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Barcelona.
La neuropediatria
ha evolucionat
molt en I'atencio als
nens amb autisme.
Podem dir que en la
década dels vuitan-
ta vivia d’esquena al
TEA i el considerava,
des de la vessant medica, un problema
propi de la psiquiatria. La pobresa de
les proves complementaries hi contri-
buia. Recordo que en la meva etapa de
formacidé hospitalaria com a pediatre i
neuropediatre en aquells anys, només
puntualment es comentava aquest diag-
nostic i era per derivar el nen al Servei de
Psiquiatria Infantil.

Progressivament, l'interes per aten-
dre als nens amb TEA en els serveis de
neuropediatria va anar augmentant,
sobretot per I'increment de les deman-
des que portaven a aquest diagnostic i
per l'evolucié dels estudis de laboratori
a l'abast dels neuropediatres (genetics
complexes, metabolics, neuroradiolo-
gics...) cada cop més precisos i variats.
També va contribuir-hi, al meu entendre,
el treball dels neuropediatres de CDIAP
qgue, interessats en aquesta patologia,
I’'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 detecci6, aprofundint en el
diagnostic d’un possible trastorn geneétic
primari especific de TEA amb possible
consell geneétic, cercant altres problemes
neurologics que l'originin o el condicio-
nin (Sindrome de Rett, Sindrome X fra-
gil, esclerosi tuberosa, epilépsia, infeccié
congenita, toxic prenatal, malformacio
cerebral... ) i participant en projectes
de recerca, que s’han multiplicat en els
darrers anys. En quant al diagnostic, cal
diferenciar el clinic, que es basa en la
historia clinica, en I'exploracié neurolo-
gica i en les caracteristiques relacionals
i comunicatives del nen que observem,
del genetic. El clinic es fa en el context
del CDIAP en coordinaci6 amb altres
professionals que hagin ates al nen. El
diagnostic genetic es fa mitjancant l'es-
tudi del material genétic en el laboratori
hospitalari especialitzat. Actualment ja
coneixem una série de gens, que anome-
nem candidats, que apareixen alterats
en alguns nens amb autisme tot i que
només els trobem en una petita pro-
porcié d’aquests nens. Trobar aquestes
alteracions pot permetre fer un consell
genetic per a futurs fills de la parella. Ge-
neralment, és el genetista qui transmet a
la familia el resultat de I'estudi genetic i
el neuropediatre del CDIAP pot comple-
mentar la informacid, sovint complexa
pels pares. Aquesta informacid pot ser
viscuda pels pares de maneres molt dife-
rents. Es important tenir aixd en compte
i poder donar una resposta adequada als
interrogants i vivencies d’aquells pares
concrets.

Darrerament, va prenent més forca
I'evidéncia de la interaccié entre gene-

tica i entorn com a element basic en
el desenvolupament huma. Els neuro-
pediatres que treballem en els CDIAP
hem aportat aquesta visid als pediatres
d’atencié primaria i als nostres compan-
ys hospitalaris sovint reticents a la ma-
teixa. U'epigenetica esta aportant actual-
ment la possibilitat d’entendre i estudiar
aquesta interaccio. La regulacié del fun-
cionament dels gens esta condicionada
per elements de I'entorn. Les experien-
cies del nen sén una crida o senyal per
estimular o inhibir gens de determinades
zones cerebrals. La regulacié del treball
dels gens en el cervell, connectat al mén
a través dels sentits, seria especialment
intensa i aix0 condicionara l'estructu-
racié i funcionament cerebrals. Uexpe-
riencia sensorial va acompanyada d’una
experiéncia emocional que també estara
en joc en la regulacid dels gens que co-
mentava. Encara ens queda cami 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 experiéencies, per
qué 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 funcié
parental de crianca basada en la relacid,
I'estimacid i la naturalitat per un “progra-
ma terapéutic” artificial interessat més
en els simptomes que volem canviar que
en la comprensio del nen com a persona.

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

1 En els CDIAP de Sant Feliu de Llobregat / Sant Viceng dels Horts, Igualada, Matard i Granollers. Actualment, jubilat.
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tivitat. Actualment, aix0 encara queda
lluny, pero el coneixement del funciona-
ment dels gens va avangant de manera
exponencial, gracies a diferents técni-
ques de laboratori i computacionals.
Aquest plantejament pot obrir dilemes
etics complexes, tant per a les families
com pels professionals, que hauran de
regular-se des de la comunitat social.
Amb aix0 entrem en un terreny etic nou,
la possibilitat de fer canvis en l'estructu-
ra o funcionament dels gens per curar
o millorar una malaltia, pero sense una
evidencia clara del seu efecte o amb la
intenci6 de modelar caracteristiques
personals “a la carta”.

Personalment, he pogut treballar en
diversos CDIAP i establir un intercanvi
amb companys d’altres disciplines. La
meva comprensio del TEA ha anat evo-
lucionant també gracies 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 diferenciacié en les
funcions. Aquest aspecte és especial-

ment dificil ja que, amb la voluntat d’aju-
dar al nen i a la familia, podem facilment
fer intervencions que interfereixin as-
pectes ja treballats pel company i propis
de la seva especialitat. Trobar I'equilibri
entre saber respectar els teus limits i,
alhora, ser permeable a entendre i tre-
ballar amb conceptes d’altres disciplines
fa especialment dificil, al meu entendre,
el treball del neuropediatre de CDIAP.
Per créixer en aquests aspectes, la coor-
dinaci6 amb els companys, mitjancant
les reunions cliniques i de coordinacid,
és una eina basica, com també ho és la
supervisié d’equip.

La meva funcidé ha estat sobretot en
la vessant preventiva i de deteccid, fent
un treball de coordinacié i de suport
als pediatres i infermeres pediatriques
d’atencié primaria; en I'etapa diagnosti-
ca, aportant els meus coneixements en
la clinica del TEA i en I'estudi de possi-
bles patologies acompanyants; i, en
I'etapa de seguiment, per valorar I'evo-
lucid i pensar en equip en possibilitats
d’adequacio de I'entorn a la situacio del

«Conectar (neuronas)», Janina Riera.

nen. Al llarg del temps, he anat veient la
importancia de la meva relacié6 amb la
familia del nen i aix0 ha comportat una
evolucié en aquest aspecte.

En la deteccid, que en els CDIAP con-
siderem important ja que permet una
intervencié primerenca, vull destacar
un aspecte: cal donar temps a la fami-
lia perque s’adoni de les dificultats del
nen. Si bé és cert que sovint la detec-
cio es fa massa tard, hem de cercar un
equilibri en el procés des de la sospita a
la derivacié en el cas dels pediatres de
primaria o des de I'acollida a la comuni-
cacio del diagnostic en el CDIAP. Penso
que cuidant aixo, també estem cuidant
el procés terapeutic en si. Voler avancar-
nos en el procés que han de fer els pares
per adonar-se de les dificultats del nen o
d’acceptacio del diagnostic pot posar en
risc el procés terapéutic, en afavorir re-
accions no desitjables. Una altra qliestio
que recolza aquesta prudencia és el risc
d’un diagnostic incorrecte de TEA. Ens
trobem sovint amb situacions de retrai-
ment de la relacié de base emocional o
sensorial que poden fer pensar en autis-

me. Certament, sén nens que cal aten-
dre i que hem de considerar que estan
en situacié de risc. Si fem el diagnostic
de TEA de manera precipitada (fals po-
sitiu) podriem generar una preocupacio
innecessaria en els pares. A l'altre ex-
trem, hem d’evitar la demora en la co-
municacié del diagnostic quan aquest
és clar. Aquesta comunicacio és sovint
dificil i cal fer-la tenint en compte la si-
tuacié familiar, amb els espais de temps
gue siguin necessaris i d’acord amb la
resta de companys que participen en
I'atencio d’aquell nen.

Penso que és necessari que el neu-
ropediatre del CDIAP participi en el
procés diagnostic d’'un nen amb sospi-
ta de TEA. Pero considerant el que he
comentat abans, convé que ho faci de
manera flexible, valorant la situacié del
nen i de la familia. Quan el nen té un
retard en el seu desenvolupament o
altres simptomes neurologics, com pot
ser una regressio, crisis epiléptiques o
trets dismorfics sera més clara la mira-
da neurologica inicial. Hi ha patologies
que sabem que porten associats trets
autistes. Caldra valorar si ens trobem
davant d’aquesta situacié. Diagnosticar,
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per exemple, un problema genétic espe-
cific d’'una altra malaltia com pot ser la
Sindrome del cromosoma X fragil, ens
ajudara a entendre millor el que esta
passant al nen i obre la possibilitat a un
consell genetic. Si es tracta d’una hipoa-
cusia podrem fer el seu tractament es-
pecific.

El diagnostic de les dificultats de re-
lacié i comunicacié en si és molt delicat,
sobretot en els nens petits que s’atenen
al CDIAP. El diagnostic de TEA comporta
una situacié de gravetat i el risc de con-
gelacié 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 comprensié 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.

Latencié del nen autista és dificil.
Es una patologia greu de la relacié i la
comunicacié que genera molts inte-
rrogants, sovint sense resposta o amb
respostes parcials del neuropediatre. Al
meu entendre és fonamental que consi-
derem a la familia com element nuclear
per ajudar al nen. Molt sovint els pares
neguen el problema o demanen solu-
cions rapides que no sén viables i poden
enfadar-se amb el/els professional/s. A
partir de la meva experiéncia penso que
poder aconseguir la confianca dels pares
i la seva receptivitat per a escoltar el nen
és molt important. El nen amb autisme
expressa de manera diferent, pero ex-
pressa. Acompanyar als pares en el pro-
cés d'anar entenent les expressions del
seu fill pot millorar la confianga en ells
mateixos, en els seus recursos i fer-los
sentir més propers al nen. | al mateix nen
també el pot ajudar el sentir que estan
fent un esforg per entendre’l i enfortir la
seva confianca i el seu interes pel moén.

El neuropediatre pot valorar la con-
veniencia de tractament farmacologic.
Cal ser prudent en la seva utilitzacié a
les edats dels nens atesos en el CDIAP,
pero pot ser util, sobretot, en nens amb
conductes disruptives amb agressivitat
0 autoagressivitat o amb irritabilitat im-
portants. Sempre ha de ser un comple-
ment al tractament psicologic i acordar

la seva utilitzacié amb la familia un cop
informada.

En el seguiment evolutiu, el neuro-
pediatre pot completar la seva valoracio
diagnostica indicant exploracions com-
plementaries si ho considera necessari
(analitiques de sang, EEG, proves neu-
roradiologiques que comporten seda-
cio, estudis d’audicid...). Cal valorar amb
cura la seva indicacio, ja que poden in-
crementar el malestar del nen, que es
pot expressar potser amb més aillament
o problemes en la conducta. Es impor-
tant explicar a la familia el motiu de la
indicacié de les proves i en quée consis-
teixen. Convé no forgar-les si la familia
es manifesta en contra, pero si 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

«Escuchar (oido)», Janina Riera.

explicant amb antelacié en tant en quant
que la situacié del petit ho permeti. Com
generalment s’han de fer en un centre
hospitalari, habitualment ha d’intervenir
un altre neuropediatre per fer la peticid
de proves. Des dels CDIAP hem insistit
en poder-la fer directament, pero l'orga-
nitzacié 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 familia i al
nen relacionats amb la repeticié de la
historia i d’exploracions cliniques. També
suposaria un estalvi economic rellevant.
Un cop fetes les exploracions, el neuro-
pediatre podra explicar els resultats de
manera entenedora.

El neuropediatre del CDIAP pot ex-
plicitar en el seguiment les millores
que va apreciant. L'evolucié dels nens
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amb TEA és variable. Habitualment, es
produeix una millora significativa en les
fases inicials de I'atencié en el CDIAP.
Poder transmetre aix0 ajuda als pares
en aquesta fase de molta incertesa i pa-
timent. També I'actitud d’escolta de les
inquietuds i dubtes dels pares donant
respostes sinceres i assequibles, ajudara
possiblement a refermar la confianga
terapéutica en el CDIAP, que ja he co-
mentat.

Tot aquest treball del neuropediatre
comporta una carrega 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-
riencia m’ha estat molt Gtil poder parlar
i pensar sobre aixd0 amb els companys
(treball en equip) i supervisors. He tingut
la sort de poder treballar en equips amb
supervisié externa que també ha per-
més treballar aspectes emocionals dels
professionals. Poder posar sobre la tau-
la sentiments, dels companys o propis,
m’ha permeés entendre millor les viven-
cies profundes que genera l'atencié a la
petita infancia en general i als nens amb
autisme en especial. ®
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