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La neuropediatria 
ha evolucionat 

molt en l’atenció als 
nens amb autisme. 
Podem dir que en la 
dècada dels vuitan-
ta vivia d’esquena al 
TEA i el considerava, 

des de la vessant mèdica, un problema 
propi de la psiquiatria. La pobresa de 
les proves complementàries hi contri-
buïa. Recordo que en la meva etapa de 
formació hospitalària com a pediatre i 
neuropediatre en aquells anys, només 
puntualment es comentava aquest diag-
nòstic i era per derivar el nen al Servei de 
Psiquiatria Infantil. 

Progressivament, l’interès per aten-
dre als nens amb TEA en els serveis de 
neuropediatria va anar augmentant, 
sobretot per l’increment de les deman-
des que portaven a aquest diagnòstic i 
per l’evolució dels estudis de laboratori 
a l’abast dels neuropediatres (genètics 
complexes,  metabòlics,  neuroradiolò-
gics...) cada cop més precisos i variats. 
També va contribuir-hi, al meu entendre, 
el treball dels neuropediatres de CDIAP 
que, interessats en aquesta patologia, 
l’hem portat als serveis hospitalaris.

Actualment, el TEA es considera un 
trastorn del neurodesenvolupament, en 
el que el neuropediatre pot ajudar, so-

bretot, en la detecció, aprofundint en el 
diagnòstic d’un possible trastorn genètic 
primari específic de TEA amb possible 
consell genètic, cercant altres problemes 
neurològics que l’originin o el condicio-
nin (Síndrome de Rett, Síndrome X frà-
gil, esclerosi tuberosa, epilèpsia, infecció 
congènita, tòxic prenatal, malformació 
cerebral... ) i participant en projectes 
de recerca, que s’han multiplicat en els 
darrers anys. En quant al diagnòstic, cal 
diferenciar el clínic, que es basa en la 
història clínica, en l’exploració neurolò-
gica i en les característiques relacionals 
i comunicatives del nen que observem, 
del genètic. El clínic es fa en el context 
del CDIAP en coordinació amb altres 
professionals que hagin atès al nen. El 
diagnòstic genètic es fa mitjançant l’es-
tudi del material genètic en el laboratori 
hospitalari especialitzat. Actualment ja 
coneixem una sèrie de gens, que anome-
nem candidats, que apareixen alterats 
en alguns nens amb autisme tot i que 
només els trobem en una petita pro-
porció d’aquests nens. Trobar aquestes 
alteracions pot permetre fer un consell 
genètic per a futurs fills de la parella. Ge-
neralment, és el genetista qui transmet a 
la família el resultat de l’estudi genètic i 
el neuropediatre del CDIAP pot comple-
mentar la informació, sovint complexa 
pels pares. Aquesta informació pot ser 
viscuda pels pares de maneres molt dife-
rents. És important tenir això en compte 
i poder donar una resposta adequada als 
interrogants i vivències d’aquells pares 
concrets.

Darrerament, va prenent més força 
l’evidència de la interacció entre genè-

tica i entorn com a element bàsic en 
el desenvolupament humà. Els neuro-
pediatres que treballem en els CDIAP 
hem aportat aquesta visió als pediatres 
d’atenció primària i als nostres compan-
ys hospitalaris sovint reticents a la ma-
teixa. L’epigenètica està aportant actual-
ment la possibilitat d’entendre i estudiar 
aquesta interacció. La regulació del fun-
cionament dels gens està condicionada 
per elements de l’entorn. Les experièn-
cies del nen són una crida o senyal per 
estimular o inhibir gens de determinades 
zones cerebrals. La regulació del treball 
dels gens en el cervell, connectat al món 
a través dels sentits, seria especialment 
intensa i això condicionarà l’estructu-
ració i funcionament cerebrals. L’expe-
riència sensorial va acompanyada d’una 
experiència emocional que també estarà 
en joc en la regulació dels gens que co-
mentava. Encara ens queda camí per en-
tendre millor aquest mecanisme en ge-
neral i, en el cas del TEA, en particular. El 
coneixement d’aquest funcionament pot 
comportar un risc, ja present en alguns 
tractaments actuals dels nens amb TEA. 
Si podem influir en les experiències,  per 
què no les dissenyem per condicionar 
les conductes que volem modificar? Des 
del meu punt de vista, és un error greu 
sobretot pel risc de substituir la funció 
parental de criança basada en la relació, 
l’estimació i la naturalitat per un “progra-
ma terapèutic” artificial interessat més 
en els símptomes que volem canviar que 
en la comprensió del nen com a persona. 

En el futur es pot obrir una nova via 
terapèutica, la “reparació” dels gens 
afectats o dels reguladors de la seva ac-

1   En els CDIAP de Sant Feliu de Llobregat / Sant Vicenç dels Horts, Igualada, Mataró i Granollers. Actualment, jubilat.
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tivitat. Actualment, això encara queda 
lluny, però el coneixement del funciona-
ment dels gens va avançant de manera 
exponencial, gràcies a diferents tècni-
ques de laboratori i computacionals. 
Aquest plantejament pot obrir dilemes 
ètics complexes, tant per a les famílies 
com pels professionals, que hauran de 
regular-se des de la comunitat social. 
Amb això entrem en un terreny ètic nou, 
la possibilitat de fer canvis en l’estructu-
ra o funcionament dels gens per curar 
o millorar una malaltia, però sense una 
evidència clara del seu efecte o amb la 
intenció de modelar característiques 
personals “a la carta”. 

Personalment, he pogut treballar en 
diversos CDIAP i establir un intercanvi 
amb companys d’altres disciplines. La 
meva comprensió del TEA ha anat evo-
lucionant també gràcies a aquest inter-
canvi. Amb el temps, he pogut anar 
entenent la necessitat d’un treball coor-
dinat entre els diferents professionals 
del CDIAP i d’una diferenciació en les 
funcions. Aquest aspecte és especial-

ment difícil ja que, amb la voluntat d’aju-
dar al nen i a la família, podem fàcilment 
fer intervencions que interfereixin as-
pectes ja treballats pel company i propis 
de la seva especialitat. Trobar l’equilibri 
entre saber respectar els teus límits i, 
alhora, ser permeable a entendre i tre-
ballar amb conceptes d’altres disciplines 
fa especialment difícil, al meu entendre, 
el treball del neuropediatre de CDIAP. 
Per créixer en aquests aspectes, la coor-
dinació amb els companys, mitjançant 
les reunions clíniques i de coordinació, 
és una eina bàsica, com també ho és la 
supervisió d’equip.  

La meva funció ha estat sobretot en 
la vessant preventiva i de detecció, fent 
un treball de coordinació i de suport 
als  pediatres i infermeres pediàtriques 
d’atenció primària; en l’etapa diagnòsti-
ca, aportant els meus coneixements en 
la clínica del TEA i en l’estudi de possi-
bles patologies acompanyants; i, en 
l’etapa de seguiment, per valorar l’evo-
lució i pensar en equip en possibilitats 
d’adequació de l’entorn a la situació del 

nen. Al llarg del temps, he anat veient la 
importància de la meva relació amb la 
família del nen i això ha comportat una 
evolució en aquest aspecte. 

En la detecció, que en els CDIAP con-
siderem important ja que permet una 
intervenció primerenca, vull destacar 
un aspecte: cal donar temps a la famí-
lia perquè s’adoni de les dificultats del 
nen. Si bé és cert que sovint la detec-
ció es fa massa tard, hem de cercar un 
equilibri en el procés des de la sospita a 
la derivació en el cas dels pediatres de 
primària o des de l’acollida a la comuni-
cació del diagnòstic en el CDIAP. Penso 
que cuidant això, també estem cuidant 
el procés terapèutic en si. Voler avançar-
nos en el procés que han de fer els pares 
per adonar-se de les dificultats del nen o 
d’acceptació del diagnòstic pot posar en 
risc el procés terapèutic, en afavorir re-
accions no desitjables. Una altra qüestió 
que recolza aquesta prudència és el risc 
d’un diagnòstic incorrecte de TEA. Ens 
trobem sovint amb situacions de retraï-
ment de la relació de base emocional o 
sensorial que poden fer pensar en autis-
me. Certament, són nens que cal aten-
dre i que hem de considerar que estan 
en situació de risc. Si fem el diagnòstic 
de TEA de manera precipitada (fals po-
sitiu) podríem generar una preocupació 
innecessària en els pares. A l’altre ex-
trem, hem d’evitar la demora en la co-
municació del diagnòstic quan aquest 
és clar. Aquesta comunicació és sovint 
difícil i cal fer-la tenint en compte la si-
tuació familiar, amb els espais de temps 
que siguin necessaris i d’acord amb la 
resta de companys que participen en 
l’atenció d’aquell nen. 

Penso que és necessari que el neu-
ropediatre del CDIAP participi en el 
procés diagnòstic d’un nen amb sospi-
ta de TEA. Però considerant el que he 
comentat abans, convé que ho faci de 
manera flexible, valorant la situació del 
nen i de la família. Quan el nen té un 
retard en el seu desenvolupament o 
altres símptomes neurològics, com pot 
ser una regressió, crisis epilèptiques o 
trets dismòrfics serà més clara la mira-
da neurològica inicial. Hi ha patologies 
que sabem que porten associats trets 
autistes. Caldrà valorar si ens trobem 
davant d’aquesta situació. Diagnosticar, «Conectar (neuronas)», Janina Riera.
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per exemple, un problema genètic espe-
cífic d’una altra malaltia com pot ser la 
Síndrome del cromosoma X fràgil, ens 
ajudarà a entendre millor el que està 
passant al nen i obre la possibilitat a un 
consell genètic. Si es tracta d’una hipoa-
cúsia podrem fer el seu tractament es-
pecífic. 

El diagnòstic de les dificultats de re-
lació i comunicació en si és molt delicat, 
sobretot en els nens petits que s’atenen 
al CDIAP. El diagnòstic de TEA comporta 
una situació de gravetat i el risc de con-
gelació de les esperances de progrés que 
condicioni el vincle afectiu entre pares i 
nen. La necessitat de fer un acompanya-
ment als pares en la comprensió de les 
necessitats i dificultats del nen és molt 
important. El neuropediatre pot parti-
cipar en aquest aspecte i convé que ho 
tingui present en els seus seguiments. 

L’atenció del nen autista és difícil. 
És una patologia greu de la relació i la 
comunicació que genera molts inte-
rrogants, sovint sense resposta o amb 
respostes parcials del neuropediatre. Al 
meu entendre és fonamental que consi-
derem a la família com element nuclear 
per ajudar al nen. Molt sovint els pares 
neguen el problema o demanen solu-
cions ràpides que no són viables i poden 
enfadar-se amb el/els professional/s. A 
partir de la meva experiència penso que 
poder aconseguir la confiança dels pares 
i la seva receptivitat per a escoltar el nen 
és molt important. El nen amb autisme 
expressa de manera diferent, però ex-
pressa. Acompanyar als pares en el pro-
cés d’anar entenent les expressions del 
seu fill pot millorar la confiança en ells 
mateixos, en els seus recursos i fer-los 
sentir més propers al nen. I al mateix nen 
també el pot ajudar el sentir que estan 
fent un esforç per entendre’l i enfortir la 
seva confiança i el seu interès pel món.  

El neuropediatre pot valorar la con-
veniència de tractament farmacològic. 
Cal ser prudent en la seva utilització a 
les edats dels nens atesos en el CDIAP, 
però pot ser útil, sobretot, en nens amb 
conductes disruptives amb agressivitat 
o autoagressivitat o amb irritabilitat im-
portants. Sempre ha de ser un comple-
ment al tractament psicològic i acordar 

la seva utilització amb la família un cop 
informada. 

En el seguiment evolutiu, el neuro-
pediatre pot completar la seva valoració 
diagnòstica indicant exploracions com-
plementàries si ho considera necessari 
(analítiques de sang, EEG, proves neu-
roradiològiques que comporten seda-
ció, estudis d’audició...). Cal valorar amb 
cura la seva indicació, ja que poden in-
crementar el malestar del nen, que es 
pot expressar potser amb més aïllament 
o problemes en la conducta. És impor-
tant explicar a la família el motiu de la 
indicació de les proves i en què consis-
teixen. Convé no forçar-les si la família 
es manifesta en contra, però sí explicar 
clarament el nostre motiu i els beneficis 
que es podrien obtenir. Aconsello que 
demanin acompanyar, en la mesura que 
sigui possible, al nen al fer-les i anar-li 

explicant amb antelació en tant en quant 
que la situació del petit ho permeti. Com 
generalment s’han de fer en un centre 
hospitalari, habitualment ha d’intervenir 
un altre neuropediatre per fer la petició 
de proves. Des dels CDIAP hem insistit 
en poder-la fer directament, però l’orga-
nització de les Conselleries no ho ha fet 
possible de moment. Hospitals i CDIAP 
depenen de Conselleries diferents. Po-
der demanar directament les explora-
cions evitaria malestars a la família i al 
nen relacionats amb la repetició de la 
història i d’exploracions clíniques. També 
suposaria un estalvi econòmic rellevant. 
Un cop fetes les exploracions, el neuro-
pediatre podrà explicar els resultats de 
manera entenedora. 

El neuropediatre del CDIAP pot ex-
plicitar en el seguiment les millores 
que va apreciant. L’evolució dels nens 

«Escuchar (oído)», Janina Riera.
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amb TEA és variable. Habitualment, es 
produeix una millora significativa en les 
fases inicials de l’atenció en el CDIAP. 
Poder transmetre això ajuda als pares 
en aquesta fase de molta incertesa i pa-
timent. També l’actitud d’escolta de les 
inquietuds i dubtes dels pares donant 
respostes sinceres i assequibles, ajudarà 
possiblement a refermar la confiança 
terapèutica en el CDIAP, que ja he co-
mentat. 

Tot aquest treball del neuropediatre 
comporta una càrrega emocional im-
portant per a ell mateix, ja que es tracta 
d’una patologia que genera molt pati-

ment en els pares i els nens, patiment 
que tots els professionals anem sentint 
i tractem d’alleugerir. En la meva expe-
riència m’ha estat molt útil poder parlar 
i pensar sobre això amb els companys 
(treball en equip) i supervisors. He tingut 
la sort de poder treballar en equips amb 
supervisió externa que també ha per-
mès treballar aspectes emocionals dels 
professionals. Poder posar sobre la tau-
la sentiments, dels companys o propis,  
m’ha permès entendre millor les vivèn-
cies profundes que genera l’atenció a la 
petita infància en general i  als nens amb 
autisme en especial. l


