentado en los
casos de TEL® 101822 | os criterios para el diagndstico de
TEA y para TEL segun el DSMIV-R, estan transcriptos
respectivamente en los Anexos 1y 2.

No hay duda de que los criterios establecidos en 1994
(DSM 1V) son hoy inadecuados, no solo por el tiempo
sino porque mucho se ha progresado en los ultimos afios,
sea en el conocimiento estructural, como en el funcio-
nal, del cerebro de nifios con TEA y en los estudios en
problemas de lenguaje en nifios no autistas?*2® (incluso
el propio DSM IV-R del 2000 ya esta desactualizado).
Los estudios actuales de prevalencia han detectado un
aumento importante de casos'’-?? en relacion a la rara
prevalencia considerada al momento de la descripcion
del autismo por Kanner.

Frazier et al., en 20122 evaluaron el concepto de DSM
V que trae modificaciones en relaciéon al DSM IV-R, com-
pararon con los criterios vigentes para TEA y observaron
que las modificaciones son utiles al aclarar y organizar
mejor el diagnéstico. Para este trabajo fue utilizado un
modelo hibrido para TEA, considerando comunicacion y
interaccion de una parte y comportamientos restringidos
y repetitivos de otra.

Este modelo hibrido comparado con la triada diag-
néstica vigente (trastorno del lenguaje, conductas es-
tereotipadas y compromiso en la integracién social) se
mostré superior, no solo en el diagndstico donde detectd
escores altos en jévenes con autismo o con desordenes
del desarrollo en la muestra de la poblacion, similar a lo
detectado en la hermandad de nifios autistas y en casos
de retraso del lenguaje, con alteraciones de la comuni-
cacion semejantes al autismo?.

Otra investigacion compard los resultados de los cri-
terios de DSM V con DSM |V-R aplicados en 708 nifios
con media de edad de 9.5 anos con dificultades en co-
municacion social; intereses restringidos, comportamiento
repetitivo, estereotipado y uso repetitivo del lenguaje. El
modelo del DSM V fue superior al eliminar del DSM IV- R
los items: juegos imaginativos y uso repetitivo/estereo-
tipado de lenguaje, dejando entonces una diada para el
diagndstico de TEA donde se incluyen solo las dificultades
en la comunicacion social y los intereses restringidos®-3'.

Por el hecho que los nifios con TEA tienen bajo rendi-
miento en los test que utilizan “no palabras”, con la hipé-
tesis de que TEA fuera una comorbilidad de TEL se hizo
una investigacion en 2012, que utilizé 3 grupos de nifios:
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con TEA, con TEL y con desarrollo tipico. El test media la
capacidad de repeticién de las “no palabras”. El resultado
fue que los nifios con TEL tuvieron dificultades diferentes
de los con TEA y éstos presentaron errores semejantes
a los nifios del grupo tipico. Se puede deducir que, por lo
menos en test de repeticion de “no palabras”, TELy TEA
muestran tener dificultades diferentes, con posibilidad de
utilizar diferentes vias perceptivas/expresivas®.

Los criterios para TEA por el DSM V utilizados en el
trabajo estan transcriptos en el Anexo 332.

En 2005, Herbert et al.?° hicieron una pesquisa que
tuvo como objetivo enfocar las asimetrias anatémicas
que pueden ser manifestaciones de especializacién
regional en la organizacién de sistemas donde existen
diferencias funcionales. La intencion fue evaluar si la
organizacion del sistema es interrumpida en uno u otro
y si esta interrupcion puede ser reflejada en patrones
anormales de asimetria de volumen cerebral, con test
que puedan mostrar las posibles diferencias en estas
condiciones clinicas substancialmente diferentes?. Se
hizo un relevamiento morfométrico por resonancia mag-
nética (RM) en cerebro entero, de nifios con TEA de alto
funcionamiento y con TEL; fueron incluidos 46 nifios con
inteligencia normal con 5.7-11.3 afos, 16 con TEA, 15
con TELy 15 controles. Las asimetrias cerebrales fueron
evaluadas en una serie de niveles y las asimetrias, que
fueron enmascaradas cuando se utilizaron unidades
de analisis mayores, se hicieron progresivamente mas
aparentes cuando se utilizé unidades menores. En estos
casos habia diferencias mayores en la corteza de aso-
ciacién superior. No se observé asimetria en los hemis-
ferios cerebrales en TEA o TEL y si en los controles. En
esta pesquisa, TEAy TEL eran mucho mas semejantes
entre si, en los patrones de asimetria en toda la corteza
cerebral en relacion al grupo control. Esta semejanza
sugiere alteraciones sistematicas y relacionadas, y
no alteraciones aleatorias de sistemas neurales. Las
asimetrias observadas incluiran aumento del volumen
cerebral, de la substancia blanca total, sin aumento en
el tamano del cuerpo calloso. Mayor volumen cerebral
ha sido asociado con lateralizacion aumentada. En
muestras parciales de TEL y TEA se encontrd 2 veces
mas asimetrias corticales derechas que izquierdas en
relacion a los controles, y fue mas importante en TEA
que en TEL. Solo en TEL, y no en TEA fue observada
una pérdida pequenfia, pero significativa, de asimetria a
izquierda, en relacion a los controles?'.

Para observar la relacion entre TEA y TEL, los estudios
familiares acostumbran adoptar abordajes comparativos
en las familias con uno de los trastornos y es examinada
para trazos del otro. Este es el primer estudio en que
los dos trastornos tienen que estar presentes en cada
familia, para posibilitar un test mas directo de la hipdtesis
de una etiologia genética comun. Fueron examinadas del
punto de vista comportamiento 51 familias que incluian
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ANEXO 1: Criterios para el diagndstico de TEA por el DSM IV

A. Un total de 6 (0 mas) items de (1), (2) y (3), con por lo menos dos de (1), y uno de (2) y de (3)

(1) Alteracién cualitativa de la interaccion social, manifestada al menos por dos de las siguientes caracteristicas:

(a) importante alteracién del uso de multiples comportamientos no verbales como son contacto ocular, expresion
facial, posturas corporales y gestos reguladores de la interaccion social

(b) incapacidad para desarrollar relaciones con compafieros adecuadas al nivel de desarrollo

(c) ausencia de la tendencia espontanea para compartir con otras personas disfrutes, intereses y objetivos (p. €j.,
no mostrar, traer o sefalar objetos de interés)

(d) falta de reciprocidad social 0 emocional

(2) Alteracién cualitativa de la comunicacion manifestada al menos por dos de las siguientes caracteristicas:

(a) retraso o ausencia total del desarrollo del lenguaje oral (no acompafado de intentos para compensarlo mediante
modos alternativos de comunicacion, tales como gestos o mimica)

(b) en sujetos con un habla adecuada, alteraciéon importante de la capacidad para iniciar o mantener una conver-
sacioén con otros

(c) utilizacién estereotipada y repetitiva del lenguaje o lenguaje idiosincrasico

(d) ausencia de juego realista espontaneo, variado, o de juego imitativo social propio del nivel de desarrollo

(2) Alteracién cualitativa de la comunicacion manifestada al menos por dos de las siguientes caracteristicas:

(a) retraso o ausencia total del desarrollo del lenguaje oral (no acompafado de intentos para compensarlo mediante
modos alternativos de comunicacion, tales como gestos o mimica)

(b) en sujetos con un habla adecuada, alteraciéon importante de la capacidad para iniciar o mantener una conver-
sacioén con otros

(c) utilizacién estereotipada y repetitiva del lenguaje o lenguaje idiosincrasico

(d) ausencia de juego realista espontaneo, variado, o de juego imitativo social propio del nivel de desarrollo

(8) patrones de comportamiento, intereses y actividades restringidos, repetitivos y estereotipados, manifestados
por lo menos mediante una de las siguientes caracteristicas:

a) preocupacion absorbente por uno 0 mas patrones estereotipados y restrictivos de interés que resulta anormal,
sea en su intensidad, sea en su objetivo

b) adhesion aparentemente inflexible a rutinas o rituales especificos, no funcionales

€) manierismos motores estereotipados y repetitivos (p. ej., sacudir o girar las manos o dedos, 0 movimientos
complejos de todo el cuerpo

d) preocupacion persistente por partes de objetos

ANEXO 2: Criterios para el diagndstico de TEL expresivo, por el DSM IV-R

A. Las puntuaciones obtenidas mediante evaluaciones del desarrollo del lenguaje expresivo, normalizadas y admi-
nistradas individualmente, quedan sustancialmente por debajo de las obtenidas mediante evaluaciones normalizadas,
tanto de la capacidad intelectual no verbal como del desarrollo del lenguaje receptivo.

El trastorno puede manifestarse clinicamente a través de unos sintomas que incluyen un vocabulario sumamente
limitado, errores en los tiempos verbales o experimentar dificultades en la memorizacion de palabras o en la produc-
cion de frases de longitud o complejidad propias del nivel evolutivo del sujeto.

ANEXO 3. Criterios del DSM V para trastorno del espectro autista

1 - Desorden autista — Completa los criterios en todos los dominios del algoritmo 3Di (social = 10; comunicacion
> 8; comportamiento repetitivo = 3) y atraso en el desarrollo del lenguaje; o

2 — Sindrome de Asperger: Rellena todos los criterios 3Di, sin atraso en el desarrollo del lenguaje; o

3 - Trastorno invasivo del desarrollo no especificado - de otra manera. Rellena todos los criterios en 3Di.

Cuando cualquiera de estos 3 esta presente se hace el diagndstico de TEA.

4 - Casi autismo cuando tiene no mas que un punto de corte abajo en cualquier dominio 3Di, ademas de sintomas
autistas antes de los 3 afos de edad,

5 - Espectro ambiental- Déficit grave en por lo menos 1 de los dominios 3Di (severo, definido como social = 8;co-
municaciéon = 7; comportamientos repetitivos y estereotipados = 3); o déficit moderado en por lo menos 2 dominios
(moderado, definido como social =4; comunicacion =3; comportamientos repetitivos y estereotipados =2); o déficit
minimo en todos los 3 dominios (minimo, definido como social =3;comunicaciéon = 2; comportamientos repetitivos
y estereotipados = 1.
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por lo menos una persona con TEA y por lo menos una
persona con TEL (sin TEA). Miembros de estas familias
fueran testados con 22 medidas con patron de calidad,
de lenguaje e inteligencia. Dado que estas familias
incluyen exposicion a ambientes distintos, se calculd
la heredabilidad, y no solamente la familiaridad, para
cada medida, en dos aspectos: analisis basal de here-
dabilidad, y estimativa de la misma después de sacar
los individuos con TEA.

Al retirar los individuos con TEA del anélisis, se
observé aumento significativo de la heredabilidad en 4
medidas supra linguisticas (que incluyeron juzgamien-
to pragmatico) y en un score compuesto de lenguaje,
pero no en otras medidas, indicando efectos genéticos
diferenciales que son unicos al TEA. La conclusion fue
que, a pesar que los datos sugirieren factores de riesgo
comunes para TEL y TEA, existen efectos que son unicos
para TEA, posiblemente causados por interacciones no
aditivas entre locus genéticos que dividen factores de
riesgo?.

Para estudiar el riesgo de repeticion familiar, se exa-
mind familias con 59 nifios con historia de TEL y 100 con-
troles. Fueron estudiadas sus relaciones con prevalencia
de los problemas de lenguaje verbal, escrito, atencion,
desempefio escolar y comunicacion social, trastorno de
déficit de atencion (TDAH), TEA, sindrome de Asperger,
dislexia, retardo mental, tartamudez y fisura palatina. La
prevalencia fue significativamente mas alta en problemas
de lenguaje y comunicacion social y el riesgo fue 6 veces
mayor (85%) en ninos con TEL y (13%) en grupo control.
No se observd prevalencia significativa en TEL, sindrome
de Asperger, TDAH en el grupo control. Es posible que
junto a los problemas de lenguaje, de alfabetizacion y de
comunicacion social, se pueda observar también sintomas
de TDAHZ,

Es claro que TEA y TEL son desdérdenes del desa-
rrollo, que tienen definiciones distintas pero que tienen
en comun algunas caracteristicas de alteraciones del
lenguaje y de comportamiento social. Herbert y col.?
trabajaron con nifios con diagnostico de TEL y com-
pararon a autistas con Cl no-verbal similares, usando
ADOS y ADI-R. En el grupo TEL, 41% cumplieron con
el criterio minimo para TEA, sea en el dominio social o
de comunicacion. Por otro lado, no se detectaron rela-
ciones entre los déficits de lenguaje de los niflos con
TEL y sus escores en el ADOS y ADI-R. Los resultados
coinciden en la posibilidad de superposicion entre los
déficits sociales y de comunicacion entre TEAy TEL, lo
que significa que los dos trastornos pueden dividir los
mismos factores etioldgicos, o sea que pertenecen a un
mismo continuum de anormalidades?*. El diagndstico
solo puede ser hecho si el cuadro clinico estd completo.
Solamente 3 nifios de la pesquisa con TEL presentaron
criterios diagndsticos para TEA. Por otro lado, como
grupo, los nifios presentaron déficits multiples en el area

13

de comportamiento social, o que enfatiza la importancia
de intervenciones dirigidas para los aspectos no verbales
del lenguaje. La ocurrencia de sintomas de tipo autista en
nifos con TEL o de TEL en nifios con TEA, puede indicar
la necesidad de diferentes intervenciones sugiriendo
pronésticos diferentes. La superposicion observada en
este trabajo no puede ser el Unico criterio por el cual se
indiquen las intervenciones®.

Las pesquisas en neuroanatomia, electrofisiologia,
neuroquimica y neurogenética, junto a la posibilidad
de técnicas de diagndstico méas precisas, a través de
mejores indicadores clinicos, a partir de la utilizacion
del DSM V, asociados a escalas neuropsicolégicas mas
especificas, seguramente seran de gran auxilio para el
desarrollo de posibilidades diagndsticas mas precoces y
mas efectivas?®-%.

Si bien diversos estudios han permitido diagnésticos
claros y cada vez mas frecuentes, tanto de TEA como
de TEL, restan todavia muchos casos para que la pre-
gunta del titulo de este articulo puede ser contestada
con claridad, principalmente en nifios de hasta dos afos
de edad®,

En el Anexo 1 intentamos resumir nuestra manera
de entender las posibles diferencias que dejan claros
los diagndésticos, tanto como la posibilidad de que sean
situaciones contiguas desde el punto de vista anatémico,
fisioldgico, genético, ambiental y principalmente en el
desarrollo del comportamiento social del nifio asociado al
retraso del lenguaje®“'. En este trabajo hemos intentado
que quede claro que el diagndstico precoz es todavia un
gran desafio y que el nimero de nifios con diagnéstico
de trastornos del desarrollo es creciente y cada vez mas
frecuente.

Por otra parte, cuanto mas precoz sea el diagndstico,
mas temprano se inicia la terapia, que tiene indicacion
para cada caso en especial, considerando los sintomas
mas importantes en cada nifio y en cada momento del
desarrollo. Sabemos que en los primeros afios de vida la
plasticidad cerebral es mayor y no se puede en muchos
casos esperar poder incluirlos en un cuadro especifico
para iniciar el tratamiento.

Conflicto de intereses: Ninguno para declarar.
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