ETI0LOGIA, DIAGNOSTICO Y MODALIDADES TERAPEUTICAS DEL
TRASTORNO DE ASPERGER

Jenniffer Diaz* y Yolima Lopez y Paola Jimenez

ResumeN

En el presente trabajo se revisé informacidn actualizada acerca de la etiologfa, diagnéstico y modalidades terapéuticas
del trastorno de Asperger, se realizé una btisqueda en la base de datos pubmed, donde se hallaron 138 articulos con
la entrada "Asperger Syndrome", se tuvieron en cuenta los estudios de revision, se seleccionaron ademds distintos
meta andlisis que condensan informaciéon amplia acerca del trastorno. Existe una guia de buena practica para el
Asperger desarrollada por investigadores de Espafia.

Las conclusiones de la presente revision indican que el trastorno de Asperger es un cuadro de origen multicausal,
se dispone de muiltiples teorias etioldgicas, pero ninguna es definitiva; el diagndstico de este trastorno es
fundamentalmente clinico y debe ser realizado por un equipo interdisciplinario que contemple las diferentes variables
del cuadro (bioldgicas, genéticas, psicoldgicas, psiquidtricas). (DUAZARY Suplemento 2011, 51 - 59).
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SUMMARY

In the present paper is to review current information about the etiology, diagnosis and therapeutic modalities of
Asperger’s disorder, we searched the PubMed database, where they found 138 items with the entry “Asperger
Syndrome”, were taken into studies account review, we selected different meta-analysis in addition to condense
extensive information about the disorder. There is a good practice guide for the Asperger developed by researchers
in Spain.

The conclusions of this review suggest that Asperger disorder is a picture of multicausal origin, there are multiple
etiologic theories, but none are definitive diagnosis of this condition is essentially clinical and must be performed
by an interdisciplinary team that includes the box variables (biological, genetic, psychological, psychiatric).
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INTRODUCCION

| trastorno de Asperger (DSM-IV) es un cuadro

cronico, de manifestacién temprana que se

encuentra clinicamente caracterizado por
alteracién de las relaciones sociales debido a carencias
de mecanismos neurocognitivos que permiten captar
los estados emocionales de las demds personas, déficit
en la interpretacién del lenguaje no verbal, lenguaje
lineal (incapacidad para adaptar el discurso en
funcion del contexto), dificultad en la comprensién de
conceptos abstractos e inflexibilidad ante los cambios
del ambiente! 2,

El trastorno de Asperger hace parte de los 5 denominados
trastornos generalizados del desarrollo (los otros cuatro
son, autismo, trastorno de Rett, trastorno desintegrativo
de la infancia y trastorno generalizado del desarrollo
no especificado) que se consideran como los trastornos
mentales mds graves de la infancia®* la prevalencia se
ha establecido en 1/1000 y afecta de manera indistinta a
todos los grupos étnicos, raciales y econémicos®. Si bien
el inicio es en los primeros afios de vida, las alteraciones
en el desarrollo psiquico y comportamental se extienden
a lo largo de la vida®, debido a las limitaciones del
funcionamiento social, emocional y comunicacional,
los sujetos que padecen de este trastorno se enfrentan
a serias dificultades en la adaptacion a los diferentes
circuitos comunitarios (familia, escuela, trabajo). El
funcionamiento intelectual se encuentra afectado en la
mayoria (no todos) los casos de sindrome de Asperger,
sin embargo, el funcionamiento social genera mayores
inconvenientes que el rendimiento intelectual’.

Los criterios diagndsticos establecidos por el manual

diagndstico y estadistico de los trastornos mentales

(DSM IV-TR)® para el trastorno de Asperger son los

siguientes:

= Alteracién cualitativa de la interaccién social
manifestada al menos por dos de las siguientes
caracteristicas:

* Importante alteracién del uso de multiples
comportamientos no verbales como contacto
ocular, expresion facial, posturas corporales y
gestos reguladores de la interaccién social

» Incapacidad para desarrollar relaciones con
compaieros apropiadas al nivel de desarrollo del
sujeto

= Ausencia de la tendencia espontdnea a compartir
disfrutes, intereses y objetivos con otras personas
(p. €j., no mostrar, traer o ensefar a otras personas
objetos de interés)

= Ausencia de reciprocidad social o emocional

= Patrones de comportamiento, intereses y actividades
restrictivos, repetitivos y estereotipados, manifestados
al menos por una de las siguientes caracteristicas:

1. Preocupacién absorbente por uno o mds patrones
de interés estereotipados y restrictivos que son
anormales, sea por su intensidad, sea por su
objetivo.

2. Adhesion aparentemente inflexible a rutinas o
rituales especificos, no funcionales.

3. Manierismos motores estereotipados y repetitivos (p.
€j., sacudir o girar manos o dedos, 0 movimientos
complejos de todo el cuerpo).

4. Preocupacion persistente por partes de objetos.

= El trastorno causa un deterioro clinicamente
significativo de la actividad social, laboral y otras
areas importantes de la actividad del individuo.

* No hay retraso general del lenguaje clinicamente
significativo (p. €j., a los 2 afios de edad utiliza
palabras sencillas, a los 3 afios de edad utiliza frases
comunicativas).

* No hay retraso clinicamente significativo del
desarrollo cognoscitivo ni del desarrollo de habilidades
de autoayuda propias de la edad, comportamiento
adaptativo (distinto de la interaccién social) y
curiosidad acerca del ambiente durante la infancia.

= No cumple los criterios de otro trastorno generalizado
del desarrollo ni de esquizofrenia.

Los avances en investigacion, han logrado establecer
un mayor conocimiento de este trastorno, sin embargo,
autn se carece de una explicacion etiolégica definitiva, y
se carece de protocolos de intervencién estandarizados.
En la presente revision, se expondrdn las diferentes
hipétesis etioldgicas que explican el origen del trastorno,
la manera de llegar a su diagndstico y las rutas de
intervencion que existen para su tratamiento.

HipOTESIS ETIOLOGICAS
TEORIA GENETICA
Esta teoria plantea que existe una vulnerabilidad

genética que se expresa en diferentes grados de
severidad, considerando que el Asperger forma parte del
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espectro autista, se puede considerar que el autismo es
el fenotipo mds grave, seguidamente del Asperger y por
ultimo estaria el fenotipo amplio, con manifestaciones
sutiles, que permiten un correcto funcionamiento en los
diferentes contextos’.

Se ha reportado una asociacién del gen DISC1
(cromosoma ig42) con el sindrome de Asperger y
otros trastornos psiquidtricos. El polimorfismo de un
nucleétido en este gen y el sindrome de Asperger se
encuentran asociados (rs1322784, p=o, 0058)".

Una caracteristica para destacar, es que si bien se
ha avanzado en esta teoria, y particularmente en la
identificacién de ciertos genes asociados, actualmente
no se ha encontrado el gen especificamente ligado con el
trastorno de asperger. En la actualidad existen intereses
cientificos y corporativos por descifrar el entramado
genético que explique el origen del Asperger; algunas
de estas investigaciones se centran en el estudio del
arbol genealdgico a través de andlisis de ligamento, que
han identificado loci cromosémicos y polimorfismos
de genes, incluidos los cromosomas 2q, 7q, 15q, 16q y
17q. También se han desarrollado estudios grandes de
asociacion de genoma completo y exploraciones donde
se han identificado mutaciones de genes candidatos para
el trastorno de Asperger; algunas de estas mutaciones
son familiares, y otras son de "novo", es decir, se
presentan solo en el individuo afectado™.

Los hallazgos en esta linea de investigacion resultan
prometedores, sobre todo por la posibilidad de
establecer diagndsticos tempranos, incluso prenatales
del trastorno.

TEoRiA BlOLOGICA

En la actualidad no se han identificado marcadores
biolégicos para el trastorno de Asperger, existen
ciertas técnicas de neuro imagen y neuro fisiologia
que permiten acceder a informacién interesante acerca
del trastorno, sin embargo, no existe ninguna prueba
bioldgica que permita confirmar o descartar la patologia.
Los hallazgos en esta drea apuntan a identificar ciertas
regiones y procesos a nivel del sistema nervioso central'?
especialmente se ha asociado el Asperger con el cortex
prefrontal (amigdala, cerebelo, 16bulo frontal), este
circuito se encuentra estrechamente vinculado con la
planificacién, memoria de trabajo, control de la atencién,
inhibicién de respuestas inadecuadas, experiencia de la
emocion y la vinculacién de los sentimientos en la toma
de decisiones®.

En recientes investigaciones se ha encontrado una
disminucion de los receptores serotoninérgicos 5- HT2A
en la region del cingulado anterior y posterior, asi como
en los I6bulos frontales y temporales superiores; se ha
encontrado que esta disminucién se halla asociada con
una pobre comunicacién social*.

Existen variados estudios que prueban la relacién de
aspectos biolégicos con el trastorno de Asperger, en
uno de estos estudios se compard a dos grupos de
nifios (un grupo de nifios que reunfan caracteristicas
para trastorno de Asperger y un grupo control) a los
dos grupos se les presentaron fotografias con rostros,
a través de valoracién con resonancia magnética se
pudo establecer que en el grupo control se activaron
las dreas de percepcidn facial (corteza fusiforme y
extratriada), el grupo de nifios con Asperger, mostrd
una activaciéon de menor intensidad*'¢, otro estudio
realizado, sefialé que ante la tarea de reconocer las
emociones y pensamientos de otra persona a través de
la mirada, el grupo de nifios con Asperger activaban las
regiones fronto-temporales, pero no la amigdala, como
si ocurrié con el grupo control; este hallazgo sefala a
disfunciones de la amigdala como factor etiolégico de
las alteraciones de procesamiento social en el trastorno
de Asperger'”18:1,

La teoria bioldgica ha aportado importantes hallazgos
para entender la etiologia del trastorno de Asperger, sin
embargo, los resultados atin no son definitivos, por tal
razdn no se dispone de un marcador biolégico especifico
que pueda emplearse con fines diagnosticos.

TEORIA NEUROPSICOLOGICA

Las personas que son diagnosticadas con Asperger,
tienen una manera particular de interpretar las
situaciones que le rodean, esta forma de procesamiento
se ha constituido en una linea de investigacion activa.
Actualmente se dispone de varios modelos tedricos
que explican el funcionamiento psicolégico de las
personas con diagndstico de Asperger, a continuacion
se presentan las mas relevantes:

Modelo de déficit en teoria de la mente

El constructo teoria de la mente hace referencia a la
capacidad de predecir e interpretar el comportamiento
de otras personas, sus creencias, sentimientos y sus
conocimientos. Es un proceso complejo por medio
del cual un sistema cognitivo es capaz de entender
a otro sistema cognitivo®, la teorfa de la mente es
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un logro filogenético, que permitié la aparicién de
comportamientos altamente adaptativos como la
empatia, el altruismo, representaciones mentales,
simbolismo y lenguaje no formal®#*%. Diferente tipo
de evidencias clinicas han demostrado la relacion de
estructuras como los I6bulos frontales, especificamente
la corteza prefrontal del 16bulo derecho, con la teoria
de la mente; lesiones en esta region se encuentran
asociadas con defectos en el procesamiento social, uso
pragmatico del discurso, dificultades en la comprension
de ironias e incapacidad para empatizar con otros**.

Los hallazgos de las dltimas dos décadas, han
establecido la actividad de un grupo de neuronas
denominadas "neuronas espejo” como responsable
de la capacidad de comprender las intenciones de los
demds?®. Estas neuronas se localizan en la corteza
premotora y se activan al ejecutar un movimiento o al
observar a otro ejecutarlo.

En el sindrome de Asperger se evidencia una
especial dificultad para "leer" la mente de los demads,
especificamente los sujetos que reuinen criterios
diagndsticos para Asperger no pueden anticipar la
conducta de los demds ni procesar las emociones ajenas;
tienen problemas para ajustar el discurso en funcién del
contexto, lo que conlleva a déficits en el plano social*%,

Disfuncion ejecutiva

El término "funciones ejecutivas" (FE) hace referencia
al conjunto de habilidades cognitivas que organizan y
adecuan las conductas, planifican las tareas, favorecen
la autorregulacion y flexibilizan el comportamiento®**°.
Los ntcleos de la base, el cerebelo y otras regiones
subcorticales son el sustrato anatémico de este proceso
o0 conjunto de procesos.

Un déficit o disfuncién de las (FE) ha servido para
explicar el comportamiento repetitivo, inflexible
y desajustado de las personas con Asperger; sin
embargo, dado que las funciones ejecutivas son
procesos que generalmente se desarrollan posterior a la
manifestacion sintomdtica del cuadro, esta hipdtesis ha

sido fuertemente cuestionada; actualmente el déficit en
funcién ejecutiva sirve como explicacién etioldgica de
multiples trastornos, por lo tanto no podria establecerse
como etiologia especifica para el Asperger?.

Desde la década de los setenta se abandonaron las
teorias psicdgenas para explicar los trastornos del
espectro autista (entre ellos el Asperger) debido a
la evidencia cientifica del componente bioldgico y
genético del trastorno® actualmente las modernas
teorfas cognitivas sirven para explicar la relacion
entre funcionamiento y procesamiento de informacion
(procesamiento emocional y cognicién social) y el
trastorno. A pesar de los avances en todos los campos
que dan cuenta o explican la causa de la enfermedad,
aun no se tiene una respuesta tnica y definitiva; se
puede decir que el trastorno de Asperger presenta un
origen multicausales, de fuerte contenido bioldgico,
mediado por variables ambientales y psicoldgicas®.

Finalmente es importante mencionar que las hipétesis
etioldgicas expuestas en el presente trabajo no son las
Unicas disponibles en la literatura; existen tantas teorfas
como modelos y enfoques tedricos (hipdtesis infecciosa,
hipdtesis metabdlicas, hipdtesis inmunoldgicas, etc.)
sin embargo, se ha considerado por motivos de espacio
y pertinencia resaltar las hipétesis que cuentan con
vigencia actual y se encuentran en un periodo activo
de investigacion.

Consideraciones para el diagndstico

Anteriormente se ha mencionado que atin no se dispone
de una hipétesis etioldgica definitiva, por tal razén no
se dispone de una prueba especifica para diagnosticar
el trastorno de Asperger.

Los manuales diagndsticos (DSM IV-TR y CIE-10) retinen
una serie de criterios que sirven para la identificaciéon
del trastorno, vy son utilizados principalmente por
médicos, psiquiatras y psic6logos, sin embargo, se han
formulado otros criterios diagndsticos que se presentan
a continuacion:
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Torpeza motora Si si Si si No especif

Juego imaginativo pobre

si si No especifi | No especifi | No especifi
Intereses absorbentes i i si i No especifi
Retraso lenguaje no puede puede No especifi | No especifi
Retraso cognitivo no puede No especifi | No especifi | No especifi
Exclusién de autismo si no no no si

Las diferencias bdsicas radican en la inclusién o no de torpeza motora, retraso mental, retraso del lenguaje y retraso
cognitivo como criterio diagnostico*. Es clara la necesidad de unificar criterios acerca de las caracteristicas especificas
del trastorno de Asperger.

Los criterios actuales destacan los siguientes aspectos:

Inicio sin retrasos en la adquisicion del lenguaje ni en ninguna esfera de funcionamiento. La relacién con los miembros
de la familia es instrumental, es decir, "utilizan" a la familia con un fin particular, mds que para vincularlos a sus
actividades.

En cuanto al funcionamiento social este suele ser aislado, sin retraerse ante la presencia de otros. Generalmente su
aproximacion a otros suele ser extrafia o extravagante, donde la comunicacién se convierte en un soliloquio donde el
sujeto con Asperger se extiende acerca de un tema especifico que es de su interés; las dificultades en procesamiento
emocional pueden hacerlos parecer insensibles y pedantes®.

En cuanto a los aspectos comunicacionales destacan pobreza en la prosodia y modulacién del discurso (el volumen no se
adecua en funcién de los contextos), habla tangencial, generando la apariencia de ser incoherentes, finalmente destaca
la verborrea que acompafia a estas personas, pueden hablar extensamente sin llegar a conclusiones y sin importarles el
interés de su interlocutor®. Otra caracteristica que destaca son los intereses acerca de un tema particular, que suele ser
desarrollado intensamente, logrando acumular un volumen importante de informacién acerca de ese tema; el trastorno
de Asperger puede cursas con torpeza motora, especificamente dificultades en la coordinacién y el equilibrio®.

El diagnéstico del Asperger, es principalmente clinico, se disponen de instrumentos, escalas, entrevistas y demds formatos
que facilitan la estructuracién de la informacidn; estos instrumentos se clasifican en, herramientas de screening (entrevista
para el diagnostico del sindrome de Asperger, cuestionario de comunicacién social, cuestionario de evaluacion del
Asperger y otras condiciones del espectro autista) herramientas de diagndstico (escala de diagndstico del sindrome de
Asperger, entrevista de diagndstico del sindrome de Asperger, escala Gillian para el sindrome de Asperger, entre otros).
El diagnéstico de este trastorno debe ser antecedido por una evaluacion exhaustiva del paciente a cargo de un equipo
interdisciplinario conformado por neurdlogo, psicélogo, psiquiatra y neuropsicélogo con el fin de contemplar diferentes
variables y lograr una mirada integral, los diferentes especialistas recomiendan realizar un cariotipo y descartar
el sindrome de X frdgil. Es de suma importancia que el diagndstico sea acompaiado de informacién relacionada
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con las opciones terapéuticas disponibles y realizar
psicoeducacion de los aspectos basicos del trastorno y
la manera de lograr una inclusién favorable del paciente
a su medio.

MoDALIDADES TERAPEUTICAS

Debido al cardcter multicausal del trastorno de Asperger,
se han desarrollado opciones terapéuticas variadas
y en muchos casos complementarias, se examinan a
continuacion algunas de las mds relevantes.

Tratamiento farmacoldgico

No existe un medicamento especifico para el trastorno
de Asperger, sin embargo algunos firmacos son
ttiles para el control de ciertos sintomas como la
irritabilidad, la agresividad y el contacto visual (38)
para este primer grupo de sintomas suele emplearse los
inhibidores selectivos de la recaptacion de serotonina;
los comportamiento obsesivo-compulsivo y los sintomas
depresivos muestran buenas tasas de respuesta ante
los antidepresivos triciclicos; los antipsicéticos
son empleados para controlar el aislamiento, la
hiperactividad y la estereotipia®.

Aunque la terapia farmacoldgica ha demostrado resultados
positivos en el control de ciertas manifestaciones del
Asperger, esta debe ser administrada con precaucion,
teniendo en consideracion la relacién costo-beneficio
y los efectos secundarios®. Las distintas revisiones
dan cuenta de una insuficiencia de ensayos clinicos
controlados para determinar la efectividad de este tipo
de terapia*, no obstante, se conoce la relacién entre
neurotransmisores, neurofisiologia y neuroanatomia con
la aparicién y manifestaciones del trastorno®.

Terapia de conducta

La técnica ABA (andlisis conductual aplicado), centrada
en los principios del aprendizaje, es la modalidad
terapéutica no farmacoldgica mas empleada para los
trastornos del espectro autista (43) se emplea para
modificar comportamientos “indeseables”, reforzar
conductas apropiadas y fomentar un repertorio de
comportamiento adaptativo.

Las técnicas principales del ABA, son ensefianza de
ensayos incrementales, andlisis de la conducta verbal

Yy entrenamiento en respuestas centrales.

El primero se centra en instrucciones sistematicas,

entrenamiento en discriminacion y practica repetitiva,
el segundo centra su intervencién en el aprendizaje
de respuestas verbales a través de la imitacién y
entrenamiento sistemdtico; en el tercero se hace
uso del andlisis conductual aplicado, se identifican
conductas centrales y se trabaja en la modificacion de
estas, considerando que al afectarla se afectan otros
comportamientos "aledafos"#.

Este tipo de intervenciones generan controversia
debido a la dificultad para establecer su efectividad, no
obstante, el andlisis de casos individuales demuestra
que si se presentan mejorias en los pacientes tratados
con estas técnicas®.

Tratamiento psicoterapéutico grupal

Es una modalidad terapéutica basada en la realizacién
de sesiones de grupo con personas diagnosticadas
con Asperger, en las diferentes reuniones se abordan
distintas temdticas que parten desde la psicoeducacion
en torno al sindrome y sus caracteristicas, las habilidades
sociales instrumentales, el significado de las relaciones
personales para los sujetos con Asperger, el trabajo, la
sexualidad y la adultez para estos seres humanos* los
autores de este formato resaltan la mejoria cualitativa
de los pacientes tratados, sin embargo no se dispone
de grupo control para evaluar la eficacia de la
intervencion®.

Actualmente se dispone de un arsenal de opciones
terapéuticas para el trastorno de Asperger, se incluyen
la terapia asistida con animales, integracién sensorial,
musicoterapia, dietas, terapia de realidad virtual. En
la actualidad se carece de estudios que demuestren la
eficacia de este gran abanico de terapias, por lo tanto
su implementacion sigue siendo individualizada y
adaptada a cada caso particular.

Discusion

El trastorno de Asperger es un cuadro de origen
multicausal, se dispone de mtiltiples teorias etiolégicas,
pero ninguna es definitiva; el diagnostico de este
trastorno es fundamentalmente clinico, existen
multiples escalas e instrumentos para el screening
y diagndstico de esta condicién, sin embargo, la
evaluacién de los pacientes debe realizarse por un
equipo interdisciplinario que contemple las diferentes
variables del cuadro (bioldgicas, genéticas, psicologicas,
psiquidtricas).
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Las opciones de tratamiento son variadas, pero carecen
en su mayoria de evidencia cientifica que respalde su
validez.

El trastorno de Asperger ha sido denominado a lo largo
de la historia con diferentes nombres, psicosis infantil,
esquizofrenia de la nifiez, desarrollo atipico de la
personalidad, entre otros. Actualmente se conoce como
Asperger un cuadro caracterizado por impedimento
severo de interaccidn social, comportamiento ritualistico
y estereotipias.

El Asperger es un trastorno que afecta a 2 de cada
10,000 personas (48, 49,50) y altera el nivel de vida en
la persona que lo padece y su familia. Un diagnéstico
temprano aumenta la posibilidad de que estos sujetos
accedan a dispositivos terapéuticos adaptados a sus
necesidades, sin embargo, la multiplicidad de criterios
diagndsticos y la ausencia de un marcador biolégico
especifico, dificultan esta tarea. Es necesario unificar
los criterios diagndsticos para hacer mds sensibles las
escalas creadas para este fin y evitar errores por sobre
o infra diagndstico.

Teniendo en cuenta que el Asperger es un cuadro
que afecta la calidad de vida de las personas que lo
padecen y sus grupos sociales a los cuales pertenecen,
la formulacién y validaciéon de recursos terapéuticos
debe intensificarse.

La presente revisién tuvo como objetivo presentar
informacion actualizada acerca de la etiologia, el
diagnéstico y las modalidades terapéuticas del trastorno
de Asperger. Existe un gran volumen de informacion
relacionada con este tema, futuras revisiones deberdn
incluir un mayor nimero de estudios y variables de
andlisis, por ejemplo, la inteligencia en el Asperger.

Es importante desarrollar revisiones que condensen la
produccion cientifica y permitan hilvanar y formular
un marco de entendimiento claro del fenémeno que
se revisa.

Se necesitan nuevas revisiones y meta andlisis acerca
del trastorno de Asperger, particularmente la situacion
de nuestro pais y nuestra localidad.
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