ARTICULO ORIGINAL

TRASTORNO DEL ESPECTRO AUTISTA EN NINOS DE 2 A 12 ANOS
CON EPILEPSIA: PERFIL CLINICO Y COGNITIVO EN UNA POBLACION
PEDIATRICA DE MARACAIBO.

30/09/25
04/03/26

Freda Hernandez (1)
Gerania Beuses (3)

, Oscar A. Meza (2)
, Lena Garcia (4)

; Recibido:
Aceptado:

RESUMEN

Introduccién: La comorbilidad entre el trastorno del espectro autista (TEA) y la epilepsia es frecuente en pediatria, asociandose ambas a
mayor morbilidad neuroldgica. Existen escasos estudios en Latinoamérica que caractericen esta asociacion desde una perspectiva clinica y
psicométrica. Objetivo: Caracterizar el perfil clinico y cognitivo del TEA en nifios de 2 a 12 aflos con epilepsia en un hospital de Maracaibo,
Venezuela. Métodos: Estudio observacional, descriptivo y retrospectivo de 90 pacientes con epilepsia (ILAE 2014). El diagnostico de TEA
se basoé en criterios DSM-5, complementado con evaluaciones estandarizadas: ADOS-2, ADI-R y escalas Wechsler (WISC-4/WPPSI-III).
Se analizaron variables demograficas, clinicas y cognitivas mediante Chi-cuadrado, Fisher y regresion logistica univariante. Resultados: La
prevalencia de TEA fue 14,4% (13/90); 76,9% eran varones y 46,2% tenian entre 2 y 5 afios. El 84,6% presento discapacidad intelectual.
Comparativamente, la discapacidad intelectual (84,6% vs. 45,5%; p=0,012) y el CI promedio (52,3 vs. 78,4; p<0,001) mostraron diferencias
significativas. La discapacidad intelectual se asoci6 fuertemente con TEA (OR=6,6; IC 95%: 1,3-33,8; p=0,02). No hubo asociacion con el
tipo de epilepsia, EEG o resonancia magnética. Conclusiones: Este estudio describe por primera vez en el occidente de Venezuela el perfil
clinico y cognitivo del TEA en niflos con epilepsia. La fuerte asociacion con discapacidad intelectual refuerza la necesidad de tamizaje
temprano en preescolares, integrando evaluacion clinica con instrumentos psicométricos estandarizados.
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AUTISM SPECTRUM DISORDER IN CHILDREN AGED 2 TO 12 YEARS WITH EPILEPSY:
CLINICAL AND COGNITIVE PROFILE IN A PEDIATRIC POPULATION IN MARACAIBO.

ABSTRACT

Introduction: Comorbidity between autism spectrum disorder (ASD) and epilepsy is common in pediatrics, associated with increased
neurological morbidity. Few studies in Latin America characterize this association from a clinical and psychometric perspective. Objective:
To characterize the clinical and cognitive profile of ASD in children aged 2 to 12 years with epilepsy at a pediatric specialty hospital in
Maracaibo, Venezuela. Methods: An observational, descriptive, retrospective study of 90 patients with epilepsy (ILAE 2014). ASD
diagnosis was based on DSM-5 criteria, complemented by standardized assessments: ADOS-2, ADI-R, and Wechsler scales (WISC-IV/
WPPSI-III). Demographic, clinical, and cognitive variables were analyzed using Chi-square, Fisher’s exact test, and univariate logistic
regression. Results: ASD prevalence was 14.4% (13/90); 76.9% were male, and 46.2% were aged 2-5 years. 84.6% had intellectual
disability. Comparatively, intellectual disability (84.6% vs. 45.5%; p=0.012) and mean 1Q (52.3 vs. 78.4; p<0.001) showed significant
differences. Intellectual disability was strongly associated with ASD (OR=6.6; 95% CI: 1.3-33.8; p=0.02). No significant associations were
found with seizure type, EEG, or MRI findings. Conclusions: This study describes, for the first time in western Venezuela, the clinical and
cognitive profile of ASD in children with epilepsy. The strong association with intellectual disability supports the need for early screening
strategies in preschoolers, integrating clinical assessment with standardized psychometric tools.
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INTRODUCCION

La coexistencia del trastorno del espectro autista (TEA)
y la epilepsia constituye un desafio clinico prevalente en la
practica pediatrica. Esta asociacion no solo incrementa de
forma significativa la morbilidad neuroloégica, sino que puede
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exacerbar el retraso en el desarrollo y agravar la discapacidad
funcional de los pacientes. Se estima que entre el 7% y el
42 % de los nifos con TEA también presentan epilepsia, y
viceversa, con variaciones atribuidas a diferencias metodolo-
gicas, criterios diagnosticos y caracteristicas poblacionales
especificas (1).

Esta asociacion se ha relacionado con mayor probabili-
dad de discapacidad intelectual, retraso en el lenguaje y dé-
ficit cognitivos globales, especialmente cuando la epilepsia
tiene inicio temprano. Aunque la relacion entre ambos trastor-
nos ha sido ampliamente estudiada en contextos internaciona-
les, existe una escasez notable de datos en Latinoamérica so-
bre la prevalencia de TEA en cohortes de nifios con epilepsia.
En Venezuela, en particular, no se han publicado estudios que
caractericen esta comorbilidad desde una perspectiva clinica
y epidemioldgica en servicios de neuropediatria. Esta brecha
limita la implementacion de estrategias de deteccion tempra-
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na y manejo integral en entornos donde el acceso a servicios
especializados es restringido (2).

Estudios recientes han destacado la necesidad de un en-
foque clinico proactivo para identificar signos de TEA en ni-
flos con epilepsia, con el fin de mejorar los pronosticos fun-
cionales y reducir la morbilidad asociada. Herramientas
como la evaluacion psicométrica estandarizada podrian de-
sempefiar un papel clave en este proceso, incluso en entornos
con recursos limitados (3).

En este contexto, el presente estudio tuvo como objetivo
caracterizar el perfil clinico y cognitivo del trastorno del es-
pectro autista (TEA) en nifios de 2 a 12 afios con epilepsia,
atendidos en un hospital de especialidades pediatricas en Ma-
racaibo, Venezuela, durante el afio 2023. Los hallazgos apor-
tan evidencia local para fortalecer las estrategias de tamizaje
temprano y la creacion de protocolos multidisciplinarios en
entornos con acceso restringido a servicios de neurodesarrollo.

METODOS

Diseiio del estudio

Estudio observacional, descriptivo y retrospectivo, con
disefio de corte transversal, realizado mediante revision sis-
tematica de historias clinicas electronicas de pacientes aten-
didos en la consulta de Neuropediatria del Hospital de Es-
pecialidades Pediatricas de Maracaibo (Venezuela) entre
enero y diciembre de 2023. Este estudio es un analisis com-
parativo entre pacientes con y sin TEA, con el objetivo de
identificar factores clinicos y cognitivos asociados.

La poblacion de estudio estuvo conformada por nifios
de 2 a 12 afios con diagndstico de epilepsia segun criterios
de la ILAE 2014 (4) y un seguimiento clinico de al menos
12 meses. La muestra final incluy6 a 90 pacientes, selec-
cionados mediante muestreo no probabilistico por conve-
niencia, basado en la disponibilidad de registros clinicos
completos.

El tamafio muestral fue calculado para detectar una pre-
valencia minima de TEA del 10 %, con un poder del 80 %
y a = 0,05, utilizando Epidat 4.2, resultando en n = 90.

Criterios de inclusion: Edad: 2—12 afios. Diagndstico de
epilepsia confirmado por neurdlogo pediatra (ILAE 2014)
(4). Seguimiento >12 meses. Evaluacion neuropsicologica
completa con: ADOS-2 (Programa de Observacion Diag-
noéstica del Autismo, 2% edicion) (5). ADI-R (Entrevista de
Diagnostico de Autismo-Revisada) (6). Escalas Wechsler
(WISC-IV PARA 6-12 afios; WPPSI-III para 2-5 afios) (7,8)

Criterios de exclusion: Historias clinicas incompletas.
Diagndsticos concurrentes de enfermedades neurodegene-
rativas o sindromes genéticos conocidos (ej. sindrome de
Rett).

Definiciones operativas

Epilepsia: >2 crisis epilépticas no provocadas en >24 ho-
ras o diagnostico clinico confirmado (4).

TEA: Diagnostico mediante: Integracion clinica por
equipo multidisciplinario.

Criterios del DSM-5 (9).

ADOS-2: puntaje >7.

ADI-R: >10 en dominio social, >8 en comunicacion (>7
si >8 afios), >3 en patrones restringidos/repetitivos, total >22.

Discapacidad intelectual (TDI): CI < 70 (Wechsler).
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Recoleccion y analisis de datos

Las variables analizadas fueron: edad, sexo, tipo de epi-
lepsia, EEG, RM cerebral, nivel cognitivo (CI) y diagndstico
de TEA. Como medida de control de calidad interno para mi-
tigar el sesgo de extraccion, se selecciono aleatoriamente un
20 % de las historias clinicas. Este porcentaje representa el
estandar metodologico recomendado para verificar la consis-
tencia y fiabilidad interevaluador en bases de datos clinicas,
optimizando la viabilidad del estudio. La concordancia inte-
revaluador fue k = 0,85 (casi perfecta) (10).

El analisis estadistico se realiz6 con el programa de ma-
nejo estadistico SPSS v.25 (11). Las variables cualitativas se
expresan como frecuencias (%), y las cuantitativas como me-
dia = DE. Se usaron Chi-cuadrado o Fisher para comparar
grupos. Dado el tamafio reducido del grupo con TEA (n=13),
solo se realizo regresion logistica univariante. No se realizo
analisis multivariante por no cumplir el requisito de 10 even-
tos por variable.

RESULTADOS

De 97 pacientes evaluados, 7 fueron excluidos por histo-
rias incompletas, quedando 90 pacientes (Figura 1), de los
cuales 13 (14,4%) cumplieron criterios de TEA.

Las caracteristicas del grupo con TEA en cuanto a sexo,
tipo de epilepsia, hallazgos en el EEG y en la RM cerebral
estan resumidas en la Tabla 1.

Los resultados de la evaluacion del nivel cognitivo reali-
zada por psicologos especializados se muestran en la Tabla 2

Se encontré una discapacidad intelectual significativa-
mente mayor en los pacientes con TEA (p=0.012) con un CI
significativamente menor (p<0.001). No hubo asociaciones
significativas con el tipo de epilepsia, EEG o RM. (Tabla 3)

DISCUSION

La concurrencia de epilepsia y TEA representa uno de los
desafios més complejos dentro de la neurologia pediatrica
contemporanea, dado que la interaccion entre ambas entidades
no solo exacerba las dificultades cognitivo-conductuales, sino
que también ensombrece el pronostico clinico a largo plazo.
Al contrastar los hallazgos fenotipicos y electroclinicos de la
muestra presentada con la literatura global, se hace evidente
que la delimitacion precisa de este binomio es crucial para
transicionar de un manejo sintomatico general hacia estrate-
gias terapéuticas dirigidas (12). Asimismo, la identificacion de
biomarcadores clinicos tempranos y la implementacion de un
protocolo de tamizaje estricto resultan indispensables, puesto
que el diagnostico precoz del TEA en nifios con epilepsia pree-
xistente optimiza drasticamente las ventanas de plasticidad ce-
rebral y la respuesta a la intervencion neurohabilitadora (13).

Al profundizar en el perfil cognitivo de la presente cohor-
te, se devela una sélida correlacion entre el compromiso del
Cociente Intelectual (CI) y la presencia comorbida de TEA en
nifios con epilepsia. Al evaluar el rendimiento intelectual pro-
medio mediante las herramientas psicométricas correspon-
dientes, la subpoblacion con el binomio TEA-epilepsia exhi-
bid una media significativamente menor en comparacion con
el grupo que presentaba epilepsia aislada. Este marcado des-
censo en el rendimiento no representa un fendmeno aislado,
sino el reflejo de un compromiso funcional o estructural mas




extenso y sinérgico en las redes corticales de los pacientes
con el fenotipo comoérbido. Asimismo, los resultados obteni-
dos demuestran que la prevalencia de discapacidad intelec-
tual es superior en el grupo con la comorbilidad conductual;
el analisis de riesgo relativo confirm6 que la presencia de
TEA incrementa la probabilidad de asociar un déficit cogniti-
vo en el nifio epiléptico.

Contrariamente a lo esperado, las variables electroclini-
cas y estructurales, tales como la presencia de crisis de inicio
generalizado, las anomalias especificas en el trazado elec-
troencefalografico o los hallazgos patologicos en los estudios
de neuroimagen, se distribuyeron de manera homogénea en-
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tre ambos grupos, sin alcanzar significancia estadistica. Este
hallazgo es clinicamente relevante, ya que sugiere que el de-
terminante primordial del fenotipo cognitivo-conductual se-
vero en esta poblacion no se restringe a la macroestructura
lesional o al patron de descarga ictal visible en superficie,
sino a microalteraciones de la conectividad sinaptica y la
plasticidad cerebral compartidas, un sustrato biologico am-
pliamente debatido en la literatura contemporanea (15).

A nivel regional, la prevalencia e incidencia observadas
en los resultados obtenidos guardan una estrecha correlacion
con los patrones epidemioldgicos documentados en América
Latina y el Caribe, donde los desafios en el acceso a redes
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Figura 1. Diagrama de flujo del proceso de seleccion de pacientes segun criterios STROBE
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Tabla 1. Caracteristicas epidemiolégicas y
clinicas en pacientes con epilepsia y
trastorno del espectro autista (n=13)

Caracteristicas \ %

diagnosticas avanzadas a menudo subestiman la verdadera
carga de la enfermedad, subrayando la necesidad de homoge-
neizar los criterios de reporte en poblaciones pediatricas lati-
nas (14). Adicionalmente, el impacto del diagnostico va mas
alla del plano neurobiologico; la cronicidad de las crisis y la
recurrencia de eventos disruptivos actiian como estresores se-

Masculino 10 76.9 veros que gatillan un sufrimiento psicoldgico croénico y feno-
Femenino 3 23.1 menos de estrés postraumatico secundario, los cuales deben
' ser mediados mediante un abordaje integral que involucre ac-
2a5 6 46,2 tivamente al nucleo familiar (17,18)

Las principales limitaciones de este estudio incluyen: (1)
6a11 5 38,5 disefio retrospectivo, que no permite establecer relaciones
causales; (2) muestra por conveniencia, que puede limitar la
12 2 15,3 representatividad; (3) tamafio muestral pequeflo, especial-
Focal 5 385 mente en e} §ubgrupo con TEA (n=13), lo que impidi6 reali-
’ zar un analisis multivariante. Se recomienda que futuros estu-
Generalizada 8 61,5 dios utilicen disefios prospectivos, muestras mas grandes y
enfoques multicéntricos para confirmar estos hallazgos y ex-

Si 4 30,8 plorar factores genéticos y ambientales asociados.
A pesar de estas limitaciones, este estudio subraya la ne-
No 9 69,2 cesidad de implementar estrategias de tamizaje temprano
Si 3 231 para TEA en servicios de neuropediatria, especialmente en
: ’ pacientes preescolares con discapacidad intelectual. La for-
No 10 76.9 macion de equipos multidisciplinarios integrados por neurd-
' logos, psicologos y terapeutas del desarrollo podria mejorar
EEG: electroencefalograma; RM: resonancia magnética. la deteccion oportuna y el manejo integral de esta comorbili-
dad, incluso en entornos con acceso restringido a especialis-

Tabla 2. Distribucién del nivel cognitivo en pacientes tas.

con epilepsia y trastorno del espectro autista (n=13)

NIVEL COGNITIVO

TDI Leve 50-69 4

Capacidad Intelectual Limitrofe 70-79 1

TOTAL 13

CONCLUSIONES

Este estudio describe por primera vez en el
occidente de Venezuela el perfil clinico y cogni-
tivo del TEA en nifios con epilepsia. La fuerte
30,7 asociacion con discapacidad intelectual subraya
la necesidad de estrategias de tamizaje tem-
prano, especialmente en preescolares. El uso de
herramientas psicométricas estandarizadas for-
talece el diagnostico, incluso en contextos con
recursos limitados. La identificacion temprana
del TEA en nifios con epilepsia es factible me-
100,0 diante instrumentos estandarizados y debe inte-

7,7

TDI: trastorno por discapacidad intelectual; Cl: cociente intelectual
*Nota: El Cl fue evaluado mediante escalas del sistema Wechsler (WISC o

WPPSI) aplicadas por psicélogos especializados.

grarse en la practica clinica habitual. Se reco-
mienda la formacion de equipos multidisciplina-
rios y futuros estudios prospectivos.

Tabla 3. Comparacion de caracteristicas clinicas entre pacientes con y sin trastorno del espectro autista.

VARIABLE

Discapacidad intelectual 11 (84.6%)

CON TEA (n=13)

SIN TEA (77) P-Valor OR(IC 95%)

35 (45.5%) 0.012 6.6 (1.3-33.8)

Sexo masculino 10 (76.9%)

50 (64.9%) 0.45 1.7 (0.4-7.5)

EEG alterado 4 (30.8%)

30 (39.0%) 0.58 0.7 (0.2-2.5)
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