DIAGNOSTICO INICIAL DEL
TRASTORNO DEL ESPECTRO AUTISTA

EN UN HOSPITAL COMARCAL

Eduardo Ramos Elbal, José Antonio GOmez Sanchez, José Belén Murcia Liarte, Marina Pertusa Guillén,
Raquel Sanchez Garcia, Isabel Maria Valcarcel Diaz, Francisco Fernando Sanchez Flores, Miguel Guitart

Martinez

ﬁ 6 8Comgue AP
PALMA DE MALLORCA

mauw 2,334 o poe do 2002 ,ﬁ’ \



INTRODUCCION

* EI TEA es un trastorno del neurodesarrollo caracterizado por deficiencias persistentes en la
comunicacion y en la interaccion social asi como patrones repetitivos y restrictivos de
comportamiento, intereses o actividades.

* Prevalencia 1%
* Ratio nino:nina 4:1
* Asociado frecuentemente a discapacidad intelectual y otros trastornos psiquiatricos

* Objetivo: analizar el manejo de estos pacientes en nuestro centro para identificar

oportunidades de mejora.
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INTRODUCCION

PROTOCOLO DE COORDINACION
DE LAS ACTUACIONES
EDUCATIVAS Y SANITARIAS
PARA LA DETECCION

E INTERVENCION TEMPRANA
EN LOS TRASTORNOS

DEL ESPECTRO AU#'ISTA (TEA) ¢

ES i

FASE 1 - DETECCION INICIAL EN TEA

MEDICO DE ATENCION PRIMARIA-
(Pediatra o Médico de Familia)
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MATERIAL Y METODOS

* Estudio retrospectivo descriptivo

* Se revisaron las historias clinica de los pacientes remitidos a consultas externas de Pediatria
por sospecha de Trastorno del Espectro Autista entre Junio de 2019y Enero de 2022

* Se recogieron las siguientes variables: sexo, fecha de nacimiento, fecha de la primera visita,
edad en meses en la primera visita, diagndstico de pediatria, diagnodstico de psiquiatria,
resultados de array CGH y del estudio de X fragil.

* Los resultados se calcularon en forma de proporciones sobre el tamano muestral.
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RESULTADOS

* 52 pacientes
* Ratio nifio:nina 4,8 (43 nifos y 9 niias)

* Mediana de edad en la primera visita: 33 meses (7-121)
Distribucion por edad (meses)

Sexo
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RESULTADOS

52

pacientes

Sospecha de TEA

pacientes

En espera de ser
valorados

TEA confirmado
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RESULTADOS

* De estos 52 pacientes, 41 pacientes disponian de array CGH y estudio de X fragil:
* Array CGH:

o 2 deleciones patogénicas o probablemente patogénicas (5%)
o Delecion 16p12.2

o Delecidén 8921.13 (discapacidad intelectual)
o 7 deleciones o ganancias de significado clinico incierto (17%)
o 1 anomalia cromosémica asociada a otra patologia (2,5%)
* Estudio de X fragil:

o Alelo en zona gris (resto normal)
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CONCLUSIONES

La prevalencia y la distribucion por sexos fue similar a la reportada

La mediana de edad en la primera visita fue inferior a la edad de escolarizacion (36 meses)

El grado de concordancia entre la sospecha de TEA y el diagndstico definitivo fue alto
teniendo en cuenta los casos aun pendientes de diagndstico definitivo

El rendimiento del array CGH vy el estudio de X fragil fue similar al publicado en la literatura
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