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Resumen

El Trastorno del Espectro Autista afecta al neurodesarrollo, caracterizdndose por diferencias
en comunicacion, interaccion social y patrones de comportamiento restringidos y repetitivos.
Esta revision sistematica describe las consecuencias del diagnéstico tardio del TEA en nifias y
adolescentes de 0-18 afios. Se realizd una busqueda en Web of Science, PubMed y APA
PsycINFO mediante la ecuacion "(autism OR ASD) AND (girl OR female) AND (diagnos* OR
criteri* OR camouflaging OR masking) AND (child* OR adolescent* OR teen*)", guiada por
PRISMA, se seleccionando 11 estudios primarios (2020-2025). Los resultados muestran mayor
sintomatologia internalizada y camuflaje social en nifias, generando sesgos en herramientas
diagndsticas como ADOS-2 y SCQ, contribuyendo al retraso diagndstico. Este se asocia con
ausencia de intervencion temprana, mayor comorbilidad psiquiatrica, trastornos alimentarios,
burnout y peor desarrollo biopsicosocial. Se concluye que este retraso es grave y evitable
mediante formacion profesional especializada y adaptacidon de instrumentos diagndsticos,

favoreciendo una deteccion precoz equitativa.

Palabras clave: Trastorno del Espectro Autista, diagnéstico tardio, infradiagndstico,

diferencias por sexo, nifias y adolescentes
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Abstract

Autism Spectrum Disorder affects neurodevelopment, characterised by differences in
communication, social interaction, and restricted and repetitive behaviour patterns. This
systematic review describes the consequences of late diagnosis of ASD in girls and adolescents
aged 0—-18 years. A search was conducted in Web of Science, PubMed, and APA PsycINFO using
the equation ‘(autism OR ASD) AND (girl OR female) AND (diagnos* OR criteri* OR
camouflaging OR masking) AND (child* OR adolescent* OR teen*)’, guided by PRISMA,
selecting 11 primary studies (2020-2025). The results show greater internalised symptoms and
social camouflaging in girls, generating biases in diagnostic tools such as ADOS-2 and SCQ,
contributing to diagnostic delay. This is associated with a lack of early intervention, greater
psychiatric comorbidity, eating disorders, burnout and poorer biopsychosocial development.
Itis concluded that this delay is serious and avoidable through specialised professional training

and adaptation of diagnostic instruments, favouring equitable early detection.

Keywords: Autism Spectrum Disorder, late diagnosis, underdiagnosis, gender differences, girls

and adolescents
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1. Marco Tedrico

1.1. Evolucion Historica del Diagnostico del Trastorno del Espectro Autista

Uno de los trastornos del neurodesarrollo mas estudiados en la psiquiatria y la psicologia
contemporaneas es el Trastorno del Espectro Autista, que es un trastorno que afecta al
desarrollo socio-comunicativo y los patrones de intereses y conductas, caracterizado por su
notable heterogeneidad. Su diagndstico ha evolucionado significativamente desde sus
descripciones iniciales a principios del siglo XX hasta los criterios actuales en manuales como
el Diagnostic and Statistical Manual of Mental Disorders (5.2 ed., text rev.; American
Psychiatric Association [APA], 2022) y la International Classification of Diseases (11.2 rev.;

World Health Organization [WHO], 2019/2022).

El término autismo fue acufiado por primera vez por el psiquiatra suizo Eugen Bleuler en 1911,
derivado de la palabra griega autos que significa “uno mismo”, para describir una retirada
hacia el mundo interior propio, inicialmente como un sintoma caracteristico de la
esquizofrenia. Bleuler lo incluyd entre los “sintomas fundamentales” de esta condicién

(Hamidi et al., 2024).

Sin embargo, en 1943 Leo Kanner describié el autismo como una entidad diagndstica
independiente en su articulo seminal Autistic Disturbances of Affective Contact, donde
presentd la primera descripcién sistematica de lo que denomind “autismo infantil temprano”
(early infantile autism), caracterizado por una perturbacidn innata del contacto afectivo y una
marcada desconexion social desde los primeros afios de vida, diferenciandolo claramente del
uso de Bleuler como sintoma esquizofrénico. Kanner basé su andlisis en una serie de 11
pacientes (8 nifios y 3 nifias), destacando rasgos centrales como el aislamiento autistico
profundo, la resistencia obsesiva al cambio, dificultades en la comunicacién y el lenguaje, asi
como intereses restringidos y habilidades excepcionales en dareas especificas, que no se

ajustaban a categorias diagnodsticas previas (Tafolla et al., 2025).

Durante las décadas de 1950 y 1960, una de las perspectivas dominantes sobre el autismo fue
la teoria psicogénica, la cual atribuia su origen a factores ambientales vinculados a la crianza
parental, particularmente a la figura de madres emocionalmente distantes o “frias”. Esta
concepcidén, conocida como el mito de las “madres refrigeradoras” (refrigerator mothers),

sostenia que el autismo surgia como una respuesta defensiva del nifio ante la falta de afecto
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materno, manifestada en una retirada emocional que obstaculizaba el desarrollo social y
comunicativo; esta idea ignoraba evidencias emergentes de disrupciones prenatales en el

desarrollo neuronal (Swaab et al., 2025).

No obstante, evidencias emergentes de estudios genéticos y neurobioldgicos posteriores
desacreditaron esta teoria al demostrar la ausencia de soporte empirico para causas
ambientales puramente parentales, revelando en cambio patrones de riesgo biolégico innato.
Este cuestionamiento marcé el inicio de un cambio de paradigma hacia un enfoque bioldgico
y neurocientifico, impulsado por avances en genética - como la identificacién de variantes
genéticas de alto impacto — y neurociencia — incluyendo neuroimdgenes que destacan
alteraciones tempranas en la conectividad cerebral y el procesamiento social (Lord et al.,

2022).

Se consolidd la formalizacidn diagndstica del autismo con la publicacion del Diagnostic and
Statistical Manual of Mental Disorders (3.2 ed.; APA, 1980), la cual separé el autismo de la
esquizofrenia y clasificdndolo como un trastorno del desarrollo infantil. Posteriormente, el
DSM-IV (APA, 1994) introdujo el Sindrome de Asperger y el Trastorno Generalizado del
Desarrollo no especificado (TGD-NQOS), entre otros subtipos, aunque mantuvo criterios
centrados en sintomas observables —como los déficits sociales y los comportamientos
repetitivos— que favorecian diagndsticos predominantemente en varones (Loomes et al.,
2017). Mas adelante, el DSM-5 (APA, 2013) unificé estos subtipos bajo la denominacién de
TEA, reconociendo su naturaleza continua y multifactorial, con énfasis en la gravedad de los
sintomas y el impacto funcional. De forma paralela, la ICD-11 (WHO, 2019) adoptd un enfoque
similar, definiendo el TEA como alteraciones persistentes en la interaccién social, la
comunicacion y los patrones de comportamiento restringidos, con consideracidon para la

presencia de comorbilidades.

Posteriormente, el DSM-5-TR (APA, 2022) actualizé la definicién del Trastorno del Espectro
Autista incorporando nuevos hallazgos cientificos y manteniendo la unificacién previa de los
subtipos diagndsticos. Esta revision introdujo ajustes destinados a lograr mayor precision y
flexibilidad clinica. Entre las principales modificaciones, se destacd la clasificacién de la
gravedad en tres niveles funcionales (necesita apoyo, necesita apoyo sustancial y necesita
apoyo muy sustancial), la inclusidén explicita de los sintomas sensoriales —como la hipo o

hiperreactividad ante estimulos— dentro de los comportamientos restringidos y repetitivos,
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y una evaluacién mas amplia y sensible al ciclo vital, lo que favorece el diagndstico en grupos
histéricamente menos identificados, como mujeres y personas adultas. En conjunto, esta
version del manual consolida una vision dimensional y sustentada en la etiologia del TEA,
coherente con los avances recientes en neurociencia y genética que evidencian su diversidad

clinica.

1.2. Aspectos Clinicos del Diagndstico del TEA

Desde un enfoque clinico, el TEA se define por dificultades persistentes en la comunicacién
social y comportamientos repetitivos y restringidos (APA, 2022). El diagndstico requiere una
evaluaciéon integral, combinando observacion conductual, historia del desarrollo vy
herramientas estandarizadas, esencial para implementar intervenciones tempranas que

mejoren resultados adaptativos y cognitivos (Hirota & King, 2023).

El proceso diagndstico es multidisciplinario, involucrando pediatras, psicélogos, psiquiatras,
terapeutas ocupacionales y del lenguaje. La deteccion temprana, idealmente antes de los 3
afos de edad, permite aprovechar la plasticidad cerebral y maximizar la eficacia de
intervenciones como el Analisis Aplicado del Comportamiento (ABA) (Zwaigenbaum et al.,
2021). La variabilidad fenotipica y la coexistencia de comorbilidades hacen que cada

evaluacidén requiera enfoques individualizados.

Tanto el DSM-5-TR (APA, 2022) como la ICD-11 (WHO, 2019) constituyen los marcos clinicos
de referencia para el diagndstico del TEA. EIl DSM-5-TR lo conceptualiza como un espectro
continuo con dos dominios principales: (a) dificultades en la comunicacidn e interaccién social,
y (b) patrones de comportamiento restringidos y repetitivos. Los sintomas deben manifestarse
en la infancia temprana, causar un deterioro clinicamente significativo y no explicarse mejor

por discapacidad intelectual o retraso global del desarrollo.

Por su parte, la ICD-11 enfatiza la presencia de alteraciones persistentes en la reciprocidad
social, la comunicacion no verbal y la flexibilidad conductual, integrando el contexto cultural
y el nivel de funcionamiento de la persona (WHO, 2019). Una revisién reciente concluye que
ambos sistemas mejoran la consistencia diagndstica, aunque el DSM-5 tiende a ser mas
inclusivo para casos de alto funcionamiento (Havdahl et al., 2021). Esta estructura conceptual

se mantiene estable en el DSM-5-TR (APA, 2022), que preserva los criterios centrales del DSM-
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5 mientras introduce refinamientos basados en evidencia acumulada, reforzando la

continuidad del modelo dimensional del TEA.

1.3. Evaluacién Clinica y Herramientas Diagndsticas

La identificaciéon temprana del TEA depende de estrategias de cribado efectivas. El Modified
Checklist for Autism in Toddlers, Revised with Follow-Up (M-CHAT-R/F), disefiado para
aplicarse entre los 16 y 30 meses de edad, es uno de los instrumentos mas utilizados. Su
rendimiento diagndstico varia segun la poblacion y el contexto, con sensibilidad moderada y
especificidad variable (Robins et al., 2014). Los programas que combinan cribado universal
con vigilancia pedidtrica continuada han conseguido reducir la edad media de diagndstico en
algunos contextos, facilitando intervenciones antes de los tres afios, etapa 6ptima para

aprovechar la mayor plasticidad cerebral (Maenner et al., 2020).

En la evaluacion diagndstica formal, los instrumentos mas utilizados son el Autism Diagnostic
Observation Schedule, Second Edition (ADOS-2) y la Autism Diagnostic Interview-Revised (ADI-
R). EI ADOS-2 mide la interaccion social y la comunicacion mediante actividades
semiestructuradas, mostrando sensibilidad aproximada del 90 % y especificidad entre 80 y
85% (Lebersfeld et al., 2021). El ADI-R, entrevista estructurada con cuidadores, presenta
valores de sensibilidad y especificidad que dependen del algoritmo utilizado y de la muestra,
con reportes en torno a 75-88 % (Randall et al., 2018). Sin embargo, ambos instrumentos
fueron desarrollados mayoritariamente con muestras de varones, lo que genera limitaciones

para detectar presentaciones en mujeres mas sutiles o internalizadas (Loomes et al., 2017).

En mujeres, los sintomas suelen manifestarse de forma menos evidente debido al camuflaje
—definido como el conjunto de estrategias conscientes o automaticas para imitar
comportamientos neurotipicos, suprimir conductas repetitivas y enmascarar dificultades
sociales con el objetivo de encajar en entornos sociales (Hull et al., 2020; Wood-Downie et al.,
2021)—. Entre las conductas especificas se incluyen forzar el contacto visual, memorizar y
reproducir frases sociales aprendidas previamente (scripting), inhibir intereses restringidos en
publico, imitar gestos, expresiones faciales o posturas de pares, y retirarse socialmente en
lugar de mostrar conductas disruptivas. Estas tdcticas, aunque facilitan la adaptacion

aparente, generan un elevado costo cognitivo y emocional, incrementando el riesgo de
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agotamiento (burnout autistico) y problemas de salud mental, con impacto directo en la

calidad de vida (Cook et al., 2021).

En comparacidon con los varones, quienes suelen externalizar sus dificultades mediante
conductas visibles como agitacion motora, interrupciones, rigidez abierta o estereotipias
motoras evidentes (p. ej., aleteo de manos, balanceo), las mujeres tienden a internalizar sus
desafios, manifestando ansiedad social, perfeccionismo, retraimiento, sintomas somaticos o
disimulo de la falta de reciprocidad emocional. Mientras los varones son identificados
tempranamente por patrones estereotipados claros, las mujeres compensan con mayor
fluidez verbal, empatia cognitiva preservada y habilidades imitativas, lo que enmascara el
déficit en reciprocidad socioemocional (Li et al., 2023). Esta divergencia fenotipica, influida
por diferencias neurobioldgicas (mayor conectividad en redes sociales en mujeres con TEA) y
factores hormonales prenatales (exposicidén diferencial a andrégenos), contribuye a retrasos
diagnodsticos de 3—4 afios en promedio, mayor carga de comorbilidades como ansiedad,
depresidn o trastornos alimentarios, y tasas de ideacién suicida hasta tres veces superiores en
adultos con diagndstico previo de Asperger en comparacion con la poblacién general (Loomes

et al., 2017; Cassidy et al., 2018).

Validadas con muestras desequilibradas (predominio varones), herramientas como ADOS-2 y
ADI-R pueden fallar en identificar sintomas no externalizados, perpetuando un ciclo de

infradiagnéstico:

e Histéricamente, estudios pioneros como los de Kanner (1943) utilizaron muestras
mayoritariamente de varones, priorizando sintomas externalizados (Loomes et al.,
2017).

e C(Clinicamente, muchos profesionales interpretan conductas observadas en nifias y
mujeres con TEA como “timidez” o “sensibilidad” (Gould, 2017).

e Epidemiolégicamente, aunque la prevalencia global se estima en torno al 1 %, con

ratios de 3—4 varones por mujer (Loomes et al., 2017; Baio et al., 2018).

En Espana, esta subrepresentacién es clara: de 127.612 personas con valoracion de
discapacidad por trastorno del desarrollo (incluye TEA), solo el 23,5 % son mujeres, 76,5 %
hombres (IMSERSO, 2021; Ministerio de Derechos Sociales y Agenda 2030, 2023). En

educacién no universitaria, de 69.002 alumnos con TEA (curso 2021-2022), el 82,76 % son
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nifios y solo el 17,24 % nifas, pese a un aumento del 262,73 % en diagndsticos en 11 afos
(Ministerio de Educacién y Formacion Profesional, 2022; Ministerio de Derechos Sociales y

Agenda 2030, 2023).

Estos datos respaldan la existencia de un infradiagndstico persistente en niflas y mujeres,
derivado tanto de factores instrumentales, como herramientas de cribado y diagndstico poco
sensibles a los perfiles clinicos tipicos de mujeres con TEA —incluyendo el camuflaje social—,
como de sesgos clinicos, derivados de preconcepciones profesionales que priorizan perfiles
externalizados mds frecuentes en varones. A ello se suman sesgos socioculturales, entre los
gue destacan las expectativas de género tradicionales que fomentan una mayor adaptaciény
camuflaje en mujeres para cumplir roles sociales "femeninos" ej., ser empaticas o sumisas, lo
que diluye la visibilidad de sintomas internalizados. Ademas, el estigma asociado al autismo
como un "trastorno masculino" perpetua la infravaloracién de manifestaciones atipicas en
nifias, reforzando el camuflaje desde edades tempranas (Montagut Asuncién et al., 2018;

Autismo Espaia, 2023).

1.4. Bases Neurobioldgicas del TEA

El TEA no solo se manifiesta mediante sintomas conductuales, sino que también se asocia con
alteraciones en la conectividad cerebral, aunque los patrones son heterogéneos y dependen
de la edad, el sexo, la metodologia y la tarea experimental. Estudios de neuroimagen
utilizando Resonancia Magnética Funcional (fMRI), Electroencefalografia (EEG) vy
Magnetoencefalografia (MEG) han reportado un patréon mixto, con hiperconectividad local en
areas sensoriales e hipoconectividad entre regiones distantes implicadas en el procesamiento
social (Alaerts et al., 2014). Este desequilibrio se ha relacionado con sintomas centrales del
TEA, como la hipersensibilidad sensorial y las dificultades en interaccidn social (Hahamy et al.,

2015; Ecker et al., 2015).

La hiperconectividad sensorial implica un incremento de conexiones locales en redes
primarias —como la corteza visual, auditiva y somatosensorial— lo que podria contribuir a la
sobrecarga perceptiva frente a estimulos visuales, auditivos o tactiles. Durante tareas

sensoriales se ha observado una mayor sincronizacién en bandas de baja frecuencia (delta y
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theta), correlacionada con sintomas sensoriales y comportamientos repetitivos (Hahamy et

al., 2015).

Ademas, la hiperconectividad subcortical-cortical, especialmente entre el tadlamo y cortezas
primarias, podria reflejar un estado funcional inmaduro que contribuye a dificultades
sensoriales persistentes (Bezgin et al.,, 2024). Estudios longitudinales han mostrado
hipercrecimiento cerebral precoz en los primeros 24 meses de vida, particularmente en areas

frontales y temporales implicadas en el procesamiento social (Hazlett et al., 2017).

En contraste, la hipoconectividad social se observa en redes distantes involucradas en la
cognicién social, incluyendo la Red de Modo por Defecto (DMN), las regiones de mentalizaciéon
y el sistema de neuronas espejo (Ecker et al., 2015). Esta reduccidn en la conectividad fronto-
parietal y fronto-temporal se asocia con déficits en empatia y teoria de la mente. Las mujeres
con TEA parecen mostrar una hipoconectividad menos marcada gracias a estrategias
compensatorias de camuflaje, aunque con mayor carga emocional (Lai et al., 2014; Cook et

al., 2021).

Las diferencias por sexo en las bases neurales son relevantes para comprender el fenotipo
femenino del TEA. En los nifios, predominan alteraciones en la conectividad frontoestriada y
un mayor volumen en regiones motoras, asociadas a conductas repetitivas. En las nifias, se
observa una mayor preservacién de las redes sociales y un menor hipercrecimiento cortical,
probablemente modulados por factores hormonales y genéticos que podrian favorecer la

internalizacién de déficits y la compensacién verbal (Cao-Lei et al., 2025).

En el plano genético, variantes raras en genes sindpticos como NRXN1 y CNTNAP2 se han
asociado con riesgo de TEA, y los estudios de secuenciacién masiva han identificado mas de
100 genes implicados en funciones sindpticas y del desarrollo neuronal. Modelos
experimentales sugieren que dichas variantes podrian alterar la migracién neuronal y la
plasticidad sindptica, aunque en humanos la evidencia es mayormente indirecta (Satterstrom

et al., 2020).

Desde la neuroendocrinologia, se ha observado que la exposicidon prenatal a andrégenos
puede asociarse con un mayor riesgo de TEA, mientras que los estrogenos podrian tener

efectos moduladores en el desarrollo cerebral. No obstante, estas asociaciones son
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correlacionales y no deterministas; los mecanismos hormonales aun se consideran hipodtesis

en desarrollo (Li et al., 2023).

Estas diferencias neurobiolégicas tienen implicaciones clinicas importantes. La
hiperconectividad sensorial puede conducir al sobrediagnéstico de comorbilidades
sensoriales, mientras que la hipoconectividad social y las estrategias de camuflaje contribuyen
al infradiagndstico en mujeres (Bargiela et al., 2016). Las herramientas de neuroimagen
avanzada y los modelos de inteligencia artificial prometen mejorar la deteccidon tempranay la

personalizacién de intervenciones, aunque requieren mayor validacion (Bezgin et al., 2024).
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2. Justificacion

El diagndstico tardio del Trastorno del Espectro Autista en nifias y adolescentes constituye un
factor prondstico adverso de primer orden, al excluirlas sistematicamente de la ventana
terapéutica critica (0—36 meses), donde intervenciones conductuales intensivas reducen la
severidad sintomatica en un 47 % y mejoran la independencia funcional en un 30% (Reichow

et al., 2018).

En Espaiia, aunque la edad media general de diagndstico del Trastorno del Espectro Autista
ronda los 3-5 afios (o supera los 5 afios segun fuentes recientes), las nifias y mujeres reciben
el diagnéstico mas tarde que los varones debido a una presentacidon mas sutil de los sintomas,
mayor camuflaje y sesgos en las herramientas diagndsticas (Confederacion Autismo Espafia,

2025).

A nivel global, las nifias suelen diagnosticarse mas tarde que los nifos, lo que las aleja del
periodo optimo de intervencidon temprana durante la maxima plasticidad cerebral. Estudios
indican que muchas nifias no reciben diagndstico antes de los 5-6 afios, y un porcentaje
significativo se identifica en edades escolares o incluso en la adolescencia, a menudo tras la
aparicidon de comorbilidades como ansiedad o depresion (Duvekot et al., 2017; Tillmann et al.,

2018).

Este retraso diagndstico en las nifias implica que menos del 10 % reciben identificacion antes
de los 3 afos y solo alrededor del 25-30 % antes de los 5 afios, siendo detectadas
mayoritariamente entre los 6 y 10 anos o mas tarde (Duvekot et al., 2017).Esta demora no es
casual: las presentaciones internalizadas, las estrategias de camuflaje social y la menor
sensibilidad de herramientas como el M-CHAT-R/F (62 % en nifias) o el ADOS-2 en fenotipos

femeninos generan un ciclo de infradiagndstico estructural (Aishworiya et al., 2023).
Las consecuencias son cuantificables y graves:

e 2,8 veces mayor riesgo de ansiedad severa (OR = 2,81; Lai et al., 2019).
e 4,1 veces mas probabilidad de ideacion suicida activa en mujeres autistas (Newell et
al., 2023).

e 36 % de abandono escolar prematuro (Leedham et al., 2020).
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En el contexto espanol, solo el 17,24 % de los alumnos con TEA en educacién no universitaria
son nifias, pese a un incremento del 262,73 % en diagndsticos en 11 afios (Ministerio de
Educacién y Formacion Profesional, 2022). El | Plan de Accion de la Estrategia Espaiiola en TEA
2023-2027 declara explicitamente esta brecha como prioridad operativa nacional, afirmando
que “la conceptualizacién actual del TEA no es igualmente valida para las mujeres” y exigiendo

investigacion especifica (Ministerio de Derechos Sociales y Agenda 2030, 2023, p. 5).

Dada la magnitud de este retraso diagndstico y sus consecuencias cuantificadas, esta revision
sistemadtica busca sintetizar la evidencia sobre su impacto en la clinica y el desarrollo

biopsicosocial en nifias y adolescentes, con el fin de orientar mejoras en la deteccién precoz.
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3. Objetivos

3.1. Objetivo General

La presente revisidn sistematica tiene como objetivo general describir la evidencia cientifica
actualizada sobre las consecuencias del diagndstico tardio del Trastorno del Espectro Autista

en nifas y adolescentes, considerando su impacto biopsicosocial.
3.2. Objetivos Secundarios

1. Identificar las diferencias en la sintomatologia del TEA entre nifios y nifias.
2. Caracterizar la evaluacién de los criterios clinicos utilizados para el diagndstico del TEA.
3. Evaluar las consecuencias clinicas y del desarrollo biopsicosocial diagndstico tardio en

ninas con TEA.
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4. Pregunta de Investigacion

- P (poblacién): Nifias y adolescentes con Trastorno del Espectro Autista.

- I (Intervencidn/Evaluacion): Evaluacién diagndstica del TEA.

- C(Comparador): Niflos con TEA evaluados bajo los mismos criterios diagndsticos.

- O (Outcomes/Resultados): Tasas de infradiagndstico, diagndstico tardio,

consecuencias clinicas y del desarrollo biopsicosocial.

A partir de los elementos anteriores, esta investigacién plantea la siguiente pregunta: si las
nifas con Trastorno del Espectro Autista presentan mayores tasas de infradiagnéstico o
diagndstico tardio que los nifios evaluados bajo los mismos criterios diagndsticos, asi como

identificar las consecuencias clinicas y del desarrollo biopsicosocial.
Se plantea que el diagndstico tardio del TEA en nifias afecta a su desarrollo biopsicosocial,

generando mayores dificultades clinicas, educativas y sociales en comparacion con los nifios

que reciben un diagndstico mds temprano u oportuno.
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5. Metodologia

La presente revisidn sistematica se desarrollé conforme a las directrices establecidas en la
declaracion PRISMA 2020 (Page et al., 2021). El proceso de busqueda tuvo como objetivo
describir la evidencia cientifica sobre las consecuencias del diagndstico tardio del Trastorno
del Espectro Autista en nifias y adolescentes, en coherencia con la pregunta de investigacion
formulada bajo el enfoque PICO y los objetivos establecidos. Para garantizar la calidad
metodolégica de los estudios incluidos, se emplearon herramientas estandarizadas de
evaluacién del riesgo de sesgo (Risk of Bias): los estudios observacionales y no aleatorizados
fueron evaluados mediante ROBINS-I (Risk Of Bias In Non-randomised Studies of
Interventions), mientras que el Unico ensayo controlado aleatorizado piloto se analizé con RoB
2 (Risk of Bias 2), para estudios aleatorizados. A continuacidn, se detallan la estrategia de
busqueda, los criterios de inclusidn y exclusién, y el diagrama de flujo del proceso de seleccién

de estudios.
5.1. Diseno

La busqueda sistematica se llevd a cabo en tres bases de datos desde la biblioteca de la
Universidad Internacional de La Rioja (UNIR): Web of Science (WoS), PubMed y APA PsycINFO.
Los términos de busqueda se construyeron a partir de la pregunta de investigacién PICO,
empleando sinénimos, truncamientos y términos controlados MeSH (en PubMed). Se
incluyeron conceptos clave como el camuflaje social y el diagndstico tardio. La ecuacion

booleana definitiva, disefiada para ser replicable en las tres bases de datos, fue la siguiente:

(autism OR ASD) AND (girl OR female) AND (diagnos* OR criteri* OR camouflaging OR
masking) AND (child* OR adolescent* OR teen*)

Se aplicaron los siguientes filtros: los idiomas se limitaron al inglés y al espanol, con el objetivo
de incluir investigaciones realizadas en contextos culturales préximos y accesibles; el rango
temporal abarcé desde enero de 2020 hasta diciembre de 2025; en cuanto al tipo de estudio,
se seleccionaron exclusivamente Ensayos Clinicos Aleatorizados (ECA), estudios empiricos y
ensayos clinicos (clinical trial), excluyendo opiniones expertas, protocolos sin resultados o
cualquier tipo de revisidon secundaria. Finalmente, solo se consideraron publicaciones con

acceso a texto completo, asegurando la posibilidad de extraccién detallada de datos.
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5.2. Criterios de Inclusion y Exclusion
Los criterios de inclusidon y exclusién utilizados en la presente revisidon sistematica fueron los

siguientes:
Criterios de inclusion:

e El estudio se centraba en el diagndstico tardio del TEA en nifas y adolescentes, y en
sus consecuencias clinicas y desarrollo biopsicosocial.

e La poblacion incluia al menos un 40 % de participantes mujeres, con edades entre O y
18 afios.

e Elarticulo provenia de estudios primarios.

e La publicacién se encontraba en el periodo 2020-2025.

e Articulos con datos completos.
Criterios de exclusion:

e Se abordaron patologias distintas al TEA o no se especificaba el retraso diagndstico.

e No se analizaban consecuencias clinicas y del desarrollo biopsicosocial.

e Elarticulo era anterior a 2020.

e Se trataba de revisiones sistematicas, metaanalisis, libros, tesis o trabajos de
divulgacion.

e La muestra incluia exclusivamente varones o adultos mayores de 18 ainos de edad.

o Elidioma era diferente al inglés o espanol.
5.3. Diagrama de Flujo

La busqueda electrdnica se realizé el dia 8 de noviembre de 2025 en las tres bases de datos
seleccionadas, obteniendo 254 registros en Web of Science (WoS), 81 en PubMed y 44 en APA
PsycINFO, lo que generé un total de 379 registros identificados. Tras importar todos los

resultados a Zotero y eliminar 24 duplicados, se obtuvieron 355 registros Unicos.

En una primera fase, se cribd por titulo, excluyendo 94 registros que no contenian palabras
clave relacionadas con el TEA o que aludian a otras patologias, como el sindrome de Rett,

guedando 261 registros.

A continuacidn, se evaluaron los resimenes de estos 261 registros, descartando 250 articulos
por las siguientes razones: 205 no incluian datos sobre nifias o mujeres adolescentes; 17
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correspondian a tipos de estudio no deseados, como revisiones sistematicas o estudios de
caso Unico; 7 se centraban en muestras mayores de 18 afios y 21 tenian menos del 40 % de

participantes mujeres. Esto dejé 11 articulos para la evaluacién de texto completo.

Tras la lectura integra de estos 11 textos, no se produjeron exclusiones adicionales, por lo que
los 11 estudios cumplieron todos los criterios de inclusidn y fueron incorporados a la sintesis

cualitativa de la revision.
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Figura 1. Diagrama de flujo del proceso de buisqueda
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6. Resultados

La busqueda sistematica identificd finalmente 11 estudios primarios publicados entre 2020 y
2025 que cumplieron estrictamente los criterios de inclusiéon establecidos. Todos ellos
incluyen al menos un 40 % de nifas o adolescentes y centran sus analisis en diferencias por
sexo en la presentacion clinica del TEA, en los procesos diagndsticos o en las consecuencias

del diagndstico tardio o infradiagndstico.
6.1. Caracteristicas Generales de los Resultados

La Tabla 1 presenta una vision sintética y comparativa de los 11 trabajos seleccionados. A
continuacion, se describen ampliamente sus caracteristicas metodoldgicas, relacionando los
estudios que comparten disefios similares para resaltar similitudes, diferencias y su relevancia
para la pregunta de investigacion.

En general, los estudios abarcan un periodo reciente, con la mayoria publicados a partir de
2021. Geogréaficamente, predomina la investigacion procedente de Estados Unidos, que
representa siete de los once trabajos (siete de los once trabajos: Bernardin et al., 2021;
Neuhaus et al., 2021; Jacokes et al., 2022; Key et al., 2022; Mattern et al., 2023; Kniola et al.,
2024; Matthews et al., 2025), seguido de dos estudios italianos (Craig et al., 2020; Califano et
al., 2024) y uno australiano (Ahinkorah et al., 2024) y otro britanico (Leno et al., 2022).

Los tamafios muestrales varian ampliamente, desde muestras pequeiias como las 42 diadas
de adolescentes en el ensayo piloto de Matthews et al. (2025) hasta grandes bases de datos
como las 5 946 mujeres con TEA analizadas por Kniola et al. (2024), lo que aporta robustez
estadistica en los casos mdas amplios. Un aspecto clave es la representacién equilibrada por
sexo, con porcentajes de nifas o adolescentes en las muestras con TEA que oscilan entre el 41
% en Bernardin et al. (2021) y el 100 % en Califano et al. (2024) y Kniola et al. (2024),
garantizando que los hallazgos sobre diferencias fenotipicas y consecuencias clinicas sean
representativos del fenotipo femenino. Las edades medias o rangos cubren desde
preescolares con medias de 4.2 a 4.5 afios en Craig et al. (2020) hasta adolescentes con rangos
de 13 a 18 afos de edad en Bernardin et al. (2021), Matthews et al. (2025) y Califano et al.
(2024), permitiendo observar como las diferencias de sexo evolucionan con la edad.

En cuanto a los disefos, los transversales dominan la seleccidn con siete estudios, lo que

facilita comparaciones directas de perfiles fenotipicos por sexo en un momento especifico del
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desarrollo, aunque limitan la inferencia sobre trayectorias temporales. Por ejemplo, Jacokes
et al. (2022), Mattern et al. (2023), Neuhaus et al. (2021) y Key et al. (2022), con muestras
equilibradas al 50 % o cerca del 43—49 % de nifias en TEA, comparten un enfoque en datos
neurofisiolégicos o comportamentales como EEG en reposo o tareas de regulacién emocional,
y proceden en gran parte del consorcio GENDAAR, lo que asegura consistencia en los
protocolos de reclutamiento y medicion. Estos trabajos, destacan similitudes en como las
nifas con TEA muestran mejor inhibicién emocional o cognicidn social que los varones, pero
a costa de mayor esfuerzo neural. Relaciondandolos con otros transversales como Craig et al.
(2020), se aprecia una progresion etaria: las diferencias son minimas en edades tempranas de
3 a 6 afios, con menor severidad social en nifias, pero se acentuan en la adolescencia, como
en Bernardin et al. (2021) donde el camuflaje emerge como factor clave en edades de 13 a 18
afos. Califano et al. (2024), se relaciona con estos al explorar comorbilidades como la
anorexia, mostrando cémo rasgos TEA en nifas predicen déficits interoceptivos en contextos
clinicos similares a los de Craig et al. (2020). Finalmente, Kniola et al. (2024) se conecta a los
transversales mas pequefios al analizar factores demograficos y comportamentales que
afectan la precision del cribado, con edad media de 8.2 ainos que une infancia y adolescencia.
Los disefios longitudinales, presentes en dos estudios, aportan una dimensién temporal
ausente en los transversales, permitiendo relacionar sintomas tempranos con consecuencias
tardias.

Ahinkorah et al. (2024) sigue una cohorte poblacional desde los 4-5 afios hasta los 16-17,
mostrando como preocupaciones socioemocionales infantiles predicen diagndsticos de TEA
en adolescencia, con mayor riesgo en nifias. Este trabajo se relaciona con el estudio de Leno
et al. (2022), al poner de relieve tanto la continuidad homotipica, entendida como la
persistencia del mismo tipo de sintomas conductuales a lo largo del tiempo, como la
continuidad heterotipica, caracterizada por la evolucién de la sintomatologia hacia
manifestaciones de otros trastornos, como el TDAH. Este patrdn resulta mas estable en nifias
y se ve moderado por un cociente intelectual bajo. Ambos, con muestras que cubren
transiciones etarias similares, subrayan como las mujeres actian como predictor
independiente de retraso diagnéstico.

El ensayo controlado aleatorizado piloto de Matthews et al. (2025) se vincula con los estudios
transversales, como el de Bernardin et al. (2021), al evaluar la sintomatologia internalizada

mediante escalas comparables; sin embargo, incorpora un componente intervencional con
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disefio pre-post que permite observar una reduccion diferencial de la ansiedad en nifias.
Finalmente, el estudio transversal analitico de Kniola et al. (2024) se vincula a los grandes
transversales como Jacokes et al. (2022) por su enfoque predictivo, pero destaca por su escala
masiva y su foco exclusivo en mujeres, relacionando factores demograficos -como educacion
parental- con precision del cribado en edades de 2 a 18 afios.

La Tabla 2 resume los hallazgos principales de cada estudio que tienen relacién directa con la
pregunta de investigacion sobre las complicaciones del diagndstico tardio en nifas y
adolescentes con TEA.

Para finalizar, la calidad metodoldgica y el riesgo de sesgo de los 11 estudios primarios
incluidos se evaluaron mediante herramientas estandarizadas de Risk of Bias. En los 10
estudios observacionales y no aleatorizados se aplicé la herramienta ROBINS-I, que evalla
siete dominios de riesgo de sesgo. Para el Unico ensayo controlado aleatorizado piloto incluido
(Matthews et al., 2025), se empled la herramienta RoB 2, que contempla cinco dominios
especificos para estudios aleatorizados. Los resultados de la evaluacidn se sintetizan en la
Tabla 3, en la que se diferencian claramente ambas herramientas y se utiliza un sistema de
codificacion visual estandarizado para facilitar la interpretacion.

En los estudios evaluados mediante la herramienta ROBINS-/ (n = 10) se observd un patrén
consistente de bajo riesgo de sesgo en los dominios relacionados con la clasificacion de las
intervenciones (D3), las desviaciones respecto a las intervenciones previstas — D4 en la
mayoria de los casos— y la medicién de los resultados (D6). No obstante, se identificaron
preocupaciones recurrentes en dos dominios clave, en el sesgo derivado de la seleccién de
participantes (D2) y en la seleccién del resultado reportado (D7). En relacidn con la seleccion
de participantes, la gran mayoria de los estudios presentd un riesgo moderado o algunas
preocupaciones, atribuibles principalmente a la posible seleccidén diferencial de los casos en
funcién del sexo o al uso de muestras de conveniencia procedentes de contextos clinicos
especializados. Asimismo, el sesgo en la seleccién del resultado reportado fue una fuente
frecuente de preocupaciéon, asociada a la ausencia de protocolos preespecificados o de
registros previos en varios de los trabajos incluidos. EI dominio D5, sesgo debido a datos
faltantes, mostré6 mayor heterogeneidad, con juicios que oscilan entre bajo riesgo, algunas
preocupaciones y falta de informacidn, dependiendo del manejo de los valores perdidos y del

analisis de sensibilidad realizado.
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En términos generales, ninguno de los estudios no aleatorizados obtuvo una valoracién de
bajo riesgo global excepto Ahinkorah et al. (2024), que presenté los mejores resultados en la
mayoria de los dominios. El riesgo global de sesgo se consideré moderado en la mayoria de
los trabajos (n = 9), principalmente por las limitaciones en la seleccién de participantes y por
el reporte selectivo de resultados.

Por su parte, el estudio aleatorizado de Matthews et al. (2025) evaluado con RoB 2 mostré
algunas preocupaciones en el dominio D1 (proceso de aleatorizacién), probablemente por la
falta de detalles sobre la generacién de la secuencia y el ocultamiento de la asignacion, aunque
obtuvo juicios favorables en los restantes dominios (desviaciones de la intervencién, datos
faltantes, medicion del resultado y seleccidn del resultado reportado). El riesgo global se
calific6 como moderado.

En conjunto, la evaluacion metodoldgica indica que, aunque la evidencia disponible presenta
ciertas limitaciones inherentes al disefio mayoritariamente observacional y transversal, los
estudios seleccionados mantienen un nivel de calidad aceptable para sustentar las

conclusiones de la revision.
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Tabla 1. Caracteristicas de los estudios incluidos en la revision sistematica

Autor y afio Pais / Region Disefio del estudio N (TEA) % nifias/adolescentes en Edad media / rango
TEA

Craig et al., 2020 Italia EnoC 114 45.6 % 3-6 afios

Bernardin et al., 2021 EE. UU. EnoC 140 (78 TEA) 41 % 13-18 afios

Neuhaus et al., 2021 EE. UU. (GENDAAR) EnoC 280 (142 TEA) 43 % 6-17 afios

Jacokes et al., 2022 EE. UU. (GENDAAR) EnoC 1,148 (574 TEA) 50 % 6-18 afios

Key et al., 2022 EE. UU. EnoC 45 TEA 48.9 % 10-16 afios

Leno et al., 2022 Reino Unido EnoC 101 TEA 43.6 % 4-9 - 13-17 afios

Mattern et al., 2023 EE. UU. EnoC 64 (32 TEA) 50 % 5-17 afios

Ahinkorah et al., 2024 Australia (LSAC) EnoC 4,968 total ~49.5 % 4-5 - 16-17 anos

Califano et al., 2024 Italia EnoC 52 (100 % mujeres) 100 % 13-17 afios

Kniola et al., 2024 EE. UU. (SPARK) EnoC 5,946 mujeres TEA 100 % 2-18+ afios

Matthews et al., 2025 EE. UU. ECA 42 TEA ~50 % 13-18 afios

Nota. ECA: Ensayo Controlado Aleatorio; EnoC: Estudio no controlado aleatorizado

Tabla 2. Sintesis de hallazgos principales

Autory

afio Consecuencia principal identificada Evidencia concreta

Craigetal., Retraso diagndstico temprano por menor visibilidad social en

2020 preescolares nifias ADOS-2 Social Affect significativamente menor en nifias (10.2 vs. 12.5; p =.001)

Bernardin Mayor carga de sintomas internalizantes (depresion, ansiedad, estrés) Camuflaje predice depresion (r = 0.45), ansiedad (r = 0.38) y estrés; CAT-Q media
etal, 2021 por camuflaje elevado en nifias nifias 85.2 vs. 72.1 varones (p = .02)

Neuhaus Subestimacion clinica de la gravedad real por biomarcadores EEG

. o Correlaciones poder alpha <> conductas solo significativas en varones
etal, 2021 menos sensibles en nifias

Jacokes et Necesidad de sintomas mas severos en nifias para alcanzar misma Dimension “sexo” explica 13 % varianza fenotipica independientemente del
al., 2022 probabilidad diagndstica que varones diagndstico
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Key et al., Mayor coste neural (mayor activacién N2/P3) para mantener Mayor amplitud N2/P3 frontal en varones; mejor inhibicidn en nifias, pero con

2022 regulacion emocional automatica en nifias mayor coste energético

Lenoetal., Mayor continuidad longitudinal de TDAH y mayor riesgo de Homotipica ADHD IRR =1.11 solo significativa en nifas; heterotipica emocional -

2022 comorbilidad psiquidtrica tardia en nifias ADHD adolescente IRR = 1.04

Mattern et  Burnout y malestar emocional por mayor esfuerzo compensatorio Nifias TEA igualan o superan a nifias TD en cognicidn social y causalidad (p < .01)

al., 2023 (mayor insight social pero mayor coste emocional) pero con mayor inversién emocional

Ahinkorah ~ Mayor probabilidad de diagnéstico formal tardio de TEA y TDAH en - . . .
.Ny P , . g y OR diagndstico TEA en nifas = 1.42 (IC95 % 1.18-1.71) tras controlar SDQ infantil

etal, 2024 nifas tras sintomas internalizantes tempranos

Califanoet TCA (anorexia) grave en adolescentes como consecuencia de rasgos TAS-20 “dificultad identificando sentimientos” Unico predictor de déficits

al., 2024 TEA no detectados tempranamente interoceptivos (B = 0.35); 9.6 % cumplian ADOS-2 para TEA

Lenoetal., Mayor continuidad longitudinal de TDAH y mayor riesgo de Homotipica ADHD IRR = 1.11 solo significativa en nifias; heterotipica emocional >

2022 comorbilidad psiquidtrica tardia en nifias ADHD adolescente IRR = 1.04

Kniola et Acumulacion de problemas internalizantes (Retraimiento/depresién) 13 % de nifias diagnosticadas no alcanzan SCQ = 11; mayor

al., 2024 en nifas no detectadas por herramientas estandar Retraimiento/Depresion y Problemas de Pensamiento en CBCL

Matthews  Mayor carga ansiosa acumulada en nifias al llegar al diagndstico; Reduccion ansiedad postintervencién d = 0.78 nifias vs. d = 0.41 varones (MASC-

etal, 2025 responden mejor a intervencién mindfulness 2)
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Tabla 3. Evaluacion Metodoldgica de los Estudios

Risk of bias domains Risk of bias domains

>
°
; @ © ® @ @ ©
0
Domains: Judgement
D1: Bias arising from the randomization process.
D2: Bias due to deviations from intended intervention. - Some concems
D3: Bias due to missing outcome data. . Low
D4: Bias in measurement of the outcome.
D5: Bias in selection of the reported result. . No information

Study

OOOLOOOOLOV

PO0PPOOOPO®S®
OO0OOOCOOOO
0000 OOOS
PO0PPOPOPOS®
00O COOOOS®

Domains: Judgement
D1: Bias due to confounding.

D2: Bias due to selection of participants. = Moderate

D3: Bias in classification of interventions. . Low

D4: Bias due to deviations from intended interventions.

D&: Bias due to missing data. . No information

D6: Bias in measurement of outcomes.
D7: Bias in selection of the reported result.
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6.2. Diferencias en la Sintomatologia del TEA entre Nifios y Nifias

El analisis de los contenidos de los estudios revela que las nifias y adolescentes con TEA
presentan un patrén sintomatolégico distinto al de los varones, caracterizado por una mayor
internalizacion de los sintomas y un uso mas frecuente de estrategias compensatorias. Esta
diferencia no implica menor gravedad, sino una presentacién menos visible que contribuye
directamente al diagndstico tardio y a sus complicaciones posteriores.

Este patrdn se inicia ya en edades tempranas, Craig et al. (2020), en una muestra italiana de
preescolares, observaron que las nifias obtuvieron puntuaciones significativamente menores
que los varones de igual edad y capacidad intelectual en el dominio Social Affect del ADOS-2
(M =10.2 frente a M = 12.5; p =.001) y en la Calibrated Severity Score (p = .002). Esta menor
puntuacion en la afectacidon social, lejos de reflejar menor severidad real, indica una
presentacion mas sutil que puede pasar desapercibida en las evaluaciones iniciales. Siguiendo
la evolucién del fenotipo, en la infancia media y adolescencia temprana los estudios
estadounidenses con muestras equilibradas por sexo (Jacokes et al., 2022; Mattern et al.,
2023) confirman que las diferencias de sexo se acenttan en dreas como la cognicidn social, la
comprension de la causalidad social y el insight emocional. En estos trabajos, las nifias con TEA
igualan o incluso superan a las nifas con desarrollo tipico en ciertas habilidades
socioemocionales, pero lo logran mediante mecanismos compensatorios que implican un
mayor esfuerzo neural o cognitivo, no observado de la misma forma en los varones (todos los
efectos principales de sexo significativos, p <.01).

Neuhaus et al. (2021) y Key et al. (2022) extienden este hallazgo al plano neurofisioldgico: las
ninas muestran una mejor inhibicion automatica de respuestas emocionales en tareas
Go/NoGo con caras enfadadas (p < .05), aunque ello implica un mayor coste neural,
evidenciado por amplitudes mayores en los componentes frontales N2 y parietales P3 en los
varones.

En la adolescencia, Bernardin et al. (2021) y Matthews et al. (2025) ponen de manifiesto que
el camuflaje se convierte en la estrategia predominante en nifias, con puntuaciones medias
en el CAT-Qde 85.2 frente a 72.1 en varones (p = .02). Este esfuerzo de camuflaje correlaciona
directamente con sintomas internalizantes que se acumulan por la ausencia de deteccién
temprana. Califano et al. (2024), relaciona estos rasgos internalizados con déficits

interoceptivos, ampliando el espectro a comorbilidades como la anorexia nerviosa.



Andrea Herrera Pozo
Revision Sistematica: Complicaciones del Diagndstico Tardio del Trastorno del Espectro Autista en Nifias y
Adolescentes

Los articulos seleccionados demuestran que en mujeres con TEA es mas internalizado vy
compensado que en hombres. Este patron se repite en todos los estudios con muestras
equilibradas por sexo (Jacokes et al., 2022; Mattern et al., 2023; Key et al., 2022; Neuhaus et
al., 2021), pero varia claramente por edad: las diferencias son minimas en la etapa preescolar
(Craig et al., 2020) y se pronuncian de forma marcada en la adolescencia (Bernardin et al.,
2021; Matthews et al., 2025). La evidencia mas fuerte proviene de las muestras mas grandes
y equilibradas (Jacokes et al., 2022: N = 1 148) y de los disefios longitudinales (Leno et al.,

2022), que confirman una mayor estabilidad de los sintomas internalizantes en nifias.

6.3. Caracterizacion de la Evaluacion de los Criterios Clinicos Utilizados para el

Diagnostico del TEA

Los contenidos de los estudios caracterizan los criterios clinicos actuales del TEA —basados
principalmente en el DSM-5 y en las herramientas derivadas de él— como inherentemente
sesgados hacia la presentacién tipica en varones (mas externalizada y evidente), lo que reduce
drasticamente su sensibilidad en nifias y genera un diagndstico mas tardio acompanado de

complicaciones acumulativas.

El hilo comienza en la edad preescolar con Craig et al. (2020), quienes demuestran que el
ADOS-2 subestima sistematicamente la afectacion social en nifias: estas obtienen
puntuaciones significativamente menores que los varones de igual edad y capacidad
intelectual en el dominio Social Affect (M = 10.2 frentea M =12.5; p =.001) y en la Calibrated
Severity Score (p =.002), pese a que el diagndstico se confirma por otros criterios clinicos. Esta
menor puntuacién no refleja menor gravedad real, sino una presentacion mas sutil que el

instrumento no esta disefado para capturar.

El mismo sesgo se replica y amplifica en herramientas de cribado poblacional. Kniola et al.
(2024), con la mayor cohorte mundial exclusiva de mujeres con diagnéstico confirmado de
TEA (N = 5 946, base de datos SPARK), muestran que el 13 % de estas nifas no superan el
punto de corte estandar del Social Communication Questionnaire (SCQ = 11). Para ser
detectadas, las nifias requieren retrasos significativamente mdas severos en toileting y
motricidad fina (p < .01), lo que indica que el SCQ falla sistematicamente al no medir sintomas

internalizados ni esfuerzo compensatorio.
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El problema se extiende a los biomarcadores neurofisiolégicos mas avanzados. Neuhaus et al.
(2021) y Jacokes et al. (2022), ambos pertenecientes al consorcio GENDAAR y con muestras
equilibradas por sexo, encuentran que las correlaciones entre potencia alpha en EEG de
reposo y las asociaciones con conducta clinica son significativas Unicamente en varones,
mientras que la dimensién “sexo” explica por si sola el 13 % de la varianza fenotipica
independientemente del diagndstico (Jacokes et al., 2022). Esto implica que incluso los
criterios mas objetivos infravaloran la verdadera gravedad en nifias. Los disefios longitudinales

afiaden la dimensién temporal al analisis del sesgo diagndstico.

Ahinkorah et al. (2024), con una cohorte poblacional australiana de 4 968 participantes, y Leno
et al. (2022), con 101 jovenes britanicos con TEA, coinciden en que el sexo femenino actua
como predictor independiente de diagndstico tardio cuando se emplean escalas como el
Strengths and Difficulties Questionnaire (SDQ). En la cohorte australiana, el odds ratio para
diagnodstico formal de TEA en nifias fue de 1,42 (Ahinkorah et al., 2024), mientras que en el
estudio britanico la trayectoria heterotipica desde sintomas emocionales infantiles hacia
TDAH en la adolescencia resultd significativamente mas pronunciada en nifias (IRR = 1,04;

Leno et al., 2022).
6.4. Consecuencias Clinicas y del Desarrollo Biopsicosocial

El hilo central de los contenidos de los estudios evalua las consecuencias del diagndstico tardio
en nifias con TEA como un conjunto interconectado de impactos psiquidtricos, alimentarios,
neurocognitivos y biopsicosociales que se acumulan con la edad y derivan directamente del

fenotipo internalizado y de los criterios clinicos sesgados.

En el plano psiquidtrico, donde Bernardin et al. (2021) demuestra que el mayor camuflaje en
nifas correlaciona con mayor depresién, ansiedad y estrés, con coeficientes r de 0.45 para
depresiéon y 0.38 para ansiedad, lo que se relaciona con un mayor aislamiento social y menor
autoestima por la falta de apoyo temprano. Siguiendo este hilo, Matthews et al. (2025), en su
ensayo piloto, muestra que las nifias llegan al diagndstico con una mayor carga ansiosa
acumulada, evidenciada por una reduccion postintervencién en el MASC-2 con un tamafio del
efecto d de 0.78 frente a 0.41 en varones, indicando que el tardio diagndstico exacerba la

vulnerabilidad emocional y biopsicosocial.
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En cuanto a las consecuencias alimentarias, Califano et al. (2024) encuentra que, en una
muestra exclusivamente de mujeres con anorexia nerviosa, los rasgos TEA no detectados
tempranamente y la alexitimia predicen déficits interoceptivos con un B de 0.35,
relaciondndose con una mayor gravedad de Trastornos de la Conducta Alimentaria (TCA) que

afectan el desarrollo fisico y social en la adolescencia.

Respecto a la trayectoria evolutiva, Leno et al. (2022) y Ahinkorah et al. (2024) muestran que
el diagndstico tardio se asocia con mayor continuidad de TDAH en nifias con un IRRde 1.11 y
un odds ratio de 1.42 para diagndstico formal de TEA en la adolescencia, lo que implica peor
rendimiento académico, mayor riesgo de aislamiento social y menor independencia
biopsicosocial, lo que implica, mayor dependencia de los cuidadores, menor autonomia

personal y mayor riesgo de aislamiento social y desempleo en la edad adulta.

Key et al. (2022) y Mattern et al. (2023) relacionan estas con consecuencias neurocognitivas
como burnout, donde la mejor regulacion emocional en nifias implica un mayor coste neural
con amplitudes mayores en N2 y P3, y una mayor inversion emocional para compensar el
insight social con p < 0.01, lo que acumula agotamiento crénico y afecta el desarrollo cognitivo

y relacional.

Kniola et al. (2024) y Neuhaus et al. (2021) cierran el hilo con consecuencias de subestimacién
clinica, donde el 13 % de nifias no detectadas por el SCQ acumulan mas sintomas de
retraimiento y depresién en el CBCL, y las correlaciones EEG-conducta ausentes en nifias
llevan a infravaloracidn que retrasa intervenciones, exacerbando desigualdades

biopsicosociales.
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7. Discusion y Conclusiones

La presente revision sistematica, basada en la evidencia de 11 estudios primarios recientes,
permite concluir que el diagndstico tardio del Trastorno del Espectro Autista en nifias y
adolescentes genera complicaciones clinicas y biopsicosociales graves, evitables y
acumulativas —mayor prevalencia y severidad de ansiedad, depresidon, TDAH, anorexia
nerviosa, burnout neurocognitivo y desigualdades vitales—. Estas complicaciones son
consecuencia directa y cuantificable de una presentacién mas internalizada y compensada en
las mujeres, combinada con criterios e instrumentos diagndsticos sesgados hacia la

presentacion tipica en varones.

Los contenidos de los estudios revisados caracterizan los criterios clinicos actuales del TEA —
basados principalmente en el DSM-5 y en las herramientas derivadas de él— como
inherentemente sesgados hacia la presentacién tipica en varones (mas externalizada vy
evidente), lo que reduce drasticamente su sensibilidad en nifias y mujeres y provoca un
diagndstico mas tardio con complicaciones acumulativas. Este patrén consistente muestra
que las nifas con TEA desarrollan estrategias de camuflaje y compensacion que les permiten
aparentar una mayor competencia social en edades tempranas e intermedias, pero a costa de
un mayor esfuerzo neural y emocional. Este esfuerzo sostenido genera una acumulacion
progresiva de dafo clinico y biopsicosocial que se manifiesta con mayor intensidad en la
adolescencia y que podria prevenirse o mitigarse sustancialmente con una deteccién vy

diagnéstico oportunos.

Esta revision se apoya y amplia sobre revisiones sistematicas previas de alto nivel de evidencia.
Wood-Downie et al. (2021) establecieron, mediante una sintesis cuantitativa de la literatura,
que las nifias y adolescentes con TEA muestran una competencia social aparentemente mayor
gue los varones. La presente revision replica este hallazgo en multiples estudios primarios,
pero demuestra que dicha “ventaja” no es real, sino el resultado de mecanismos
compensatorios que generan un mayor coste neural y emocional, constituyendo la principal

fuente de complicaciones posteriores como ansiedad, depresion y burnout neurocognitivo.

De forma complementaria, Edwards et al. (2024) confirmaron que los varones con TEA
presentan mayor frecuencia de conductas restringidas y repetitivas estereotipadas externas,

lo que contribuye al sesgo diagndstico cldsico. Nuestros resultados matizan este hallazgo al
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mostrar que, en las mujeres, la presentacion dominante es la internalizacion emocional y el
camuflaje, aspectos que no se capturan adecuadamente con las escalas tradicionales y que

explican la menor sensibilidad de los instrumentos actuales.

Finalmente, Russell et al. (2025), en la revisién sistemdtica mas reciente y especifica sobre
diagndstico tardio en autismo (con 54 estudios incluidos), cuantificaron un retraso diagndstico
promedio de 11,5 aifos en mujeres frente a 4-6 afios en varones, asociandolo a mayor riesgo
de trastornos de ansiedad, depresion, anorexia y suicidio. Los hallazgos de esta revisién
confirman estas complicaciones en poblacién exclusivamente pediatrica y adolescente, y
aportan un elemento novedoso apenas esbozado por los mismos autores: la evidencia

neurofisioldgica del coste compensatorio sostenido.

En conjunto, los hallazgos articulan de forma explicita el nexo causal que une tres elementos
clave del proceso: una presentacion mas internalizada y compensada en mujeres - sesgos
estructurales en criterios e instrumentos diagndsticos - acumulacidon progresiva de
complicaciones clinicas y biopsicosociales graves. Este nexo causal no habia sido articulado
con igual claridad en revisiones previas centradas principalmente en la descripciéon de
diferencias sintomatoldgicas o en la cuantificaciéon del retraso y sus consecuencias mas

visibles.

El mensaje central que emerge es claro: mientras los criterios diagndsticos y las herramientas
de cribado continten basados predominantemente en la presentacién tipica en varones, una
proporcidn significativa de nifias y adolescentes con TEA seguira siendo diagnosticada mas
tarde, con mayor acumulacién de sufrimiento y un prondstico menos favorable. Modificar esta

situacidon no es una mera opcidn ética, sino una obligacion clinica y social ineludible.

La aplicacion de propuestas concretas —reforma de instrumentos diagndsticos con inclusién
de items especificos de camuflaje e internalizacién, formacidn obligatoria en la presentacién
del TEA en mujeres, protocolos de cribado adaptados por sexo y nuevas lineas de investigaciéon
longitudinales multiculturales— permitiria alcanzar una equidad diagndstica real, mejorar
sustancialmente la calidad de vida de miles de nifas y adolescentes actualmente
infradiagnosticadas y reducir la importante carga asistencial y sufrimiento asociado al

diagndstico tardio del TEA.
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7.1. Limitaciones

Con plena autocritica metodoldgica, es necesario reconocer que, aunque la revisién ha sido
realizada con el maximo rigor posible, presenta limitaciones que reflejan tanto las

restricciones de la literatura disponible como decisiones deliberadas del proceso investigativo.

La limitacidn mas importante es el sesgo geografico y cultural. Siete de los once estudios
proceden de Estados Unidos y dos de Italia, lo que significa que mas del 70 % de los datos se
han obtenido en contextos occidentales de renta alta con sistemas sanitarios y educativos
relativamente homogéneos. No se dispone de evidencia procedente de paises de habla
hispana, de renta media-baja o de culturas colectivistas donde la presion social sobre las nifias
para la conformidad y la “invisibilidad” de los sintomas internalizados puede ser aun mayor.
Esta concentracidn geogréfica reduce la representatividad externa de los hallazgos y podria
estar subestimando la magnitud real de las complicaciones del diagndstico tardio en otros

entornos.

Una segunda limitacidon es la heterogeneidad metodoldgica y los diferentes tamanos de
muestra. Siete estudios son transversales, solo dos longitudinales y Unicamente uno es un
ensayo controlado aleatorizado piloto. Esta distribucion, junto con la amplia variabilidad en
los tamafios muestrales (desde 42 participantes hasta casi 6.000), impide realizar un analisis
cuantitativo combinado que hubiera permitido estimar con mayor precisién la magnitud
agregada de los efectos (por ejemplo, el tamafio del efecto del camuflaje sobre la ansiedad o
el odds ratio del diagndstico tardio). Aunque la sintesis cualitativa ha sido exhaustiva y
estructurada, la escasez de datos longitudinales a gran escala limita la capacidad de establecer
relaciones causales firmes entre el retraso diagnéstico y determinadas consecuencias a largo

plazo.

El criterio de inclusion de > 40 % de nifias/adolescentes en la muestra con TEA, aunque
necesario para corregir el sesgo histérico de la literatura y garantizar la validez de las
comparaciones por sexo, tuvo como consecuencia la exclusion de estudios poblacionales muy
potentes (Goldblum et al., 2023; Nazari et al., 2025; Eldeeb et al., 2023) que reflejan la realidad
clinica actual, donde las nifias siguen representando menos del 33 % de los casos

diagnosticados. Esta decisién mejora la validez interna de la revisidon, pero reduce su

36



Andrea Herrera Pozo
Revision Sistematica: Complicaciones del Diagndstico Tardio del Trastorno del Espectro Autista en Nifias y
Adolescentes

representatividad externa y podria haber infraestimado la verdadera extensién del problema

en la practica cotidiana.

Por ultimo, al centrarnos exclusivamente en poblacion < 18 afios, aunque coherente con los
objetivos de esta revisién sistematica, nos ha impedido incorporar la perspectiva retrospectiva
de mujeres adultas diagnosticadas tarde. Esta perspectiva podria haber enriquecido la
descripcién de consecuencias a muy largo plazo (burnout crénico consumado, intentos de
suicidio consumados, dificultades laborales y de pareja), que la literatura revisada sélo apunta
de forma preliminar. Este vacio, reconocido también por Russell et al. (2025), constituye una

restriccion importante que deberd ser abordada en investigaciones futuras.

Estas limitaciones no invalidan los hallazgos principales, sino que los contextualizan vy
refuerzan la urgencia de realizar estudios mas diversos, longitudinales y representativos para

cerrar los vacios identificados.
7.2. Prospectiva

Los hallazgos de esta revisién sefalan con precisidon los puntos donde la intervencién es
posible, eficaz y urgente. Las propuestas que siguen estan directamente derivadas de la
evidencia obtenida y pueden implementarse a corto y medio plazo sin requerir recursos
extraordinarios.

Es imprescindible incorporar cuanto antes items especificos de camuflaje, internalizacién
emocional y coste neurocognitivo en la préxima revision del ADOS (ADOS-3) y en las
herramientas de cribado mas utilizadas (SCQ, SDQ, M-CHAT-R/F). La evidencia de Kniola et al.
(2024) y Bernardin et al. (2021) demuestra que, sin estos items, seguimos perdiendo
sistematicamente entre el 13 % y el 20 % de las nifias que cumplen criterios clinicos.
Matthews et al. (2025) ha mostrado un tamarfio del efecto grande (d = 0.78) en la reduccién
de ansiedad en nifias tras una intervencion de mindfulness, frente a un efecto moderado en
varones (d = 0.41). Este resultado justifica el disefio y la ejecucién inmediata de ensayos
clinicos aleatorizados multicéntricos que evalien programas combinados de mindfulness,
entrenamiento en autoaceptacion y habilidades sociales explicitas especificamente adaptados
al fenotipo femenino del TEA.

La ensefianza de la presentacion del TEA en mujeres debe convertirse en contenido troncal y

evaluable en los planes de formacién de pediatria, neuropediatria, psicologia clinica y
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psicologia general sanitaria. Los datos de esta revisidn, junto con revisiones sistematicas
previas como Wood-Downie et al. (2021) y Russell et al. (2025), constituyen el material
docente iddneo para superar el sesgo actual basado en la presentacién tipica en varones.

En atencion primaria resulta factible y de bajo coste implantar un protocolo de deteccién en
dos pasos: cribado universal con las herramientas existentes y, en nifias con puntuacion
limitrofe o atipica, evaluacion especifica de camuflaje mediante versién abreviada del CAT-Q
o items de internalizacidn. Este procedimiento podria reducir de forma significativa el retraso
diagndstico medio actual.

Finalmente, es necesario financiar estudios longitudinales multiculturales y multilinglies —
gue incluyan paises de habla hispana y de renta media-baja— que sigan a las nifias desde los
18 meses hasta la edad adulta y que midan no sdélo sintomas clinicos, sino también calidad de
vida, riesgo suicida, coste neurofisioldgico y trayectoria educativa y laboral. Con este tipo de
investigacion podremos cerrar el vacio de representatividad geografica y cultural que esta

revision ha puesto de manifiesto.
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