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Diagnóstico diferencial
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Diagnóstico Diferencial

• Examen físico y neurológico:

Audición

Peso

Perímetro cefálico

Exámen motor

Malformaciones menores

Tono muscular

Estigmas cutáneos (NF1, esclerosis
tuberosa...)

Macrocefalia >2.5 DS: Síndrome Tumor Hamartoma (PTEN):

Microcefalia (15% niños con TEA): Angelman syndrome, Smith-Lemli-
Opitz syndrome
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Diagnóstico Diferencial

Sordera

Síndorme de Rett (MECP2): niñas con regresión

Síndorme X Frágil: varones (todos), mujeres si 
DI, antecedentes de X fràgil o fallo ovárico
prematuro

Trastorno del Espectro Alcochólico Fetal

Estereotípias primarias

Metabolopatías

Síndrome de Landa Kleffner

Debut 3-6 años (DPM PREVIO NORMAL).

Inicio en forma de agnosia auditiva verbal (= sordera específica
lenguage oral).

Progresivamente dificultades en lenguage expresivo

Cognitivo preservado.

75% crisis epilépticas. EEG alterado.

Las mutaciones de GRIN2A (16p13.2) son la causa

Tratamiento: valproat, clonacepam, levetiracetam.
Corticoteràpia.
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Exploraciones para el diagnóstico diferencial

Audiometría-PEATC

Genética

Electroencefalograma

• Sólo si:

• Historia de episodios de probables crisis

• Visualización de episodio crítico

• Descartar síndrome de Landau-Kleffner
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Exploraciones para evaluar condiciones asociadas

Genética

Electroencefalograma

Neuroimagen

Estudio metabolopatías
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Genética

Heredabilidad del TEA del 80%

“concepto estadístico que describe cuánto de la

variación de un rasgo determinado puede atribuirse a

la variación de factores genéticos, en oposición a la

variación de factores ambientales”
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 Años 80

 Análisis de los cromosomas de las células
de un individuo.

 Permite detectar anomalias en el número y
estructura de los cromosomas

 Ser humano: 46 cromosomes en el núcleo
de la célula, organitzados en 22 pares
autosómicos y 1 par sexual.

 Cariotipo en TEA si antecedente de >2
avortos previos en la pareja (descartar
translocación balanceada).

Cariotipo convencional

Genética
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Array CGH 
(array de hibridación genómica comparada)

 Años 90.

 Número y estructura de los
cromosomas pero mejor resolución
que cariotipo convencional.

 Comparación entre sondas de
fragmentos de DNA “normal” y los
mismos fragmentos del paciente.

 Permite detectar CNV

DNA pacient DNA normal

Extracció i digestió DNA

sondes
DNA en igual 

quantitat

hibridació

deleció duplicació

Genética
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...problema...

• No lo descarta todo!! Fragmentos alterados
no interrogados con las sondas usadas,
enfermedades debidas a mutaciones
puntuales (de un solo nucleótido),
alteraciones en metilación,…

• Un array negativo no indica que la condición
que se evalúa no es de origen genético.

Genética
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Técnicas de secuenciación masiva

Secuenciación 
de EXOMA 
completo

Secuenciación 
de GENOMA 

completo

Genética
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Secuenciación de exoma
completo

• Lectura de la secuencia completa de ADN de
los EXONES del genoma de un paciente. No se
leen intrones.

• Inconveniente: de muchas alteraciones
detectadas NO SABEMOS SIGNIFICADO???

• VOUS... Exoma no Concluyente...

En pacientes con TEA

Exoma si…

Se asocia a DI, epilepsia, rasgos
dismórficos, alta agregación familiar…
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Genética

Hasta 30% de los
casos asociados a causa
genética conocida
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Factores ambientales
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Factores ambientales
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En niños con TEA sin otros signos /
síntomas, muy poco probable encontrar
alteraciones específicas.

Realizar si TEA asociado a:

• DI

• Anomalías en la exploración neurológica

• Crisis epilépticas

• Cefalea

• Estigmas neurocutanéos

Neuroimagen
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Hasta 19% personas con TEA tienen
alteraciones eléctricas sin presentar crisis.
Significado?

No de rutina

Sólo si:

• Historia de probables crisis

• Visualización de episodio crítico

• Descartar síndrome de Landau-
Kleffner

Electroencefalograma
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Estudio metabólico

Estudio básico de primer nivel: 

Si retraso motor en menores de 3 años
Si no se han realizado pruebas metabólicas
en nacimiento
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Si:

Alteración analítica inicial
Epilepsia refractaria
Afectación multisistémica
Acidosis láctica
Vómitos recurrentes
Anemia grave
Alteraciones cutáneas no filiadas
Regresión psicomotora progresiva
Trastornos del movimiento
Microcefalia
Hipotonía
Ataxia
Agresividad
Alteraciones en neuroimagen que 
sugieran enfermedad metabólica

Estudio metabólico
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Esperanza de vida reducida en 
15-20 años

> 70% de la población con autismo presenta

alguna afección médica y/o de salud mental

asociada

Abordaje de comorbilidades

Trastornos  del sueño 50–80%

Alteración sist. Digestivo            45-86%

Alteración sistema motor            ≤79%

Disregulación sistema inmune    ≤38%

Epilepsia                                    8–30%

Tics 14–38%

Problemas visuales                       35%

Problemas alimentación 26%

Problemas auditivos                     18%
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Todo el ciclo vital

Abordaje de comorbilidades
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Entornos dependientes de comunicación 

verbal

Poco adaptados a alteraciones sensoriales 

y a discapacidad intelectual

Logísticas poco flexibles y tiempos de 

espera no controlados

Falta de formación específica

….

Visita médica estresante para paciente, família y profesional

Imposibilidad de llevar a término la visita y/o exploración complementaria

Abordaje de comorbilidades
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Anticipar “situaciones complejas”

“PASAPORTE MÉDICO”

Consejos básicos de trato asistencial
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No poder hablar no 
significa, no tener 

nada que decir

Consejos básicos de trato asistencial
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Qué es la Comunicación Aumentativa y Alternativa?

Medio que utiliza una persona con dificultades
en la comunicación oral para expresarse e
interactuar en cualquier entorno
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Adaptación 

del entorno

Formación 

Profesionales 

+ Guías de 

atención

Estrategias de 

anticipación

Gestiones 

logísticas 

m’adapTU
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1º curso de TEA en el entorno hospitalario

1º curso de TEA en anestesia pediátrica

2º curso de TEA en anestesia pediátrica

Introducción al TEA, urgencias pediátricas

m’adapTU
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m’adapTU
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