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Historia critica del Trastorno del Espectro Autista: evolucién
diagnodstica, tensiones clinicas y debates contemporaneos

A critical history of Autism Spectrum Disorder: diagnostic evolution,
clinical tensions, and contemporary debates

Introduccion

El Trastorno del Espectro Autista (TEA) constituye
actualmente una prioridad clinica y de salud publica
a escala global, dada su elevada prevalencia, la com-
plejidad fenotipica, la frecuente comorbilidad médi-
cay psiquidtrica, y el impacto sobre las familias y los
sistemas sociales'?2. Esta condicion exige respuestas
integradas que articulen diagndsticos oportunos,
intervenciones basadas en evidencia y continuidad
asistencial a lo largo del curso de la vida. En este
contexto, la planificacion sanitaria debe orientarse
hacia modelos de atencién escalonada centrados en
metas funcionales y calidad de vida, con participa-
cion activa de personas autistas y sus familias en las
decisiones clinicas y de politica publica’.

La evolucion histérica del concepto de TEA ofrece
claves interpretativas esenciales para compren-
der su evolucién hasta su configuracién actual. En
primer lugar, los cambios sucesivos en los criterios
diagnoésticos —desde Kanner hasta el DSM-5— han
modificado los umbrales de inclusién clinica y las
tasas de prevalencia reportadas, lo que plantea de-
safios metodolégicos y éticos en la investigacion
epidemioldgica?’. En segundo lugar, el abandono de
teorias psicogénicas desacreditadas, como la hipé-
tesis de la “madre fria”, y la refutacion del supuesto
vinculo entre vacunas y autismo —fraude cientifico
con consecuencias duraderas en la confianza publi-
ca— han redefinido el marco ético de la comunica-
cién en salud?*. En tercer lugar, la comprensién con-
tempordnea del TEA requiere integrar los avances
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en genética y neurobiologia con modelos cognitivo-
funcionales, que permiten explicar la heterogenei-
dad clinica y orientar el disefio de intervenciones
personalizadas?3. Finalmente, se ha documentado
un desplazamiento en los objetivos terapéuticos
desde enfoques centrados en la modificacién con-
ductual hacia intervenciones orientadas a la autono-
mia, la participacién social y el bienestar subjetivo,
en consonancia con la evidencia mas robusta dispo-
nible’. Es por esto relevante revisar la trayectoria
histérica del TEA no Gnicamente como un ejercicio
retrospectivo, sino como una herramienta critica
para interpretar los desafios actuales y proyectar el
futuro de la atencién clinica, la investigacion trasla-
cional y la politica sanitaria.

La construccion clinica del autismo infantil antes
del DSM-III: entre la biologia y la culpa parental

Antes de su formalizacién diagnéstica en el DSM-III
(1980), el autismo infantil fue objeto de una cons-
truccion clinica ambivalente, marcada por la tensién
entre explicaciones biologicistas y narrativas psi-
codindmicas centradas en la figura materna. Esta
dualidad conceptual no solo condicion6 la practica
psiquidtrica, sino que también moldeé el imaginario
social del trastorno, generando discursos que oscila-
ban entre la patologia neurolégica y la psicodinami-
cade la culpa.

El término “autismo” fue introducido por Eugen
Bleuler en 1911, en el contexto de la esquizofrenia
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precoz, para describir un “alejamiento de la realidad
junto con la predominancia relativa o absoluta de la
vida interior”>. Posteriormente, en 1943, Leo Kanner
publicé Autistic Disturbances of Affective Contact,
donde describié once casos de nifnos con patrones
conductuales especificos —aislamiento afectivo,
ecolalia, inversion de pronombres y resistencia al
cambio— sefalando que “parecen encerrarse en si
mismos y vivir dentro de su propio mundo”¢. Aunque
Kanner propuso una etiologia innata, sus observa-
ciones sobre padres emocionalmente distantes fue-
ron interpretadas, por corrientes psicodindmicas,
como indicios de una causalidad relacional. En para-
lelo, Hans Asperger reportd en 1944 casos de nifos
con lenguaje formal, intereses restringidos y habi-
lidades cognitivas preservadas. Indicé que “todos
ellos muestran una marcada falta de contacto con
otras personas, a pesar de una inteligencia normal o
incluso superior”’. Su enfoque dimensional, sin em-
bargo, fue ignorado fuera del dmbito germanopar-
lante hasta finales del siglo XX.

Durante las décadas de 1950 y 1960, la ausencia de
criterios diagnoésticos especificos llevd a que el autis-
mo fuera subsumido bajo la categoria de “esquizo-
frenia infantil” en el DSM-I (1952) y el DSM-II (1968).
Este vacio clinico facilité la consolidacién de una na-
rrativa que atribuia el origen del autismo a fallas en la
crianza, especialmente en el vinculo materno. En este
contexto, Bruno Bettelheim publicé La fortaleza va-
cia (1967), donde comparé la retirada emocional del
nino autista con la de prisioneros en campos de con-
centracion. Afirmé que “el nifio autista se comporta
como si estuviera encerrado en una fortaleza vacia™®.
Su hipétesis de la “madre nevera” —segun la cual el
autismo seria una defensa frente a una maternidad
emocionalmente fria— carecia de evidencia empirica,
pero tuvo una influencia duradera en la psiquiatria
infantil y en la cultura popular. Mitzi Waltz ha docu-
mentado como “desde los primeros estudios clinicos,
el trabajo se centré en las madres mas que en los ni-
nos"®, consolidando una expectativa de maternidad
profesionalizada que se entretejié con un discurso
de culpabilizacién. Esta vision fue reforzada por teé-
ricas como Margaret Mahlery Frances Tustin, quienes
interpretaron el autismo como una defensa frente a
una madre intrusiva o ausente.

El giro conceptual comenzé con Bernard Rimland,
quien en 1964 propuso una etiologia neuroldgica. En
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Infantile Autism, sostuvo que “la hipotesis de que los
padres frios o distantes causan el autismo no se sos-
tiene frente a los datos empiricos”™. Esta reformula-
cién abrié el camino para una comprensién cientifi-
ca del autismo como trastorno del neurodesarrollo.
Finalmente, en 1978, Michael Rutter propuso una
definicién clinica basada en cuatro criterios: inicio
antes de los 30 meses, alteracion cualitativa en la in-
teraccion social, lenguaje deviante y comportamien-
tos repetitivos. Sefald que “estos criterios permiten
distinguir el autismo de otras psicosis infantiles”'". Su
enfoque multiaxial senté las bases para la inclusion
del autismo como entidad diagnéstica independiente
en el DSM-III, marcando el inicio de una nueva era en
la conceptualizacion clinica del trastorno.

TransFormaciones diagndsticas del TEA: del DSM-
11l al DSM-5-TR

La evolucion diagnéstica del TEA desde el DSM-III
hasta el DSM-5-TR ha implicado una transformacion
profunda en su conceptualizacion clinica, con impli-
caciones directas para la investigacion, la practica
profesional y el acceso a servicios. Esta trayectoria
refleja el transito desde modelos categoricos rigi-
dos hacia una comprensiéon dimensional, contextual
y funcional del autismo.

La tercera edicién del DSM (1980) incluyé por prime-
ra vez el diagndstico de “autismo infantil” como una
categoria independiente, separandolo de la esqui-
zofrenia infantil que aparecia en el DSM-I1"2'3, Para
confirmar el diagnéstico, era necesario cumplir con
todos los criterios establecidos, lo que dejaba fuera
a muchos nifios que no presentaban el cuadro com-
pleto o tipico del trastorno™. La revision DSM-III-R
(1987) y posteriormente el DSM-IV (1994) ampliaron
el espectro mediante la incorporaciéon de subtipos
como el “trastorno autista”, el “sindrome de Asper-
ger” y el “trastorno generalizado del desarrollo no
especificado” (PDD-NOS), reconociendo la diversi-
dad fenotipica del autismo''¢, Este enfoque permi-
tié una mayor inclusién diagndstica, pero también
generd dificultades en la delimitaciéon entre subca-
tegorias, reduciendo la fiabilidad interevaluador y
complicando la investigacién comparativa®.

Con la publicaciéon del DSM-5 en 2013, se consolidd
un cambio de paradigma. Las subcategorias fueron
eliminadas y se adopté el término “trastorno del
espectro autista” (TEA), definido por dos dominios
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nucleares: déficits persistentes en la comunicacion
social y patrones de comportamiento restringidos y
repetitivos'’. Ademas, se introdujeron especificado-
res clinicos que permiten describir el nivel de apoyo
requerido, la presencia de discapacidad intelectual,
alteraciones del lenguaje y otras condiciones comor-
bidas, favoreciendo una caracterizacion mas precisa
y funcional'®. Esta reformulacién diagnéstica se fun-
damenté en estudios que demostraron una alta su-
perposicion sintomatica entre los subtipos previos
y una baja validez discriminante, lo que justifico la
adopcién de un enfoque dimensional™. El DSM-5-TR
(2022) mantuvo la estructura diagnéstica introduci-
da en la edicién anterior, pero realizé ajustes en la
redaccion de los criterios para mejorar su precision
clinica. Ademas, incorporé una perspectiva evoluti-
va, reconociendo que ciertos sintomas pueden no
ser evidentes en etapas tempranas del desarrollo
y solo manifestarse cuando las demandas sociales
superan las capacidades individuales. Esta actuali-
zacion permite una evaluacion mas contextualizada,
sensible a la variabilidad entre personas y alineada
con una comprensién mas dinamica del TEA?.

En conjunto, la evolucién del diagnéstico del TEA,
desde el DSM-III hasta el DSM-5-TR, evidencia una
transiciéon significativa: desde modelos nosoldgicos
rigidos y categéricos hacia un enfoque mas flexi-
ble, sustentado en dimensiones clinicas, descripto-
res funcionales y trayectorias del desarrollo. Este
cambio ha favorecido una mayor coherencia en la
practica diagnéstica, ha fortalecido la investigacion
traslacional y ha contribuido a incorporar de manera
mas explicita las perspectivas neurodivergentes en
la definicién contemporanea del trastorno™?",

Neurodiversidad y exclusion clinica: tensiones en-
tre identidad, politica y severidad en el espectro
autista

El concepto de neurodiversidad, introducido por Judy
Singer en la década de 1990, propuso entender el au-
tismo como una variacién neuroldgica legitima den-
tro de la diversidad humana, desafiando su caracteri-
zacion tradicional como patologia®. Esta perspectiva
ha sido fundamental en el reconocimiento de dere-
chos, en el fortalecimiento de comunidades autistas
y en la critica a intervenciones centradas en la norma-
lizacién conductual. Sin embargo, su incorporacion en
discursos institucionales y mediaticos ha generado
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tensiones que merecen analisis critico, especialmen-
te en relacion con los casos de TEA que tienen mayo-
res niveles de dependencia y necesidades complejas.

Activismo autista y critica a la patologizacion

La transformacién del diagndstico en una categoria
identitaria ha generado tensiones entre el recono-
cimiento de la diferencia y la necesidad de atencion
especializada. Ortega advierte que la “celebracion
de la diferencia” puede invisibilizar el sufrimiento
de quienes viven con discapacidades profundas, es-
pecialmente cuando el discurso publico privilegia
perfiles funcionales y auténomos dentro del espec-
tro®. Pellicano et al. documentan que los fondos
de investigacién y las politicas publicas tienden a
concentrarse en formas de autismo mas facilmente
integrables, relegando a quienes requieren apoyos
intensivos y sostenidos?.

Exclusion terapéutica y dilemas éticos

El rechazo generalizado a las intervenciones clinicas
por parte de ciertos sectores del activismo autista
ha generado tensiones éticas relevantes especial-
mente cuando se extiende a personas con disca-
pacidades significativas, conductas autolesivas o
condiciones médicas complejas. En estos casos, la
negativa a considerar apoyos terapéuticos puede
traducirse en desatenciéon o abandono clinico. Yer-
geau advierte que centrar el debate exclusivamen-
te en quienes pueden expresarse verbalmente y
participar en espacios publicos, corre el riesgo de
invisibilizar el sufrimiento de quienes no tienen esa
posibilidad?. Woods et al. proponen ampliar el cam-
po de los estudios criticos del autismo para incluir
tanto las experiencias autistas como las necesidades
clinicas, evitando que el discurso politico excluya a
quienes requieren apoyos intensivos?®.

Representacion mediatica e invisibilizacion clinica

La representacién del autismo en medios de comu-
nicacion y plataformas digitales suele privilegiar
perfiles de alto funcionamiento, asociados a habili-
dades cognitivas sobresalientes y autonomia perso-
nal. Esta narrativa, como sefalan Russell et al., dis-
torsiona la percepcion publica del espectro autista
y reduce la empatia hacia quienes presentan formas
mas complejas o requieren apoyos intensivos?’. En
paralelo, Rosen et al. advierten que la eliminacion
de subcategorias diagndsticas en el DSM-5 ha con-
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tribuido a esta invisibilizacion, al dificultar el disefo
de politicas diferenciadas que respondan a la diver-
sidad de necesidades clinicas dentro del espectro™.

De trastorno a condicion

Varias corrientes afirman que el uso del término
“trastorno” refuerza una vision patologizante del
autismo, que no se ajusta a la vivencia de muchas
personas autistas?. En su lugar, propone el término
“condicién”, mas acorde con una perspectiva de neu-
rodiversidad que reconoce la legitimidad de distin-
tas formas de percibir, procesar y relacionarse con
el entorno. Esta reformulacioén linglistica no niega
que, en presentaciones severas, el autismo pueda
implicar discapacidades significativas que requieren
intervencion clinica; sin embargo, si cuestiona la ten-
dencia a definir el espectro exclusivamente desde el
déficit. Desde el punto de vista médico y diagnds-
tico, el autismo sigue siendo reconocido como un
trastorno del neurodesarrollo en manuales como
el DSM-5, debido a que puede implicar alteraciones
significativas en la comunicacidn, la interaccién so-
cialy el comportamiento'.

Neurodiversidad: tensiones conceptuales y trans-
formaciones practicas

El término “neurodiversidad” ha sido objeto de cri-
ticas por su amplitud semantica y su potencial am-
bigliedad conceptual. Se propone distinguir entre
“diversidad neurolégica funcional” y “neurodiver-
gencia con discapacidad”, con el fin de evitar que el
concepto se diluya en una categoria vacia o sea ins-
trumentalizado politicamente?. En sintonia con esta
preocupacion, la Lancet Commission respalda la ne-
cesidad de un modelo de atencién escalonado que
articule identidad y discapacidad, y advierte contra
posturas ideoldgicas que rechacen la intervencion
clinica cuando esta resulta necesaria’.

A pesar de estas tensiones internas, el enfoque de la
neurodiversidad ha generado transformaciones sus-
tantivas en los ambitos clinico, educativo y social y esta
perspectiva ha contribuido a reducir el estigmay a pro-
mover modelos centrados en la persona?®. Es esencial
colocar a personas con autismo incluyendo casos seve-
ros en la definicién de prioridades investigativas® 7.
La Lancet Commission reconoce que el enfoque de la
neurodiversidad ha sido clave para visibilizar la hetero-
geneidad dentro del espectro autista'.
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Comprension actual del Trastorno del Espectro
Autista (TEA)

La comprensién actual del TEA ha evolucionado
significativamente, desplazandose de modelos psi-
codindmicos y conductuales hacia enfoques neuro-
bioldgicos y genéticos respaldados por evidencia
empirica robusta. Este giro paradigmatico ha sido
impulsado por avances en genética molecular, neu-
roimagen funcional, epigenética y modelos celula-
res, que han permitido caracterizar al TEA como una
condicién del neurodesarrollo con etiologia multi-
factorial y una arquitectura bioldgica compleja. En
esta seccion se abordan los principales hallazgos en
cuatro ejes interrelacionados: genética, conectivi-
dad cerebral, mecanismos epigenéticos y modelos
experimentales.

Bases neurobioldgicas y genéticas del TEA
Arquitectura genética del TEA

El TEA presenta una arquitectura genética hetero-
génea, compuesta por variantes raras de alto impac-
to y variantes comunes de bajo efecto. Las mutacio-
nes de novo en genes como CHD8, SCN2A, SHANK3
y SYNGAP1 han sido asociadas con fenotipos autis-
tas severos y comorbilidades neuroldgicas®. Estas
mutaciones afectan procesos clave como la sinapto-
génesis, la regulacién transcripcional y la remodela-
cién de la cromatina®. Simultaneamente, estudios
de asociacion del genoma completo (GWAS) han
identificado miles de variantes comunes que con-
tribuyen al riesgo genético del TEA, configurando
un modelo poligénico®'. Este componente comun
puede ser cuantificado mediante puntuaciones de
riesgo poligénico (PRS), que han mostrado correla-
ciones con rasgos dimensionales del espectro autis-
ta’'. La interaccién entre variantes raras y comunes
sugiere un modelo aditivo, en el cual mutaciones de
alto impacto pueden ser moduladas por el trasfondo
genético comun. Weiner et al. (2017) demostraron
que individuos con TEA portadores de mutaciones
de novo presentan, en promedio, menor carga po-
ligénica, lo que respalda la hipdtesis de compensa-
cion genética®.

Neurodesarrollo y conectividad cerebral

Los estudios de neuroimagen han revelado alteracio-
nes estructurales y funcionales en el cerebro de per-
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sonas con TEA. La resonancia magnética estructural
ha identificado anomalias en el volumen cerebral,
particularmente en regiones frontales, temporales y
cerebelosas®. La resonancia funcional (FMRI) y la co-
nectividad por tensor de difusion (DTI) han permitido
caracterizar patrones de conectividad atipica entre
redes cerebrales, como la red de la teoria de la men-
te, la red de saliencia y el circuito corticoestriado®.
Estos hallazgos han llevado a reformular el TEA como
una condicién caracterizada por alteraciones en la co-
nectividad cerebral, mas que por dafo focal o lesio-
nes estructurales especificas?. En lugar de localizar el
origen del TEA en areas cerebrales aisladas, se reco-
noce una disfuncién en los patrones de comunicacion
entre regiones neuronales, lo que afecta procesos
como la integracidon sensorial, la regulacion emocio-
nal y la cognicién social. La marcada heterogeneidad
de estos patrones ha motivado el desarrollo de sub-
tipos neurobioldgicos, con el objetivo de capturar
mejor la diversidad clinica del espectro. Sin embargo,
la validez clinica de estos subtipos y su aplicabilidad
diagndstica aun se encuentra en evaluacion.

Epigenética y ambiente

La epigenética ha permitido integrar factores ambien-
tales en la etiologia del autismo. Se han identificado
alteraciones en la metilacién del ADN y modificacio-
nes de histonas en genes relacionados con el neu-
rodesarrollo, como MECP2 y OXTR3®. Factores como
infecciones prenatales, estrés materno, deficiencia
de acido félico y exposicién a contaminantes han sido
asociados con cambios epigenéticos que afectan la
expresion génica durante etapas criticas del desarro-
llo cerebral®. Estos hallazgos respaldan un modelo
dindmico en el que la interaccion entre genética y
ambiente modula el riesgo de TEA, con implicaciones
para la prevenciény la intervencion temprana.

Modelos celulares y experimentales

Los modelos celulares han abierto nuevas posibilida-
des para estudiar los mecanismos neurobioldgicos
del TEA en sistemas controlados y reproducibles. En
particular, el uso de células madre pluripotentes in-
ducidas (iPSCs) ha permitido generar neuronas huma-
nas portadoras de mutaciones especificas asociadas
al TEA, facilitando el analisis de su impacto funcional
en el desarrollo y la actividad neuronal®*. Asimismo,
los organoides cerebrales —estructuras tridimen-
sionales derivadas de células madre que simulan as-
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pectos del desarrollo cortical humano— han emer-
gido como herramientas innovadoras para modelar
procesos neurobiolégicos en condiciones genéticas
particulares. Estos sistemas ofrecen una ventana uni-
ca para observar la organizacién celular, la migracion
neuronal y la formacién de redes sindpticas en eta-
pas tempranas del neurodesarrollo® Aunque los mo-
delos animales y experimentales en laboratorio han
contribuido significativamente al entendimiento de
circuitos neuronales y conductas relacionadas con el
autismo, presentan limitaciones en cuanto a su extra-
polacién directa al cerebro humano.

Conclusion

La historia del diagndstico del trastorno del espec-
tro autista evidencia una evolucién marcada por
reformulaciones, superposiciones categoriales y
rupturas epistemoldgicas. Desde la descripcion de
Kanner hasta la nocion de espectro en el DSM-5,
se configura un marco clinico inestable, que reve-
la errores persistentes en la conceptualizacion del
TEA: ambigliedad diagndstica, criterios fluctuantes
y tensiones entre modelos clinicos, sociales y politi-
cos. Sus impactos son tangibles: inequidad en el ac-
ceso, fragmentacion en la atencion y desorientacion
en la investigacion. Superarlos implica construir de-
finiciones operativas consistentes, sistemas de aten-
cién continuos y una practica clinica centrada en la
personay su familia.
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