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COMUNICACIONES BREVES

AUTISMO EN PACIENTES CON ALBINISMO

Dras. Lucia Bujan, Silvana Napoli, Maria Magdalena Contreras

INTRODUCCION

Los trastornos del espectro autista (TEA) ocu-
rren en un cerebro inmaduro, se diagnostican por
criterios conductuales, y afectan tres areas de la
conducta:

1) la empatia y la socializacion,

2) la comunicacién, el lenguaje y

3) la imaginacion, la flexibilidad mental y el rango
de intereses'.

En la mayor parte de los casos no es posible
detectar una etiologia especifica, caracteristica
que presentan también otros trastornos del neu-
rodesarrollo. Con el fin de poder clasificar con cla-
ridad todos los casos, se definen dos grupos: autis-
mo idiopatico y autismo secundario'. Cuando se
habla de autismo sin otra especificacion, en gene-
ral se hace referencia al autismo idiopatico?.

Los términos autismo “sindrémico”, secunda-
rio o comorbilidades autisticas se utilizan para
referirse al autismo con una causa definida. El
autismo sindrémico a menudo se asocia con retar-
do mental'. En estudios sistematicos de pacien-
tes con autismo se ha hallado una causa especi-
fica s6lo en una minoria, generalmente en menos
del 20% de los casos. Las causas son heterogé-
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neas, y comprenden trastornos genéticos, tras-

tornos congénitos del metabolismo, infecciones

congénitas/adquiridas, exposicion intrauterina a

drogas, miscelaneas?®.

Algunos ejemplos de autismo sindrémico son:
- Genéticos: Sindrome de Angelman, Sindrome

de Prader Willi, Fragilidad del X, Sindrome velo

cardio facial por delecién 22q11, Sindrome de

Down, Sindrome de Rett, entre otros.

- Genéticos con compromiso cutaneo: Esclerosis
tuberosa, Hipomelanosis de Ito.

- Infecciosos: rubeola congénita, citomegalovi-
rus congénito, herpes.

- Téxicos intrauterinos: embriopatia por talido-
mida, acido valproico, alcohol fetal, misopros-
tol, cocaina.

Ninguna de estas etiologias es especifica de
autismo porque cada una de ellas abarca una pro-
porcion variable de individuos con y sin autismo®.

El autismo sindromico de causa genética ofre-
ce un repertorio de diagnodsticos especificos y con-
tribuye al conocimiento de las bases genéticas
mas complejas del autismo idiopatico?.

El termino autismo “no sindrémico”(o primario
o idiopatico), se aplica cuando no hay estigmas
fisicos 0 marcadores bioldgicos facilmente demos-
trables, no hay etiologia especifica. Coleman y
otros, usan el término autismo idiopatico con plena
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conciencia de que no es menos organico o multi-
factorial porque su causa es desconocida.
Claramente esta nomenclatura, como la nomen-
clatura conductual de los sistemas DSM / CIE
(Manual Diagndstico y Estadistico de los Tras-
tornos Mentales / Clasificacion Internacional de
Enfermedades)®®, es un trabajo en progreso y cam-
biara a medida que avanza la investigacién'.

El albinismo oculocutaneo (AOC) es un trastor-
no de la pigmentacién que raramente se presenta
con manifestaciones sistémicas multiples. Esta cau-
sado por anormalidades genéticas del sistema pig-
mentario de la melanina, en las cuales su sintesis
y procesamiento estan disminuidos o ausentes.

Dentro del AOC existen formas genéticamen-
te distintas. La mas frecuente es el AOC tipo 2
(tirosinasa positivo), y se ve especialmente en per-
sonas de raza negra de origen africano’. El error
genético esta localizado en el brazo largo del cro-
mosoma 15 (mutacion puntual o delecion del gen
P) ubicado dentro de la region critica determinante
del sindrome de Angelman y Prader Willi: 15q11-
q13:e.

En ninos con autismo se han descripto altera-
ciones en la region q11-13 del cromosoma 15;
esta porcion del cromosoma esta implicada en 1
al 4% de los casos de autismo que se ha asocia-
do con tres situaciones clinicas distintas: Prader-
Willi con autismo, Angelman con autismo, y dupli-
cacién 15q11-q13 con autismo®™.

En algunos centros se lleva a cabo la investi-
gacion de forma sistematica de deleciones y dupli-
caciones en la regiéon 15q 11-13 mediante técni-
cas moleculares, dada su elevada frecuencia en el
autismo?.

CASOS CLINICOS

Los dos casos presentados en este articulo
pertenecen a una casuistica de nuestro servicio de
670 nifos evaluados con trastorno generalizado
del desarrollo entre el 2003 y el 2010 que repre-
sentan el 0,3% de la muestra.

Caso clinico 1

Nifio de 3 afnos 10 meses de edad, oriundo de
Tucuman, derivado para evaluacion por presentar
diagndstico de albinismo oculocuténeo y retraso en
adquisicion de pautas madurativas. Nacié a tér-
mino (RNT), con peso adecuado para edad ges-
tacional (PAEG), sin antecedentes perinatolégicos
de importancia. Convivia con ambos padres y tres
hermanas mayores sanas. Tenia antecedentes
familiares de albinismo, retardo mental y depre-
sion.

La preocupacién de los padres se centraba en
la conducta desorganizada, el alto nivel de activi-
dad y los intensos berrinches.

Se registraron los siguientes datos respecto de
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la historia del desarrollo: sostén cefalico a los 5
meses, sedestacion alrededor de los 8 meses,
marcha independiente a los 15 meses. No pre-
sentd lenguaje gestual antes del afo y las prime-
ras palabras fueron a los tres anos.

Se realizaron los siguientes estudios: reso-
nancia magnética nuclear, electroencefalograma,
perfil tiroideo y potenciales evocados auditivos de
tronco: todos normales. Evaluacion oftalmolégica:
nistagmus. Fondo de Ojo: albinismo. Evaluacion
por dermatologia: albinismo oculocutaneo. Al exa-
men fisico presentaba las siguientes caracteristi-
cas: albinismo cuténeo, iris hipopigmentado, sin
dismorfias, fenotipo agradable y perimetro cefali-
co: -2 DS (limite inferior normal).

En la evaluacion del desarrollo se observo:

Comunicacion: utilizaba frases cortas, poco
inteligibles. Solia hablar en tercera persona. Usaba
algunos gestos con intenciéon comunicativa con
pobre coordinacion con la mirada durante los inter-
cambios. Comprendia 6rdenes simples.

Socializacion: escaso contacto visual que
mejoraba si lo convocaban. Podia compartir bre-
ves juegos con pares. Tenia algunas actitudes de
imitacién y dificultades para participar en juegos
interactivos. Su juego era repetitivo y estereoti-
pado: golpeaba y arrojaba objetos, hacia girar rue-
das, ordenaba objetos en filas.

Conducta: nifo muy activo, deambulador, capri-
choso e inflexible. Su conducta dificultaba las ruti-
nas familiares cotidianas. Desde el punto de vista
sensorial tenia aumento de la sensibilidad a esti-
mulos auditivos y tactiles como, por ejemplo, le
molestaban los ruidos fuertes y le desagradaban
ciertas texturas de ropa.

Se administré escala CARS (escala de autismo
infantil)®: superd el punto de corte para el diag-
noéstico de autismo (29.5). No se adapté a la eva-
luacién formal para establecer nivel de desarro-
llo.

Se concluy6 que el nifio presentaba diagnésti-
co de trastorno generalizado del desarrollo no
especificado segun criterios del Manual de esta-
distica y clasificacién de los trastornos mentales
(DSMIV)'". Se indicé realizar tratamiento educati-
vo cognitivo conductual.

Caso clinico 2

Nifo de 4 ainos de edad, oriundo de Paraguay,
derivado para evaluacidén por presentar diagnds-
tico de albinismo oculocutaneo y retraso en adqui-
sicién de pautas madurativas. Convivia con ambos
padres y un hermano mayor. No presentaba ante-
cedentes familiares de importancia. Fue un RNT-
PAEG, sin patologia perinatal. La preocupacion
de los padres era su escaso lenguaje y su conducta
obstinada. Se registraron los siguientes datos res-
pecto de la historia del desarrollo: sedestacion: 8
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meses, marcha independiente: 20 meses; prime-
ras palabras: 12 meses. No presentd lenguaje ges-
tual antes del ano.

Se realizaron los siguientes estudios: Tomo-
grafia cerebral: normal. Evaluacidn oftalmoldgica:
nistagmus ocular. Fondo de ojos: albinismo.
Evaluacion por dermatologia: confirmé diagndsti-
co de albinismo oculocutaneo. Evaluacion por
genética: falta total de pigmentacién, dedos con
punta cuadrangular, hiperlaxitud metacarpofalan-
gica. Sin otras dismorfias. Perimetro cefalico: nor-
mal.

En la evaluacién del desarrollo se observo:

Comunicacién: utilizaba frases de dos palabras
y en algunos momentos jerga. Presentaba ecola-
lias inmediatas y diferidas. Tenia uso instrumental
del adulto y escaso uso de gestos comunicativos.

Socializacién: tenia poca respuesta al nombre.
Solia aislarse de sus hermanos y también de sus
pares en el jardin. Presentaba juego repetitivo y
estereotipado: ponia en fila diferentes objetos,
hacia girar ruedas y observaba objetos en dife-
rentes angulos.

Conducta: era muy activo y deambulador. Tenia
adherencia a rutinas no funcionales. Jugaba con
sus dedos y se miraba las manos.

Se administré escala CARS: superé el punto
de corte para el diagnéstico de autismo, que es de
29,5 . Se administré test de desarrollo: se obtuvo
puntuacién para retraso global del desarrollo.

Se concluyd que el nifio presentaba diagndsti-
co de trastorno generalizado del desarrollo (tras-
torno autista) segun criterios del DSMIV. Se indi-
co realizar tratamiento educativo cognitivo con-
ductual.

DISCUSION

La asociacién del autismo con el albinismo es
infrecuente en la literatura en comparacién con la
asociacion de éste con esclerosis tuberosa o hipo-
melanosis de Ito, que son diagndsticos de base
genética, que también presentan alteraciones en
la pigmentacion. En diferentes estudios, se repor-
tdé una prevalencia de autismo en esclerosis tube-
rosa entre 19% y 51% y en la hipomelanosis de Ito
entre 10y 11%™.

En cuanto a la comorbilidad de autismo y albi-
nismo, Rogawski publicé el hallazgo de dos nifios,
uno caucasico y otro afroamericano que presen-
taban albinismo 6culocutaneo, retraso mental y
conductas autistas™. Delong describié dos fami-
lias en las que en diferentes miembros se aso-
ciaban autismo, albinismo, trastorno bipolar, talen-

tos y habilidades especiales®. Bakare reportd el
caso de un nifio de 13 afnos, africano con albinis-
mo y autismo'™ y Orntiz describié otro nifio de 4
afnos con albinismo y autismo'. Existen reportes
asistematicos de padres: comentarios esponta-
neos en foros, sitios de internet donde se refie-
ren inquietudes acerca de la conducta y el estilo
comunicativo de niflos con albinismo.

CONCLUSIONES

Deberia promoverse el concepto de autismo
asociado con otros signos clinicos (“autismo sin-
drémico”) porque puede ayudar a distinguir los
pacientes que requieren un enfoque interdiscipli-
nario, mas estudios, terapias determinadas, ase-
soramiento especifico a las familias.

Es importante para el pediatra clinico estar
alerta a las caracteristicas conductuales y de la
comunicacién de los niflos que presentan trastor-
nos de la pigmentacién cutanea para poder efec-
tuar un diagnéstico temprano y una intervencion
oportuna.
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