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RESUMEN

Introduccién. El trastorno del espectro autista (TEA) presenta desafios en la comunicacién social y
conducta. Es mas frecuente en varones (3:1). Las nifas reciben diagnésticos alternativos o tardios
debido a mejores habilidades comunicativas, intereses atipicos, pero menos inusuales, mayor presencia
de conductas internalizantes y estrategias de camuflaje. Esto favorece el subdiagnéstico y limita el
acceso a apoyos adecuados.

Objetivo. Describir la poblacién de nifias y adolescentes mujeres (NyAM) con TEA en seguimiento
en un hospital de tercer nivel, comparandolas segun edad y caracteristicas clinicas.

Poblaciéon y métodos. Estudio descriptivo, transversal, con analisis retrospectivo de historias
clinicas de NyAM evaluadas entre 2002 y 2024. Se recolectaron datos del desarrollo, examen fisico
y variables sociodemograficas. La muestra se dividié en preescolares y escolares, y por presencia o
no de lenguaje al diagnéstico.

Resultados. Se obtuvo una muestra de 415 NyAM. El 16 % (n = 69) recibié un diagndstico tardio.
En las nifias mayores, se identificaron dos perfiles: uno compatible con el fenotipo femenino del
TEA (lenguaje presente, menor discapacidad intelectual, consulta por dificultades sociales) y otro
con caracteristicas de autismo profundo (sin lenguaje, mayor discapacidad intelectual, epilepsia,
regresion y mayor gravedad). En preescolares, predominé el compromiso cognitivo o la no adaptacion
a evaluaciones formales. EI1 19,5 % (n = 81) tenia antecedentes familiares de TEA o fenotipo ampliado.
Conclusién. Observamos alta variabilidad clinica; esto demanda mayor sensibilidad diagndstica y
herramientas especificas para facilitar apoyos adecuados.
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INTRODUCCION

El trastorno del espectro autista (TEA) refiere a
una categoria diagnéstica dentro de los trastornos
del neurodesarrollo caracterizado por desafios en
la comunicacion social, conductas repetitivas y
estereotipadas.’

Clasicamente, se ha descrito que el
diagnostico es mas frecuente en varones que en
mujeres independientemente de la edad (3:1).2
Esta relacion disminuye (2:1) en presencia de
discapacidad intelectual (DI) y es mayor (10:1)
en personas con TEA con capacidad intelectual
promedio o superior.® Los intentos para explicar
esta discrepancia van desde el extremo que
considera que el sexo femenino presenta algun
factor protector genético hasta las explicaciones
gue hacen foco en el sesgo profesional.*

Diversas publicaciones evidencian mayor
dificultad para detectar a mujeres con TEA
por parte de las herramientas diagndsticas
convencionales (sesgo de género), especialmente
en el subgrupo sin DI.5 Por este motivo, las
nifas consultan a edades mas tardias o reciben
diagnosticos imprecisos o distintos, como por
ejemplo, trastorno del lenguaje, del aprendizaje,
de ansiedad, de la personalidad o de la conducta
alimentaria.® Se estima que aproximadamente el
80 % de ellas llega al diagndstico luego de los
18 afios.” Varios autores sostienen que esto se
debe a que los criterios diagndsticos clasicos
no son utiles para identificar a este grupo. Bajo
este supuesto, proponen la identificacién de un
fenotipo conductual especifico para las mujeres
con TEA. Este fenotipo femenino del TEA (FFT)
mantiene los desafios nucleares del autismo, pero
estas caracteristicas se expresan de una manera
diferente a la tradicionalmente resefiada en el
autismo en varones.®

En trabajos pioneros de Asperger y Atwood,
ya pueden encontrarse diferencias entre varones
y mujeres, estas Ultimas con mejores habilidades
de imitacion social.® EI FFT muestra rasgos
diferentes en la socializacion, tipos de intereses
restringidos, mayor presencia de conductas
internalizantes y el fendmeno del camuflaje.
Las nifas suelen mostrar mejores habilidades
comunicativas y mayor persistencia de sintomas
sensoriales a lo largo de la vida. Asimismo,
muestran mayor iniciativa para la conversacion
reciproca y estan mas motivadas para iniciar
amistades, aunque sus dificultades implican
déficits en iniciarlas, mantenerlas y en resolver
situaciones problematicas. Por otro lado, los
intereses especiales y restringidos demostrados
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suelen ser menos inusuales, pero atipicos en
su intensidad y calidad.® El camuflaje es el
uso de estrategias que permiten compensar
los desafios sociales del TEA, pero a costa de
grandes esfuerzos cognitivos, estrés e impacto
emocional.®

Por otro lado, la hipotesis del efecto protector
femenino®' postula que las niflas y mujeres
requieren una carga genética o impacto ambiental
mayor al de los varones para desarrollar TEA; ya
sea por medio de diferencias relacionadas con
los cromosomas sexuales o con el rol atribuido
a los androgenos fetales (hipotesis del “cerebro
extremo masculino”). Las mujeres se encontrarian
mas protegidas ante los mismos factores de
riesgo.

Se ha sugerido, a su vez, un subdiagndstico
en mujeres relacionado con el uso de
herramientas diagnosticas basadas en
estereotipos masculinos.'? El subdiagnéstico
o diagnostico tardio, debido a la forma no
convencional de presentacion que puede tener
el subgrupo de nifias y adolescentes mujeres
(NyAM) con TEA, provocara la falta de apoyos
educativos-terapéuticos especificos apropiados
y determinara efectos negativos en la calidad
de vida, educacion, funcionamiento y salud
mental.'31

Este estudio tuvo como objetivo describir
la poblacion de NyAM con diagnéstico de
TEA en seguimiento en el Servicio de Clinicas
Interdisciplinarias del Neurodesarrollo (CIND)
del Hospital Garrahan, compararlas de
acuerdo a grupos etarios y poder relacionar las
caracteristicas de nuestra poblacién con las
descritas en la bibliografia.

POBLACION Y METODOS

Se realizé un estudio descriptivo, transversal,
con analisis retrospectivo de historias clinicas. Se
recopilaron los datos de la evaluacion diagnoéstica
de todas las NyAM con TEA, efectuada en
el CIND, desde el afio 2002 hasta el 2024.
Se excluyeron las pacientes con diagndstico
incierto o en proceso de evaluacién. Todas las
pacientes fueron evaluadas simultaneamente
entre varios profesionales y, en muchos casos,
en varios encuentros. El equipo de evaluacién
estuvo constituido por pediatras del desarrollo,
fonoaudidélogas y psicopedagogas, con
experiencia en la evaluacién y seguimiento de
nifas, nifos y adolescentes con TEA.

El diagnostico de TEA fue realizado segun
las recomendaciones internacionales a través



de la historia clinica del desarrollo, la observacién
clinica, examen fisico, escalas complementarias
estandarizadas de evaluacion de la comunicacion,
interaccién social y conducta como el ADOS-2
(Autism Diagnostic Observation Schedule-2),'
escala CARS (Childhood Autism Rating Scale)'®
y sobre la base de los criterios de manuales
internacionales de referencia (DSM-4'" y DSM-58).

En relacion con la evaluacion del desarrollo,
se obtuvieron, segun la edad, cocientes de
desarrollo (CD) con escala CAT/CLAMS' o
Bayley-111?°, y cociente intelectual (Cl) con escalas
Weschler?' o Stanford Binet.?? Se definié como
retraso la puntuacién menor a 70 puntos. La
definicién de discrepancia varié en funcion de la
informacion brindada por la prueba administrada.
Se consigné como “no se adaptd” cuando, al
intentar administrar la prueba, la paciente no
logré finalizarla por cuestiones relacionadas a su
conducta.

En cuanto al examen fisico, se considerd
microcefalia el valor por debajo de -2 desviaciones
estandar (DE) de la media, y macrocefalia al valor
por encima de 2 DE.

Se definié regresidon como la pérdida de
palabras (mas de 5, y usadas durante al menos
3 meses) y/o pérdida de interés social (ej.: uso de
gestos, mirada compartida, respuesta al nombre)
y ausencia de lenguaje como el uso funcional de
menos de 5 palabras, independientemente de
mamay papa especificos.

Se obtuvieron los siguientes datos
poblacionales: edad, escolaridad, condiciones
médicas y del desarrollo asociadas, antecedentes
personales y familiares, indicadores
socioecondmicos (necesidades basicas
insatisfechas [NBI], obra social [OS]).

Se dividié la poblaciéon por edad escolar
(mayores y menores de 72 meses) y presencia
o no de lenguaje al momento del diagndstico.
Se compararon las siguientes variables: CD o
Cl, antecedente de regresion, antecedentes
perinatales, condiciones médicas asociadas,
motivos de consulta y puntaje en escala CARS.

Se describieron medidas de resumen:
medianas y rangos o frecuencias de categorias.
Se utilizé la prueba de chi-cuadrado de Pearson
y la prueba exacta de Fisher.

Se utilizaron diversas formas de registro a lo
largo de los 22 afos, la mas reciente en REDCap
a partir del afo 2019.

Este estudio de investigacion ha sido
aprobado por la Direccion Asociada de Docencia
e Investigacién, por el Comité Revisor de
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Investigaciéon y por el Comité Hospitalario de
Etica, por la Direccién del Hospital de Pediatria
S.A.M.I.C. Prof. Dr. Juan P. Garrahan bajo el
numero de protocolo de investigacion 1167.

RESULTADOS

Sobre 2183 pacientes con TEA atendidos
en el periodo de estudio, 415 fueron NyAM. Los
datos sociodemograficos se presentan en la
Tabla 1.

Se analizé la escolaridad de las pacientes
mayores de 36 meses que consultaron desde el
2021, ano en el que se retomo la presencialidad
en las aulas luego de la pandemia por COVID-19
(Tabla 2). El promedio de edad fue de 60,5 meses
con un rango de 36 a 172. EI 53 % (n = 34)
concurren a escuela comuny el 29 % (n =19) no
se encuentran escolarizadas; sin embargo, de
estas ultimas el 63,2 % (n = 12) tenia entre 36 y
48 meses al consultar.

Destacamos que, en relacion con el
diagnostico, las herramientas mas usadas fueron
CARS y en segundo lugar el ADOS-2 (Tabla 3).
También vemos que el 42 % (n = 174) de la
poblacion presenta retrasoy el 30 % (n = 117) no
se adapto a evaluaciones formales.

La epilepsia fue la condicién médica asociada
mas frecuente. Respecto a los antecedentes
perinatales, el mas frecuente fue la prematuridad
(9,9 %, n=41).

La mayor parte de la poblacién analizada
recibié diagnostico antes de los 72 meses. En el
grupo de menores, el 39 % (n = 134) presentaba
lenguaje al momento del diagndstico, mientras
que entre las mayores el 76 % (n = 53) tenia
lenguaje verbal (p <0,001) (Tabla 4).

Respecto a los coeficientes de desarrollo, las
mayores en general tienen Cl acorde a edad;
en cambio, las menores no se adaptan a las
evaluaciones (p <0,001). Las nifias que tienen
lenguaje, es mas frecuente que consulten por
desafios en la socializacion (p = 0,036) y las nifias
sin lenguaje, por desafios en la comunicacion y el
lenguaje (p <0,001).

En el grupo de nifias mayores sin lenguaje, se
observé mayor frecuencia de epilepsia (p = 0,004)
y regresion (p = 0,026), y mayor tendencia a la
presencia de condiciones sindrémicas (p = 0,08)
(Tabla 4).

Respecto a los antecedentes familiares de
TEA o fenotipo ampliado, fue positivo en el
19,5 % (n = 81) de los casos, dentro de los que
se encontré un 41,6 % de hermanos (n = 35).
El grupo que presenté mayor porcentaje de
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TaBLA 1. Caracteristicas sociodemograficas y clinicas generales de la muestra (n = 415)

Caracteristica n (%)
Edad: mediana (rango) en meses 46 (18-172)
Procedencia
CABA 55 (13,2)
Conurbano 206 (49,6)
Prov. de Buenos Aires 44 (10,6)
Interior 30 (7,2)
Otro pais 1(0,2)
Falta el dato 79 (19)
NBI, n (%)
Si 42 (10,1)
No 373 (89,9)
Obra social
Si 223 (53,7)
No 170 (41)
Falta el dato 22 (5,3)
Medicacion*
No recibe 326 (78,5)
Anticonvulsivantes 48 (11,6)
Melatonina 7(1,7)
Risperidona 23 (5,5)
Metilfenidato 5(1,2)
Otros 29 (7)
Perimetro cefalico
Normal 290 (69,9)
Macrocefalia 27 (6,5)
Microcefalia 16 (3,9)
No figura 82 (19,7)
Condiciones médicas**
Epilepsia 43 (10,4)
Trastorno del suefio 41 (9,9)
Sindrémico 35 (8,4)
Otros 34 (8,2)
TND (no DI) 22 (5,3)
Desafios en la alimentacion 20 (4,8)
Obesidad 17 (4,1)
Autoinmunes 14 (3,4)
Tumores 4(0,9)
Trastornos gastrointestinales 2(0,5)
Antecedentes perinatales
Si 84 (20,2)
No 221 (53,3)
No figura 110 (26,5)
Antecedentes familiares***
TEA/BAP** hermanos 35 (8,4)
TEA/BAP** no hermanos 46 (11,1)
Otros TND 140 (33,7)

CABA: Ciudad Autébnoma de Buenos Aires; NBI: necesidades basicas insatisfechas; TEA: trastorno del espectro autista;

BAP: broader autism phenotype o fenotipo ampliado, por sus siglas en inglés; TND: trastornos no especificados del desarrollo;
DI: discapacidad intelectual.

*Algunas pacientes recibian mas de una medicacioén simultaneamente.

**Algunas pacientes tenian mas de una condicion médica simultaneamente.

***Algunas pacientes tenian mas de un familiar con antecedentes.
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TaBLA 2. Escolaridad de las participantes desde 2021 (n = 65)

Escolaridad n (%)
Escuela comun 30 (46,1)
PPI/APND 4(6,1)
Escuela especial 9(13,8)
Centro educativo-terapéutico 2(3,1)
No escolarizadas 19 (29,2)

Falta el dato

1(1,5)

PPI/APND: proyecto pedagogico individual/acompariante personal no docente.

TaBLA 3. Herramientas complementarias aplicadas y sus resultados

Evaluacion n (%)
CARS 361 (87)
Leve (30-36,5) 94 (22,6)
Moderado-grave (37-60) 232 (55,9)
No puntua 13 (3,1)
No figura 22 (5,3)
ADOS 148 (35,7)
Autismo 91 (21,9)
Espectro 45(10,8)
No puntua 1(0,2)
Médulo T*
Preocupaciéon moderada-grave 6 (1,4)
Preocupacién poca-ninguna 1(0,2)
No figura 4 (0,9)
SCQ 60 (14,5)
Puntua 44 (10,5)
No puntua 16 (3,9)
ADI-R 19 (4,6)

* Toddler Module de la ADOS-2, utilizado para la evaluacién de nifios pequefios (12-30 meses) que aun no utilizan lenguaje

verbal de manera consistente.

ADOS-2: Autism Diagnostic Observation Schedule-2; CARS: Childhood Autism Rating Scale; SCQ: Cuestionario de
Comunicacion Social; ADI-R: Entrevista de Diagnéstico de Autismo Revisada.

antecedentes familiares es el de nifias mayores
con lenguaje (Tabla 1).

DISCUSION

Tal como se describe en la bibliografia,? en
nuestra poblacién el diagndstico de TEA es mas
frecuente en varones (4,25:1).

Kasee et al. describen a la epilepsia como la
condicién médica mas frecuentemente asociada
al autismo en nifias y mujeres, y resaltan la mayor
asociacion con discapacidad intelectual, mayor
edad, dificultades en el lenguaje y gravedad.
Estos mismos datos hemos obtenido de nuestra
poblacién, tanto en general como en el grupo de
NyAM sin lenguaje en particular.

En relacién con la edad al diagndstico de
nuestras pacientes, el 16 % (n = 69) presenta
un diagnéstico tardio (DT), es decir, posterior
a los 72 meses, porcentaje levemente mayor

al descrito en la poblacion general en paises
desarrollados.

Dentro de las nifias mayores a 72 meses,
encontramos dos grupos diferentes, unas con
ausencia del lenguaje y otras con lenguaje al
momento del diagnéstico. El grupo sin lenguaje
presenta mayor asociacién a discapacidad
intelectual y puntuacion moderada-grave en
el CARS. Como se expuso en resultados,
esto también se evidencia en relacién con la
regresion,?* 2¢ comorbilidades como la epilepsia y
una tendencia a asociar condiciones sindromicas.
Al revisar la trayectoria del desarrollo de
este grupo, en general primero recibieron un
diagndstico de retraso global del desarrollo o DI,
o simplemente primé su diagnéstico etioldgico,
por lo cual el diagndstico de TEA llegd en una
segunda instancia en forma mas tardia. Esto
coincide con lo descrito por Young? (2018), quien



Articulo original / Arch Argent Pediatr. 2025;e202510781

TaBLA 4. Comparacion por grupo etario y presencia de lenguaje

Variable Menores Menores Mayores Mayores p
(<72 meses) (<72 meses) (272 meses) (272 meses)
Sin lenguaje Con lenguaje Sin lenguaje Con lenguaje
n (%) n (%) n (%) n (%)
Lenguaje 212 (61,3) 134 (38,7) 16 (23,2) 53 (76,8) <0,001*
a) CD/CI <0,001*
Acorde 3(1,4) 21 (15,7) 0(0) 20 (37,7)
Retraso 96 (45,3) 50 (37,3) 11 (68,8) 17 (32,1)
Discrepante 14 (6,6) 13 (9,7) 0(0) 5(9,4)
No se adapté 83 (39,2) 30 (22,4) 4 (25) 0(0)
No se efectud 16 (7,5) 20 (14,9) 1(6,3) 11 (20,8)
Regresion 21(9,9) 4 (3,0) 4 (25) 1(1,9) Menores: 0,014** /
Mayores: 0,026**
b) Condiciones médicas
Epilepsia 20 (9,4) 14 (10,4) 5(31,3) 1(1,9) 0,004**
Condicion sindrémica 19 (8,9) 9 (6,7) B (@1,3) 2(3,8) 0,08**
Trastorno del suefio 27 (12,7) 9(6,7) 1(6,3) 4 (7,6) ns
Desafios alimentacion 11 (5,2) 2(1,5) 1(6,3) 6 (11,3) ns
Antecedentes perinatales 50 (23,6) 18 (13,4) 3(18,8) 13 (24,5) ns
c) Motivo de consulta <0,001**
Comunicacién y lenguaje 129 (60,9) 64 (47,8) 10 (62,5) 14 (26,4)
Socializacion 26 (12,3) 18 (13,4) 4 (25) 22 (41,5)
Conducta 72 (34,0) 43 (32,1) 3(18,8) 22 (41,5)
d) Escala CARS <0,001*
Leve 25 (11,8) 52 (38,8) 1(6,3) 17 (32,1)
Moderado-grave 155 (73,1) 50 (37,3) 13 (81,3) 14 (26,4)
No puntia 0(0) 7(5,2) 0(0) 6 (11,3)
No se administro 32 (15,1) 25 (18,7) 2 (12,5) 16 (30,2)

CD/CI: coeficiente de desarrollo/coeficiente intelectual; CARS: Childhood Autism Rating Scale.

*p: prueba de chi-cuadrado. **p: prueba exacta de Fisher.
ns: no significativo.

plantea que es mas probable que los médicos no
consideren el diagnéstico de TEA en presencia
de otra patologia, en particular la discapacidad
intelectual, quedandose Unicamente con este
diagnéstico. Estos hallazgos son compatibles con
lo que se describe actualmente como autismo
profundo.?®

El otro grupo de nifias mayores es el que
podria corresponderse con el FFT. Al presentar
lenguaje y menor porcentaje de DI, podrian
adoptar mas estrategias de camuflaje y
demorar su diagnéstico.?” El camuflaje implica
habilidades de aprendizaje social y variacion del
comportamiento segun el entorno, y el uso de
estrategias de manera consciente o inconsciente,
aprendidas de forma explicita o desarrolladas
de forma implicita que tienden a reducir las
caracteristicas del autismo en los encuentros
sociales, presentando una faceta “socialmente
mas aceptable”, o bien compensando estos
desafios.® En descripciones autobiograficas
de NyAM con TEA, el proceso de camuflaje

puede generar sintomas internalizantes y
desafios en el desarrollo de la propia identidad,
requiriendo tiempos prolongados en solitario para
recuperarse.'® Cabe destacar que es el Unico
grupo en el cual el motivo de consulta principal
fue la socializacion, a diferencia de los demas, en
los que fue la comunicacion y el lenguaje. Si bien
las investigaciones sugieren que las nifias tienen
una mayor motivacion social que los varones,
también describen que les resulta mas dificultoso
mantener relaciones a largo plazo ya sea de
amistad o de pareja.>'° Este grupo es, a su vez,
el que presenta un mayor porcentaje de familiares
con diagnostico de TEA o fenotipo ampliado. La
presencia de antecedentes familiares pudo ser
un factor que contribuyé al diagnostico en esta
poblacién, que aunque tardio, fue de todos modos
mas temprano que en la adultez, tal como se
refiere en la bibliografia.>” Ademas, estas NyAM
son las que presentaron un mayor porcentaje
de desafios en la alimentacion (en gran medida,
producto de dificultades en el procesamiento



sensorial), lo cual resulta significativo teniendo
en cuenta la gran prevalencia de trastornos de
la conducta alimentaria en mujeres adultas y
adolescentes. %%

Los términos de fenotipo femenino del
TEA y autismo profundo son operativos y no
corresponden a nuevas categorias diagnésticas.
Sin embargo, contribuyen a la descripcién de los
distintos perfiles funcionales de nuestra muestra,
dentro de un mismo diagndstico.

En relacion con las nifias menores,
independientemente del lenguaje, la gran mayoria
asociaba compromiso cognitivo o no se adaptaba
a evaluaciones formales del desarrollo. Esto
coincide con lo descrito por Hervas,' quien
plantea que en estas edades los retrasos son
evidentes y es mas probable que se identifique
y diagnostique el autismo ademas de los
otros retrasos evolutivos asociados. Ademas,
presentaban porcentajes similares de epilepsia
y condiciones sindrémicas. Sin embargo, es
destacable que las nifas sin lenguaje presentaron
un porcentaje mucho mayor de regresion y, en
su mayoria, puntuaron para autismo grave en
la escala CARS, a diferencia de las nifias con
lenguaje, que puntuaron leve o no puntuaron.

Vemos como limitaciones en este trabajo que,
al tratarse de un hospital de alta complejidad,
podriamos presentar un sesgo de derivacioén
por la mayor comorbilidad clinica asociada que
suelen presentar las pacientes. Ademas, el
cambio en las bases de datos a lo largo de los
afos, si bien mejoré el registro y la fiabilidad,
puede haber llevado a una pérdida de estos.
Otra limitante es que no hemos recabado datos
especificos sobre los intereses profundos y las
comorbilidades del area de la salud mental de
las NyAM que mantuvieron seguimiento en CIND.
También seria enriquecedor contar con datos
sobre la experiencia del proceso diagnéstico tanto
de las familias como de las mismas pacientes.
Esta informacion nos brindaria una vision mas
integral y seria un puntapié para investigaciones
futuras orientadas a mejorar la calidad de vida
de las NyAM.

El diagnostico oportuno lograria facilitar el
acceso a apoyos educativos y terapéuticos
especificos. Esto se debe estructurar dentro de
un marco de derechos que no solo minimice los
desafios y obstaculos descritos en la literatura,
sino que garantice el funcionamiento, la plena
participacién comunitaria y la calidad de vida de
las NyAM.
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CONCLUSION

Este estudio permitié describir la poblacion
de NyAM con TEA en seguimiento en CIND,
mostrando diferencias relevantes segun grupo
etario y presencia de lenguaje. En las menores,
predomind el compromiso cognitivo, con mayor
regresion y gravedad en aquellas sin lenguaje.

En las que reciben diagndstico mas
tardiamente, se encuentran tanto la presencia de
comorbilidades de salud y compromiso cognitivo
en un extremo como la presencia de fortalezas
comunicativas propias del denominado fenotipo
femenino en el otro.

Un diagndstico oportuno lograria facilitar
el acceso a apoyos educativos y terapéuticos
especificos que garanticen el funcionamiento, la
plena participacion comunitaria y la calidad de
vida de las NyAM. &
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