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Introduccion

El trastorno del espectro autista es un trastorno del neurodesarrollo de origen
multifactorial caracterizado por afectaciones en la comunicacién social y presencia de
comportamientos e intereses repetitivos y restringidos.

Si bien el diagnédstico es clinico, las guias clinicas actuales recomiendan realizar
pruebas genéticas en personas con TEA para determinar cualquier susceptibilidad
genética que contribuya a la presentacion del trastorno. Los avances en el
conocimiento de la etiologia y la disponibilidad de pruebas genéticas de nueva
generacion permiten detectar alteraciones patogénicas en un porcentaje de casos

cadavez mayor.

Objetivos

Los objetivos del estudio fueron:

1) Analizar los resultados del estudio genético, mediante la técnica array de
hibridacion genémica comparada (array-CGH), en una muestra de preescolares

con TEA.

2) Estimar en cuantos casos, tras obtener resultado negativo en el array-CGH, se
amplié el estudio genético (mediante un panel de genes para discapacidad
intelectual y autismo (DI/TEA) y/o mediante exoma). Para el andlisis de los datos,
se tuvo en cuenta tanto el género como el nivel cognitivo.

Metodologia

Se analiz6 una muestra compuesta por 581 menores (127 ninas y 454 nifios) con
diagnéstico clinico de TEA que recibieron atencion diagnéstico-terapéutica en el
CDIAP, a los que se les habia realizado un estudio genético mediante la técnica array-

CGH, entrelos aflos 2014y 2022.

El diagndstico de TEA se realizé en base a criterios del DSM 5, tras consenso clinico
entre neuropediatriay psicologia clinica, con un minimo de 6 meses de seguimiento.
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Resultados

1) Tras la revision de la historia clinica de los pacientes incluidos en el estudio, encontramos los
siguientes resultados en el array-CGH.

4 N=s81 )
Resultado array'CGH El array-CGH detecté6 26 variantes
9,3% patogénicas diferentes (n= 38). Las que se
84% (n=54) detectaron en un mayor nimero de casos
(n=489) fueron las siguientes:
6.5% - Duplicacién 15913.3 (6 casos).
(n; 38) - Dupliggcic’)n 6026.3 (3 casos).
Normal - VSl » Patogénica - Delecién 7931.1 (3 casos).
- J

2) El estudio genético se ampli6 en 71 casos en los que el array-CGH no habia detectado
variantes patogénicas. Se realizaron 41 paneles DI/TEA y 40 exomas. En total, con las 3
técnicas, se detectaron 56 casos con variantes patogénicas.

/ 56 menores con variantes patogénicas (9,6% de los 581) \
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Conclusiones

La técnica de array-CGH esta considerada la de primera opcién para el diagnéstico genético del
TEA. El uso de pruebas de nueva generacion, como el exoma, en pacientes con mayor afectacion
cognitiva, permitié detectar la causa del trastorno en un importante nimero de casos cuyos
resultados eran normales en el array-CGH.

El abordaje multidisciplinar y evolutivo del TEA es crucial para poder definir el perfil cognitio-
conductual de los menores y para orientar en la indicaciéon de la técnica genética co; yor
rendimiento diagnédstico. Agilizar el proceso, permitira a las familias disponer de inforry i\é-n
importante para poder realizar la planificacion familiar, asi como para realizar un manejo terapéutico
mas personalizado.
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