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Resumen Los estudios longitudinales prospectivos realizados con hermanos de nifnos con tras-
tornos del espectro de autismo (TEA) estan revolucionando nuestro saber sobre los TEA, al
ofrecernos la posibilidad de conocer en detalle como es su desarrollo desde el nacimiento. En
este trabajo resumimos los sintomas de los TEA en sus dos primeros aios de vida partiendo de
la revision sistematica de los estudios longitudinales prospectivos con nifios con TEA publicados
hasta la fecha, la cual se completara con los datos de estudios realizados con metodologias
retrospectivas. Describiremos los sintomas que caracterizan a los nifos con TEA desde el naci-
miento hasta los dos afios, comentando por separado los sintomas en el primer y segundo ano de
vida y analizaremos también los cursos evolutivos del trastorno. Destacaremos aquellos que nos
permiten diferenciarlos de otros trastornos del desarrollo. Los TEA se definen por una constela-
cion de sintomas que pueden variar en cada individuo. A los 6 meses no encontramos diferencias
entre ninos con TEA y nifos con desarrollo tipico. Las primeras dificultades especificas se obser-
van al final del primer afo e implican una disminucion del interés por los estimulos sociales.
A partir del ano van emergiendo otras dificultades sociales, comunicativas, simbdlicas y, en
algunos casos, también conductas e intereses repetitivos y estereotipados asi como intereses
sensoriales atipicos. En el segundo afo de vida son especialmente marcadas limitaciones de los
nifnos con TEA para compartir intereses. Concluiremos la revision discutiendo algunas implica-
ciones de los datos aportados por los estudios prospectivos para los modelos explicativos del
autismo.
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The symptoms of autism spectrum disorders in the first two years of life: a review
of longitudinal prospective studies

Abstract The prospective longitudinal studies of infant siblings of children with Autism Spec-
trum Disorders (ASD) are revolutionising our understanding of the disorder, offering us the
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opportunity to examine its development in detail from birth. In this paper we will present a
detailed summary of the early symptoms that characterise children with autism from birth to
two years of age. The description of the symptoms description will be based on the data from
longitudinal prospective studies of children with ASD published to date. The review will con-
clude with research employing retrospective methodologies. We will discuss the ASD symptoms
reviewing those in the first and second year separately, as well as the onset patterns of the
disorder. We will highlight those symptoms that allow us to differentiate ASD from other deve-
lopmental disabilities. ASD are defined by a constellation of symptoms. Studies did not find
any differences between ASD and typical development at 6 months of age. The data show that
the earliest specific manifestations of ASD are not seen until the end of the first year of life
and involve a decreased interest in social stimuli. Other social, communicative, symbolic and in
some cases, repetitive and stereotyped interests and behaviours gradually appear in the second
year of life, as well as atypical sensorial behaviours. In the second year of life the difficulties in
sharing interests with others are noticeable. We will conclude by commenting on the relevance
of the data reviewed for the theoretical models explaining autism.

© 2011 Asociacion Espafola de Pediatria. Published by Elsevier Espaia, S.L. All rights reserved.

Introduccion

Desde su definicion, se considera que el autismo aparece en
etapas muy tempranas del desarrollo’; sin embargo, sabe-
mos muy poco sobre cuales son sus primeros sintomas y como
aparecen. Este hecho queda claramente de manifiesto en el
limitado tratamiento que los actuales manuales diagnosticos
(DSM-IV-TR y CIE-10) ofrecen de los sintomas del trastorno
en nifos pequenos. Conocer el desarrollo temprano de los
trastornos del espectro de autismo (TEA) es fundamental
para disenar herramientas que ayuden a detectarlo y diag-
nosticarlo pronto, asi como para poder comprender cual es
la alteracion que lo produce.

Puesto que no existen marcadores bioldgicos, el diag-
nostico del TEA se basa en un conjunto de sintomas que
no son evidentes hasta el segundo o tercer afio de vidaZ.
Por esta razon, principalmente se han utilizado métodos
retrospectivos para estudiar su sintomatologia temprana.
Los primeros estudios comparativos fueron hechos con cues-
tionarios y entrevistas a padres®. Estos métodos son sencillos
y permiten obtener mucha informacion, pero tienen serias
limitaciones, principalmente por los sesgos de la memo-
ria (olvido y reconstruccion) y la capacidad de observacion
de las familias, que no suelen fijarse en lo que su hijo no
lograba hacer. Otro método muy utilizado ha sido el ana-
lisis retrospectivo de grabaciones familiares. Su principal
ventaja es que ofrece la posibilidad de observar de forma
directa la conducta de las personas con TEA en contextos
naturales. El precio que se debe pagar es que no permite
controlar el contenido de las grabaciones, su calidad o su
representatividad®.

Desde finales de los afios noventa asistimos a una revo-
lucion, ya que se comenzaron a publicar estudios en los
que se evaluaba de forma directa a nifios con TEA meno-
res de 2 anos. Los primeros trabajos derivan de estudiar
las capacidades de nifios con TEA detectados con la ayuda
de herramientas de cribado especificas de autismo apli-
cadas a los 18 meses®®. Ya en el siglo xxi, otros equipos
han seguido una variacion de esta estrategia: estudiar pros-
pectivamente el desarrollo de poblacion de riesgo alto

detectada a edades mas tempranas (a partir de los 9 meses)
mediante el uso de herramientas de vigilancia®'°. La difu-
sion del conocimiento sobre los TEA entre los profesionales
de atencion primaria y las familias también ha facilitado
su estudio en edades tempranas, ya que cada vez es mas
comun el que algunas familias acudan a centros especiali-
zados de diagndstico cuando sus hijos ain no han cumplido
2 afios*!",

Estos trabajos representan logros fundamentales en el
estudio temprano de los TEA, pero la verdadera revolu-
cion la han protagonizado las investigaciones longitudinales
prospectivas con poblacion de riesgo alto constituida por
hermanos de personas con TEA'. Dado el altisimo indice de
recurrencia del autismo, varios grupos estan estudiando el
desarrollo de hermanos de personas con autismo desde los
primeros meses de vida para, a posteriori, una vez conocido
el diagnostico de TEA, estudiar la informacion ya recogida.
El principal problema de esta metodologia es que encon-
trar un grupo de nihos con TEA lo bastante amplio como
para poder realizar estudios de comparacion requiere eva-
luar a un numero muy alto de hermanos, lo que supone
mucho tiempo y un gran coste econémico. Otro importante
problema es encontrar grupos de comparacion con discapa-
cidad, pero sin autismo.

Objetivo

La presente revision tiene como objetivo sintetizar los
hallazgos sobre los primeros sintomas del autismo deriva-
dos de los estudios longitudinales prospectivos con ninos
con riesgo genético de TEA, publicados hasta la fecha. Para
realizar el trabajo se introdujeron en las bases de datos
bibliograficas PsycIinfo y PubMed las palabras clave autism
y longitudinal prospective, e infant sibs. Tras revisar los 67
articulos encontrados se seleccionaron Unicamente aquellos
que incluian trabajos de comparacion de grupos de nifnos
con diagndstico de autismo menores de 2 afos (14 estu-
dios en total), excluidas las investigaciones sobre hermanos
de niflos con TEA sin alteraciones o con afectacion leve
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