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Prefacio

A Sociedade Brasileira de Neurologia Infantil (SBNi) tem como mis-
sao promover a educacao continuada, abordando temas de grande
relevancia para a pratica da neurologia infantil.

Nos Ultimos anos, observamos um avango notavel no conhe-
cimento sobre o neurodesenvolvimento infantil e os transtornos
que o afetam, em especial o transtorno do espectro autista (TEA).
0 namero de publicacoes cientificas de impacto nessa area cresceu
de forma expressiva, ampliando o corpo de evidéncias disponiveis.
Entretanto, paralelamente, também se multiplicaram informacoes
anedoticas e pouco embasadas, que muitas vezes geram dividas e
confundem profissionais e familiares.

Este livro foi idealizado pelos coordenadores Dra. Rosa Magaly
C. B. de Morais e Dr. Erasmo Casella, especialistas de renome nacio-
nal, e contou com o apoio e a realizagao da Sociedade Brasileira
de Neurologia Infantil, que reconhece a importancia desta obra em
suprir uma demanda emergente entre os profissionais de salde. Seu
contetido relne informagoes baseadas em evidéncias cientificas,
aliadas a boas praticas clinicas, apresentadas de forma didatica por
experientes especialistas.

A SBNi expressa seu sincero agradecimento aos editores e auto-
res, cujo empenho e dedicagao tornaram este projeto uma realidade,
conduzido com exceléncia e profissionalismo.

Agradecemos também a Biosintética e ao Aché, pelo apoio e pela
confianga depositados na SBNi e neste projeto, que certamente con-
tribuira para o aprimoramento da assisténcia aos pacientes com TEA
em nosso pais.

Diretoria da SBNi (Biénio 2024-2025)
Presidente: Juliana Gurgel Giannetti
Vice-presidente: Ricardo Silva Pinho

Tesoureira: Simone Consuelo Amorim
Secretaria: Kette Valente






Capitulo 1

Impactos do transtorno
do espectro autista

Rosa Magaly C. B. de Morais

O transtorno do espectro autista (TEA) € uma condi¢do do neuro-
desenvolvimento caracterizada por um espectro heterogéneo de
manifestacoes clinicas que envolvem déficits persistentes na co-
municacgao e interacao social, além de comportamentos restritos e
repetitivos, incluindo padroes inflexiveis de interesse/atividade e
alteracoes sensorio-motoras.

Ao longo das Gltimas décadas, testemunhamos um aumento na
prevaléncia do TEA, com a maior propor¢cao mantendo-se no sexo
masculino, resultado, em parte, de interferéncias de fatores como
género, faixa etaria e mudancas na compreensao do diagnostico
diferencial e transtornos associados.? A etiologia do TEA & multifa-
torial, envolvendo questoes genéticas e ambientais. A clinica nao é
mais vista como uma condicao monolitica, e sim como um conjunto
de “autismos” cujas diversas apresentagoes tém implicagoes diretas
na atengao aos detalhes no processo de diagnostico, na investiga-
¢ao mandatoria de comorbidades, nas escolhas de abordagens tera-
péuticas e no prognostico.?
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Para o clinico, torna-se essencial compreender de forma inte-
grada as consequéncias nas diversas esferas de vida dos individuos
afetados. A presenca do TEA impacta nao so6 o individuo, mas tam-
bém a estrutura familiar, os cuidados de salde e educacao, além de
demandas especificas de politicas puablicas.*

0 plano terapéutico deve envolver ajustes dinamicos continuos,
oferecendo apoio emocional e assisténcia social necessaria para
preservar a qualidade de vida dos assistidos.®

Impacto individual

As dificuldades na comunicacao e interagao social constituem o ni-
cleo definidor do TEA,* impactando amplamente o desenvolvimento e
a qualidade de vida do individuo. Alteragcoes na linguagem verbal po-
dem se manifestar como atrasos na aquisicao, uso limitado da prag-
matica ou padrdes prosodicos atipicos, dificultando a adaptagao da
fala a diferentes contextos sociais. Paralelamente, comprometimen-
tos na comunicagao nao verbal prejudicam a interpretacao e a emis-
sao de sinais socioemocionais fundamentais para a reciprocidade so-
cial.’Esses déficits comprometem a capacidade de estabelecer trocas
sociais, resultando em barreiras significativas a participacao social.’

A dificuldade em decodificar normas sociais implicitas, reconhe-
cer estados mentais de terceiros e responder de forma contingen-
te em interagoes cotidianas repercute negativamente na aplicacao
de habilidades sociais como negociacao, cooperacao e resolucao de
conflitos. Essas caracteristicas aumentam a vulnerabilidade a sinto-
mas ansiosos e depressivos ao longo da vida.® Abordagens precoces
e individualizadas, aléem de campanhas de conscientizagao, tém se
mostrado eficazes na ampliacao do engajamento interpessoal e na
reducao de barreiras comunicacionais.’

O estigma social e a exclusao seguem como fatores estruturais
que perpetuam desigualdades para pessoas no espectro. Concepcoes
equivocadas sobre competéncia social, autonomia e capacidade labo-
ral alimentam preconceitos e atitudes discriminatorias, mesmo sutis,

12



Impactos do transtorno do espectro autista

nos mais diversos contextos.® Esse cenario contribui para situagoes de
violéncia e adoecimento psiquico. A exclusao social limita o acesso a
oportunidades, funcionando como determinante social direto de des-
fechos clinicos negativos, em consonancia com os dados epidemiologi-
cos globais sobre o peso nao fatal e a mortalidade associada ao TEA.?

Outro eixo central refere-se as dificuldades de autonomia e inde-
pendéncia, resultantes da combinagao de déficits executivos - como
problemas de planejamento, flexibilidade cognitiva e inibicao — com dis-
crepancias entre inteligéncia medida e desempenho adaptativo.” Essas
limitagoes repercutem em tarefas cotidianas, além de constituirem bar-
reiras relevantes na educacao, transicao para a vida adulta e insercao
no mercado de trabalho.” Estratégias de suporte estruturado sao ferra-
mentas fundamentais para a emancipacao e a qualidade de vida.

Apesar dessas dificuldades, também se destacam impactos po-
sitivos e potenciais associados ao TEA. De 10% a 15% dos individuos
com TEA apresentam habilidades excepcionais em areas especificas,
como memoria declarativa, raciocinio logico, matematica, masica
e artes visuais, configurando as chamadas “ilhas de habilidade”."
Reconhecer e incentivar esses talentos nao apenas fortalece a au-
toeficacia, como também abre espaco para trajetorias académicas e
profissionais bem-sucedidas.” Quando ambientes de trabalho e de
aprendizagem reduzem a ambiguidade social e a sobrecarga senso-
rial, essas caracteristicas tornam-se um diferencial competitivo.” Os
fatores positivos do TEA nao devem ser vistos como compensagoes
de déficits, mas como formas legitimas de expressao cognitiva e so-
cial, que ganham relevancia quando o ambiente é inclusivo e oferece
oportunidades de participagao plena. Ha desafios e potencialidades
que precisam ser avaliados.

Impacto em servicos de saide

0 manejo clinico do TEA demanda que diferentes especialistas da
sallde possuam compreensao aprofundada das especificidades
do espectro. As comorbidades clinicas e comportamentais sao

13
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altamente prevalentes e podem mascarar ou agravar os sintomas
centrais, dificultando diagnosticos diferenciais e a formulacao de
intervengoes eficazes.™ A auséncia de conhecimento qualifica-
do sobre essas interagoes leva, frequentemente, a subdiagnostico,
diagnosticos equivocados ou tratamentos fragmentados, compro-
metendo a integralidade e a humanizagao do cuidado.’®

As evidéncias epidemiologicas refor¢cam a urgéncia dessa com-
peténcia clinica. O estudo Global Burden of Disease (GBD 2021) de-
monstrou que o TEA é uma das principais causas de impacto global
nao fatal, com prevaléncia de 1 em 127 pessoas, além de associar o
espectro a cerca de 13.400 mortes por suicidio em 2021, muitas vezes
ligadas a negligéncia em rastrear comorbidades e necessidades de
salde mental.™

Estudos clinicos apontam, ainda, desigualdades graves no aces-
so a cuidados. Em analise retrospectiva de mais de 34 mil adultos au-
tistas hospitalizados nos Estados Unidos, verificou-se risco signifi-
cativamente maior de mortalidade intra-hospitalar, sobretudo entre
mulheres autistas, mesmo apos ajuste para fatores sociodemografi-
cos e clinicos.”? Gestantes e maes autistas relatam mais experiéncias
de incompreensao e estigmatizacao por parte de profissionais de
salide, em comparacao a populagao em geral. Apesar disso, revelam
estratégias de cuidado centradas nas necessidades dos filhos, evi-
denciando resiliéncia diante de barreiras sociais e clinicas.” Esses
achados evidenciam que a falta de protocolos adaptados e de sensi-
bilizagao das equipes multiprofissionais pode expor individuos com
TEA a riscos desnecessarios.

E imprescindivel aprimorar nao apenas a acuracia diagnostica,
mas também oferecer tratamentos integrados, equitativos e hu-
manizados. A capacitacao interprofissional, o desenvolvimento de
protocolos clinicos especificos e a incorporacao da perspectiva da
neurodiversidade sao passos fundamentais para reduzir a morbida-
de, a mortalidade e as desigualdades em salde enfrentadas pela
populacao autista.»""
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Impacto educacional

O impacto do TEA na educacao envolve tanto os aspectos do neu-
rodesenvolvimento quanto a necessidade de praticas pedagogicas
adaptadas. A deteccao precoce de atrasos nos marcos do desenvol-
vimento e a inser¢ao em creches e escolas sao fundamentais para fa-
vorecer o engajamento social e apoiar a construcao de pré-requisitos
para a aprendizagem.”® Estudos recentes demonstram que a efetivi-
dade das praticas inclusivas depende nao apenas da disponibilidade
de recursos técnicos, mas também das crengas, valores e preparo do
corpo docente, bem como da comunicagao e colaboragao com as fa-
milias.” A equidade no processo educacional so se concretiza quando
concebida como responsabilidade de toda a comunidade escolar, por
meio de ambientes que promovam bem-estar, propostas de aprendi-
zagem universal e a remocao de barreiras de participagao.”

Impacto familiar
O impacto do diagnostico de TEA transcende o individuo afetado,
estendendo-se ao nlcleo familiar e acarretando consequéncias sig-
nificativas em diferentes dimensoes da vida dos cuidadores. Até
80% dos pais apresentam padrao de comportamento hipervigilante,
associado a niveis elevados de estresse.” Esse cenario esta rela-
cionado a maior vulnerabilidade para transtornos mentais, aléem de
dificultar o seguimento de orientagoes terapéuticas, realimentando
desafios na dinamica familiar.”

Essas consequéncias nao se restringem a esfera emocional.
A literatura descreve a presenca de privacao de sono, reducao do
autocuidado e sobrecarga fisica decorrente das demandas conti-
nuas de acompanhamento.?’ Tais condicoes também se associam a
privacao social, ao afastamento de redes de apoio?' e, muitas vezes,
a necessidade de reducao ou interrupcao da atividade profissional,
com repercussoes socioeconémicas.?>??

A participagao em grupos de apoio possibilita a construcao de
novos vinculos, porém o estigma social permanece como barreira
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relevante, restringindo a inclusao do nicleo familiar e reforcando
sentimentos de inadequacgao.?

A incerteza em relacao ao futuro da crianca contribui para ci-
clos de expectativas frustradas, intensificacao da solidao e taxas de
separagao conjugal superiores as observadas em familias de crian-
¢as com outras condigoes.?*?* Nesse contexto, a implementacao de
estratégias de orientagao parental configura-se como recurso es-
sencial para apoiar os cuidadores, promovendo maior seguran¢a no
manejo diario e favorecendo o bem-estar coletivo.”

Impacto econdomico

O TEA acarreta impacto economico relevante, que envolve nao ape-
nas os individuos diagnosticados, mas também suas familias e o
sistema de salde. A magnitude dos investimentos varia conforme
a presenca de deficiéncia intelectual (DI): entre pessoas sem DI, a
perda de produtividade é o principal fator, enquanto naquelas com
DI os maiores investimentos recaem sobre cuidados nao médicos,
como reabilitacao e assisténcia a adultos.?

RevisOoes sistematicas apontam que a educagao especiali-
zada e programas adaptados representam cerca de 37% dos in-
vestimentos totais, seguidos pelas perdas de produtividade dos
pais, que podem corresponder a quase 30%. Ademais, entre 25%
e 45% dos cuidadores relatam necessidade de reduzir ou inter-
romper suas atividades profissionais em funcao das demandas
do cuidado diario.?® O TEA, como condigao de curso cronico, as-
socia-se a desafios adicionais para a autonomia e a insergao no
mercado de trabalho, frequentemente limitadas nao apenas por
caracteristicas clinicas, mas também por barreiras sociais per-
sistentes, incluindo preconceito e exclusao. Nesse contexto, os
investimentos extrapolam o campo médico e incluem cuidados
de salde, intervengoes terapéuticas, necessidades educacio-
nais, apoio comunitario, perda de produtividade de cuidadores e
despesas pessoais.”
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0 aumento da prevaléncia e a necessidade de apoio continuo
tornam o TEA uma questao de salde publica. Fortalecer servigos
existentes, ampliar estratégias de acolhimento e promover autono-
mia e independéncia sao medidas fundamentais para assegurar os
direitos das pessoas autistas, reduzindo desigualdades e atenuando
o impacto econémico ao longo da vida.?(Tabela 1)

Impacto nas politicas publicas

O reconhecimento do TEA como uma condigao de relevancia em sal-
de publica e em direitos humanos impulsionou mudancas significa-
tivas na legislagao brasileira ao longo da Gltima década. A crescente
conscientizagao social, aliada ao avanco cientifico e ao ativismo das
familias e associagoes, contribuiu para a formulacao de marcos le-
gais que asseguram as pessoas autistas direitos equivalentes aos
das pessoas com outras deficiéncias.

Na esfera das politicas publicas, o TEA adquiriu maior visibili-
dade com a promulgagao da Lei n® 12.764/2012, conhecida como Lei
Berenice Piana, que instituiu a Politica Nacional de Protecao dos
Direitos da Pessoa com Transtorno do Espectro Autista. Esse marco
normativo consolidou garantias fundamentais, reconhecendo o au-
tismo como deficiéncia para todos os efeitos legais.?

O arcabouco juridico brasileiro foi posteriormente fortaleci-
do pela Lei Brasileira de Inclusdo da Pessoa com Deficiéncia (Lei
n® 13.146/2015), também denominada Estatuto da Pessoa com
Deficiéncia, que ampliou a protecao de direitos e estabeleceu dire-
trizes para a eliminagao de barreiras arquitetonicas, comunicacio-
nais, pedagogicas e atitudinais, favorecendo a participagao plena e
efetiva das pessoas com deficiéncia.®

Em setembro de 2025, o Ministério da Salde instituiu a Linha de
Cuidado para o TEA, orientando a rede de atencao do Sistema Unico
de Salde (SUS) desde a atengao primaria até os servigos especia-
lizados. Essa linha estabelece protocolos de rastreio precoce, flu-
xos de encaminhamento estruturados, ampliacao de modalidades
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Tabela 1. Desafios e potencialidades no transtorno do espectro autista

Dimensao

Desafios frequentes

Potencialidades/aspectos
positivos

Comunicagao e
interacao social

CO®O

[N

Cognicao e fungoes
executivas

(o

Comportamento e
sensorialidade

Educagao

=
(8]
(4]

Salde mental e fisica

Vida adulta e trabalho

Familia e sociedade
\I
O ;O

(D)

Déficits na linguagem verbal
e nao verbal; dificuldade
em compreender regras
sociais implicitas; barreiras
na reciprocidade social.

Dificuldade de
planejamento, flexibilidade
cognitiva e autorregulagao;
discrepancia entre
inteligéncia formal e
desempenho adaptativo.

Padroes restritos e
repetitivos; sensibilidade
aumentada ou
hipoatividade a estimulos
sensoriais; dificuldade de
adaptagao a mudangas.

Barreiras de inclusao
escolar; subestimacao de
competéncias; praticas
pedagogicas pouco
adaptadas.

Maior risco de ansiedade,
depressao e isolamento
social; dificuldades de
acesso a servigos de salde
adaptados.

Obstaculos a insergao
profissional; preconceito e
capacitismo; autonomia
reduzida em contextos
pouco adaptados.

Estresse parental elevado;
impacto socioecondmico;
preconceito e
estigmatizagao social.

Habilidades de
comunicagao alternativa ou
aumentativa; formas
auténticas e diretas de
expressao; vinculos
significativos em contextos
de acolhimento.

Pensamento logico e
detalhista; memoria
declarativa superior;
atencao a detalhes que
favorece analises
especificas.

Foco intenso em areas de
interesse; talentos em
campos especificos
(matematica, misica, artes,
tecnologia).

Boa resposta a
metodologias estruturadas;
aprendizagem aprofundada
em areas de interesse;
contribuigoes singulares em
ambientes inclusivos.

Resiliéncia diante de
adversidades; capacidade
de desenvolver estratégias
proprias de enfrentamento;
beneficios com
intervencgoes precoces.

Desempenho diferenciado
em ambientes que
valorizam a diversidade;
contribuicao inovadora em
tarefas analiticas ou
criativas.

Fortalecimento de vinculos
familiares; redes de apoio
entre pares; estimulo a
conscientizagao social
sobre neurodiversidade.
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terapéuticas e fortalecimento dos Centros Especializados em
Reabilitacdo (CERs). Também prevé o uso do Projeto Terapéutico
Singular e maior integragao entre salide e educagao, priorizando o
inicio imediato de intervengoes, ainda que o diagnostico formal nao
esteja consolidado.?

Essas politicas, quando devidamente implementadas, represen-
tam um avango fundamental para a reducao de desigualdades e o
fortalecimento de uma perspectiva de neurodiversidade que valori-
za a participacao plena em sociedade.

Consideracgoes finais

Este capitulo evidenciou a complexidade e a relevancia do TEA, res-
saltando seus impactos em miltiplas dimensoes da vida dos indivi-
duos e de seus familiares. Foram discutidos nao apenas os desafios,
mas também os potenciais a serem valorizados, os quais dependem
tanto das especificidades clinicas do espectro quanto do engaja-
mento coletivo da sociedade em promover informagao qualificada,
combater o capacitismo e superar estereotipos. O fortalecimento de
intervengoes baseadas em evidéncias e a construgao de ambientes
verdadeiramente inclusivos configuram-se como pilares para favo-
recer o desenvolvimento pleno e a qualidade de vida.

Compreender o TEA sob a perspectiva da neurodiversidade é es-
sencial para aprimorar os processos de diagnostico, ampliar o aces-
so a tratamentos humanizados e orientar a formulagao de politicas
publicas eficazes. Nos capitulos subsequentes, serao aprofundados
os aspectos epidemiologicos, clinicos e interventivos, fundamentais
para consolidar praticas transformadoras que assegurem cuida-
do integral e respeito aos direitos das pessoas autistas e de suas
familias.
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Perguntas Comentadas

n De que maneira as dificuldades de comunicagao
(verbal e ndo verbal) e as limitagées de autonomia
e funcoes executivas no transtorno do espectro
autista (TEA) repercutem no desenvolvimento,
na saude mental e nas oportunidades de
insercao social e profissional do individuo?

As dificuldades de comunicacao - tanto verbal quanto nao verbal - e os
desafios relacionados a autonomia e as fungoes executivas sao pilares
centrais do impacto que o TEA tem na vida de uma pessoa. Problemas
com linguagem, como atrasos na fala, uso limitado da linguagem em
situagdes sociais ou entonacao atipica, dificultam a adaptacao a dife-
rentes contextos. Ja as barreiras na comunicagao nao verbal - como
dificuldade em interpretar expressoes faciais, gestos e outros sinais so-
ciais - afetam a capacidade de criar e manter relagoes.

Essas limitagoes tornam mais dificil participar ativamente da vida so-
cial, o que pode levar ao isolamento e, com o tempo, aumentar o risco
de ansiedade e depressao. Além disso, dificuldades nas fungoes exe-
cutivas — como planejar, adaptar-se a mudancas ou controlar impulsos
- criam uma distancia entre o que a pessoa é capaz de entender e o que
consegue realizar no dia a dia, o que afeta desde o autocuidado até a
rotina escolar ou profissional.

No longo prazo, todos esses fatores se acumulam, influenciando nega-
tivamente o desenvolvimento e a saide mental, e limitando as chan-
ces de inclusao social e profissional. Quando nao ha suporte adequado,
essa desigualdade s6 aumenta.
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Mas é importante destacar que o TEA também pode vir acompanhado
de habilidades especificas: cerca de 10% a 15% das pessoas no espec-
tro tém talentos marcantes, como memoria acima da média e facilida-
de com logica, matematica, misica ou artes visuais. Em ambientes bem
estruturados — com menos ruido social e sensorial -, essas habilidades
podem se transformar em vantagens reais, tanto na vida académica
quanto no trabalho.

Diante disso, o acompanhamento clinico deve ir além do diagnostico.
E essencial investir em intervencdo precoce, treino de habilidades sociais,
adaptacoes no ambiente e manejo das comorbidades. O foco deve estar
sempre em promover mais autonomia, bem-estar e qualidade de vida.
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Como o diagnéstico de TEA influencia a saide

e fisica, emocional e socioecondmica dos cuidadores,
e de que forma estratégias de orientagao parental
e redes de apoio podem mitigar o estresse
familiar e promover bem-estar coletivo?

Receber o diagnostico de TEA de um filho ou filha muda a rotina de toda
a familia - especialmente a dos cuidadores. O impacto vai muito além
da preocupagao com a salde da crianca. A vida emocional, fisica e fi-
nanceira dos pais ou responsaveis costuma ser profundamente afetada.

Pesquisas apontam que até 80% dos cuidadores desenvolvem um pa-
drao de hipervigilancia, vivendo em estado constante de alerta. Isso
contribui para altos niveis de estresse, que muitas vezes evoluem para
quadros de ansiedade e depressao. Além disso, o cansaco fisico é inten-
so: noites mal dormidas, pouco tempo para si mesmos e maior vulne-
rabilidade a doencas cronicas se tornam parte da realidade de muitos.

A sobrecarga também afeta o convivio social e profissional. E comum
que um dos pais se afaste do trabalho ou até abra mao da carreira
para cuidar da crianca, o que gera impacto direto na renda da familia.
Soma-se a isso o0 medo constante sobre o futuro e a sensagao de estar
sozinho nessa jornada - fatores que aumentam o risco de conflitos con-
jugais e separacgoes.

Diante desse cenario, oferecer orientacao aos pais & fundamental.
Ainformacao certa, no momento certo, ajuda a lidar melhor com os de-
safios do dia a dia, favorece o tratamento da crianca e reduz significa-
tivamente o estresse familiar. Além disso, os grupos de apoio - formais
ou informais — fazem grande diferenca. Eles oferecem um espaco de
escuta, troca de experiéncias e acolhimento emocional.

Por isso, politicas piblicas e programas de salde voltados ao TEA de-
vem incluir o suporte continuo as familias. Cuidadores bem informados,
fortalecidos emocionalmente e cercados por uma rede de apoio tém
mais condigoes de oferecer o cuidado necessario e garantir o bem-estar
de todos a sua volta.
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Capitulo 2

Epidemiologia

Erasmo Casella

0 transtorno do espectro autista (TEA) é conhecido ha muito tempo,
havendo descri¢coes de quadros semelhantes com o que conhecemos
hoje ha varios séculos. Ha descrigdes na literatura médica de qua-
dros semelhantes aos atuais desde a década de 1940."

O diagnostico do TEA cresceu de modo exponencial desde 1980
até os dias de hoje, quando alcancou o valor de 1 em 31 pessoas
de 8 anos de idade em pesquisa ativa em 16 estados americanos
pelo Centers for Disease Control and Prevention (CDC, 2024).2 Esse
orgao informa que o aumento de casos ocorre principalmente pelo
melhor conhecimento desse transtorno e maior acesso aos meios
diagnosticos.?

Associam-se a maior nimero de casos fatores como pais de
maior idade, maior nimero de sobreviventes entre prematuros ex-
tremos e pacientes com anoxia neonatal. Da mesma forma, alguns
medicamentos utilizados na gestagao, como o topiramato e o acido
valproico, estao relacionados a uma maior incidéncia de TEA.?
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Em adultos, a prevaléncia tende a ser menor, em parte devido ao
subdiagnostico em geragoes anteriores e a menor sensibilidade dos
critérios diagnosticos aplicados retrospectivamente.*

Prevaléncia do transtorno do espectro autista por sexo
Diversos estudos epidemiolégicos e populacionais demonstram de
forma consistente que o TEA é significativamente mais frequente
em individuos do sexo masculino.>® A razao entre meninos e meni-
nas varia de 2:1a 5:1, sendo a média global estimada em aproxima-
damente 4:1, conforme dados do estudo Global Burden of Disease
de 2019.” Em levantamento recente realizado pelo CDC com criangas
de 8 anos de idade em diversos estados norte-americanos, obser-
vou-se uma proporcao de cerca de 3,4 meninos para cada menina
diagnosticada com TEA.? Varios fatores tém sido propostos para ex-
plicar essa discrepancia, incluindo a hipotese de que as meninas
precisariam de uma carga genética maior para manifestar os sinto-
mas, aléem de possiveis efeitos protetores relacionados aos hormo-
nios sexuais.®

Também é reconhecido que ha um subdiagnodstico importante
entre as meninas, que frequentemente apresentam manifestagoes
clinicas mais sutis e sao mais habeis em camuflar dificuldades so-
ciais. Além disso, os critérios diagnosticos historicamente foram
desenvolvidos com base em estudos predominantemente masculi-
nos, o que pode reduzir a sensibilidade para detectar o transtorno
em meninas.?

Prevaléncia e incidéncia global do
transtorno do espectro autista
As estimativas de prevaléncia do TEA sao fundamentais para o pla-
nejamento de politicas piblicas, ampliacao da conscientizacao so-
cial e definicao de prioridades em pesquisa.>'

0 aumento expressivo dessas estimativas nas dltimas décadas
reflete ndo apenas uma possivel elevacao na incidéncia real, mas
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também mudancas nos critérios diagnosticos, maior visibilidade do
transtorno e aprimoramento das estratégias de rastreamento precoce.

Esse cenario tem resultado em uma demanda crescente por
servigos especializados e maior atencao ao TEA na saide publica.
As taxas de prevaléncia variam consideravelmente entre os paises,
influenciadas por diferencas metodologicas, critérios diagnosticos
adotados e contextos socioeconomicos. Estima-se que, globalmen-
te, o TEA afete entre 0,6% e 3,2% da populagao infantil.2®

Uma revisao sistematica conduzida por Zeidan et al. (2022), com
base em 71 estudos internacionais, estimou a prevaléncia global do
TEA em 1% (100 casos por 10.000 pessoas). A analise também identi-
ficou que cerca de um tergo dos individuos com TEA apresentava de-
ficiéncia intelectual associada. Os autores ressaltaram que as varia-
¢oes nas estimativas podem ser atribuidas a fatores como nivel de
conscientizacao da comunidade, disponibilidade de servicos de sal-
de, busca ativa por diagnostico e caracteristicas sociodemograficas.’

Mais recentemente, dados do Global Burden of Disease Study
2021, publicados em 2025 na revista Lancet Psychiatry, indicaram que
aproximadamente 61,8 milhoes de pessoas vivem com TEA no mundo
- 0 que equivale a cerca de 1 em cada 127 individuos. A prevaléncia
padronizada por idade foi de 788,3 casos por 100.000 habitantes,
sendo maior entre homens (1.064,7/100.000) do que entre mulheres
(508,1/100.000). O TEA também foi listado entre as dez principais
causas de comprometimento funcional nao fatal em individuos com
menos de 20 anos de idade.”

Assim, nos Estados Unidos, as estimativas atuais apontam uma
prevaléncia entre 2% e 4% entre criancas, com tendéncia de cresci-
mento nas Gltimas décadas.? No panorama global, a prevaléncia mé-
dia situa-se em torno de 0,8%, com ampla variacao entre regioes e
entre os sexos.” Embora a incidéncia do TEA esteja relativamente es-
tavel, de modo global, acredita-se que os niimeros sejam subestima-
dos em paises de baixa renda devido a subnotificacao, escassez de
profissionais especializados e barreiras de acesso ao diagnostico."”
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Prevaléncia e incidéncia do transtorno

do espectro autista no Brasil

Dados sobre o TEA no Brasil, embora ainda escassos em compa-
racao com paises de alta renda, recentemente comecaram a ser
supridos por pesquisas nacionais, principalmente apos a inclu-
sao de uma pergunta especifica no Censo Demografico de 2022 do
Instituto Brasileiro de Geografia e Estatistica (IBGE).® Segundo di-
vulgacao do orgao, cerca de 1,2% da populagao - aproximadamen-
te 2,4 milhoes de pessoas - relatou diagnostico de TEA confirma-
do por profissional de salde.” Essa foi a primeira vez que o IBGE
incluiu tal questionamento, o que, porém, ndo captura casos sem
diagnostico formal.

Dados do Ministério da Salude e instituicoes parceiras indicam
que, entre criangas, a prevaléncia chega a 1 em 51 - algo como 19
casos por mil -, confirmando o diagnostico clinico.”

Por faixa etaria, os percentuais observados no Censo foram:

* 2,1% entre 0-4 anos,

* 2,6% entre 5-9 anos,

¢ 1,9% entre 10-14 anos,

* 1,3% entre 15-19 anos,

somando cerca de 1,1 milhao de criangas com TEA nessa faixa
etaria. Nos demais grupos etarios, os percentuais oscilaram entre
0,8% e 1,0%."

Esses valores posicionam o Brasil em patamar semelhante com
as médias internacionais (cerca de 1,2%), embora exista alta variabi-
lidade regional - reflexo de desigualdades no acesso ao diagnostico,
sistemas de notificacao fragmentados e diferencas na capacitagao
dos profissionais de sadde."

A partir de registros municipais e estaduais, observa-se ten-
déncia de crescimento no numero de notificagoes - especialmen-
te apos a vigéncia da Lei n2 12.764/2012, também conhecida como
Lei Berenice Piana, e a inclusao de dados no Cadastro Nacional de
Inclusao da Pessoa com Deficiéncia.™
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Esse aumento aparente pode refletir:

* maior conscientizacao da populagao;

e ampliacao dos critérios diagnosticos;

e avango na capacitacao de profissionais em satde e educacao.

Tais fatores ressaltam a urgéncia de fortalecer uma vigilancia
epidemiologica especifica para o TEA no Brasil, com um sistema
padronizado de notificacao de casos e investimentos continuos em
formacgao profissional.

Influéncia de fatores geograficos e culturais no
diagnostico do transtorno do espectro autista

0 diagnostico do TEA é um processo multifacetado que envolve nao
apenas critérios clinicos padronizados, mas também elementos con-
textuais relevantes. Aspectos geograficos e culturais influenciam
profundamente a maneira como os sintomas sao percebidos, inter-
pretados e, por consequéncia, diagnosticados nas diferentes popu-
lagdes ao redor do mundo.

Pesquisas indicam que a prevaléncia do TEA varia consideravel-
mente entre regides, nao apenas por fatores biologicos, mas também
em razao das particularidades dos sistemas de salde, da disponibilida-
de de profissionais qualificados e da existéncia - ou auséncia - de po-
liticas publicas voltadas ao rastreamento e ao diagnostico precoce.'

Em paises com sistemas de salide mais consolidados e vigilancia
epidemiologica eficiente, como Estados Unidos, Canada e Reino Unido,
os indices de diagnostico sao significativamente mais elevados, com
prevaléncias que ultrapassam 2% em determinadas localidades.?'

Em contrapartida, regides da América Latina, Africa e partes da Asia
frequentemente enfrentam situagoes de subdiagnostico ou de diagnos-
tico tardio. Esses cenarios geralmente se devem a escassez de recursos
humanos especializados, a desigualdade no acesso aos servicos de sal-
de eainexisténcia de programas estruturados de triagem.’* Além da es-
trutura dos sistemas de sadde, as dimensoes culturais também desem-
penham papel crucial na identificacao dos sinais de TEA. Caracteristicas
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frequentemente associadas ao transtorno — como evasao do contato
visual, rigidez diante de mudancas ou interesses restritos - podem ser
compreendidas de maneiras distintas, conforme as normas e expectati-
vas culturais locais. Em determinadas culturas, por exemplo, o0 compor-
tamento introspectivo ou o siléncio na infancia sao menos valorizados
como sintomas, o que pode atrasar a identificacao precoce."”

Adicionalmente, a forma como a deficiéncia é percebida so-
cialmente pode influenciar diretamente a busca por diagnostico e
intervencao. O estigma social, crencas religiosas e concepgoes tra-
dicionais sobre salide mental ainda sao prevalentes em muitas co-
munidades, criando barreiras para o acesso ao diagnostico formal.
Em alguns contextos, ha resisténcia em buscar avalia¢ao, por medo
de rotulagem, discriminacao ou marginalizagao da crianca."”

Implicages para a pratica clinica

Essas variagoes geograficas e culturais evidenciam a necessidade
urgente de desenvolver instrumentos de avaliacao que sejam cul-
turalmente sensiveis e contextualizados. Alem disso, é fundamental
capacitar profissionais das areas da salude e da educacao para que
possam atuar de forma eficaz em realidades socioculturais distin-
tas. A aplicacao indiscriminada de protocolos elaborados em paises
ocidentais, sem a devida adaptacao cultural, pode resultar em sub-
diagnosticos ou diagnosticos imprecisos, perpetuando desigualda-
des no acesso a cuidados e intervencoes adequadas."’

Dessa forma, incorporar aspectos culturais e regionais ao pro-
cesso diagnostico é imprescindivel para garantir maior equidade em
salide mental, além de viabilizar intervencoes mais eficazes, sensi-
veis as necessidades locais e centradas na pessoa.

0 aumento recente no nimero de diagnosticos

de TEA: fatores contribuintes

Nas dltimas décadas, observou-se um crescimento expressivo nas
taxas de diagnostico do TEA em diversas partes do mundo. Esse
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aumento nao deve ser interpretado exclusivamente como um reflexo
de maior incidéncia da condi¢ao, mas, sim, como resultado de malti-
plos fatores que ampliaram a capacidade da sociedade em identifi-
car casos com maior precisao e sensibilidade.??

1. Avancos nos critérios diagnosticos

A evolugao das classificacoes diagnosticas, especialmente com a
transicao do DSM-IV para o DSM-5, promoveu uma abrangéncia maior
do espectro autista. O DSM-5 (American Psychiatric Association,
2014) unificou diagnosticos anteriormente fragmentados (como au-
tismo classico, sindrome de Asperger e transtorno desintegrativo da
infancia) sob um nico guarda-chuva diagnostico: o TEA® Isso pos-
sibilitou o reconhecimento de apresentagdes clinicas mais sutis, an-
tes desconsideradas, aumentando o nimero de individuos elegiveis
para o diagnostico.

2. Maior conscientizacao da populacao

A ampliacao do conhecimento piblico sobre o autismo teve papel cen-
tral no aumento das notificacoes. Campanhas educativas, dissemina-
¢ao de informacoes pela midia e o ativismo de familias e organizagoes
nao governamentais contribuiram para reduzir o estigma e estimular
a busca por avaliacao especializada. Essa mobilizacao permitiu que
sintomas precocemente observados por familiares, professores e cui-
dadores fossem levados com mais seriedade aos servicos de saide.?

3. Melhoria das ferramentas diagnosticas

O desenvolvimento e a disseminagao de instrumentos diagnosticos
mais sensiveis e padronizados (como o ADOS-2, ADI-R e escalas de
triagem como M-CHAT) facilitaram a identificacdao de sinais preco-
ces de TEA, inclusive em criancas muito pequenas. A formacao de
equipes multiprofissionais e o aprimoramento da capacitacao dos
profissionais da salde e educacao também contribuiram para diag-
nosticos mais precoces e acurados.?
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4. Ampliacao do acesso a servicos

Com o reconhecimento do TEA como uma prioridade de satde pu-
blica, diversos paises passaram a estruturar politicas de atencao ao
autismo, incluindo linhas de cuidado, centros especializados e pro-
tocolos de triagem em creches e escolas. No Brasil, a promulgagao
da Lei n® 12.764/2012, que instituiu a Politica Nacional de Protecao
dos Direitos da Pessoa com Transtorno do Espectro Autista, repre-
sentou um marco nesse processo."

Avanco das politicas piblicas e sua

influéncia na ampliacao dos diagnosticos

de transtorno do espectro autista

0 aumento expressivo na prevaléncia do TEA nas Gltimas décadas
ressalta a urgéncia de politicas piblicas eficazes voltadas ao diag-
nostico precoce, qualificacao de profissionais e ampliagao do aces-
so a intervencoes especializadas. A incorporagao de agoes estrutu-
radas no ambito da saide piblica tem sido decisiva para ampliar a
cobertura diagnostica e reduzir as disparidades regionais e sociais
no acesso ao cuidado.”

1. Marcos legais e diretrizes nacionais
No Brasil, a promulgacao da Lei n2 12.764/2012, que institui a Politica
Nacional de Protecao dos Direitos da Pessoa com Transtorno do
Espectro Autista, representou um marco legal fundamental. A legis-
lagao reconhece o TEA como uma deficiéncia para todos os efeitos
legais, assegurando o direito a saide, a educacao e a assisténcia
social, aléem de prever o atendimento multiprofissional e o estimulo
a inclusao.™

Iniciativas complementares, como o Plano Viver sem Limite e a
Linha de Cuidado para Atencao as Pessoas com Transtorno do Espectro
Autista no Sistema Unico de Saide (SUS), estabeleceram parametros
para a deteccao precoce, o manejo clinico e a articulagao interseto-
rial, contribuindo para a criacao de fluxos organizados de atencao.
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2. Expansao da triagem e avaliagao precoce
Com o intuito de promover o diagndstico em fases iniciais do de-
senvolvimento, politicas plblicas tém incentivado a implementagao
de programas de triagem em unidades basicas de salde, creches e
escolas. A adogao de instrumentos padronizados de rastreio - como
0 M-CHAT-R/F - tem possibilitado a identificacao precoce de sinais
sugestivos de TEA, muitas vezes antes dos 3 anos de idade.”

Esse processo tem favorecido o encaminhamento mais agil para
avaliagao especializada e intervengao precoce, etapa critica para o
desenvolvimento de habilidades adaptativas e comunicativas.

3. Qualificagao profissional e regionalizacao da rede
A capacitacao de equipes multiprofissionais e a interiorizacao dos
servicos de salde mental infantil tém sido pilares importantes para
a ampliacao do acesso. A estruturacao de dispositivos como os
Centros de Atencgao Psicossocial Infantojuvenil (CAPSij), os Centros
Especializados em Reabilitagao (CERs) e os Servicos de Estimulagao
Precoce tem desempenhado papel central na oferta de cuidado
especializado.®

Essas acoes contribuem para mitigar desigualdades no diagnos-
tico e tratamento, ainda que persistam desafios importantes em re-
gides com baixa cobertura assistencial e entre populagdes em maior
vulnerabilidade.

4. Resultados observaveis

Estudos nacionais tém demonstrado que a adogao de politicas pi-
blicas voltadas ao TEA resultou em maior nimero de diagnosticos
formais, redugao na idade média do diagndstico e melhoria na ade-
sao a programas de intervencao. Esses avang¢os evidenciam que,
quando bem implementadas, as politicas publicas podem gerar im-
pacto direto na qualidade da atencao prestada as pessoas autistas.
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Consideracoes finais

Apesar dos progressos, é fundamental garantir que o aumento do
diagnostico venha acompanhado de estratégias terapéuticas efi-
cazes, acesso equitativo e politicas sustentaveis. O fortalecimento
continuo das agoes intersetoriais e da vigilancia epidemiologica é in-
dispensavel para promover inclusao, autonomia e qualidade de vida
as pessoas com TEA e suas familias.
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Perguntas Comentadas

Qual a incidéncia de casos de transtorno do
espectro autista (TEA) de acordo com o Centers
for Disease Control and Prevention (CDC) e
quais fatores podem explicar o maior nimero
de casos identificados nos ultimos anos?

Segundo dados do CDC, estimou-se que 1 entre 31 criangas de 8 anos
(ou seja, ~3,2%) foi identificada com TEA em 2022 nos 16 estados mo-
nitorados (Autism and Developmental Disabilities Monitoring [ADDM]
Network). O CDC aponta que o aumento observado nos casos decorre
principalmente do melhor reconhecimento do transtorno, maior acesso
a meios diagnosticos e expansao dos critérios de rastreio e triagem.

Além desses fatores, alguns estudos citam outros potenciais contri-
buintes, tais como:

- Idade mais avancada dos pais (especialmente o pai);
«  Sobrevivéncia maior de prematuros extremos;
« Historico de anoxia ou sofrimento neonatal;

+ Uso de medicamentos durante a gestagao, como acido valproico e
topiramato.

Essas hipoteses sao menos firmes, mas tém sido exploradas na literatura
como possiveis fatores de risco adicionais (embora com evidéncia variavel).
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Qual a prevaléncia do TEA de acordo com o
sexo e quais seriam as explica¢des para isso?

Diversos estudos epidemiologicos e comunitarios tém demonstrado
uma diferenca significativa na prevaléncia do TEA entre os sexos, sendo
consideravelmente mais comum em individuos do sexo masculino, com
proporgoes relatadas variando de 2:1 a 5:1. O estudo Global Burden of
Disease de 2019 relata uma estimativa de 4:1, que tem sido consistente-
mente reportada em diferentes populagoes e contextos culturais. Shaw
et al. (2025) relataram a presenca e TEA 3,4:1 em meninos aos 8 anos de
idade, avaliando o diagnostico de TEA em 16 estados nos EUA.

Possiveis explicagoes para essa disparidade incluem:

« Diferencas biologicas e genéticas entre os sexos que podem in-
fluenciar a expressao do transtorno tém sido levantadas para ex-
plicar essa discrepancia.

« Fatores biologicos e genéticos sexuais: maior carga genética ne-
cessaria para manifestacao clinica em meninas, “modelo protetor
feminino”.

« Viésdiagnostico e subdiagnostico nas meninas: manifestacoes mais
sutis, habilidade de camuflagem social, menos concordancia com os
critérios diagnosticos centrados em sintomas masculinos.

«  Critérios diagnosticos dominados por amostras masculinas, o que
pode tornar os instrumentos menos sensiveis para identificar me-
ninas com TEA.
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Capitulo 3

Etiologia do transtorno
do espectro autista

Rodrigo Ambrosio Fock

O transtorno do espectro autista (TEA) ndo é uma condi¢cdo com uma
Unica causa, mas, sim, um transtorno de etiologia multifatorial. Isso
significa que tanto fatores genéticos quanto ambientais desempe-
nham papel significativo em sua origem, contribuindo em diferentes
graus para a arquitetura do transtorno."? A busca pela compreensao
das causas do TEA tem sido uma das prioridades para a comuni-
dade cientifica desde a primeira descricao dos sinais da condigao
por Kanner, em 1943. E essa compreensao é crucial nao apenas para
aliviar a incerteza e a anglstia de pais, familiares, profissionais de
salde e pesquisadores em todo o mundo, mas também para desen-
volver estratégias de acompanhamento aprimoradas, tratamentos
eficazes e personalizados e uma avaliagao mais precisa do risco de
recorréncia familiar.
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A profunda influéncia genética no

transtorno do espectro autista

A influéncia genética na etiologia do TEA & amplamente reconheci-
da e bem estabelecida."? Essa compreensao comecou a ser avalia-
da ja nos anos 1950, com os primeiros relatos de concordancia de
fenotipo entre irmaos gémeos: tais estudos de gemelares avaliam
a concordancia entre o fenotipo nos gémeos monozigoticos e dizi-
goticos e sao ferramentas valiosas para determinar se a genética ou
0 ambiente tem maior influéncia na etiologia de uma condicao. Se
a concordancia do fendtipo é alta em gémeos monozigoticos (idén-
ticos), que compartilham a mesma genética e ambiente, e baixa em
gémeos dizigoticos (ndo idénticos), que compartilham o ambiente,
mas possuem variagoes genéticas, isso sugere um peso relevante da
genética. Em contrapartida, se a concordancia é similar em ambos
os tipos de gémeos, o ambiente é considerado o fator predominante.
No caso do TEA, a concordancia em gémeos monozigoticos é de 95%,
enquanto em gémeos dizigoticos é de 31%.3 Esses dados indicam um
papel fundamental da genética no TEA, embora o ambiente também
tenha sua importancia. Por fim, ao analisar os dados de hereditarie-
dade, que representam a proporc¢ao do fenétipo atribuida ao geno-
ma e sao calculados a partir de estudos de concordancia em gémeos,
observa-se que entre 60% e 90% do TEA tem na genética sua base
etiologica principal.?

Apesar de a influéncia genética ser bem estabelecida, o meca-
nismo exato pelo qual as variantes genéticas se manifestam no fe-
notipo do TEA ainda nao é totalmente compreendido. Sabe-se que
maltiplas alteragdes genéticas podem influenciar o risco de TEA,
desde variantes pontuais em genes individuais, como a substituicao
de um ou poucos pares de bases, até alteragoes estruturais mais
complexas no genoma, como delecoes ou duplicacoes de segmentos
cromossomicos. Na maioria das vezes, o TEA nao esta associado a
uma alteracao genética Unica ou identificavel por exames genéti-
cos e gendmicos disponiveis na pratica clinica, ja que o transtorno é
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resultado do somatorio de diversas pequenas alteracoes genéticas,
em que cada uma contribui em diferentes quantidades e que, juntas
com fatores ambientais, ultrapassam o limiar que leva ao transtorno.
Algumas dessas variantes genéticas podem ser herdadas dos pais,
o que explica a ocorréncia de historico familiar de TEA ou outros
transtornos do neurodesenvolvimento e psiquiatricos em membros
da familia. Estudos utilizando sequenciamento de nova geragao para
estudar as variantes genéticas compartilhadas entre as pessoas no
espectro identificaram centenas de genes e regidoes gendomicas as-
sociadas ao risco do transtorno, nao existindo uma tnica regiao ge-
nomica ou via génica que esteja alterada em todos os individuos, o
que ressalta a complexidade da genética do TEA. No entanto, alguns
genes e regidoes gendomicas recorrentes tém sido identificados em di-
versos desses estudos, o que sugere que certas variantes genéticas
e regioes gendmicas exercem papel mais significativo na etiologia
do TEA e de outros transtornos do neurodesenvolvimento do que
outras. A interacao desses diversos fatores de risco genéticos com
fatores ambientais é o que caracteriza o TEA como um transtorno
multifatorial.h#4¢

Em alguns casos, certas alteracoes genéticas, quando presentes
em regioes genomicas criticas, como nas regioes de genes relacio-
nados a modificacao e regulacao de cromatina, sinalizacao neuronal,
fenda sinaptica e atividade de canal, podem ser suficientes, por si
s0, para ultrapassar o limiar génico necessario e desencadear o TEA.
Nesses cenarios, o TEA pode estar associado a sindromes genéticas
especificas, que podem ser identificadas tanto pelos achados clini-
cos da sindrome (fenétipo clinico) quanto por exames complemen-
tares. Apesar de nao ser uma regra, comumente nessas situacoes
nas quais o TEA esta associado a um quadro sindromico, a variante
genética que levou a sindrome ocorre por uma alteracao de novo,
ou seja, nao foi herdada da familia.”® No processo de investigagao
etiologica - que inclui exames genéticos —, busca-se prioritariamen-
te identificar alteracoes responsaveis pelo quadro, especialmente
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quando configuram uma sindrome. A determinagao de uma causa
associada ao TEA, geralmente sindromica, permite oferecer aconse-
lhamento genético mais preciso e orientar um acompanhamento cli-
nico personalizado, alinhado a historia natural da condicao.”®

Classificacao: transtorno do espectro autista essencial
e transtorno do espectro autista complexo
Considerando as bases explicadas anteriormente, o conceito de TEA
essencial e complexo é decorrente da observacao de que pacientes
autistas poderiam ser categorizados em dois grupos baseando-se
em achados como: comorbidades (que incluem, por exemplo, defi-
ciéncia intelectual, atraso do desenvolvimento neuropsicomotor,
malformagoes congénitas e epilepsia), a presencga de trés ou mais
dismorfismos (que sdo achados fenotipicos sem repercussoes sisté-
micas, mas que sugerem um insulto embrionario ou fetal, como ore-
lhas de baixa implantagao, fenda palpebral descendente ou clino-
dactilia dos dedos das maos ou pés; baixo ganho pondero-estatural;
e macrocrania ou microcrania) e baixo ganho pdndero-estatural.’
A presenca desses achados indica maior probabilidade de que o pa-
ciente apresente um quadro primario, como uma sindrome genética,
no qual o TEA pode ser entendido como uma comorbidade, ou seja,
secundario a sindrome, e portanto é considerado um quadro de TEA
complexo. Além das diferengas ja citadas quando falavamos sobre
o TEA essencial e complexo, como a diferenca de chance de ter uma
causa sindromica de base, a diferenca da presenca de comorbida-
des e a maior frequéncia de historia familiar, a relagao de incidéncia
entre os sexos também é um fator distinguivel entre os dois grupos.
No TEA complexo, a relagao aproxima-se de 1:1, em contrapartida, no
TEA essencial, a incidéncia entre os sexos é a classicamente descrita
na literatura como 4 homens para 1 mulher com TEA/

A distincao entre TEA complexo e TEA essencial € relevante, pois
implica progndstico, manejo clinico e aconselhamento genético, ja
que no TEA complexo a identificacao da causa auxilia no manejo
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especifico, monitoramento de complicagdes e planejamento fami-
liar. Ja no TEA essencial, o foco recai sobre o manejo dos sintomas
e o suporte as necessidades individuais do paciente devido ao au-
tismo. Contudo, a fronteira entre TEA complexo e essencial nem
sempre é nitida, podendo haver sobreposicao, ja que casos de TEA
essencial podem ter influéncias genéticas sutis ou desconhecidas, e
novas descobertas surgem com o avanco das pesquisas na area.“'""
Ademais, o diagnostico preciso da etiologia do TEA pode ser comple-
x0, exigindo avaliacao clinica especializada e testes genéticos apro-
priados, como microarray genomico e sequenciamento do exoma ou
do genoma.

Proposta de investigacao genética para
transtorno do espectro autista
O fluxograma 1 apresenta o protocolo de investigacao genética para
TEA considerando as evidéncias atuais sobre quais exames e qua-
dros sao mais relevantes para investigagao.
Em resumo, os principais pontos sao os seguintes:
1. Todo caso deve ser avaliado para achados clinicos e morfolo-
gicos que possam levar a suspeita de um quadro sindromico.
Tal avaliacao inclui, durante a anamnese, a avaliacao da his-
toria familiar e, durante o exame fisico, a realizacao de exame
morfologico, ou seja, a busca por dismorfismos que possam
indicar uma sindrome genética.””™
2. Caso haja suspeita de uma hipotese especifica devido a um
quadro gestaltico de acordo com achados clinicos do pacien-
te, deve-se considerar o exame de escolha para investigagao
desse quadro.”>™
3. Todo paciente macrocefalico acima de 3 desvios-padrao deve
ser investigado para o gene PTEN.”
4, Toda menina deve idealmente ser investigada para variantes
no gene MECP2."?
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5. Todo menino com ou sem historia familiar para sindrome do
X fragil e toda menina com historia familiar positiva de defi-
ciéncia intelectual ligada ao X, de tremor-ataxia ou de me-
nopausa precoce devem ser investigados para sindrome do X
fragil, por meio de PCR (reagao em cadeia da polimerase) ou
Southern Blot para FMR1.12

6. Na presenca de involucao neurologica e flutuagoes do qua-
dro, a investigacao para erros inatos do metabolismo deve
ser contemplada.’»™ Em casos de aumento de lactato, é funda-
mental a investigacao de doenga mitocondrial.®

7. Caso a investigacao inicial com esses primeiros passos seja ne-
gativa, ou na auséncia de suspeita clinica que justifique nao rea-
lizar tais investigacoes, deve-se considerar o sequenciamento
de exoma completo (WES) ou de genoma (WGS), caso tais exames
sejam oferecidos com analise de variantes de nimero de copias
(CNV). Na auséncia dessa possibilidade, deve-se realizar array
de hibridizagao gendmica comparativa (CMA) e exoma.> 118

Suspeita especifica Exame Genético
Quadro gestaltico Especifico para Hipotese &f}
a
. - ®
Mac:(;vlz)e;aha Sequen}c}l;Erzento de g._ Sequenciamento
° de Exoma
Completo ou
Todas as meninas Sequenciamento de Genoma com
MECP2 analise de CNV
Avaliagao
Clinica e i .
Morfolégica Tod0§ 0s meninos PCR para FMRT
e meninas com HF+

19aluodsipul
ose)

| Seinvolugdo | Investigar EIM —

CMA + Exoma

Todos os casos, na auséncia de suspeita especifica

DP: desvio-padrao; HF+: historia familiar positiva; EIM: erros inatos do metabolismo;
CNV: variante do nimero de copias; CMA: array de hibridizagdo gendomica comparativa.

Fluxograma 1. Fluxo de escolha de exames para investigacao genética para
transtorno do espectro autista

Fonte: Acervo do autor.
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A importancia de fatores ambientais na
etiologia do transtorno do espectro autista
Quando se discute sobre a influéncia do ambiente na etiologia do
TEA, podem-se incluir fatores pré-concepcionais, gestacionais e
neonatais que, em conjunto com outros fatores de risco genéticos,
contribuem para o TEA.®2' Um dos maiores desafios na identificacao
de fatores ambientais relacionados ao TEA é a exigéncia de estu-
dos metodologicamente robustos e adequados, que permitam uma
analise confiavel sobre o fator ambiental que esta sendo estudado
e que muitas vezes devem incluir grandes coortes de pacientes devi-
damente pareados quanto a outros potenciais fatores de risco.

Apesar desses desafios, é possivel identificar alguns fatores que
apresentam maior robustez quanto a sua participacao na etiologia
do TEA. De forma semelhante aos fatores genéticos, é importante
compreender que nao existe um Gnico fator ambiental que explique
todos os casos, da mesma forma que nao é esperado que todos os
individuos com TEA tenham tido exposi¢oes semelhantes a tais fato-
res, e € o somatorio de um ou alguns deles com os fatores genéticos
que leva ao TEA, justificando o uso do termo multifatorial.

Entre os fatores ambientais associados ao TEA, a prematuridade
e a presenca de evento hipoxico-isquémico, geralmente associado
a sofrimento fetal durante o parto, sao consideradas fatores de ris-
co ambiental com maior importancia para gerar o transtorno, sendo
achados recorrentes e presentes na maioria dos estudos sobre o as-
sunto.?>?' A tabela 1 a seguir destaca os principais fatores de risco
ambientais estudados para o TEA.
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Tabela 1. Principais fatores de risco ambientais estudados associados ao risco de

transtorno do espectro autista

Fator ambiental Tipo de risco

Detalhamento

Risco
pré-concepcional

Infertilidade,
subfertilidade e
procedimentos
reprodutivos

7z

Idade da concepcao
mais avancada

Risco
pré-concepcional

Exposicdo a fatores
quimicos

Risco gestacional
e neonatal

Salde materna
durante a gestacao

Risco gestacional

Fatores neonatais Risco neonatal
relacionados a salde

do recém-nascido

Evidéncias indicam que casais com
historico de infertilidade apresentam
risco maior de ter um filho no espectro
do que casais sem historico de
infertilidade. Os casais que passam por
algum procedimento de tratamento
reprodutivo também parecem ter risco
maior de ter um filho com diagnostico
de TEA2

Homens com idade mais avancada no
momento da concepgao tém chance
maior de ter um filho com diagnostico
de TEA. Uma diferenca de pelo menos 10
anos entre a idade paterna e materna
durante a concepcao também parece
aumentar o risco.?

A exposicao a diversos fatores quimicos
e biologicos durante a gestacao ja foi
associada a risco maior para o
diagnostico de TEA. Entre os fatores
quimicos, podem-se incluir poluentes
no ar, herbicidas, metais pesados,
produtos quimicos e o uso de drogas. Ja
entre os biologicos, podemos citar
infeccdo viral e bacteriana,
principalmente de trato respiratorio.?

Evidéncias corroboram que o ganho de
peso importante durante a gestagao
pode ser um fator de risco para o TEA.
Fatores imunologicos, relacionados tanto
a infecgdes durante a gestacao quanto a
doencas autoimunes, também parecem
ser fatores de risco para o TEA?

Fatores como prematuridade, baixo
peso ao nascimento e eventos de
hipoxia ao nascimento sao fatores
de risco para o TEA que parecem
contribuir para o fenotipo.2?

TEA: transtorno do espectro autista.

Adaptada de: KHACHADOURIAN, V. et al. (2023);° GARDENER, H.; SPIEGELMAN, D.; BUKA, S. L. (2009);”
VELEZ, M. P. et al. (2023);2 WU, S. et al. (2017); LEE, B. K. et al. (2015)* AWADH, S. M.; YASEEN, Z. M,;

AL-SUWAIYAN, M. S. (2023).%
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A epigenética como fator crucial para a etiologia
do transtorno do espectro autista
Por fim, mas certamente nao menos importante, a epigenética con-
tribui diretamente para a etiologia do TEA. A epigenética & uma série
de mecanismos regulatorios que modificam a expressao de deter-
minados genes sem alterar a sequéncia do DNA e que podem ser
regulados parcial ou totalmente pelo ambiente, de forma que alguns
eventos ou situacoes de exposicao considerados como fatores de
risco ou protetivos atuam alterando o produto génico e, consequen-
temente, o risco de desenvolver o TEA.?

Um dos mecanismos epigenéticos mais conhecidos e estudados
é o da metilagao, no qual um determinado gene pode ser silenciado
ou expresso dependendo de como sua regiao regulatoria estiver ati-
vada. Um exemplo pratico disso ocorre na regiao genomica do cro-
mossomo 22q13.33, que possui um desses mecanismos regulatorios
de metilagao. Quando ocorre um evento de hipoxia perinatal, esse
mecanismo se altera, levando a uma hipometilagao, o que represen-
ta um importante fator de risco para o TEA. Em contrapartida, quan-
do ha hipermetilacao dessa regiao, observa-se um efeito protetor
em relagao ao transtorno do neurodesenvolvimento.?® O principal
fator ambiental conhecido associado a hipermetilagao dessa regiao
€ o acido folico, agente que, quando utilizado em doses adequadas,
reduz o risco de TEA.26?

Perspectivas futuras

Na regiao de confluéncia entre duas areas onde o conhecimento
esta em constante ampliagao, como na genética e no TEA, a com-
preensao de que ainda estamos em evolugao de aprendizado e que
o conhecimento atual é limitado, comparado ao que esperamos sa-
ber nos proximos anos, é fundamental. A cada nova década, o co-
nhecimento se soma e transforma nossa percepcao sobre o tema.
A possibilidade iminente de utilizar técnicas de analise do epige-
noma, com as epiassinaturas, assim como o advento das ciéncias
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“Omicas”, que incluem, além da genomica, estudos como a metabo-
[dmica e a protedmica, vai modificar, na proxima década, a forma
como fazemos diagnodstico de condigoes genéticas e como com-
preendemos a propria etiologia do TEA.?%?°
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Perguntas Comentadas

a “O que causou o transtorno do espectro autista
(TEA) no meu filho? Foi algo que eu fiz?”

O TEA é um transtorno do neurodesenvolvimento de origem multifa-
torial, resultante da combinagao entre fatores genéticos e ambientais.
Isso significa que nao existe uma causa Unica, mas, sim, o acimulo de
multiplas variantes genéticas de pequeno efeito, que interagem com fa-
tores ambientais, ultrapassando um limiar de vulnerabilidade biologica.

Estudos com gémeos e familias mostram que entre 60% e 90% do ris-
co para TEA é hereditario, com contribuicao tanto de genes poligénicos
quanto de mutacgoes raras de alta penetrancia associadas a sindromes
genéticas especificas.

Dentre os fatores ambientais associados, destacam-se idade parental
avancada, prematuridade, eventos hipoxico-isquémicos perinatais e in-
feccoes maternas durante a gestacao, embora nenhum desses fatores,
isoladamente, seja suficiente para causar o transtorno.

E essencial reforcar que o TEA ndo é causado por atitudes, habitos ou
falhas parentais. As variagoes genéticas e exposi¢oes ambientais envol-
vidas nao estao sob controle dos pais — portanto, nao ha culpa ou res-
ponsabilidade pessoal. Trata-se de uma condicao biologica e complexa,
nao de origem comportamental.
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Quando vamos investigar a causa do autismo,
sempre vai aparecer algo em exames genéticos?

Nao. Em cerca de 70% dos casos, o TEA é considerado essencial ou idio-
patico, isto &, sem uma alteracao genética identificavel. Nesses casos,
o transtorno decorre da combinacao de mdltiplos fatores genéticos e
ambientais, sem que um gene especifico explique o quadro.

Nos 30% restantes, o TEA é sindromico ou complexo, associado a sin-
dromes monogénicas, alteragoes cromossomicas estruturais ou varian-
tes no nimero de copias (CNVs). Nesses casos, exames genéticos espe-
cializados - como microarray cromossémico (CMA) ou sequenciamento
do exoma completo (WES) - podem identificar a causa.

Contudo, mesmo os exames mais modernos podem ter resultados nor-
mais. Isso nao significa que nao exista base genética, mas que a ciéncia
ainda nao dispoe de tecnologia suficiente para detectar todos os meca-
nismos envolvidos.
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Capitulo &

Quadro clinico do transtorno
do espectro autista

Adélia Henriques-Souza

O termo “neurodiversidade” foi cunhado pela sociologa Judy Singer
no final da década de 1990 para oferecer uma nova perspectiva so-
bre a variagdo humana nos estilos de percep¢ao e comunicagao.
Singer sugeriu que a diversidade neurologica & uma caracteristica
saudavel e natural da espécie humana e que as diferengas neurolo-
gicas fazem parte da diversidade humana, nao devendo ser automa-
ticamente patologizadas.

Em resposta a globalizagao, as mudancas demograficas e as ex-
pectativas sociais, a neurodiversidade passou a descrever a ampla
variacao das experiéncias cognitivas, sensoriais e comunicacionais
humanas, incentivando iniciativas de inclusao voltadas a promogao
da igualdade de oportunidades e da representatividade.’

Contudo, quando aplicado ao transtorno do espectro autis-
ta (TEA), o conceito de neurodiversidade gera debates relevan-
tes. Embora esse enquadramento seja amplamente abracado por
muitos autistas - sobretudo aqueles com linguagem preservada
e sem deficiéncia intelectual -, o espectro € marcado por grande
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heterogeneidade. Existem pessoas cujas diferencas podem flores-
cer em contextos adaptados, mas também aquelas que apresentam
dificuldades graves, que se enquadram de forma mais adequada em
uma perspectiva médica.?

Nao se trata de visdes excludentes, mas sim complementares.
A neurodiversidade valoriza talentos, reduz o estigma e promove in-
clusao, enquanto o modelo médico é fundamental para compreender
etratar comorbidades ou manifestagoes clinicas que geram sofrimen-
to significativo. Essa integragao é indispensavel, pois o TEA envolve
nao apenas diferengas, mas também deficiéncias, além de transtor-
nos e, em alguns casos, doencas associadas, como a epilepsia.2

Portanto, ao abordar clinicamente o TEA, é crucial evitar reducio-
nismos. A neurodiversidade nao deve ser interpretada como nega-
¢ao dos sintomas, assim como o diagnostico nao deve ser utilizado
para refutar a dignidade e a identidade autista. O reconhecimento
simultaneo da diversidade neuropsiquiatrica e das necessidades de
cuidado especializado possibilita a construcao de um modelo mais
abrangente, ético e sensivel, capaz de contemplar a pluralidade de
experiéncias dentro do espectro.?

Atrasos do desenvolvimento sao comuns e muitas vezes nao
sao identificados antes da idade escolar. Estima-se que 1 em cada
6 criancas (de 3 a 17 anos de idade) tenha atraso de desenvolvimen-
to e que 1 em cada 31 criangas (de 8 anos de idade) tenha autis-
mo. Deficiéncias de desenvolvimento sao ainda mais comuns entre
criangas de familias de baixa renda (1 em cada 5 criangas).?

Os dominios clinicos nucleares do TEA sdo prejuizo persistente
na comunicagao social reciproca e na interagao social (Critério A)
e padroes restritos e repetitivos de comportamento, interesses
ou atividades (Critério B). Esses sintomas estao presentes desde
o0 inicio da infancia e limitam ou prejudicam o funcionamento dia-
rio (Critérios C e D). O estagio em que o prejuizo funcional fica evi-
dente variara de acordo com caracteristicas do individuo e do seu
ambiente.
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Os sintomas precisam estar presentes desde os primeiros anos
do desenvolvimento, embora, em muitos casos, sO se tornem evi-
dentes quando as demandas sociais excedem as capacidades do in-
dividuo ou permane¢am encobertos por estratégias compensatorias
aprendidas ao longo da vida.*

Apesar de o TEA ser um transtorno do neurodesenvolvimento,
normalmente nao é diagnosticado até os 3 anos de idade, e as dire-
trizes clinicas atuais destacam o diagnostico precoce como um ca-
talisador no caminho clinico para iniciar a intervengao terapéutica.’

Sinais precoces e red flags para suspeita clinica

O programa Learn the Signs. Act Early (LTSAE), do Centers for Disease
Control and Prevention (CDC) dos Estados Unidos, visa aprimorar a
identificacao precoce de atrasos e deficiéncias no desenvolvimento,
incluindo autismo, facilitando o monitoramento do desenvolvimento
com o envolvimento da familia e promovendo a triagem do desen-
volvimento para que as criangas e suas familias possam obter os
servigos e o apoio de que precisam o mais precocemente possivel.’

A Academia Americana de Pediatria (AAP) recomenda que todas
as criangas sejam avaliadas quanto a atrasos no desenvolvimento
durante consultas médicas regulares aos 9, 18 e 30 meses de idade.
Todas as criancas devem ser avaliadas especificamente para TEA du-
rante consultas médicas regulares aos 18 e 24 meses de idade.?

0 reconhecimento de sintomas sutis de desenvolvimento atipico
nos primeiros dois anos de vida, aliado a intervencao precoce, pode
levar a um melhor prognostico na infancia posterior.®

Além dos déficits na comunicacao social, o diagnostico do TEA re-
quer a presenca de padroes restritos e repetitivos de comportamen-
to, interesses ou atividades. Considerando que os sintomas mudam
com o desenvolvimento, podendo ser mascarados por mecanismos
compensatorios, os critérios diagnosticos podem ser preenchidos
com base em informacoes retrospectivas, embora a apresentacao
atual deva causar prejuizo significativo.’
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Os critérios diagnosticos podem ser preenchidos quando pa-
droes limitados e repetitivos de comportamento, interesses ou ati-
vidades estiverem claramente presentes na infancia ou em algum
momento do passado, mesmo que os sintomas nao estejam mais
presentes.’

A apresentacao clinica do TEA depende da idade, do nivel de
comprometimento da linguagem, das habilidades cognitivas e do
sexo. Nos primeiros dois anos de vida, as caracteristicas comuns in-
cluem aquisicao deficiente ou involucao das habilidades de lingua-
gem previamente adquiridas e gestos sociais, ou incapacidade de
aprender ou adotar essas habilidades.’

A maneira como o bebé brinca, aprende, fala, age e se move ofe-
rece pistas importantes sobre seu desenvolvimento. Caso o atraso
do desenvolvimento seja grave, os sintomas poderao ser reconhe-
cidos antes dos 12 meses de idade. A perda abrupta da habilidade
linguistica e social é rara em outros transtornos, podendo ser um
sinal de alerta atil para o TEA.*

Entre 6 e 12 meses de idade, devemos estar atentos a:

+ Comunicacao social - deficiéncias sutis na comunicagao so-
cial sao os primeiros sinais especificos do TEA e iniciam-se no
segundo semestre de vida. Clinicamente, ha menores taxas
de comportamento social, incluindo nao olhar fixamente para
o rosto de um adulto, nao sorrir ou vocalizar para um adulto
com contato visual, ndo iniciar a aten¢ao conjunta e nao res-
ponder ao proprio nome.®

* Alteracoes no processamento sensorial - hiper-responsivida-
de a sons.®

+ Alteragoes motoras - sao muito sutis e de dificil percepcao;
bebés com TEA podem comecar a produzir movimentos mais
repetitivos, como bater as maos, do que bebés sem TEA.®
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SINAIS DE ALERTA ATE O PRIMEIRO ANO DE VIDA

6 meses 9 meses 12 meses
Poucas expressoes Nao faz troca de turno Auséncia de balbucios;
faciais, baixo contato comunicativa; nao nao apresenta gestos
ocular, auséncia de balbucia “mama/papa” convencionais (abanar
sorriso social e pouco Nao olha quando para dar tchau, por
engajamento chamado exemplo);
sociocomunicativo No olha para onde o Nio fa[a.mamae/papa];
adulto aponta; imitacao auséncia de atengao
pouca ou ausente compartilhada

Em qualquer idade: perdeu habilidades

Fonte: Sociedade Brasileira de Pediatria (2019).

Quadro clinico em pré-escolares
Nos primeiros anos de vida, criangas no espectro podem apresentar
padroes restritos e repetitivos de comportamento, e interesses e
respostas sensoriais que variam em intensidade e impacto funcio-
nal. Esses sinais, quando frequentes, persistentes e descontextua-
lizados para a idade, contribuem para a suspeita clinica e orientam
a avaliacao diagnostica. E fundamental observa-los em diferentes
ambientes (casa, escola e espacos sociais) e ao longo do tempo, con-
siderando a consisténcia, interferéncia nas rotinas e estresse fami-
liar. A seguir, exemplificam-se manifestagdes comuns que auxiliam
na caracterizagao clinica:®
» Alinha os brinquedos em uma ordem especifica e fica irrita-
do(a) quando a ordem é alterada.
e Usa palavras e frases repetitivas.
* Move os dedos, as maos ou o corpo de maneira incomum (por
exemplo, estalando os dedos, batendo as maos, balancando
0 corpo, girando em circulos).
» Demonstra interesse excessivo por objetos especificos.
» Tem apego incomum e interesse obsessivo por certos objetos.

59



- Guia pratico
TRANSTORNO DO ESPECTRO AUTISTA

« Tem reacoOes incomuns a estimulos sensoriais (por exemplo,
ficairritado com uma etiqueta de roupa, evita comer alimentos
com certas texturas, incomoda-se com alguns odores e sons).

» Tem forte interesse e busca experiéncias sensoriais incomuns
(por exemplo, apertar os olhos ou bater as maos diante de
certas luzes, esfregar excessivamente certas texturas, lamber
ou cheirar objetos).

Quadro clinico em escolares

Criancas com TEA inteligentes e sem atrasos na aquisicao da lin-
guagem ou outros marcos do desenvolvimento podem apresentar
atrasos no diagnostico de TEA, pois frequentemente a queixa ini-
cial decorre de problemas comportamentais associados ao TEA,
como comportamentos disruptivos, dificuldades em seguir instru-
¢oes devido ao interesse intenso em atividades preferidas, rigidez
cognitiva ou transtornos neurodesenvolvimentais e psiquiatricos
concomitantes.®

Quadro clinico na adolescéncia

Nessa fase, o diagnostico tardio € comum, pois os sintomas podem
ser confundidos com a propria “fase” da adolescéncia ou comporta-
mentos de “mascaramento” (masking), em que o adolescente com
inteligéncia preservada pode tentar esconder suas dificuldades so-
ciais.’ O quadro clinico encontrado é diverso:

» Dificuldade em fazer e manter amigos, manter contato visual,
compreender expressoes faciais e linguagem corporal e ex-
pressar as proprias emogoes.

e Uso repetitivo da linguagem, dificuldade em iniciar ou manter
um dialogo e interpretacao mais literal das situagoes sociais.

e Resisténcia a mudancas na rotina, rigidez com atividades nao
planejadas e dificuldade em lidar com imprevistos.

e Reacoes exageradas a estimulos como luzes, sons, texturas e
certos alimentos.
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» Desenvolvimento de interesses intensos e especificos e pos-
sibilidade de exibir talentos nessas areas.

* Maior risco de ansiedade, depressao, baixa autoestima e com-
portamentos disruptivos.

« Crises de angistia intensa (meltdowns), que envolvem choro,
gritos, tremores e mal-estar, diferentes de uma birra.

* Problemas para gerir tempo, tarefas e materiais, o que afeta o
desempenho escolar e a vida diaria.

Sexualidade no adolescente com
transtorno do espectro autista
Ainfantilizagao de individuos com TEA & um processo disfarcado sob
o pretexto de cuidado e protegao, que gera limitacoes e dependén-
cias, o que, por sua vez, faz com que eles sejam vistos como incapa-
zes de experimentar vivéncias de natureza mais autonoma, como as
sexuais. Outro fator € o desconhecimento sobre a sexualidade, em
funcao da educacao sexual intencionalmente inadequada.®

As dificuldades em compreender normas sociais, distinguir entre
o certo e o errado, identificar emogoes e intengoes, expressar sen-
timentos e interesse romantico, interagir com pessoas novas, com-
preender duplos sentidos e ser sincero em demasia estabelecem um
desafio para o adolescente ou adulto autista manter relagoes so-
ciais e afetivas.?

Outra caracteristica comumente observada no autismo é a pre-
senc¢a marcante da nao heterocisnormatividade.®

De forma geral, com o crescimento e o aumento da demanda ine-
rente a idade cronologica, surgem mais caracteristicas, agora mais
parecidas com os critérios requeridos para o diagnostico segundo o
Manual Diagnostico e Estatistico de Transtornos Mentais, 52 edigao,
texto revisado (DSM-5-TR).* (Tabela 1)
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Tabela 1. Sinais clinicos de transtorno do espectro autista

Comunicagao e interacao social Comportamentos restritos e repetitivos
- Dificuldade para estabelecer conversa -« Estereotipias motoras

(“bater papo”), mesmo quando « Alinhar objetos

habllldades linguisticas formais estdo . gcolalia imediata e tardia

intactas P p -
- Dificuldade para iniciar interagao © Insistencia na “mesmice

social P § + Sofrimento extremo diante de

mudancas
+ Dificuldade com transi¢oes
+ Padroes rigidos de pensamento

+ Interesse extremo ou restrito por um
assunto

+ Dificuldade em fazer amigos

- Dificuldade em demonstrar emogdes
« Preferéncia por ficar sozinho

+ Pouco contato visual

+ Linguagem corporal pobre - Rituais de saudacio
» Pouca expressao facial « Necessidade de fazer o mesmo
» Nao entende linguagem corporal ou caminho
fa.C|al o + Hipo ou hiper-reatividade a
- Dificuldade para entender ironia ou estimulos sensoriais
piadas - Cheirar ou tocar objetos

* Auséncia de filtro social - Apego incomum a determinado

objeto
+ Recusa de determinados alimentos
+ Indiferenca a dor, calor ou frio

Adaptada de: American Psychiatric Association (2022).4

Peculiaridades clinicas do transtorno do espectro autista
O prejuizo pode ser relativamente sutil em areas individuais (por
exemplo, alguém pode ter contato visual relativamente bom ao fa-
lar), mas muito perceptivel na integracdo insatisfatoria entre conta-
to visual, gestos, postura corporal, prosodia e expressao facial para
a comunicagao social. Pode existir aparente preferéncia por ativida-
des solitarias ou por interacoes com pessoas muito mais jovens ou
mais velhas.*

Mais de 96% dos pacientes com TEA tém pelo menos uma condi-
¢ao comorbida.’ Sabemos que o TEA é um transtorno de alta comple-
xidade e heterogeneidade, e que traz consigo diversas comorbidades
neurologicas (epilepsia, distlrbios do sono, transtorno de coorde-
nacao), psiquiatricas (ansiedade, fobias especificas, deficiéncia in-
telectual, transtorno opositivo-desafiante, transtorno de déficit de
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atencao e hiperatividade) e comorbidades médicas diversas (distdr-
bios gastrointestinais, asma, dermatite atopica, transtornos alimen-
tares, dificuldades pedagogicas).’o"

Coletivamente, todas essas dificuldades contribuem para a gravi-
dade do autismo, bem como para a independéncia e o bem-estar
em cada idade.” A presenca de comorbidades, tais como deficiéncia
intelectual e epilepsia, esta associada a formas mais graves do TEA.®

Existem outros fatores influenciadores na gravidade do TEA ao
longo da vida. O TEA é diagnosticado quatro vezes mais frequente-
mente no sexo masculino do que no feminino. Em amostras clinicas,
pessoas do sexo feminino tém mais propensao a apresentar defi-
ciéncia intelectual concomitante, sugerindo que meninas sem com-
prometimento intelectual concomitante ou atrasos da linguagem
podem nao ter o transtorno identificado, talvez devido a manifesta-
¢ao mais sutil das dificuldades sociais e de comunicagao.

Ser menina com TEA, por exemplo, contribui para a redugao dos
sintomas sociais, uma vez que o ambiente feminino tende a dar mais
oportunidades de interacao social, em comparagcao com o ambiente
masculino. As meninas acabam tendo mais oportunidades e expe-
riéncias vividas. Aléem disso, as meninas autistas com inteligéncia
preservada acabam tentando “camuflar” seus sintomas de autismo
em ambientes sociais para atender a essas expectativas, o que gera
muita ansiedade."

Outra condicao importante no TEA e frequentemente subdiag-
nosticada é a presenca de dificuldades motoras, que ocorrem em
50% a 85% das criancas, incluindo coordenacao bilateral deficiente,
forca de preensao reduzida, velocidade motora prejudicada, anor-
malidades na marcha e controle motor fino deficiente (destreza
manual, caligrafia, controle de objetos). Por ndo serem lembradas,
raramente sao abordadas na terapia, apesar de poderem afetar pro-
fundamente o desenvolvimento da crianga nos dominios académico,
social e de comunicagao.”
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Déficits motores finos em criangas com TEA reduzem a partici-
pacao em diferentes ambientes. Em casa, dificultam as atividades
basicas de vida diaria (como cortar com faca e alimentar-se), devido
a menor forca de preensao, pior coordenagao dos membros supe-
riores e menor destreza manual. No contexto escolar, observam-se
escrita com lapis prejudicada, dificuldades para recortar, fechar e
abotoar roupas, menor precisao motora fina, baixa coordenagao
oculo-manual e integracao motora fina mais fraca.”?

O transtorno de coordenacao (dispraxia motora) deve sempre
ser lembrado quando diagnosticamos TEA.? Criangas com TEA sao
mais propensas a apresentar atraso nos dominios motor grosso e
fino, em comparacao com criangas neurotipicas, e esse atraso é
mais pronunciado nas crian¢as mais velhas com TEA."?

Alguns individuos desenvolvem comportamento motor seme-
lhante a catatonia (lentificagao e “congelamento” em meio a agao),
embora isso tipicamente nao costume alcancar a magnitude de um
episodio catatdnico. E possivel que individuos com TEA apresentem
deterioragao acentuada em sintomas motores e um episodio catato-
nico completo com sintomas como mutismo, posturas atipicas, tre-
jeitos faciais e flexibilidade cérea. O periodo de risco de catatonia
comorbida parece ser maior nos anos de adolescéncia.*

Consideracgoes finais
Os primeiros meses e anos de vida de uma crianca formam a base
para a salde, o desenvolvimento e a aprendizagem futuros. Criangas
pequenas aprendem melhor por meio de relacionamentos afetuo-
sos com suas familias e cuidadores primarios. Quando os problemas
de desenvolvimento sao identificados precocemente e as criancas
e suas familias recebem intervencao precoce ou outras abordagens
necessarias, o prognostico & melhor.?

O TEA é um transtorno de alta complexidade e heterogeneidade,
com espectro muito amplo nas habilidades cognitivas, que abran-
ge desde pacientes ndo verbais e verbais (inclusive com linguagem
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rebuscada), assim como pacientes com deficiéncia intelectual grave
ou, em contraste, com altas habilidades, frequentemente associa-
dos a uma variedade de comorbidades.* Além disso, a presenca de
comorbidades, tais como deficiéncia intelectual e epilepsia, esta as-
sociada a formas mais severas de TEA.’

A deteccao precoce do atraso no desenvolvimento, mesmo que
sutil, & fundamental para permitir a intervengao precoce e otimizar
os resultados em longo prazo, promovendo o desenvolvimento das
habilidades que sao essenciais para os resultados gerais do desen-
volvimento de todas as criangas.”

A parceria entre a familia e o médico da atengao primaria tem
enorme importancia no bindmio atraso do desenvolvimento x rea-
bilitagao, principalmente em paises de baixa renda. A utilizacao de
videos caseiros e relatorios de bercarios e escola podera ajudar o
examinador a detectar comportamentos indicativos de atencao, en-
riquecendo a observacgao clinica.

Recomendamos que o pediatra utilize a Caderneta da Crianga
do Ministério da Salde, que contém instrumentos de vigilancia do
desenvolvimento.™
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Perguntas Comentadas

Como identificar sinais de transtorno do espectro
autista (TEA) em bebés e criancas pequenas?

Deficiéncias sutis na comunicagao social sao os primeiros sinais especi-
ficos do TEA e sao mais bem percebidos no segundo semestre de vida.
Clinicamente, os sinais de alerta incluem: falta de contato visual, ausén-
cia de sorrisos sociais, nao atender quando chamado pelo nome, desin-
teresse por interagoes sociais e atrasos no desenvolvimento motor ou
da fala, além de hiper-responsividade a sons.

Alteracoes motoras nessa idade sao muito sutis e de dificil percepcao;
bebés com TEA podem comecar a produzir movimentos mais repetiti-
vos, como bater as maos, do que bebés sem TEA.

a Quais comorbidades podem
estar associadas ao TEA?

Mais de 96% dos pacientes com TEA tém pelo menos uma condi¢ao
comorbida. Sabemos que o TEA & um transtorno de alta complexida-
de e heterogeneidade, e que traz consigo diversas comorbidades neu-
rologicas (epilepsia, distirbios do sono e transtorno de coordenagao),
psiquiatricas (ansiedade, fobias especificas, deficiéncia intelectual,
transtorno opositivo desafiante e transtorno do déficit de atencao e
hiperatividade) e comorbidades médicas diversas (distlrbios gastroin-
testinais, asma, dermatite atopica, transtornos alimentares e dificulda-
de pedagogica).
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Capitulo 5

Processo diagnostico
no transtorno do
espectro autista

Eliete Chiconelli Faria

Transtorno do espectro autista (TEA) € um transtorno do neuro-
desenvolvimento com manifestacoes heterogéneas, cuja taxas de
prevaléncia tém aumentado ao longo dos anos.! Com os avangos no
entendimento dos beneficios da intervengao precoce, torna-se cada
vez mais imprescindivel o diagnostico nos primeiros anos de vida.
Para isso, é essencial conhecer o que se espera do neurodesenvolvi-
mento em cada fase, estar atento as caracteristicas clinicas do TEA e
realizar um acompanhamento sistematico, com acesso a avaliagoes
interdisciplinares. Essa abordagem favorece um diagnostico eficaz,
possibilitando o encaminhamento para intervencoes adequadas e
uma melhor trajetoria de desenvolvimento.>?

Para o diagnostico do TEA, a avaliagao deve ser minuciosa, mul-
tidimensional e, preferencialmente, longitudinal. Deve-se realizar a
anamnese completa com informagoes desde os primeiros dias de
vida e em diferentes contextos e ambientes, além de observacao cli-
nica direta da crianca. O diagndstico clinico pode ser apoiado por
instrumentos adequados de avaliacao, bem como por uma avalia-
¢ao interdisciplinar. A obtencao de informacdes de professores e
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terapeutas que convivem com a crianga também é fundamental para
uma avaliagao mais precisa.*®

Critérios diagnosticos e comorbidades
Os critérios diagnosticos do TEA sao definidos pelo Manual
Diagnostico e Estatistico de Transtornos Mentais, 52 edicao, tex-
to revisado (DSM-5-TR), da Associagao Americana de Psiquiatria, e
envolvem dois dominios principais: A. Dificuldades na comunicagao
social e B. Comportamentos ou interesses restritos, repetitivos e/ou
sensoriais.® (Tabela 1) De acordo com os critérios diagnosticos, as ca-
racteristicas devem estar presentes desde a primeira infancia, em-
bora possam se manifestar plenamente apenas com o aumento das
demandas sociais. Aléem disso, deve haver prejuizo clinicamente sig-
nificativo na funcionalidade, impactando areas como a vida social,
profissional e escolar ou outras areas da vida. Por fim, diagnosticos
como transtorno global do desenvolvimento e deficiéncia intelec-
tual nao podem explicar melhor o quadro. Nos casos em que ha TEA
e deficiéncia intelectual, uma comorbidade frequente, a comunica-
¢ao social esta abaixo do esperado, considerando o nivel cognitivo.®
As condigoes associadas sao comuns no TEA e frequentemente im-
pactam o funcionamento global, por isso devem ser identificadas para
orientar o manejo clinico.” Algumas comorbidades que contribuem para
a diversidade do quadro incluem: deficiéncia intelectual, transtorno
do déficit de atencdo e hiperatividade (TDAH), transtorno de ansieda-
de, transtorno do humor, transtorno obsessivo-compulsivo, transtorno
opositor-desafiador e catatonia. Além disso, condigoes clinicas também
podem estar associadas, como epilepsia, obesidade, distlrbios do sono,
alteragoes gastrointestinais, sindromes genéticas, entre outras. Assim,
o TEA se apresenta de formas e intensidades variadas, dependendo das
condigdes associadas e do desenvolvimento da crianca.®® No DSM-5-TR, a
gravidade do TEA é determinada de acordo com o nivel de suporte neces-
sario, variando entre nivel 1 (necessita de suporte), nivel 2 (necessita de
suporte substancial) e nivel 3 (necessita de suporte muito substancial).t
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Tabela 1. Critérios diagnodsticos do transtorno do espectro autista conforme o

DSM-5-TR
Dominio A (presenca dos trés Dominio B (presenca de dois dos
critérios) quatro critérios)

Critérios 1. Déficits na reciprocidade 1. Movimentos motores, uso de
socioemocional. objetos ou fala estereotipados

2. Déficits em comportamentos ou repetitivos.
comunicativos nao verbais 2. Insisténcia nas mesmas coisas,
usados para interagao social. adesao inflexivel a rotinas ou
3. Déficits para desenvolver, padrées ritualizados de
manter e compreender comportamento verbal ou nao
relacionamentos. verbal.

3. Interesses fixos e altamente
restritos que sao anormais em
intensidade ou foco.

4. Hiper ou hiporreatividade a
estimulos sensoriais ou
interesse incomum por
aspectos sensoriais do
ambiente.

Exemplos 1. Dificuldade para estabelecer 1. Estereotipias motoras simples
uma conversa normal, como balancgar as maos,
compartilhamento reduzido alinhar brinquedos ou girar
de interesses, emocoes ou objetos, ecolalia.
afeto, dificuldade para iniciar 2. Sofrimento extremo em relagao
ou responder a Interagoes a pequenas mudangas]
sociais. dificuldades com transigoes,

2. Alteracao no contato visual e padroes rigidos de
linguagem corporal, déficit na pensamento, rituais de
compreensao e uso de gestos, saudacao, necessidade de fazer
expressoes faciais reduzidas 0 mesmo caminho ou ingerir 0os
ou ausentes. mesmos alimentos

3. Dificuldade em ajustar o diariamente.
comportamento para se 3. Forte apego a ou preocupagao
adequar a contextos sociais com objetos incomuns,
diversos, dificuldade em interesses excessivamente
compartilhar brincadeiras circunscritos ou perseverativos.
imaginativas, dificuldade em 4. |ndiferenca aparente a dor/

fazer amigos, auséncia de
interesses por pares.

temperatura, reagao contraria
a sons ou texturas especificas,
cheirar ou tocar objetos de
forma excessiva, fascinagao
visual por luzes ou movimento.

DSM-5-TR: Manual Diagnéstico e Estatistico de Transtornos Mentais, 52 edi¢do, texto revisado.
Adaptada de: AMERICAN PSYCHIATRIC ASSOCIATION (2022).5
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Na Classificagdo Internacional de Doengas - 112 revisao (CID-11),
assim como no DSM-5-TR, o TEA é definido por déficits persistentes
na capacidade de iniciar e manter interagdes sociais reciprocas e
comunicagao social, aléem de padroes de comportamento restritos,
repetitivos e inflexiveis. No entanto, a CID-11 nao define caracteristi-
cas obrigatorias para a comunicagao social e interagao, o que amplia
a heterogeneidade do diagnostico e permite a inclusao de uma gama
mais extensa de individuos.”

Assim, ao permitir uma grande variedade de manifestagoes sin-
tomaticas, a CID-11 admite a inclusao de um niimero maior de indi-
viduos, mas ao custo de uma especificidade reduzida. Embora essa
flexibilidade possa aumentar a sensibilidade para individuos com
alto funcionamento ou mais velhos, também pode dificultar a dife-
renciacao de outros transtornos mentais e comportamentais com
sintomas semelhantes ao autismo, resultando em diagndsticos fal-
so-positivos. Além disso, a falta de critérios mais rigidos pode difi-
cultar a identificacao de comorbidades e prejudicar a precisao dos
diagnosticos.”

Uma vantagem da CID-11 é a énfase na individualizagao, permi-
tindo uma descricao mais ampla do espectro do transtorno, o que
pode ser (til em contextos clinicos mais flexiveis. Contudo, a ausén-
cia de especificadores claros para gravidade e a possibilidade de um
diagnostico mais difuso podem comprometer a eficacia de interven-
¢Oes terapéuticas e a pesquisa em larga escala, dificultando a repli-
cagao de estudos e a validagao de marcadores biologicos precisos."

Embora tenha havido avancos significativos nas pesquisas re-
lacionadas a biomarcadores, o diagnostico do TEA permanece es-
sencialmente clinico. Durante a avaliacao clinica, o médico fara uma
anamnese ampla e detalhada com o(s) responsavel(is), analisara
relatorios com informagoes de outras pessoas que convivem com
a crianca em diferentes ambientes, realizara exame fisico e fara
observacdo clinica.?’” Poderdo ser utilizados instrumentos (esca-
las e questionarios) e avaliagoes interdisciplinares (fonoaudiologo,
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terapeuta ocupacional, psicologo, fisioterapeuta, avaliagao neurop-
sicologica), que apoiardo o diagnostico e a compreensao do quadro,
identificando as potencialidades e principais dificuldades do pa-
ciente. O diagnostico adequado servira como base para a orientagao
dos pais, encaminhamentos, investigacao etiologica e planejamento
terapéutico.

Alteragbes motoras em criancas com TEA sao frequentemente
observadas na pratica clinica, mas ainda subavaliadas no proces-
so diagnostico, uma vez que nao integram os critérios diagnosticos
formais. Estudos indicam que entre 50% e 95% das criangas com TEA
apresentam prejuizos significativos em aspectos como coordenagao
motora global, motricidade fina, equilibrio e planejamento motor,
reforcando a necessidade do uso de instrumentos especificos para
a avaliacao dessa dimensao clinica.”” Esses perfis motores tém re-
percussoes funcionais importantes, impactando diretamente a au-
tonomia, a comunicacao e a participacao social da crianca.” Diante
dessas evidéncias, tem-se discutido a inclusao nos critérios diag-
nosticos ou de um especificador clinico voltado as alteracoes moto-
ras dentro do diagnostico do TEA, com o objetivo de ampliar o reco-
nhecimento clinico e facilitar o acesso a intervengoes terapéuticas
adequadas.” Dessa forma, a avaliagao sistematica das habilidades
motoras é recomendada, especialmente em abordagens diagnosti-
cas de carater multidimensional.

Avaliacao diagnostica

Anamnese

A anamnese fornecera informagoes fundamentais sobre caracteris-
ticas clinicas, fatores de risco e modo de instalagao do quadro, sen-
do um dos pilares para o diagnostico.” Inicialmente, a familia pode
buscar avaliagao ou ter sido encaminhada devido aos sinais de aler-
ta e sintomas observados nos primeiros 18 meses, que podem ser
considerados um prodromo, segundo estudo que avaliou irmaos de
alto risco. Podem ser sintomas iniciais dos 0 aos 6 meses, diferencas
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motoras, anormalidades na atencao visual e preocupacoes dos
pais em relacao ao desenvolvimento; dos 6 aos 12 meses, redugao
do apontar, balbucios, pouca resposta ao nome, prejuizo em com-
partilhar interesses, contato visual prejudicado.” Uma sugestao de
anamnese inclui as seguintes informacoes:

 Historico gestacional e neonatal: Fatores como anemia durante
a gestacao, episodios de sangramentos, problemas endocrino-
logicos (como hipotireoidismo), hipertensao, diabetes, ganho de
peso excessivo, uso de medicamentos e substancias e estresse
podem impactar diretamente o desenvolvimento neurologico
da crianca. Além disso, é importante investigar a prematurida-
de, hipoxia ao nascimento, infec¢oes neonatais e consanguini-
dade familiar, pois esses fatores aumentam o risco de TEA.

 Historico de desenvolvimento e desenvolvimento atual: A
avaliacao do desenvolvimento motor, cognitivo, da linguagem,
da interagao social, dos interesses e comportamentos repeti-
tivos (incluindo estereotipias motoras e vocais) e do proces-
samento sensorial deve ser feita desde os primeiros meses
de vida até o momento atual. Informagoes sobre o brincar sao
fundamentais para a compreensao do desenvolvimento (brin-
car funcional, simbélico, troca de turno).2 Devem-se também
investigar caracteristicas relacionadas a funcao executiva
(atengao, planejamento, organizagao, controle inibitorio, fle-
xibilidade cognitiva), autorregulagao e agressividade, e com-
portamentos externalizantes e internalizantes.

» Problemas de saiide: Devem-se investigar antecedentes pes-
soais e problemas atuais de saide. Diversas condi¢oes médi-
cas podem estar associadas ao TEA e impactar a manifesta-
¢ao do quadro e a evolugao, como, por exemplo: problemas
respiratorios, gastrointestinais, alergias, distirbios do sono,
crises epilépticas, obesidade e problemas alimentares.’

« Historico familiar: A presenca de historico familiar, em paren-
tes de primeiro grau, de transtornos do neurodesenvolvimento
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ou outros transtornos psiquiatricos pode aumentar o risco de
TEA. A analise cuidadosa do contexto familiar ajuda a enten-
der o ambiente em que a crianca cresce e permite identificar
fatores ambientais ou genéticos que possam contribuir para
o transtorno.®

Exame clinico e observacao

0 exame fisico deve ser completo e incluir a analise das caracteris-
ticas fisicas da crianga, como o perimetro cefalico, caracteristicas
fenotipicas, alteragoes cutdaneas com manchas hipocromicas, he-
mangiomas etc., e demais componentes do exame fisico geral e neu-
rologico. A observacao direta do comportamento e interacao deve
ser realizada em um ambiente tranquilo, para que a crianca esteja
confortavel e possa ser observada sem fatores estressantes.®

Solicitacao de exames complementares

Na investigacao etiologica e/ou afastamento de outras causas (diag-
nostico diferencial), podem ser necessarios exames para melhor
compreensao: exames auditivos (BERA, audiometria condicionada)
para todos os pacientes, ressonancia magnética de cranio, quando
ha alteragao focal no exame fisico ou epilepsia, eletroencefalogra-
ma, nos casos de suspeita de crise epiléptica e regressao de habili-
dades, e exames séricos e genéticos.>"1

Instrumentos de triagem e avaliacao

Todos os profissionais que atuam com criancas devem realizar vi-
gilancia atenta e continua do desenvolvimento. Uma avaliacao
completa e cuidadosa permite ao médico capacitado estabelecer
o diagnostico com precisao entre 18 e 36 meses.”” Nos casos de
maior complexidade, em que ha davida diagnéstica, podem-se so-
licitar avaliagdes interdisciplinares e avaliacdo neuropsicologica
e/ou aplicar escalas e questionarios, que podem apoiar a hipotese
clinica. No entanto, a solicitacao dessas avaliagoes ou a aplicagao
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de instrumentos complementares devem ser realizadas conforme a
disponibilidade dos profissionais e a necessidade avaliada indivi-
dualmente apos a avaliagao diagnostica descrita no item 3. Modelos
que exigem avaliagoes interdisciplinares aprofundadas como Unica
via diagnostica criam barreiras e podem atrasar o diagnostico, pois
aumentam o custo e necessitam de mais tempo e de pessoas com
capacitagao, nem sempre facilmente disponiveis.”®

O Modified Checklist for Autism in Toddlers — Revised with
Follow-Up (M-CHAT-R/F) @ um questionario de 20 perguntas utilizado
para triagem em criancas de 16 a 30 meses.'®" A Academia Americana
de Pediatria (AAP) e a Sociedade Brasileira de Pediatria (SBP) indi-
cam a sua realizacao obrigatoria nas consultas de puericultura de
18 e 24 meses, mas ele pode ser utilizado em outros contextos.” Com
alta sensibilidade, o M-CHAT-R/F indica alto risco de TEA quando a
pontuagao é 8 ou mais; nesses casos, a crianca deve ser encaminha-
da para intervencao precoce e avaliacao diagnostica aprofundada. A
pontuacao entre 3 e 7 indica a necessidade de entrevista de segui-
mento, com perguntas especificas em roteiro preestabelecido.’

Dois instrumentos sao considerados padrao-ouro na avaliacao
do TEA: Autism Diagnostic Observation Schedule (ADOS), uma ava-
liacao direta com a crianga, semiestruturada e padronizada, a partir
de 12 meses até a fase adulta, e Autism Diagnostic Interview-Revised
(ADI-R), entrevista semiestruturada com o cuidador a partir dos 18
meses. Ambos podem ser utilizados na pratica clinica, mas nao de
forma isolada para o diagnostico. A escassez de profissionais capa-
citados, o tempo de aplicagcao e o custo elevado limitam o uso da
ADOS e a ADI-R, sendo mais aplicadas em pesquisa.’

A Childhood Autism Rating Scale, segunda edicdo (CARS-2), pode
ser aplicada a partir dos 2 anos, com 15 perguntas pontuadas pelo
profissional. Ela apoia o diagnostico e, além disso, a pontuacao total
oferece uma classificacao relacionada a gravidade.’

A Social Responsiveness Scale (SRS) é um questionario respon-
dido por pais ou professores, utilizado para avaliar dificuldades em
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comunicacdo social e comportamentos associados ao TEA. E uma
ferramenta Gtil para triagem e monitoramento de sintomas ao longo
do tempo, mas sua acuracia diagnostica é limitada quando utilizada
isoladamente. A metanalise de Fulceri et al.?® demonstrou que a SRS
tem sensibilidade e especificidade inferiores a de instrumentos como a
ADOS e a ADI-R, sendo mais indicada como ferramenta complementar.
Além disso, o resultado da SRS pode ser influenciado por comorbidades
como o TDAH e ansiedade, reduzindo sua especificidade para o TEA.?°

A Child Behavior ChecRlist (CBCL) é usada para o rastreamento de
dificuldades emocionais e comportamentais, com versoes por faixa
etaria. A CBCL nao foi desenvolvida especificamente para o diagnos-
tico do TEA, pois apresenta baixa especificidade para esse fim, mas
pode ser til para complementar a avaliacao, especialmente na iden-
tificacao de comorbidades associadas, e no acompanhamento de al-
teracoes comportamentais ao longo do tempo. Sua aplicacao deve
ser parte de uma avaliacao clinica abrangente e multidimensional.?®

A Vineland Adaptive Behavior Scales (Vineland) é Gtil na avalia-
¢ao do funcionamento adaptativo, que abrange comunicacao, ha-
bilidades sociais, autonomia e comportamentos do cotidiano. E um
instrumento complementar, essencial para identificar dificuldades e
planejar intervencoes individualizadas.?

A avaliagao neuropsicologica desempenha papel fundamental
na caracterizagao do perfil cognitivo, comportamental e adaptativo
do individuo. Por meio de testes padronizados, busca-se compreen-
der dominios como atengao, memaria, fungoes executivas, habilida-
des visuoespaciais e inteligéncia. Em criangas com TEA, sao comuns
perfis cognitivos desiguais, com habilidades superiores em areas
e déficits em outras, o que impacta diretamente o aprendizado, o
comportamento e a interagao social. Além disso, a avaliagao neurop-
sicologica auxilia na diferenciacao de outras condi¢oes do neurode-
senvolvimento, contribuindo para o planejamento de intervencoes
eficazes.” A escolha dos instrumentos varia conforme a idade, o ni-
vel de linguagem da crianca e a experiéncia do examinador.’
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Situacoes especiais

Pacientes considerados de alto risco para o TEA, como prematuros,
criangas com baixo peso ao nascer e irmaos de criancas diagnosti-
cadas com TEA, devem ser acompanhados com maior vigilancia em
relacao ao desenvolvimento.

Criangas com sintomas mais leves e/ou inteligéncia média ou
acima da média podem nao ser identificadas até a idade escolar,
quando diferencas na linguagem social ou rigidez comportamental
comeg¢am a impactar o funcionamento.’

Diferencas entre as manifestacoes de TEA em meninas e meni-
nos, como a presenca de menos comportamentos externalizantes,
linguagem mais desenvolvida e maior tendéncia a mascarar os sin-
tomas por meio de estratégias de camuflagem, contribuem para um
diagnostico mais tardio e para o subdiagnostico em meninas. Assim,
recomenda-se atencao especial na avaliacao de meninas.?

Perspectivas futuras

Aincorporagao de métodos assistidos por inteligéncia artificial tem
se mostrado uma estratégia promissora para otimizar, no futuro, o
processo de triagem e diagnostico precoce do TEA em criancas pe-
quenas. Embora ainda em fase de pesquisa e validacao, ferramentas
baseadas em machine learning tém sido utilizadas experimental-
mente para construir modelos preditivos a partir de dados compor-
tamentais, de neuroimagem e genéticos, permitindo reduzir o niime-
ro de itens avaliativos e aumentar a acuracia diagnostica, mesmo em
faixas etarias muito precoces.?

Abordagens como o rastreamento ocular com algoritmos de
deep learning, analise automatizada de expressoes faciais e triagem
via videos e aplicativos moveis ampliam a possibilidade de identifi-
cagao precoce, inclusive em contextos comunitarios e regioes com
escassez de especialistas.?

Apesar dos avancos, essas tecnologias devem ser compreendidas
como ferramentas complementares, que apoiam, e nao substituem,
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o julgamento clinico. Seu maior potencial esta em, futuramente, am-
pliar o acesso ao diagnostico, reduzir custos e facilitar a deteccao
precoce, contribuindo para que mais criancas recebam intervengao
no periodo de maior plasticidade cerebral e melhor prognostico.
A integracao ética, responsavel e tecnicamente qualificada dessas
inovagoes aos sistemas de salde sera fundamental para que seus
beneficios se tornem realidade na pratica clinica.
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Perguntas Comentadas

a Quais sinais precoces de transtorno do
espectro autista (TEA) devem chamar a atencao
nos primeiros anos de vida e justificar o
encaminhamento para avaliacao especializada?

O TEA é um transtorno do neurodesenvolvimento de inicio precoce,
caracterizado por dificuldades persistentes na comunicacao e intera-
¢ao social, associadas a presenca de comportamentos repetitivos e
estereotipados ou interesses restritos.

A identificacao precoce é fundamental, pois intervengoes iniciadas nos
primeiros anos de vida podem alterar significativamente a trajetoria do
desenvolvimento, promovendo melhores resultados cognitivos, sociais
e adaptativos.

Geralmente, os pais procuram avaliacao entre os 18 e 24 meses, fre-
quentemente motivados por atraso na fala. Contudo, sinais precoces
podem ser percebidos ainda no primeiro ano de vida.

- Entre 0 e 6 meses: observa-se menor contato visual, reduzida respos-
ta ao nome, escasso sorriso social, baixa reatividade a vozes familia-
res e diminuicao do interesse por interagoes sociais. Também pode
ocorrer auséncia ou atraso no balbucio e nas vocalizagoes dirigidas.

- Entre 6 e 12 meses: destaca-se a auséncia de gestos comunicativos
(como apontar, mostrar ou acenar), dificuldade em compartilhar
atencgdo conjunta (por exemplo, ndo olhar para onde o adulto apon-
ta) e pouco engajamento em brincadeiras sociais simples, como es-
conde-esconde ou imitacao.
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«  Apos os 12 meses: tornam-se mais evidentes o atraso na linguagem
expressiva e receptiva, dificuldades no brincar simbélico e presen-
ca de comportamentos estereotipados, como balangar as maos, ali-
nhar objetos ou fixar o olhar em partes de brinquedos.

E importante ressaltar que o atraso isolado na fala, sem prejuizos na
comunicacao nao verbal ou na reciprocidade social, pode ter outras
causas e nem sempre indica TEA. Por outro lado, a presenca de mal-
tiplos sinais atipicos, mesmo em criancas com fala preservada, deve
levantar suspeita diagnostica.

A escuta ativa das preocupacoes parentais € um indicador clinico de alta
sensibilidade. Diversos estudos demonstram que as preocupagoes rela-
tadas pelos pais sobre o desenvolvimento social ou comunicativo cos-
tumam anteceder o diagnostico formal e devem sempre ser valorizadas.

A presenca dos sinais precoces descritos justifica o encaminhamen-
to para avaliacao especializada. Em casos com fatores de risco, como
historico familiar de TEA, prematuridade, complicagdes perinatais ou
condigoes genéticas associadas, recomenda-se vigilancia ampliada do
desenvolvimento, com acompanhamento continuo e consultas mais
frequentes.

O monitoramento sistematico do desenvolvimento nas consultas de
puericultura, aliado ao uso de instrumentos de triagem, como o Modified
ChecRlist for Autism in Toddlers - Revised with Follow-Up (M-CHAT-R/F) -
aplicavel entre 16 e 30 meses —, € uma estratégia essencial para garantir
o diagnostico oportuno e a intervencao precoce.

E fundamental compreender que o M-CHAT-R/F & um instrumento de
rastreio, nao diagnostico. Um resultado positivo indica a necessidade
de avaliagao clinica detalhada, enquanto um resultado negativo nao ex-
clui o TEA, especialmente diante de sinais clinicos persistentes. Assim,
a observagao longitudinal e o acompanhamento multiprofissional con-
tinuam sendo indispensaveis para um diagnostico preciso e uma inter-
vencao adequada.
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As alteracoes motoras sao frequentemente
observadas em criancas com TEA, mas nao
sao critérios diagnésticos formais. Qual a
relevancia de atentar a essas alteracdes no
processo diagnédstico e terapéutico?

Embora as alteracoes motoras nao facam parte dos critérios diagnos-
ticos centrais do TEA, segundo o Manual Diagnéstico e Estatistico de
Transtornos Mentais, 52 edicdo, texto revisado (DSM-5-TR - Associagao
Americana de Psiquiatria, 2022), ou a Classificagdo Internacional de
Doencas - 112 revisdo (CID-11 - Organizagao Mundial de Salde, 2019), ha
consenso crescente na literatura sobre sua alta prevaléncia e impacto
funcional significativo.

Estudos indicam que entre 50% e 95% das criangas com TEA apresentam
dificuldades motoras clinicamente relevantes, incluindo:

«  Déficits de coordenacao global e motricidade fina;
« Alteracoes de equilibrio postural e planejamento motor;
« Comprometimentos em praxias e controle postural.

Essas alteracoes, ainda que nao sejam critérios diagnosticos formais,
possuem importancia clinica e prognostica. Do ponto de vista funcio-
nal, déficits motores podem limitar a autonomia nas atividades de vida
diaria, restringir interagdes sociais (como em brincadeiras com pares) e
interferir no desenvolvimento da comunicagao e cognicao.
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Por exemplo, dificuldades na imitagao motora - consequéncia de falhas
no controle postural e na coordenagao - podem prejudicar o aprendiza-
do social precoce, uma via essencial para o desenvolvimento de habili-
dades comunicativas.

Aidentificagao precoce dessas alteragoes auxilia na compreensao mais
ampla do perfil neurologico da crianga e tem levado autores a sugerirem
que os déficits motores sejam reconhecidos como especificadores clini-
cos ou marcadores fenotipicos do TEA, semelhante ao que ja ocorre com
0 comprometimento intelectual ou a presenca de linguagem funcional.

Do ponto de vista terapéutico, intervencoes voltadas as dificuldades
motoras tém demonstrado efeitos positivos nao apenas na coordena-
¢ao motora, mas também na autoestima, engajamento social e regula-
¢ao comportamental. Estratégias como atividades de ritmo e movimen-
to, brincadeiras estruturadas, esportes adaptados e praticas corporais
integrativas contribuem para a melhora global da funcionalidade e da
qualidade de vida.

Assim, mesmo nao constituindo um critério diagnostico formal, as alte-
racoes motoras devem ser sistematicamente observadas e valorizadas
na pratica clinica. Elas compdem um aspecto importante do fenétipo
do TEA, com implicagoes diretas no planejamento das intervengoes e na
promocao de autonomia e inclusao social.
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Capitulo 6

Comorbidades e diagnosticos
diferenciais no transtorno
do espectro autista

Beatriz Borba Casella

O transtorno do espectro autista (TEA) € uma condigao do neuro-
desenvolvimento com apresentacao clinica heterogénea, cujos sin-
tomas nucleares incluem dificuldades na interacao e comunicagao
social, interesses restritos, padroes repetitivos de comportamento
e alteracoes no processamento sensorial. A variabilidade clinica é
ampla, com manifestacoes que vao desde déficits sutis até quadros
de maior gravidade, muitas vezes acompanhados de deficiéncia in-
telectual (DI).

Comorbidades

As comorbidades sao frequentes no TEA e exercem impacto signi-
ficativo na qualidade de vida dos pacientes e familiares, podendo,
em alguns casos, influenciar mais intensamente o funcionamento e
0 prognostico do que os proprios sintomas centrais do transtorno.
As estimativas de prevaléncia variam entre os estudos em razao das
diferencas metodologicas e da heterogeneidade entre os individuos
avaliados.
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Comorbidades neurologicas

O TEA esta associado a alteracoes no desenvolvimento e funciona-
mento do sistema nervoso central, compartilhando vulnerabilida-
des genéticas com diversas condi¢cdes neurologicas. Essas comor-
bidades estao associadas a trajetorias clinicas menos favoraveis,
maior prejuizo funcional, piores resultados terapéuticos e aumento
da mortalidade. Além disso, aumentam o risco de polifarmacia e de
interacdes medicamentosas com potenciais efeitos adversos cogni-
tivos e comportamentais.’®

Epilepsia

A epilepsia € uma das comorbidades neurologicas mais prevalentes
no TEA. Diferenciar eventos epilépticos de nao epilépticos nessa po-
pulacao & um desafio clinico relevante. A epilepsia pode surgir em
qualquer momento do desenvolvimento, mas a prevaléncia tende a
aumentar com a idade.”"

Uma metanalise de 66 estudos estimou uma prevaléncia de epi-
lepsia de 7% em criancgas e 19% em adultos com TEA." Em um estudo
com 5.185 individuos, a prevaléncia foi de 12% na infancia, atingindo
26% na adolescéncia.”? Outros estudos relatam inicio mediano das
crises aos 13,3 anos, com prevaléncia ao longo da vida de 22% (versus
1,1% na populagao adulta sem TEA).”

Os principais fatores associados ao risco de epilepsia e TEA in-
cluem sexo feminino, maior gravidade dos sintomas do TEA, presen-
¢a de DI e atraso no desenvolvimento neuropsicomotor.®

Alteracoes eletroencefalograficas sao frequentes mesmo na au-
séncia de crises, com prevaléncia de atividade epileptiforme varian-
do de 8% a 60,7%."" Chez et al., em um estudo retrospectivo com
889 pacientes, encontraram atividade epileptiforme em 60,7% dos
casos, predominantemente na regiao temporal direita.”® No entanto,
nao ha estudos randomizados controlados que justifiquem o trata-
mento de paroxismos epileptiformes em pacientes sem o diagnosti-
co efetivo de epilepsia.

86



Comorbidades e diagnésticos diferenciais no transtorno do espectro autista

A Academia Americana de Neurologia nao recomenda a realiza-
cao de eletroecenfalograma de rotina para todos os individuos com
TEA, devendo ser reservado a casos com regressao atipica, suspei-
ta de crise ou eventos paroxisticos, quando seria recomendado vi-
deoeletroencefalograma prolongado, incluindo vigilia, sonoléncia e
0 sono.'®"”

Deficiéncia intelectual

Segundo dados do Centers for Disease Control and Prevention (CDC)
referentes a 2022 (publicados em 2025), 39,6% das criancas com TEA
apresentavam DI (Quociente de Inteligéncia [QI] < 70); 24,2% apre-
sentam QI limitrofe (71-85) e 36,1%, QI > 85. A prevaléncia de DI foi
de 40,4% entre meninas e de 39,5% entre meninos, aléem de 52,8%
na populacao afrodescendente com TEA, 38,8% na populacao his-
panica com TEA, 32,7% na populagao branca e 31,2% na populagao
multirracial.’®

Macrocefalia

Estudos de caso-controle com amostras amplas encontraram asso-
ciacao significativa entre TEA e macrocefalia. A associagao foi maior
em estudos com controles pareados por idade e sexo, com OR de
4,48

Paralisia cerebral

Uma metanalise que incluiu sete estudos abrangendo 33.680 indivi-
duos com TEA e 2.001.689 sem TEA indicou uma associagao significa-
tiva entre paralisia cerebral e TEA.”

Enxaqueca

Criancas com TEA tém 1,85 vez mais risco de apresentar enxaque-
ca. Alteragdes comuns no sistema serotoninérgico sao um possivel
substrato fisiopatologico compartilhado, bem como uma susceptibi-
lidade genética compartilhada.”
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Comprometimento motor

Déficits em habilidades motoras finas e grossas, praxia e coor-
denacao da marcha sao extremamente comuns em individuos com
TEA. Uma metanalise recente apoia uma associacao ampla entre
habilidades motoras finas e grossas precoces e habilidades de co-
municagao em bebés que foram posteriormente diagnosticados com
TEA. Estudos adicionais demonstram que habilidades motoras ja aos
6 meses de idade sao preditivas de resultados futuros na linguagem
expressiva para esses bebés.?

Estudos clinicos mostram que até 86,9% das criangcas com TEA
tém prejuizo motor, mas apenas uma pequena parcela recebe diag-
nostico formal e tratamento especifico.?"?? As habilidades motoras,
quando estimuladas, podem melhorar a funcionalidade e o compor-
tamento adaptativo.

Comorbidades psiquiatricas

Estima-se que 70% dos individuos com TEA apresentem pelo menos
uma comorbidade psiquiatrica, e 40% a 50% deles tém maltiplas co-
morbidades.?® Essas condi¢oes prejudicam o funcionamento adap-
tativo, aumentam a mortalidade e podem persistir ao longo da vida.

Transtorno do déficit de atengdo e hiperatividade (TDAH)
Desde a publicagdo do Manual Diagnéstico e Estatistico de
Transtornos Mentais, 52 edicdo (DSM-5), admite-se formalmente
a possibilidade de coexisténcia diagnostica entre o TDAH e o TEA.
A presenca concomitante dessas condigoes esta associada a maior
comprometimento do funcionamento adaptativo, pior desempenho
nas funcoes executivas e reducao na qualidade de vida dos indivi-
duos afetados.? Estudos epidemiologicos apontam prevaléncias de
TDAH em individuos com TEA variando entre 25,7% e 65%.2526

Dados longitudinais indicam que crian¢as que recebem inicialmen-
te o diagnostico de TDAH tendem a ter o diagnostico de TEA estabele-
cido, em média, trés anos mais tardiamente. Além disso, essas criangas
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apresentam uma chance até 30 vezes maior de receber o diagnostico de
TEA apenas apos os 6 anos de idade, evidenciando um risco significa-
tivo de subdiagnostico ou diagnostico tardio do TEA nesse subgrupo.”

Essa demora diagnodstica pode ser explicada, em parte, pela so-
breposicao sintomatolégica entre os dois transtornos. E frequente
que os sintomas iniciais de prejuizo na interagao social e alteragoes
comportamentais sejam inicialmente atribuidos a apresentacao tipi-
ca do TDAH, retardando a consideragao diagnostica de TEA por par-
te de familiares e profissionais de salde. Tal atraso compromete o
inicio precoce de intervengoes especializadas, o que pode impactar
negativamente o prognostico.

O manejo terapéutico deve ser multidimensional, integrando
estratégias farmacologicas e nao farmacologicas. Dentre as abor-
dagens psicossociais, destacam-se a psicoeducacao, a orientacao
parental, as intervencoes comportamentais e ambientais, o treina-
mento de habilidades sociais, o desenvolvimento do reconhecimen-
to emocional, as técnicas para promocao da atengao e memoria, o
manejo de comportamentos de risco e as estratégias de planeja-
mento e resolucao de problemas. No contexto escolar, recomenda-
-se a implementacao de adaptagoes curriculares e planos educacio-
nais individualizados.

Do ponto de vista farmacologico, as diretrizes do National
Institute for Health and Care Excellence (NICE) recomendam que indi-
viduos com TDAH comorbido ao TEA recebam as mesmas opc¢oes te-
rapéuticas medicamentosas indicadas para aqueles com TDAH iso-
lado.? Ja o consenso da British Association for Psychopharmacology
estabelece como primeira linha de tratamento para os sintomas de
TDAH em criangas com TEA o uso de metilfenidato, seguido por ato-
moxetina e guanfacina, nessa ordem de preferéncia.?

Transtornos de ansiedade
A presenca de transtorno de ansiedade em individuos com TEA
pode agravar o prejuizo social, as alteracboes sensoriais e o0s
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comportamentos repetitivos. Pode estar relacionada ao desenvol-
vimento de depressao, com aumento de risco de suicidio e mortali-
dade precoce. A prevaléncia em criangas e adolescentes varia entre
34,8% e 39,6%, podendo atingir 42% na vida adulta.?**' O diagnostico
pode ser desafiador, pois alguns sintomas como alteracoes senso-
riais e comportamento evitativo podem ser parte das caracteristicas
de TEA e ser interpretados como ansiedade, por exemplo.

Alguns estudos sugerem que a terapia cognitivo-comportamen-
tal (TCC) adaptada ao TEA é superior a TCC convencional no tratamen-
to da ansiedade nesses individuos.®> O uso de inibidores seletivos
da recaptagao de serotonina é comum, embora o nivel de evidéncia
para o tratamento de criancas com transtorno de ansiedade genera-
lizada em comorbidade ao TEA ainda nao seja robusto e haja o risco
de ativacao comportamental.*

Depressao

A prevaléncia de transtornos depressivos em TEA varia entre 11% e
14,4% ao longo da vida. O risco de suicidio é elevado: criangas com
TEA tém até 28 vezes mais chances de apresentar ideagao suicida.*
Pensamentos suicidas em jovens com TEA sao frequentemente ne-
gligenciados. O primeiro passo para a prevengao é o reconhecimento
do risco elevado de pensamentos e comportamentos suicidas nesse
grupo. E fundamental que os pacientes sejam avaliados de forma
holistica, levando em consideragao o risco de obscurecimento diag-
nostico, bem como a camuflagem.

Transtornos alimentares

Duas revisoes relataram a prevaléncia de transtornos alimentares
entre individuos com TEA, que variaram de 1,4% a 7,9% nos estudos
analisados.?35 Por exemplo, Nickel et al. encontraram que 7,9% dos
individuos com TEA apresentaram um transtorno alimentar atual ou
anterior, incluindo anorexia nervosa (6,7%), bulimia nervosa (2,7%) e
transtorno de compulsdo alimentar periodica (1,4%).3°
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Estima-se que 20% a 30% das mulheres em tratamento para ano-
rexia nervosa apresentem TEA, porém, na maioria dos casos, o autis-
mo nao é diagnosticado até varios anos apos o inicio do transtorno
alimentar.®

Comorbidades clinicas
Condigoes clinicas como distlrbios gastrointestinais, alergias, obe-
sidade e intolerancias alimentares sao mais prevalentes em pessoas
com TEA. Estudos apontam risco 1,6 a 7 vezes maior para essas con-
dicoes, em comparagao com a populagao geral.>®

Essas comorbidades podem intensificar sintomas comportamen-
tais, dificultar o aprendizado e impactar o bem-estar. E fundamental
que seja feita uma busca ativa das causas clinicas para a piora de
sintomas comportamentais, uma vez que a auto e a heteroagressi-
vidade podem estar relacionadas a causas organicas e ser de dificil
diagnostico, especialmente em pacientes nao verbais. A constipagao
é particularmente prevalente e frequentemente subdiagnosticada,
exigindo vigilancia ativa. Medicamentos psicotropicos também po-
dem interferir nas fun¢des gastrointestinais, bem como a ingestao
inadequada de fibras, frequente em pacientes com TEA com seletivi-
dade alimentar significativa.®

Distiirbios de sono

Distlrbios de sono sao presentes em até 80% dos pacientes com
TEA, estando relacionados a maiores comportamentos internalizan-
tes (ansiedade) e externalizantes (agitacdo, auto e heteroagressi-
vidade, impulsividade), estereotipias e redugao do funcionamento
adaptativo, prejudicando a aprendizagem, a regulacao das emocoes,
a consolidagdo da memoria e a neuroplasticidade.” Além disso,
esses distirbios prejudicam a atencao, estao relacionados ao ab-
senteismo escolar, hospitalizagoes e dificuldades na relagoes fami-
liares, afetando toda a dinamica familiar. Segundo a metanalise de
Diaz-Roman, individuos com TEA apresentaram: menor tempo total
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de sono (-0,90, intervalo de confiancga [IC] de 95%: -1,51 a -0,30), maior
laténcia para o inicio do sono (0,53, IC de 95%: 0,21 a 0,86), maior
tempo gasto na fase 1 do sono (0,48, IC de 95%: 0,06 a 0,90), menor
tempo de sono REM (-0,88, IC de 95%: -1,56 a -0,21), menor eficiéncia
do sono (-1,20, IC de 95%: -1,98 a -0,41) e maior tempo acordados apos
o inicio do sono (0,49, IC de 95%: 0,11 a 0,87).38

Diagnosticos diferenciais

0 diagnostico do TEA representa um processo clinico complexo, que
pode se tornar particularmente desafiador em alguns casos. A ava-
liagao diagnostica deve incluir observagao direta do comportamen-
to da crianca ou adolescente, analise detalhada do desenvolvimento
global, além de anamnese minuciosa com os cuidadores. A coleta
de informagoes de diferentes contextos é essencial, incluindo rela-
tos da escola e discussoes com a equipe multidisciplinar envolvida,
a fim de garantir uma compreensao abrangente do funcionamento
adaptativo e das possiveis comorbidades associadas. Algumas das
caracteristicas associadas ao TEA podem ser observadas em varias
outras condicdes. Entre os diagnosticos diferenciais mais desafiado-
res do autismo, estao: TDAH, transtornos de linguagem, transtorno
da comunicagdo social (pragmatica), DI, transtornos de ansiedade,
transtornos depressivos, transtorno do movimento estereotipado e
condigoes genéticas.

Transtorno de déficit de atencdo e hiperatividade

Entre os principais diagnosticos diferenciais do TEA, esta o TDAH,
uma condi¢ao do neurodesenvolvimento caracterizada por um pa-
drao persistente de desatencao, hiperatividade e/ou impulsividade,
com inicio na infancia e impacto funcional significativo em multiplos
contextos. O TDAH pode se apresentar com diferentes graus de in-
tensidade e manifestagoes clinicas, variando conforme o estagio do
desenvolvimento e, frequentemente, coexistindo com outras condi-
coes, inclusive o proprio TEA. Distinguir entre os dois transtornos
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pode ser desafiador, especialmente nos primeiros anos de vida, exi-
gindo avaliacao criteriosa das trajetorias comportamentais e funcio-
nais ao longo do tempo. Apesar de nao ser um critério diagnostico,
0 prejuizo social é frequente em criangas com TDAH. Elas tendem a
ter menos amigos, e a qualidade de suas amizades costuma ser in-
ferior a observada entre seus pares tipicos. Isso se da, entre outras
causas, pela impulsividade, que se manifesta por comportamen-
tos como interrupgdes frequentes durante interacoes, dificuldade
em aguardar a vez em atividades sociais e escolares, e tendéncia
a respostas precipitadas. Tais caracteristicas comprometem a reci-
procidade social e dificultam o estabelecimento e a manutencao de
vinculos interpessoais, impactando negativamente o funcionamento
adaptativo da crianca.

Transtorno do desenvolvimento da linguagem (TDL)

O TDL é caracterizado por dificuldades persistentes na aquisicao e
no uso da linguagem devido a déficits na compreensao ou na pro-
ducao, nao sendo atribuiveis a deficiéncia auditiva ou outro prejuizo
sensorial, a disfuncao motora ou a outra condicao médica ou neuro-
logica, e nao sendo mais bem explicadas por DI ou por atraso global
do desenvolvimento. A prevaléncia estimada gira em torno de 7,5%
da populacao infantil sem outros transtornos do neurodesenvolvi-
mento. Do ponto de vista funcional, o TDL impacta diretamente a co-
municacao oral, a aprendizagem da leitura e da escrita, o rendimen-
to escolar e a socializacao. Vale destacar que, em até 30% a 50% dos
casos de TEA ou TDAH, também ha comprometimentos importantes
na linguagem, o que torna a diferenciacao entre os quadros ainda
mais desafiadora na pratica clinica. A distincao entre TDL e TEA re-
quer uma avaliagao abrangente de aspectos qualitativos da comu-
nicacao. No TDL, apesar do atraso na linguagem verbal, geralmente
ha preservacao da intencao comunicativa e do uso espontaneo de
estratégias compensatorias de comunicagao - como gestos, expres-
soes faciais, atencao compartilhada e triangulagao do olhar -, além
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de maior responsividade social. Em contraste, no TEA, observam-se
maior prejuizo na iniciativa comunicativa, uso reduzido ou atipico da
linguagem nao verbal, dificuldade em sustentar atencao comparti-
lhada, menor uso de expressdes faciais para modular a interacao,
comprometimento na capacidade de imitacao e maior comprometi-
mento do brincar simbolico, habilidades fundamentais no desenvol-
vimento da linguagem e da cognicao social. O diagnostico diferencial
pode ser desafiador em alguns casos, uma vez que o individuo com
TDL pode apresentar prejuizos de socializagao secundarios ao pre-
juizo de linguagem.

Transtorno da comunicagdo social (TCS)

O TCS caracteriza-se por uma dificuldade com a pragmatica social,
ou o uso social da linguagem e da comunicacao, conforme eviden-
ciado por déficits em compreender e seguir regras sociais de comu-
nicacao verbal e nao verbal em contextos naturais, adaptar a lingua-
gem conforme as necessidades do ouvinte ou da situagao e seguir
as regras para conversar e contar historias. Esses déficits resultam
em limitacoes funcionais na comunicacao efetiva, na participagao
na comunidade, no desenvolvimento de relacionamentos, no suces-
so académico ou no desempenho profissional. O TCS apresenta so-
breposicao clinica com o TEA, especialmente no que se refere ao
prejuizo na comunicacao social. No entanto, diferentemente do TEA,
o TCS nao esta associado a padroes restritos e repetitivos de com-
portamento, interesses ou atividades, critério fundamental para o
diagnostico de autismo, segundo o DSM-5. Este ponto é essencial
para o diagnostico diferencial: a presenca de comportamentos es-
tereotipados, insisténcia em rotinas, interesses fixos ou alteracoes
sensoriais define o TEA e exclui o diagnostico de TCS. No entanto,
em alguns individuos com TEA, tais padroes podem ser mais sutis
ou restritos a periodos iniciais do desenvolvimento, o que pode di-
ficultar a diferenciagdo. Assim, torna-se indispensavel a obtencao
de uma historia clinica detalhada e retrospectiva, com énfase nos
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primeiros anos de vida, para avaliar se houve, em algum momen-
to, manifestagoes comportamentais compativeis com o espectro
autista. O diagnostico de TCS deve ser considerado apenas quando
nao houver qualquer evidéncia presente ou pregressa de comporta-
mentos restritos ou repetitivos, o que requer avaliacao cuidadosa e
contextualizada, idealmente com informacoes complementares de
cuidadores, escola e equipe multidisciplinar.®

Deficiéncia intelectual

Individuos com DI grave, particularmente aqueles que nao apresen-
tam habilidades linguisticas ou simbolicas adequadas ao seu ni-
vel de desenvolvimento, representam um desafio adicional para o
diagnostico diferencial do TEA. A sobreposicao de dificuldades nas
areas de comunicacao verbal e ndo verbal, como gestos e expressao
facial, torna a avaliacao mais complexa. Esses déficits podem ser
comuns a ambos os transtornos, exigindo uma analise criteriosa das
caracteristicas especificas de cada quadro clinico. Nesse contexto,
é fundamental levar em consideragao o desenvolvimento global do
paciente, incluindo habilidades motoras e cognitivas, bem como as
interagdes sociais e os contextos ambientais.*

Transtorno de ansiedade social (TAS)

O TAS é caracterizado pelo medo intenso e desproporcional em si-
tuagoes sociais nas quais o individuo é exposto a avaliacao negativa
por parte dos outros, o que leva ao evitamento de situagdes sociais.
Esse transtorno pode impactar significativamente diversos aspec-
tos da vida, incluindo a escola, o trabalho e as interagdes sociais
cotidianas. O inicio dos sintomas frequentemente ocorre no comego
da adolescéncia, com uma média de idade de 13 anos de idade nos
Estados Unidos, e 75% dos casos tém o inicio dos sintomas entre 8
e 15 anos de idade. A prevaléncia do TAS é de aproximadamente 7%
nos EUA e 2,3% na Europa, sendo maior em mulheres, com uma razao
de 1,5 a 2,2 para cada homem afetado. Embora o transtorno tenha
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uma base predominantemente emocional e cognitiva, ele comparti-
Llha caracteristicas com o TEA, como déficits na comunicacgao social
e nas interagoes interpessoais. No entanto, uma diferenca crucial
entre os dois transtornos é que, enquanto os individuos com TEA fre-
quentemente apresentam dificuldades persistentes e globalmente
mais graves em relagcao a comunicagao social e a interacao com os
outros, os individuos com TAS, embora possam ter uma comunicagao
social inicialmente prejudicada com estranhos ou em situagoes no-
vas, geralmente possuem relagdes sociais adequadas a sua idade e
capacidade de comunicagao quando estabelecem familiaridade com
os interlocutores. Esse aspecto é fundamental no diagnostico dife-
rencial: enquanto o TEA é caracterizado por um comprometimento
duradouro e generalizado das habilidades de comunicagao social,
no TAS, o déficit ocorre principalmente em situacoes especificas que
envolvem a percepgao de julgamento social. Portanto, o diagnostico
deve ser realizado com base em uma avaliagao cuidadosa, levan-
do em consideracao o contexto social, as relacoes interpessoais e a
evolucao do desenvolvimento da comunicacao ao longo do tempo.*

Mutismo seletivo

Consiste na dificuldade persistente em falar em situagoes sociais
especificas nas quais existe a expectativa para tal, gerando prejui-
zo ao individuo. Por exemplo: o individuo tem dificuldade de falar
na escola, apesar de falar em outras situagoes. Muitas vezes, o in-
dividuo nao inicia a conversa ou responde reciprocamente quando
outros falam com ele, e recusa-se a falar na escola, porém em sua
casa, na presenca de membros da familia imediata, nao apresen-
ta a mesma queixa. Em geral, apresenta intensa ansiedade social.
Ocasionalmente usa meios nao verbais para a comunica¢ao, como
grunhido, apontar ou escrever para se comunicar. Ja o individuo com
TEA apresenta a dificuldade de comunicagao de forma persistente
em outros ambientes.*°

96



Comorbidades e diagnésticos diferenciais no transtorno do espectro autista

Condicoes genéticas

Muitas sindromes genéticas estao associadas a maior probabilidade
de TEA e de DI, como sindrome do X fragil, sindrome de Down e es-
clerose tuberosa. Nesses casos, o diagnostico de TEA pode ser ainda
bastante desafiador, sendo importante analisar se as dificuldades
de interagao e comunicagao social e os comportamentos repetitivos
nao sao mais bem explicados pela presenca de DI ou de atraso glo-
bal do desenvolvimento neuropsicomotor. Por outro lado, deve-se
evitar também o subdiagnostico. As estimativas de prevaléncia de
TEA em sindrome de Down variam entre 16% e 42%. Em criangas com
algumas sindromes genéticas e DI, o diagnostico diferencial pode
ser desafiador, dada a presenca comum de comportamentos repe-
titivos. A sindrome de Rett € uma condicao genética causada por
variantes no gene MECP2, com fendtipo que se sobrepoe ao TEA em
alguns aspectos como as estereotipias motoras. Clinicamente, a sin-
drome de Rett é caracterizada por regressao nas habilidades moto-
ras e de linguagem, alteracoes de marcha e estereotipias manuais.
Embora tenha sido anteriormente considerada parte dos transtor-
nos pervasivos do desenvolvimento e frequentemente incluida em
diagnosticos relacionados ao autismo no DSM-IV, desde que um gene
foi identificado, ela foi removida do DSM-5, exceto como um espe-
cificador potencial (por exemplo, TEA com sindrome de Rett). Ela
também permanece como um diagnostico médico na Classificagao
Internacional de Doencas, 112 revisdo (CID-11), em conjunto com mui-
tas outras condigoes genéticas.*

Consideracgoes finais
e As comorbidades no TEA sao frequentes, variadas e frequen-
temente subdiagnosticadas. Sua identificacao precoce e
abordagem adequada sao fundamentais para otimizar o prog-
nostico e direcionar intervengoes apropriadas.
» 0 diagnostico diferencial do TEA exige uma abordagem cui-
dadosa e multidisciplinar, considerando nao apenas as
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manifestacoes clinicas, mas também o contexto evolutivo
e o nivel de desenvolvimento neuropsicologico de cada pa-
ciente. A analise detalhada do perfil de habilidades e défi-
cits, associada ao acompanhamento clinico longitudinal, é es-
sencial para garantir um diagnostico preciso, evitando erros
diagnosticos que possam impactar negativamente a gestao
terapéutica.

« Condigoes psiquiatricas, neurologicas e clinicas coexistentes
tém grande impacto funcional e devem ser abordadas de for-
ma integrada.

e A avaliagao multidisciplinar e personalizada deve ser o pa-
drao para o cuidado clinico em TEA.
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Perguntas Comentadas

n Quao frequente é a epilepsia no transtorno
do espectro autista (TEA), quais fatores
de risco estdo associados e quando o
eletroencefalograma (EEG) deve ser solicitado?

A epilepsia & uma comorbidade neurologica frequente no TEA, e sua
prevaléncia tende a aumentar com a idade. Revisoes e estudos clinicos
indicam prevaléncias ao longo da vida variando entre aproximadamen-
te 12% e 26% na infancia/adolescéncia, chegando a cerca de 22% em
amostras de adultos com TEA, muito acima da populagao sem TEA (=1%).
Esses achados aparecem de forma consistente em séries clinicas am-
plas e revisoes sistematicas."?

Fatores de risco para epilepsia no TEA incluem sexo feminino, maior gra-
vidade do quadro autistico, presenca de deficiéncia intelectual e atraso
do desenvolvimento neuropsicomotor.>* Em condicoes genéticas como
a esclerose tuberosa, o risco é ainda mais elevado.®

Atividade epileptiforme em EEG € comum mesmo na auséncia de crises
clinicas, com frequéncias relatadas na literatura variando de 8% a mais
de 60% em amostras clinicas, predominando em regioes temporais em
alguns estudos.® Contudo, nao ha evidéncias robustas que indiquem o
tratamento de paroxismos epileptiformes sem diagnostico de epilepsia.

Recomendacdes clinicas: o EEG nao deve ser solicitado rotineiramente
para todo paciente com TEA. A American Academy of Neurology orienta
indicar EEG quando ha suspeita clinica de crise, eventos paroxisticos nao
explicados ou regressao atipica do desenvolvimento (idealmente video-
-EEG prolongado, incluindo vigilia, sonoléncia e sono).” Em cenarios com
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epilepsia estabelecida, devem-se seguir protocolos de diagnostico/mo-
nitorizacao usuais.®™
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Qual é a carga de comorbidades psiquiatricas
no TEA (ansiedade, depressao, transtorno do
déficit de atencéo e hiperatividade [TDAH])

e quais as recomendacgées para o manejo,
especialmente do TDAH comérbido?

A carga de comorbidades psiquiatricas em TEA é elevada: aproximada-
mente 70% apresentam pelo menos um transtorno psiquiatrico e 40% a
50% apresentam multiplas comorbidades ao longo da vida.'? Essas con-
di¢oes agravam o prejuizo adaptativo, elevam a mortalidade e podem
persistir na vida adulta.
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Em relagao a ansiedade, as estimativas em criancas/adolescentes va-
riam entre 35% e 40%, e podem atingir cerca de 42% em adultos; a an-
siedade intensifica alteragoes sensoriais, rigidez e comportamentos
repetitivos e se associa a maior risco de depressao e ideagao suicida.>*
Evidéncias indicam que a terapia cognitivo-comportamental (TCC) adap-
tada ao TEA supera a TCC convencional em redugao de ansiedade; em
relacdao ao uso de inibidores seletivos da recaptacao de serotonina, a
evidéncia pediatrica ainda é limitada e ha risco de ativagao comporta-
mental - o tratamento deve ser individualizado.>®

Ja no que diz respeito a depressao, a prevaléncia ao longo da vida é em
torno de 11% a 14%; e o risco de ideacao suicida é significativamente
maior em jovens com TEA, devendo-se atentar para camuflagem e obs-
curecimento diagnostico na avaliagao clinica.’

NO TDAH, a prevaléncia varia entre 25,7% e 65% em individuos com TEA;
quando o TDAH é diagnosticado primeiro, o TEA costuma ser identifi-
cado, em média, trés anos mais tarde e com probabilidade muito maior
apenas apos os 6 anos (subdiagnostico/diagnostico tardio), por sobre-
posicdo de sintomas.® O manejo deve ser multimodal (psicoeducacgao,
orientagao parental, intervengoes comportamentais e ambientais, trei-
no de habilidades sociais e PEI/PAI na escola). No tratamento farma-
cologico, diretriz do National Institute for Health and Care Excellence
(NICE) recomenda as mesmas opgdes do TDAH sem TEA; consenso da
British Association for Psychopharmacology indica metilfenidato como
primeira linha de tratamento, seguido de atomoxetina e guanfacina.>™
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Capitulo 7

Tratamento nao
farmacologico - transtorno
do espectro autista

Joana Portolese

O transtorno do espectro autista (TEA) & um transtorno do neuro-
desenvolvimento relativamente comum na populacao e apresenta
impacto variado. As estimativas de prevaléncia atuais sugerem que 1
em cada 31individuos preenche os critérios diagnosticos para o TEA.
No Brasil, dados do Censo Demografico de 2022 revelam que 1,2% da
populacao apresenta diagnostico de TEA, sendo 1,5% entre homens
e 0,9% entre mulheres.

0 diagnostico esta principalmente associado a prejuizos centrais
na comunicacao social, bem como a interesses restritos e comporta-
mentos repetitivos e alteragoes sensoriais.? Individuos com TEA, no
entanto, também podem apresentar dificuldades em uma série de
areas relacionadas, como linguagem, comportamento adaptativo e
desempenho académico.?

Além dos principais sintomas, os individuos com TEA frequente-
mente apresentam uma variedade de condi¢des comarbidas, como
outras condicoes médicas, de desenvolvimento, comportamentais
ou psiquiatricas, que geram impacto no funcionamento diario e na
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qualidade de vida,* muitas das quais persistem ao longo da vida.’
A evolucao em longo prazo de individuos com TEA varia amplamente.
Embora varios individuos que recebem diagnosticos precoces conti-
nuem a desenvolver habilidades adaptativas e comunicativas den-
tro da faixa média, a maioria requer pelo menos algum suporte e
muitos requerem suporte substancial na idade adulta.t E importante
ressaltar que a qualidade de vida entre adultos com TEA também é
variavel.” Melhorar a qualidade da intervencao oferecida na primeira
infancia pode ser uma forma de aumentar a probabilidade de satis-
facao com a vida em longo prazo.

Embora a farmacoterapia possa ser utilizada para manejo de sin-
tomas especificos, o tratamento nao farmacologico constitui a base
do cuidado, sendo fundamental para promover o desenvolvimento,
a inclusao social e a qualidade de vida dos individuos com TEA. Este
capitulo discute as principais abordagens nao farmacologicas fun-
damentadas em evidéncias cientificas, destacando a importancia
de uma intervencao multiprofissional e a necessidade de adapta-
¢ao do tratamento as particularidades de cada paciente, conside-
rando a gravidade do transtorno, as comorbidades e o estagio de
desenvolvimento.

Intervencoes e tratamento

0 manejo terapéutico do TEA deve ser fundamentado em diretrizes
multidisciplinares, priorizando intervencoes comportamentais, edu-
cacionais e psicossociais individualizadas, considerando a heteroge-
neidade clinica e estratégias de adaptacgao dos individuos.

Nao ha tratamento medicamentoso que modifique as caracte-
risticas nucleares do transtorno, sendo sua utilizacao voltada prin-
cipalmente para o manejo de sintomas-alvo e comorbidades as-
sociadas que comprometem o funcionamento global do individuo.
Indicagoes clinicas para a introdugao de psicofarmacos incluem epi-
sodios frequentes e intensos de irritabilidade, agressividade auto ou
heterodirigida, agitacao psicomotora e comportamentos disruptivos
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que dificultam a adesao a intervengoes nao farmacologicas e repre-
sentam risco para a seguranca do paciente e de seu entorno.>®

Modalidades terapéuticas

As abordagens variam em suas teorias sobre a natureza do TEA e do de-
senvolvimento, bem como em seus procedimentos e técnicas. Alguns
estudos identificaram 28 praticas que atenderam aos critérios de
classificagao com base em evidéncias cientificas. Dessas, 24 praticas
sao baseadas em principios da analise do comportamento aplicada, e
as outras quatro encontram eficacia ao mesclarem seus objetivos com
protocolos comportamentais. Sao elas: terapia cognitivo-comporta-
mental, exercicio e movimento, musicoterapia e integracao sensorial.®

Analise do Comportamento Aplicada
(ABA - Applied Behavior Analysis)

Intervengoes baseadas em ABA sao oriundas de principios ba-
sicos no campo da Analise Experimental do Comportamento (AEC).
A analise do comportamento tem como objeto de estudo a observa-
¢ao de interagoes do individuo com aspectos variados do ambien-
te (fisico e social), com claras leis do comportamento descritas e
tomando como central ao comportamento humano suas interagoes
com a cultura e fendomenos relativos ao seu mundo privado, como
sentimentos, emocdes e cognigoes.”o"

Essas intervengoes envolvem a analise funcional das relacoes
entre ambiente e comportamento, com base no conceito teorico de
que o comportamento de um individuo é determinado pelas con-
tingéncias ocorridas no passado e eventos ambientais atuais em
conjunto com uma base genética e variaveis fisiologicas. Assim, visa
realizar mudangas nos eventos ambientais, incluindo estimulos an-
tecedentes e consequéncias, a fim de produzir mudancas praticas e
significativas no comportamento, com o objetivo da promocgao de
habilidades que tornem esse individuo capaz de produzir relagoes
saudaveis com o ambiente em que vive.
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Esse tipo de intervencao se aplica a criancas, adolescentes e
adultos que, eventualmente, apresentem dificuldades circunstan-
ciais como socializacao, brincar, aprendizagem de conteddos acadeé-
micos e aspectos gerais da rotina ligados a autonomia (como sono,
alimentagao, autocuidado, entre outros). Estudos controlados de-
monstraram que o ABA pode resultar em aumentos significativos no
Ql (quociente de inteligéncia), mesmo na faixa normal, com maior
probabilidade de integra¢ao na escola.”®

A intervencao pode ocorrer em diversas frentes comportamen-
tais, como académica, profissional, social, verbal e atividades de
vida diaria (AVDs), e pode envolver profissionais de diversas areas
- psicologos, fonoaudidlogos, neurologistas, psiquiatras, pediatras,
educadores fisicos e terapeutas ocupacionais e tutores.

Além disso, outras intervengoes comportamentais incluem trei-
namento experimental discreto (DTT), sistema de comunicacdo de
troca de imagens (PECS) e suportes comportamentais positivos
(PBS), porém os efeitos positivos associam-se a intervengdo precoce
(EIBI - Early Intensive Behavioral Intervention). Para garantir a efica-
cia da intervencao baseada em ABA, propoe-se que sejam conside-
rados os seguintes aspectos: a caracteristica de cada individuo, a
intensidade da intervencdo (30 horas/semana, sendo 20 horas com
um aplicador e 10 horas com os pais) e a multiplicagao das horas de
intervencao por um tutor capacitado que consiga seguir protocolos
de intervencao."

A intervencao nao se trata somente de terapia individualizada
no modelo 1:1 (1 terapéuta ou aplicador para 1 crianga), mas também
de estender o que é aprendido nesse ambiente mais individualizado
para momentos sociais tipicos da rotina, garantindo a generalizagao
dos repertorios aprendidos. Para isso, sao fundamentais a capacita-
¢ao, o treinamento e as orientagoes frequentes e continuas para to-
das as pessoas que convivem com a crianca nos diversos contextos:
pais, cuidadores, familiares, professores, terapeutas etc. A generali-
zacao é um dos pilares que suportam a ABA e deve ser programada,
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e ndao somente esperada, bem como a manutencao de novas habili-
dades e sua generalizagao para ambientes naturais.”

Intervengoes precoces: Atencao Compartilhada, Jogo
Simbolico, Engajamento e Regulacao (JASPER)

0 modelo JASPER é uma abordagem terapéutica baseada em uma
combinagdao de principios de desenvolvimento e comunicagao.
Concentra-se em fundamentos da comunicagao social (atencdo
compartilhada, imitacdo e brincadeira) e usos de estratégias natu-
ralisticas para melhorar a frequéncia, a fluéncia e a complexidade
da comunicacao social. Os cuidadores/pais treinam ativamente as
atividades cotidianas das criangas, visando a resultados de engaja-
mento, atencao compartilhada, jogo simbolico e linguagem. Dessa
forma, JASPER é uma agao fundamentada e baseada em praticas de
jogos e brincadeiras, estimulando as criangas a interagirem com o
terapeuta e com outras criangas.

RevisOes de literatura anteriores sugeriram que melhorias na
atencao compartilhada, envolvimento conjunto, brincadeiras e lin-
guagem podem permitir que criangas com autismo aprendam me-
lhor com o seu ambiente. Além disso, parece que pais e profissionais
conseguem aprender pelo menos algumas técnicas JASPER, e a curta
duracao e a baixa intensidade do tratamento também sugerem que
elas podem ser relativamente faceis de implementar com as rotinas
existentes. A intervencao JASPER é implementada por individuos que
interagem frequentemente com a criang¢a, como pais e professores,
em contextos naturalistas, incluindo o aumento do nimero de opor-
tunidades de aprendizado e as chances de manter as melhorias ao
longo do tempo.”®

Intervengoes comportamentais de

desenvolvimento naturalista

As intervencoes comportamentais de desenvolvimento naturalista
envolvem o uso de principios comportamentais de aprendizagem
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para ensinar habilidades escolhidas a partir de uma sequéncia de
desenvolvimento em ambientes naturalisticos e usando recompen-
sas naturais.

As habilidades selecionadas como relevantes para a interven-
¢ao sao aquelas que permitem que a crianga participe mais plena-
mente das interacoes reciprocas com o adulto. Essas intervencoes
sao realizadas, sobretudo, no contexto da brincadeira, mas o con-
trole das interagoes nesse contexto &€ compartilhado pela crianca e
pelo adulto, por meio de turnos equilibrados. As intervencgoes cate-
gorizadas como comportamentais de desenvolvimento naturalista
incluem Early Start Denver Model, Enhanced Milieu Teaching (EMT),
Pivotal Response Treatment e Atencao Conjunta, Jogo Simbdlico,
Engajamento e Regulagao (JASPER).”

O programa Tratamento e Educacao de Criangas com Deficiéncia
de Comunicagao e Autismo (TEACCH) foi desenvolvido em 1972 por
Eric Schopler. Essa intervencao especifica é distinta de outras abor-
dagens, em razao do foco explicito no projeto ambiental estrutura-
do e no automonitoramento, que nao é a énfase de nenhuma das
outras intervengoes. Os fundamentos teoricos do TEACCH nao estao
enraizados nas teorias de aprendizagem comportamentais nem nas
teorias de desenvolvimento. Em vez disso, os procedimentos TEACCH
foram projetados segundo o perfil teorizado de Schopler dos pontos
fortes de aprendizagem, preferéncias e necessidades de individuos
com TEA, que incluem forga visual relativa e conforto com rotinas
consistentes. Assim, o programa TEACCH é caracterizado por roti-
nas de trabalho altamente estruturadas e uma forte dependéncia da
apresentacao visual de informacoes.

Os “sistemas de trabalho” do TEACCH organizam as tarefas indivi-
duais dos alunos para transmitir visualmente quatro informagoes: (a)
que atividade o aluno completara; (b) quantos itens precisam ser con-
cluidos; (c) como identificar quando o trabalho é concluido; e (d) o que
acontecera apos a conclusao da tarefa. As salas de aula do TEACCH
tendem a apresentar arranjos ambientais cuidadosamente planejados
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e estruturados, areas de trabalho com distracoes minimas, rotinas
consistentes e o uso extensivo de cronogramas e suportes visuais.'®

PACT (Pediatric Autism Communication Therapy)

A terapia PACT é uma intervencao mediada pelos pais, naturalista
e assistida por video, na qual sao usadas técnicas como modela-
gem e prompt. E a primeira intervencdo rigorosamente testada para
mostrar um impacto sustentado na reducao dos sintomas do TEA e
provou ter efeito na reducao significativa das dificuldades sociais,
na comunicacao e no comportamento repetitivo/interesses restritos
e na melhoria das habilidades de iniciacao da comunicacao em longo
prazo (seis anos apos o término do tratamento).

Os terapeutas da PACT treinam e supervisionam os pais/cuida-
dores, incorporando a terapia nas interagdes naturalistas da crianca
na vida familiar, levando a “validade do mundo real”, generalizagao
e impacto na vida diaria e no funcionamento da crianga, sendo uma
intervencao recomendada para os principais sintomas do autismo.”

Intervengoes de base sensorial

As intervencoes sensoriais sao motivadas pela teoria de que a fun-
¢ao sensorial € fundamental na natureza e que as perturbagoes sen-
soriais, particularmente no inicio da vida, podem produzir efeitos
em cascata no desenvolvimento em varios dominios, resultando em
uma constelacao de caracteristicas basicas e relacionadas com o
TEA. Dentro dessa estrutura, € hipotetizado que os tratamentos di-
recionados podem, portanto, ter o potencial nao somente de melho-
rar as diferencas sensoriais relatadas, mas também de se traduzir
em efeitos nas habilidades sociais, de comunicacao e cognitivas de
ordem superior em criancas com TEA.

A mais conhecida dessas abordagens sensoriais para o trata-
mento é a terapia de integracao sensorial, na qual as criancas sao
apresentadas a uma série de experiéncias sensorio-motoras indi-
vidualizadas, destinadas a construir habilidades fundamentais que
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facilitarao o seu envolvimento e participagao em uma série de AVDs.
Abordagens sensoriais sao mais frequentemente fornecidas por te-
rapeutas ocupacionais em contextos clinicos.?®

Intervencgoes assistidas por animais

Intervencoes assistidas por animais sao aquelas que dependem de inte-
ragdes com animais como o contexto principal para facilitar a mudanga
de desenvolvimento. Na literatura sobre intervencao para TEA, o des-
taque é a terapia assistida por cavalos. As intervencoes assistidas por
animais sao teoricamente motivadas pela possibilidade de que as inte-
ragoes humano-animal sejam altamente motivadoras e fornecam con-
textos calmantes que apoiem o bem-estar psicologico e a funcao social.”

Intervengoes de base tecnologica

As intervengoes baseadas em tecnologia empregam uma ou mais de
uma variedade de tecnologias (por exemplo, computadores, videos,
videogames e rob6s) como o meio principal para a entrega de instru-
¢ao. Essas intervencoes tentam captar o interesse especial relatado
que muitos individuos autistas tém em tecnologia de computador e
formatos previsiveis de entrega de informagoes, que permitem aos
usuarios controlar o ritmo da interacao.

Estudos de alta qualidade também sugerem que a intervencao
do desenvolvimento pode melhorar alguns desafios centrais asso-
ciados ao TEA, particularmente as dificuldades na comunicacao so-
cial, tais como DIR/Floortime, modelos Hanen e ensino responsivo.?

Terapias voltadas para a comunicacao

As alteragoes na comunicagao em individuos com TEA apresentam
grande variabilidade; encontramos desde individuos nao verbais,
que jamais desenvolverao a fala, até aqueles que possuem fala
fluente cujas inabilidades comunicativas estao restritas ao uso fun-
cional, com falhas tanto para iniciar como para responder as dife-
rentes demandas da comunicacao.
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Considerando que as alteragoes da comunicagao sao uma das
caracteristicas centrais do TEA, a avaliacao e o acompanhamento
fonoaudiologico sao fundamentais. A intervengao terapéutica € in-
dividualizada e estruturada a partir dos dados colhidos na avaliagao.
Tais dados permitem que o profissional elabore um plano de inter-
vencao especifico, visando ao desenvolvimento de estratégias que
capitalizem os pontos fortes e estimulem as dificuldades de cada
individuo. Esse tipo de atuagao no qual o proprio fonoaudiologo pla-
neja e executa as estratégias terapéuticas necessarias para cada
caso é denominado intervencao terapéutica direta.

O foco da intervencao terapéutica direta € o trabalho com os
aspectos relacionados a comunicacao social (atencdo comparti-
lhada e reciprocidade social), linguagem e habilidades cognitivas
e regulacao emocional. A principal estratégia terapéutica utilizada
pelo fonoaudiologo é o jogo, brincadeira compartilhada com a fun-
cao de intermediar a relacao dialogica entre paciente e terapeuta.
E por meio da brincadeira que se constroi a linguagem da crianca, a
principio observando sua exploragao lidica e, posteriormente, pelo
incentivo as outras formas de brincar e de compartilhar a atengao e
situacoes.?

As estratégias utilizadas variam conforme o estagio do desen-
volvimento da linguagem e visam auxiliar o individuo com TEA a
construir a comunicagao e habilidades sociais com diferentes par-
ceiros e ambientes.

Intervencgoes atuais se baseiam na ABA, como a EIBI, e sugerem
que a intervencao sera eficaz se for precoce, intensiva e de longo
prazo. A intervencao requer a atencao individual de um terapeuta
treinado e o estabelecimento de metas individualizadas com os pais
como coterapeutas.

Algumas intervencoes concentram-se no contexto natural para
aumentar a comunicacao social e as habilidades emocionais, incluin-
do o Modelo de Denver do Inicio Precoce (ESDM), enquanto outras
envolvem treinamento de pares ou pais.
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Frequentemente, os médicos e a equipe multiprofissional sao
questionados pelos pais e familiares sobre o potencial de seus fi-
lhos com TEA e o curso do tratamento a seguir. As criancas que rece-
bem intervencgao precoce intensiva podem mudar substancialmente
as suas taxas de desenvolvimento e gravidade do autismo ao longo
do tempo. Outras perguntas se referem as recomendacoes de 35 a
40 horas por semana de tratamento comportamental. Ainda faltam
evidéncias de alta qualidade de que um nimero tao alto de horas
proporciona maior ganho para as criancas, mesmo aquelas com difi-
culdades mais graves.?

A equipe multidisciplinar e centrada na familia pode incluir
analistas do comportamento, especialistas em intervencao preco-
ce, terapeutas ocupacionais, assistentes sociais, fonoaudiologos e
professores. No entanto, as familias frequentemente relatam que a
prestacao fragmentada de servigos & uma fonte maior de estresse
do que as necessidades de seus filhos. Portanto, é vital que os sis-
temas de salde desenvolvam modelos integrados de atendimento
com colaboragao entre diversas disciplinas, agilizando a transicao
do diagnostico para o apoio, bem como a selecao de objetivos de
aprendizagem e abordagens de intervencao.
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Perguntas Comentadas

a A quantidade de horas de intervencao
oferecida a criancas autistas esta diretamente
associada a magnitude da melhora nos
marcos do desenvolvimento infantil?

Estudos recentes’ sobre intervencdes precoces no autismo, reunindo
dados de 9.038 criancas em uma revisao sistematica e metanalise,' ana-
lisaram se os efeitos das intervengoes estavam relacionados a quanti-
dade de horas de tratamento, considerando a intensidade diaria, dura-
cao total e intensidade cumulativa.

Nenhum dos modelos avaliados demonstrou associacao significati-
va entre a quantidade de intervencdo e a magnitude dos resultados
obtidos.

Em sintese: nao ha evidéncias robustas de que unicamente aumentar a
carga horaria das intervengoes na primeira infancia proporcione bene-
ficios adicionais para o desenvolvimento de criangas com transtorno do
espectro autista (TEA).

Assim, os profissionais devem priorizar a qualidade, a adequacao e os
objetivos especificos da intervencao, ajustando o plano terapéutico ao
nivel de desenvolvimento e as necessidades individuais da crianca.
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e Quais sao as principais abordagens nao
farmacolégicas recomendadas para o tratamento
do TEA, e por que a intervengdao multiprofissional
é considerada essencial nesse processo?

As abordagens nao farmacologicas mais recomendadas e respaldadas
por evidéncias cientificas‘® para o tratamento do TEA incluem:

+  Analise do Comportamento Aplicada (ABA);
- Terapia cognitivo-comportamental (TCC);

+  Modelos naturalistas de intervencao precoce, como o Modelo de
Denver do Inicio Precoce (ESDM);

+  Programa Tratamento e Educa¢ao de Criancas com Deficiéncia de
Comunicagao e Autismo (TEACCH);

«  PACT (Parent-mediated Communication Therapy);

- Intervencdes sensoriais, assistidas por animais, mediadas por tec-
nologia e voltadas a comunicacao.

Essas estratégias tém como foco desenvolver habilidades sociais, co-
municativas, cognitivas e comportamentais, além de reduzir comporta-
mentos desafiadores e melhorar a adaptacao funcional.

A intervencao multiprofissional é considerada essencial, porque o TEA
apresenta elevada heterogeneidade clinica, exigindo a integracao de
diferentes especialistas, como:

« Analistas do comportamento;
- Terapeutas ocupacionais;

+  Fonoaudiologos;

«  Psicologos;

- Psiquiatras e neurologistas;

+  Educadores e profissionais da area da saide e educagao.
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Essa colaboragao interdisciplinar permite individualizar o tratamento,
levando em consideracao o nivel de gravidade, as comorbidades asso-
ciadas e o estagio de desenvolvimento de cada crianga.

A abordagem multiprofissional favorece intervengoes mais eficazes,
abrangentes e centradas na familia, promovendo melhores resultados

clinicos e maior qualidade de vida em longo prazo.
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Capitulo 8

Abordagem farmacologica
do transtorno do
espectro autista

Hélio van der Linden Junior

Neste capitulo abordaremos o tratamento farmacologico do trans-
torno do espectro autista (TEA). No entanto, vale ressaltar que a tera-
pia farmacologica nao é regra na abordagem dos individuos com TEA
e deve ser utilizada nas situacoes que descreveremos nesta secao.
Embora varias medicacgoes ja tenham sido estudadas e testadas para
melhora dos sintomas centrais do TEA, até o momento nenhuma de-
las se consolidou com evidéncias suficientes para modificar aspec-
tos relacionados a melhora da interagao social e da comunicacgao, a
reducao da rigidez cognitiva e comportamental, entre outros.' Alguns
estudos demonstraram reducao na ocorréncia de estereotipias mo-
toras e comportamentos repetitivos, embora nem sempre tais sinto-
mas sejam um sintoma-alvo da abordagem medicamentosa.?

Antes de abordarmos especificamente as op¢des medicamento-
sas para o tratamento do TEA, é fundamental enfatizar que a aborda-
gem terapéutica mais eficaz e reconhecida para o desenvolvimento
da pessoa com TEA é a terapia nao medicamentosa, especialmente as
intervengoes baseadas em abordagem comportamental (abordadas
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em outro capitulo). O estudo da ciéncia da Analise do Comportamento
Aplicada (ABA) é fundamental para compreender a funcdo dos diver-
sos comportamentos da crianca em desenvolvimento, seja ela tipica
ou ndo. Sendo assim, & importante entendermos que todo comporta-
mento tem uma funcao e que o comportamento, quando é reforgado,
tem atendéncia de ocorrer novamente e virar uma maneira natural de
resposta diante de determinados estimulos antecedentes.? Portanto,
quando lidamos com comportamentos disruptivos, interferentes,
principalmente aqueles que determinam grave modificacao do am-
biente, como auto e heteroagressividade, a identificacao da funcao
desses comportamentos é fundamental para a elaboragao de estra-
tégias e abordagens que podem ser suficientes para a reducao e até a
extincao completa do comportamento-problema.* A falha no proces-
so de comunicagao, seja verbal ou nao verbal, € uma das causas de
comportamentos problematicos. Outra funcao observada em casos
de comportamentos interferentes € para a obtencao ou acesso a al-
gum objeto ou desejo, bem como a busca por atencao e ainda esquiva
e fuga de demanda.* Nesses casos, de nada adianta o uso de aborda-
gem medicamentosa sem uma estratégia comportamental adequada
para modelar o ambiente, pois a medicacao “nao ensina” comporta-
mento adequado. Contudo, mais importante ainda, diante do exposto
acima, diz respeito a prevencao dos comportamentos interferentes.
Como vimos, muitos comportamentos problematicos sao aprendidos
ao longo da vida. Portanto, deve-se dar énfase a uma abordagem te-
rapéutica precoce e eficaz, que vise nao apenas ao desenvolvimento
de habilidades funcionais no paciente, mas também - e de forma fun-
damental - a prevencao de comportamentos problematicos.

No entanto, no nosso meio, o acesso ao diagnostico e a inter-
vengao precoce adequada é bastante limitado. Dessa maneira, mui-
tos pacientes recebem diagnostico de maneira tardia, quando varios
padroes de comportamentos ja estao instalados e consolidados.
Ademais, sao poucos os que conseguem ter um tratamento eficaz
com uma carga horaria compativel e adequada. Por consequéncia,
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€ comum que, por falta de orientacao familiar e de uma abordagem
eficaz, muitos pacientes acabem desenvolvendo comportamentos
interferentes, como, por exemplo, agressividade.® Por outro lado, ha
pacientes que, mesmo com intervencao adequada, também desen-
volvem comportamentos problematicos que interferem negativa-
mente com a evolugao clinica, resultando em comprometimento da
qualidade de vida do paciente e de seus familiares. Outros pacientes
apresentam ainda comportamentos interferentes relacionados a dis-
funcao ou estimulagao sensorial. Esses comportamentos sao os que
demandam mais cuidado e esfor¢o para melhora clinica, pois sao fre-
quentemente mantidos por refor¢o automatico do proprio individuo.*

Outra funcao da abordagem medicamentosa diz respeito ao

tratamento das comorbidades frequentemente encontradas em
pacientes com TEA. Estudos apontam a presenca de comorbidade
em até 70% dos pacientes.® As principais comorbidades no TEA sao
o transtorno do déficit de atencao e hiperatividade (TDAH), dis-
tarbios do sono, transtorno de ansiedade, depressao e transtorno
obsessivo-compulsivo.®

Apos analisar detalhadamente o quadro clinico e a presenca de

comportamentos interferentes e/ou comorbidades, a decisao de ini-
cio de tratamento medicamentoso deve obedecer a alguns princi-
pios, tais como:

e Escolher a medicacao com indicacao formal em bula e libera-
¢ao pelos orgaos competentes para as finalidades as quais se
propoem.

* Iniciar sempre com doses baixas e realizar aumento gradual
(titulagao lenta).

e Escolher a medicagao com melhor perfil para cada paciente
individualizado.

« Ter atencao especial aos possiveis efeitos colaterais, pois a
populacao com TEA apresenta particularidades, como maior
sensibilidade ao efeito de determinadas medicagoes.

» Adotar preferencialmente monoterapia.
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Abordagem medicamentosa da

irritabilidade e da agressividade

Quando se faz necessaria a abordagem medicamentosa para o
tratamento da irritabilidade e da agressividade, duas medica-
¢Oes apresentam aprovagao dos orgaos reguladores: a risperidona
e o aripiprazol. A risperidona tem aprovacao da Agéncia Nacional
de Vigilancia Sanitaria (Anvisa) para o tratamento da irritabilidade
em criangas com TEA acima dos 5 anos de idade. Ja o aripiprazol
tem aprovacao do Food and Drug Administration (FDA) dos Estados
Unidos (mas ndo da Anvisa) para mesma finalidade, em criangas en-
tre 6 e 17 anos de idade.

Risperidona

Arisperidona é um antipsicotico atipico aprovado para o tratamento
de irritabilidade e comportamentos disruptivos em criancas e ado-
lescentes acima de 5 anos de idade com TEA. O escopo de indicagao
de tais comportamentos compreende agressividade, comportamen-
to autolesivo, crises de raiva e mudancgas bruscas de humor. Estudos
clinicos mostram que a risperidona reduz esses sintomas melhor
que o placebo, embora nao atue nos sintomas core do autismo.”®
A risperidona tem como mecanismo de agao o antagonismo dos re-
ceptores dopaminérgicos D2, o que reduz a hiperatividade, agres-
sividade e impulsividade. O efeito antagonista sobre os receptores
serotoninérgicos 5-HT2A podem melhorar a regulacao do humor e di-
minuir a irritabilidade. Por fim, o efeito sobre receptores alfa-1 adre-
nérgicos e H1 histaminérgicos causa sedacao, o que ajuda no contro-
le da agitacao psicomotora, mas pode causar sonoléncia como efeito
adverso. A risperidona é absorvida por via oral, com pico de concen-
tragao plasmatica em uma a duas horas, nao sendo influenciada sig-
nificativamente pela presenca de alimentos. A metabolizacao é pela
via hepatica, pela enzima CYP2D6 (e em menor grau pela CYP3A4),
transformando-se no metabolito ativo 9-hidroxi-risperidona.
A eliminagao é predominantemente renal e, em menor parte, pelas
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fezes. A dosagem inicial recomendada no TEA é de 0,25 mg ao dia
para pacientes com menos de 20 kg e de 0,5 mg ao dia para aque-
les com peso maior ou igual a 20 kg. Deve ser feita titulacao lenta
até uma dose média entre 0,5 e 3 mg ao dia. Embora a risperidona
tenha demonstrado eficacia comprovada em diversos estudos bem
conduzidos,”® o perfil de efeitos colaterais deve ser criteriosamente
avaliado. Aumento do apetite, ganho de peso, alteragdoes metabo-
licas e aumento da prolactina sao alguns dos fatores que podem
complicar o uso da risperidona. Embora os sintomas extrapiramidais
como a discinesia tardia geralmente ocorram com maior frequéncia
com o uso de antipsicoticos tipicos, essa complicacao também pode
ocorrer com os atipicos, como a risperidona.’ Portanto, deve-se dar
preferéncia a doses baixas e, quando possivel, por tempo limitado, o
que nem sempre configura a realidade do nosso meio.

Aripiprazol

Trata-se de um antipsicotico atipico aprovado pelo FDA para as
mesmas indicacdes da risperidona no que se refere ao TEA, mas em
criangas entre 6 e 17 anos.®" Embora pertenga a mesma classe de an-
tipsicoticos, o aripiprazol apresenta algumas particularidades, como
um perfil farmacologico que atua como um modulador dopaminérgi-
co e serotoninérgico, caracterizado por mecanismos distintos, como
agonista parcial dos receptores D2 e D3 de dopamina, diferente do
efeito antagonista de outros antipsicoticos. Essa agao € importan-
te em situagoes de hiperatividade dopaminérgica, reduzindo a si-
nalizacao da dopamina. Ao contrario, em estados de hipoatividade
dopaminérgica, o aripiprazol aumenta a atividade dopaminérgica,
ajudando na estabilizacao do humor. O aripiprazol atua ainda como
agonista parcial do receptor 5-HT1A (efeito ansiolitico) e antagonista
do 5-HT2A da serotonina (reducdo da impulsividade e da agressi-
vidade). Um dltimo efeito sugere a modulagao do glutamato e da
noradrenalina. Essa caracteristica do efeito do aripiprazol, de agir
ora como agonista dopaminérgico, ora como antagonista, confere a
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possibilidade de melhor controle da irritabilidade e da desregulagao
emocional em pessoas com TEA, sem causar sedacao excessiva ou
prejuizo cognitivo significativo.”

O aripiprazol atinge pico de concentracao em trés a cinco horas,
é altamente ligado a proteinas plasmaticas e tem seu metabolismo
pelo figado por meio das enzimas CYP3A4 e CYP2D6, com meia-vida
de 75 a 94 horas, podendo ser usado apenas uma vez ao dia. Tem eli-
minacao parcial nas fezes e, em menor grau, renal. A dosagem indi-
cada varia entre 2 e 15 mg ao dia. Embora o fator de ganho ponderal
seja frequentemente atribuido mais favoravelmente ao uso do aripi-
prazol, em relagao a risperidona, ele também causa ganho de peso,
sonoléncia, alteracoes metabdlicas, entre outros." Um estudo que
avaliou retrospectivamente pacientes por 12 meses em uso de rispe-
ridona e aripiprazol nao demonstrou diferenca significativa em rela-
¢ao ao ganho ponderal entre ambas as medicagoes.” Portanto, sao
necessarios estudos adicionais com nimero de participantes maior
e mais tempo de acompanhamento para melhor analise do efeito de
ganho de peso entre diferentes antipsicoticos atipicos.

Embora boa parte dos pacientes respondam relativamente bem
as duas opgoes acima descritas, ha casos em que ocorre refratarie-
dade ao tratamento instituido. Nesses casos, aléem de uma boa ana-
lise funcional em busca de causas organicas ou comportamentais,
o médico frequentemente tem que lancar mao de outras opgoes te-
rapéuticas, mesmo que off label, para alivio dos sintomas. Embora
com poucos estudos na populagao pediatrica, outros antipsicoticos
considerados em casos mais dificeis de manejo sao a olanzapina,
a quetiapina, a clozapina, entre outros. Outras opgoes, como al-
guns farmacos anticrise (farmacos antiepilépticos), costumam ser
usadas de maneira auxiliar no controle de impulsos e como esta-
bilizadores do humor. A clonidina, um agonista alfa-2-adrenérgi-
co, pode auxiliar por meio dos efeitos sedativos e ansioliticos, e
na modulagao da hiperatividade e impulsividade. Em casos sele-
cionados, a clonidina pode auxiliar no manejo da agressividade e
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da irritabilidade em pessoas com TEA, bem como no TDAH e nos
distlrbios do sono.” Cuidado especial deve ser dado aos possiveis
efeitos adversos, que incluem sedagao excessiva, hipotensao arte-
rial, boca seca e tontura.

Abordagem medicamentosa dos distirbios do

sono no transtorno do espectro autista

Os distlrbios do sono sao comuns em individuos com TEA, poden-
do chegar a até 80%." As principais caracteristicas sao dificuldade
para iniciar o sono, despertares frequentes, acordar muito cedo, pa-
rassonias (terror noturno, despertar confuso e sonambulismo), além
dos possiveis distlrbios respiratorios por causa obstrutiva alta,
achado comum na infancia (hipertrofia de adenoides e amigdalas).
Evidentemente, essas alteracdoes podem piorar os sintomas de irri-
tabilidade, sonoléncia diurna e baixo rendimento escolar e interferir
nas atividades terapéuticas. O tratamento adequado dos distiirbios
do sono é fundamental para restaurar a qualidade do sono do indivi-
duo e, por consequéncia, o sono de seus familiares, que acabam so-
frendo devido ao transtorno que afeta a familia inteira. E importante
ainda afastar causas organicas, como distlrbios gastrointestinais e
respiratorios. Entretanto, as insonias comportamentais mal geren-
ciadas e reforcadas pela postura familiar costumam ser causa im-
portante para problemas de sono na populagao com TEA.”® Portanto,
uma boa analise e estratégias ambientais sao fundamentais e po-
dem resolver boa parte dos casos, sem necessidade de intervengao
medicamentosa. Quando houver necessidade de medicagao, a mela-
tonina pode auxiliar na reducao da laténcia do sono e no aumento
do tempo de sono. A melatonina também pode ser avaliada de ma-
neira temporaria em casos de insonias comportamentais, mas com
0 objetivo de auxiliar os familiares a mudarem a rotina e a higiene
do sono. A dose fisiologica da melatonina é de 0,21 mg, mas podem
ser necessarias doses entre 1 e 5 mg, a depender da idade e do peso
da crianga.®
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Consideracoes sobre o tratamento medicamentoso

de comorbidades no transtorno do espectro autista

TDAH

O tratamento medicamentoso dessa frequente comorbidade asso-
ciada ao TEA na infancia e adolescéncia pode ser bastante desafiador
na pratica clinica. De maneira geral, as indicagoes nao diferem em
relacao a populagao com TDAH sem TEA, sendo os psicoestimulantes
como metilfenidato e lisdexanfetamina a primeira linha de tratamen-
to, seguidos por medicacoes nao estimulantes, como atomoxetina,
clonidina e guanfacina (essa Gltima ndo disponivel no Brasil). No en-
tanto, algumas particularidades chamam atencao para o grupo com
TEA, entre elas a maior incidéncia de efeitos colaterais relacionados
aos psicoestimulantes, devido a menor tolerabilidade.™ Outros estu-
dos apontam taxa de resposta em torno de 50% para os psicoestimu-
lantes.” Portanto, o inicio em baixas doses com titulagao mais lenta
que o habitual é fundamental para a obtencao de melhor resposta
terapéutica e maior tolerancia aos possiveis efeitos adversos. Como
opcao terapéutica, a atomoxetina pode ser uma alternativa aos psi-
coestimulantes, especialmente na populagao com TEA. Embora com
menor tamanho de efeito, ela costuma ser mais bem tolerada.”

Transtorno de ansiedade e comportamentos repetitivos

O uso de inibidores seletivos de recaptacao da serotonina (IRSSs),
como fluoxetina, sertralina e escitalopram, na abordagem da ansie-
dade e comportamentos repetitivos, apresenta evidéncia limitada,
com estudos demonstrando resultados modestos ou inconsisten-
tes.”2° No entanto, o diagnostico correto do transtorno de ansiedade
pode ser dificil em criangas com TEA, mas nao deve ser negligencia-
do. Outro grupo de pacientes especialmente vulneraveis ao trans-
torno de ansiedade e até mesmo a depressao sao os adolescentes
no nivel 1de suporte, que podem se deparar com desafios importan-
tes nessa faixa etaria. Quando necessario, o uso de IRSSs pode ser
atil no manejo dos sintomas, em associagao com psicoterapia.
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Perguntas Comentadas

a Quais as principais medica¢ées indicadas para a
abordagem medicamentosa da irritabilidade e
agressividade no transtorno do espectro autista
(TEA), seus mecanismos de a¢édo e farmacocinética?

Risperidona: € um antipsicotico atipico aprovado pelo Food
and Drug Administration (FDA) e pela Agéncia Nacional de Vigilancia
Sanitaria (Anvisa) para o tratamento da irritabilidade, agressividade
e comportamentos disruptivos em criancas e adolescentes com TEA,
geralmente acima dos 5 anos de idade. A indicagao clinica abran-
ge crises de raiva, autoagressao, labilidade emocional e comporta-
mento opositor.’

Seu mecanismo de agao baseia-se no antagonismo dos recep-
tores dopaminérgicos D2 e serotoninérgicos 5-HT2A, o que contri-
bui para a reducao da impulsividade e agressividade, e melhora da
regulacao afetiva. O bloqueio dos receptores alfa-1 adrenérgicos e
histaminérgicos H1 causa sedacdo, o que pode auxiliar no controle
da agitacao psicomotora, embora também provoque sonoléncia e
ganho ponderal como efeitos adversos.

A risperidona é absorvida por via oral, com pico plasmatico en-
tre uma e duas horas, metabolizada no figado pela enzima CYP2D6
(e, em menor grau, CYP3A4), gerando o metabdlito ativo 9-hidroxi-
-risperidona. A eliminagao é predominantemente renal. A dose ini-
cial recomendada é de 0,25 mg/dia (para criancas < 20 kg) e 0,5 mg/
dia (para criangas > 20 kg), com titulagao gradual até 0,5-3 mg/dia,
conforme a resposta clinica e a tolerancia.’
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Diversos ensaios clinicos demonstram que a risperidona é efi-
caz na reducao de irritabilidade e agressividade, em comparagao ao
placebo, embora nao modifique os sintomas centrais do autismo.>?
Deve-se atentar para os efeitos adversos, como ganho de peso, hi-
perprolactinemia, sintomas extrapiramidais e alteracoes metaboli-
cas, que exigem monitoramento clinico periodico.*

Aripiprazol: é um antipsicotico atipico aprovado pelo FDA para
irritabilidade associada ao TEA em criangas e adolescentes entre 6
e 17 anos.® Diferencia-se da risperidona por ser um agonista parcial
dos receptores dopaminérgicos D2 e D3 e serotoninérgicos 5-HT1A,
além de antagonista do 5-HT2A, conferindo um perfil de modulagao
dopaminérgica e serotoninérgica mais equilibrado.

Esse mecanismo permite reduzir a hiperatividade dopaminérgi-
ca em contextos de agitagao e, simultaneamente, melhorar a hipoa-
tividade dopaminérgica em circuitos pré-frontais, o que estabiliza
o humor e reduz a irritabilidade sem provocar sedagao excessiva.

Afarmacocinéticadoaripiprazol é caracterizada porabsorgaooral
com pico em 3-5 horas, metabolismo hepatico (CYP2D6 e CYP3A4) e
meia-vida prolongada (75-94 horas), permitindo administracao uni-
ca diaria. A eliminacao é fecal (maior parte) e renal (menor parte).t
A dose terapéutica varia entre 2 e 15 mg/dia.

Embora apresente menor tendéncia ao ganho de peso que a
risperidona, alteragdes metabélicas e sonoléncia também podem
ocorrer. Um estudo longitudinal com 12 meses de acompanhamento
nao demonstrou diferencas significativas de ganho ponderal entre
o aripiprazol e a risperidona.’

O uso clinico deve ser orientado por titulagao lenta, acompanha-
mento metabolico e vigilancia para sintomas extrapiramidais.
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Em relacdo a abordagem medicamentosa dos
disturbios do sono no TEA, qual seria a medicacgéo
inicial nos casos refratarios as orientacdées habituais?

Quando medidas comportamentais e orientacoes de higiene do
sono nao sao suficientes, a melatonina é a primeira escolha farma-
cologica para o manejo da insonia associada ao TEA.

A melatonina @ um hormonio sintetizado pela glandula pineal,
com liberagao fisiologica durante o periodo noturno, regulando o ci-
clo sono-vigilia. Sua administracao exogena pode reduzir a laténcia
do sono, aumentar o tempo total de sono e melhorar a qualidade do
descanso noturno.

E especialmente til em ins6nias comportamentais refratarias e
em casos em que ha alteragoes da secrecao endogena, comuns em
pessoas com TEA.

A dose fisiologica varia entre 0,2 e 1 mg, podendo ser ajusta-
da entre 1 e 5 mg ao deitar, conforme a idade, o peso e a resposta
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clinica. Deve-se evitar uso prolongado sem reavaliagao periodica e
reforgar que seu uso deve acompanhar medidas de higiene do sono
e rotina estruturada.

A eficacia e a seguran¢a da melatonina sao bem estabelecidas
em estudos clinicos, e a American Academy of Neurology (AAN) e a
American Academy of Pediatrics (AAP) reconhecem seu uso como op-
¢ao de primeira linha em casos persistentes.
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Capitulo 9

Prognostico no transtorno
do espectro autista

Juliana H. Arita

O transtorno do espectro autista (TEA) & uma condicao do neurode-
senvolvimento caracterizada por déficits persistentes na comunica-
¢ao e interagao social, associados a padroes restritos e repetitivos
de comportamento, interesses ou atividades. Embora o diagnostico
seja clinico e estavel ao longo da vida, os desfechos funcionais po-
dem variar amplamente entre os individuos, configurando um es-
pectro nao apenas de sintomas, mas também de trajetorias evoluti-
vas e prognosticos possiveis.'?

O prognostico em TEA possui relevancia fundamental na pratica
clinica e no planejamento educacional, pois permite antecipar neces-
sidades de suporte, orientar familias e escolas, e definir metas tera-
péuticas realistas. Compreender os fatores prognosticos auxilia na
tomada de decisao sobre intervencgdes precoces, alocacao de recur-
sos e elaboragao de programas individualizados de acompanhamen-
to. No contexto educacional, essa perspectiva possibilita estratégias
pedagogicas mais inclusivas e personalizadas, promovendo o maxi-
mo potencial de desenvolvimento académico, social e adaptativo.?*
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Diferencas no nivel cognitivo, na aquisicao da linguagem, no per-
fil comportamental, na presenca de comorbidades psiquiatricas ou
médicas e no acesso a intervengoes qualificadas contribuem para
trajetorias distintas ao longo da vida.? Enquanto alguns individuos
alcancam boa autonomia funcional, inser¢cao no mercado de traba-
lho e relacionamentos interpessoais satisfatorios, outros permane-
cem com elevada necessidade de suporte diario. Essa diversidade
reforca a importancia de abordagens diagnosticas e terapéuticas
individualizadas e dinamicas, reconhecendo que os desfechos nao
dependem apenas das caracteristicas intrinsecas do individuo, mas
também do contexto ambiental, educacional e social em que ele
esta inserido.’

Assim, discutir o prognostico no TEA significa integrar maltiplas
dimensoes biologicas, cognitivas, emocionais e contextuais - e com-
preender que o espectro reflete nao so a variabilidade sintomatica
inicial, mas também a amplitude de percursos possiveis ao longo do
desenvolvimento.

Fatores de prognastico relacionados ao individuo

O prognostico no TEA é fortemente influenciado por caracteristicas
individuais que modulam o desenvolvimento ao longo da vida. Entre
os fatores mais relevantes, estao a aquisicao de linguagem e comu-
nicacao, a capacidade cognitiva, os comportamentos adaptativos e
a presenca de comorbidades. A compreensao dessas variaveis per-
mite melhor planejamento clinico e educacional, auxiliando na defi-
nicao de estratégias de intervencao personalizadas.®

Aquisicao de linguagem e comunicagao

Aaquisicao de linguagem funcional é considerada um dos preditores
mais robustos de melhor prognostico no TEA. Criancas que desenvol-
vem fala comunicativa até os 5 anos de idade apresentam maior pro-
babilidade de alcancar independéncia funcional, integracao escolar
e melhor adaptagao social.” Além da presenca de fala, a qualidade
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do uso pragmatico da linguagem (capacidade de iniciar, manter e en-
cerrar interagdes comunicativas) é igualmente determinante para o
funcionamento adaptativo.” O desenvolvimento da comunicagao nao
verbal, como o uso de gestos e contato visual, também contribui sig-
nificativamente para a capacidade de engajamento social.” Estudos
longitudinais sugerem que atrasos persistentes na linguagem recep-
tiva e expressiva estao associados a maiores dificuldades académi-
cas e sociais na vida adulta.®

Capacidade cognitiva

0 funcionamento intelectual é outro determinante critico do prog-
nostico. Individuos com TEA e inteligéncia dentro da média ou su-
perior tendem a apresentar maior flexibilidade adaptativa, melhor
desempenho académico e maior probabilidade de insercao no mer-
cado de trabalho. Por outro lado, déficits cognitivos graves frequen-
temente se associam a maior dependéncia e necessidade de supor-
te continuo.2 E importante ressaltar que a relacdo entre Quociente
de Inteligéncia (Ql) e adaptacao nao é linear: habilidades cognitivas
preservadas podem coexistir com déficits marcantes em comunica-
¢ao social, de forma que a avaliagao prognostica deve integrar mal-
tiplas dimensoes.’

Comportamentos adaptativos

As habilidades adaptativas, que englobam autonomia pessoal, au-
tocuidado, resolugao de problemas cotidianos e competéncia social,
sao fatores criticos para a independéncia funcional. Estudos longitu-
dinais demonstram que individuos com repertorio adaptativo consis-
tente apresentam maior insercao no mercado de trabalho, relagcoes
interpessoais mais estaveis e menor risco de isolamento social.
Intervengoes que estimulam essas competéncias desde a infancia,
como programas de treinamento em habilidades sociais e praticas
de vida diaria, tém impacto direto na melhoria do prognéstico."

137



- Guia pratico
TRANSTORNO DO ESPECTRO AUTISTA

Comorbidades

As comorbidades psiquiatricas, neurologicas e médicas sao al-
tamente prevalentes no TEA e exercem impacto significativo sobre
0 prognostico. Estudos indicam que até 70% a 80% dos individuos
com TEA apresentam pelo menos uma comorbidade, sendo as mais
comuns os transtornos de ansiedade, transtorno do déficit de aten-
¢ao e hiperatividade, epilepsia, distirbios do sono e transtornos
gastrointestinais.’>"

A presenca de comorbidades pode ampliar a complexidade clinica,
interferindo na aquisicao de habilidades adaptativas, no desempenho
académico e na integracao social. Criangas com TEA e epilepsia, por
exemplo, apresentam maior risco de déficits cognitivos e pior evo-
lugao funcional, especialmente quando as crises se iniciam precoce-
mente e sao refratarias ao tratamento.™ Da mesma forma, comorbi-
dades psiquiatricas como ansiedade e depressao estao associadas a
maior prejuizo na qualidade de vida (QV) e risco de isolamento social.”

Assim, a analise prognostica no TEA deve necessariamente incluir
a avaliacao sistematica das comorbidades, visto que elas represen-
tam nao apenas fatores de risco, mas também oportunidades de in-
tervencao direcionada que podem modificar a trajetoria de desenvol-
vimento e funcionalidade ao longo da vida. Estratégias de intervencao
multimodal, que incluem tratamento medicamentoso quando indica-
do, psicoterapia, apoio educacional e suporte familiar, tém se mostra-
do eficazes em melhorar o bem-estar geral e modular o prognostico.”

Fatores de prognostico relacionados

as caracteristicas clinicas

O TEA apresenta marcada heterogeneidade clinica, tanto na gravida-
de dos sintomas quanto na necessidade de suporte ao longo da vida.
Essa variabilidade constitui um dos principais desafios para a defi-
nicao do prognostico, ja que os desfechos dependem fortemente da
interacao entre as caracteristicas centrais do quadro e os recursos
de intervencao disponiveis.'?
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Heterogeneidade no transtorno do espectro

autista (nivel de suporte)

A classificagao atual proposta pelo Manual Diagnéstico e Estatistico
de Transtornos Mentais, 52 edi¢ao (DSM-5), organiza o espectro em
niveis de suporte (1a 3), refletindo a intensidade do auxilio necessa-
rio para lidar com os sintomas nucleares. Criang¢as e adultos em ni-
vel 1 podem atingir maior independéncia e insercao social, enquanto
aqueles em nivel 3 frequentemente necessitam de suporte continuo
e apresentam maior limitacao funcional.”® Essa heterogeneidade im-
plica que o prognostico nao deve ser generalizado, mas individuali-
zado conforme o perfil clinico. Estudos longitudinais apontam que
mudancas nos niveis de suporte podem ocorrer ao longo do tempo,
particularmente quando ha acesso precoce a intervencoes intensi-
vas e personalizadas.’

Desafios no comportamento e funcionalidade

(impacto dos sintomas centrais)

Os sintomas centrais do TEA - déficits na comunicagao social e pa-
droes restritos e repetitivos de comportamento - impactam direta-
mente a funcionalidade e a QV. Criangas com maior rigidez cognitiva,
insisténcia em rotinas e interesses restritos tendem a apresentar
maior dificuldade de adaptacao em ambientes sociais e educacio-
nais.” Do mesmo modo, dificuldades persistentes na reciprocidade
social limitam a formacao de vinculos afetivos e o desenvolvimento
de habilidades socioemocionais.

A presenca de comportamentos desafiadores, como crises de ir-
ritabilidade, agressividade ou autoagressao, é outro fator de peso
no prognostico. Esses sintomas podem comprometer a inclusao es-
colar, dificultar a participacao em atividades comunitarias e aumen-
tar a sobrecarga familiar.’® Estratégias de manejo comportamental,
aliadas a intervengdes psicossociais e, em alguns casos, farmaco-
logicas, sao fundamentais para mitigar o impacto funcional dessas
manifestacoes.”
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0 prognostico clinico no TEA & moldado pela intensidade e per-
sisténcia dos sintomas centrais e pela forma como eles se traduzem
em dificuldades praticas no cotidiano. A avaliacao continua da fun-
cionalidade, mais do que a gravidade diagnostica isolada, fornece
informagodes cruciais para o planejamento terapéutico e para a esti-
mativa de evolucgao.

Fatores de prognostico relacionados ao ambiente

0 prognostico no TEA nao pode ser compreendido de forma isolada
a partir das caracteristicas individuais ou clinicas da crianca; ele é
fortemente modulado pelos fatores ambientais que circundam o de-
senvolvimento. A literatura cientifica evidencia que o acesso preco-
ce a intervengoes estruturadas e baseadas em evidéncia, o suporte
familiar consistente e a qualidade dos ambientes educacionais e de
trabalho constituem pilares determinantes para desfechos mais fa-
voraveis ao longo da vida.>?

Intervencoes precoces e baseadas em evidéncia

Diversos estudos longitudinais indicam que a intervencao iniciada
nos primeiros anos de vida, especialmente antes dos 3 a 4 anos, esta
associada a ganhos significativos em linguagem, cognicao e habili-
dades adaptativas.?"?> Programas como o Early Start Denver Model
(ESDM) e abordagens comportamentais intensivas demonstram efi-
cacia em melhorar a comunicagao social, reduzir sintomas nucleares
e ampliar a autonomia funcional.® A plasticidade cerebral nos pri-
meiros anos torna esse periodo uma janela critica de oportunidade,
em que estimulos estruturados e consistentes podem modificar tra-
jetorias de desenvolvimento.

Suporte familiar e social

A participagao ativa da familia é outro fator central para o prognos-
tico. O treinamento parental e o engajamento em estratégias tera-
péuticas no cotidiano potencializam a generalizagao de habilidades
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e contribuem para a redugao do estresse parental. Alem disso, a
qualidade do suporte social - redes de apoio, acolhimento em ser-
vicos de salde e inclusdao comunitaria — esta associada a menores
indices de sobrecarga familiar e melhor adaptacao da crianga.?
A literatura mostra que familias que recebem orientagoes adequa-
das sobre manejo comportamental e comunicagao tém maior proba-
bilidade de favorecer o progresso da crianca e de reduzir a intensi-
dade de sintomas ansiosos e desregulacao emocional.?

Ambientes educacionais e de trabalho

A insercao em contextos educacionais inclusivos, com adaptacoes
adequadas e suporte especializado, promove ganhos académicos,
sociais e emocionais. A escola, quando preparada, pode ser um es-
paco de desenvolvimento de habilidades de comunicagao, sociali-
zacao e autonomia, além de favorecer a reducao do estigma.?? Da
mesma forma, a participacao em comunidades que valorizam a di-
versidade e oferecem acessibilidade contribui para a construgao de
redes sociais protetoras e para a melhora da QV.*

A transicao para a vida adulta também depende da insercao em
ambientes de trabalho acessiveis e ajustados as necessidades do
individuo. Programas de capacitagao profissional e politicas publi-
cas de inclusao laboral estao relacionados a maior independéncia e
melhora na autoestima e QV. A auséncia de tais oportunidades, por
outro lado, representa um fator de risco para isolamento social e
dependéncia prolongada.?®

As caracteristicas ambientais moldam significativamente o
prognostico no TEA. A combinagao de intervengao precoce basea-
da em evidéncias, suporte familiar sélido e ambientes educacionais
e sociais inclusivos forma o tripé essencial para promover maior
independéncia, participacao social e bem-estar ao longo da vida.
(Tabela 1)
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Tabela 1. Classificagao dos fatores progndsticos no transtorno do espectro autista

Fatores Prognosticos Positivos

Fatores Progndsticos Negativos

Aquisicao precoce de linguagem
funcional até os 5 anos de idade

Habilidades cognitivas dentro da
média ou acima

Repertorio consistente de
comportamentos adaptativos

(autonomia, autocuidado, habilidades

sociais)

Inicio precoce de intervencao (antes
dos 3 anos de idade), intensiva e
baseada em evidéncia

Suporte familiar responsivo,
ambiente estruturado e afetivo

Insercao em ambientes educacionais
inclusivos, com adaptagdes
adequadas

Participacao social em contextos
comunitarios e redes de apoio

Auséncia ou bom controle de
comorbidades médicas/psiquiatricas

Politicas pablicas de inclusao e
acesso a servicos especializados

Auséncia de fala funcional apos os 5
anos de idade

Deficiéncia intelectual significativa

Baixa autonomia e dificuldade em
habilidades adaptativas

Inicio tardio ou auséncia de
intervencao estruturada

Sobrecarga emocional/financeira
familiar e pouco suporte

Exclusdo escolar, auséncia de
recursos inclusivos

Isolamento social e presenca de
estigma

Epilepsia refrataria, transtornos
psiquiatricos graves e nao tratados

Falta de acesso a servicos de salde,
educacao e suporte social

Transicao para a vida adulta

A transicao da adolescéncia para a vida adulta representa um pe-
riodo critico no prognostico de individuos com TEA. Nessa fase, as
demandas sociais, académicas e ocupacionais aumentam significa-
tivamente, e a presenca de suporte adequado pode determinar o
nivel de independéncia e QV alcancado. Apesar dos avangos nas in-
tervencgoes precoces, muitos jovens com TEA continuam enfrentando
barreiras substanciais em seu percurso para a vida adulta.?

Mercado de trabalho
A insercao no mercado de trabalho € um dos maiores desafios en-
frentados por adultos com TEA. Estudos demonstram que apenas
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uma minoria consegue emprego competitivo, mesmo entre aqueles
com funcionamento intelectual dentro da média ou acima dela.”
Fatores como dificuldades de comunicagao social, sensibilidade sen-
sorial e rigidez comportamental frequentemente limitam a adapta-
¢ao ao ambiente corporativo.® Programas de treinamento vocacional
e politicas de inclusao tém mostrado impacto positivo, aumentando
taxas de empregabilidade e promovendo maior autonomia.*'

Ensino superior e capacitacao profissional

O acesso ao ensino superior vem crescendo entre jovens com TEA,
especialmente aqueles com suporte adequado durante o periodo
escolar. No entanto, persistem barreiras significativas, como difi-
culdades na regulacao emocional, gestao de demandas académicas
e interacao com colegas.® Universidades que oferecem servicos de
apoio especializado, adaptagoes curriculares e programas de men-
toria tém registrado maior retencao e sucesso académico dessa po-
pulagao.®* Além disso, a capacitagao profissional adaptada as habili-
dades individuais mostra-se essencial para aumentar as chances de
transicao bem-sucedida para a vida laboral.>

Relacionamentos pessoais e interagoes sociais
O estabelecimento e a manutencao de relacionamentos interpes-
soais, sejam eles de amizade, familiares ou romanticos, constituem
outro ponto central navida adulta de pessoas com TEA. Dificuldades
persistentes na leitura de sinais sociais, na reciprocidade afetiva e
na flexibilidade cognitiva podem comprometer essas interagoes.*
Entretanto, intervencgoes voltadas para habilidades sociais, assim
como a participacao em grupos de interesse compartilhado, podem
favorecer vinculos mais estaveis e satisfatorios. Além disso, a cons-
trucao de redes de apoio social & um fator protetor para a saide
mental e a QV.”

Atransicao paraavidaadulta no TEA € marcada por desafios mul-
tifatoriais que demandam intervencdes continuas e personalizadas.
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A integracao entre suporte educacional, capacitacao profissional e
fortalecimento das redes sociais é determinante para que esses in-
dividuos alcancem maior independéncia, satisfacao pessoal e inclu-
sao social.*

Ha possibilidade de remissao do diagnostico?

A possibilidade de remissao do diagnostico de TEA &€ um tema de
grande debate na literatura cientifica. Embora o TEA seja conside-
rado classicamente um transtorno do neurodesenvolvimento de ca-
rater persistente, ha evidéncias de que uma parcela de individuos
pode, ao longo do desenvolvimento, deixar de preencher critérios
diagnosticos formais.*” Essa condicao tem sido denominada de “op-
timal outcome” ou desfecho 6timo.

Estudos longitudinais sugerem que entre 3% e 25% dos indivi-
duos diagnosticados na infancia nao mantém os critérios de TEA na
adolescéncia ou na vida adulta.?® Os principais fatores associados a
esse desfecho incluem desenvolvimento precoce de linguagem fun-
cional, quociente intelectual dentro da média ou superior, acesso a
intervencoes intensivas e precoces, e suporte familiar consistente.®
Ainda assim, mesmo nesses casos, muitos individuos continuam a
apresentar vulnerabilidades sutis, como dificuldades em pragmatica
da linguagem, processamento social mais lento ou maior risco de
comorbidades psiquiatricas.*®

Do ponto de vista clinico, a remissao diagnostica nao deve
ser confundida com a “cura” do TEA. Trata-se de uma reorganiza-
¢ao do funcionamento adaptativo, na qual os sintomas deixam de
ser suficientemente expressivos ou prejudiciais para justificar o
diagnostico.! E importante considerar que, para alguns individuos,
especialmente aqueles com manifestagcoes iniciais mais leves, o
desenvolvimento e as intervencoes eficazes podem modificar subs-
tancialmente a trajetoria clinica.

Contudo, a literatura alerta para a heterogeneidade desses ca-
sos. Ha risco de superinterpretacao da “remissao”, especialmente
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em individuos que desenvolvem estratégias compensatorias sofisti-
cadas, capazes de mascarar déficits subjacentes.” Além disso, a ma-
nutencao da funcionalidade ao longo da vida depende da adaptagao
continua as novas demandas sociais, académicas e ocupacionais, o
que pode revelar fragilidades previamente nao evidentes.?

Embora a possibilidade de remissao diagnostica exista, trata-se
de um fendomeno minoritario e dependente de multiplos fatores, nao
devendo ser utilizada como expectativa normativa em intervencoes.

Qualidade de vida no transtorno do espectro
autista e seu impacto no prognostico
A QV é um conceito multidimensional que abrange bem-estar fisico,
psicologico, social e ambiental, e tem se consolidado como indicador
essencial para compreender o prognodstico no TEA.”? A mensuragao
da QV em TEA deve considerar instrumentos validados que incluam
a perspectiva do proprio individuo, sempre que possivel, e a de seus
cuidadores. Escalas como WHOQOL-BREF e Vineland Il tém sido utili-
zadas para mensuracao longitudinal de fun¢oes adaptativas.”
Estudos apontam que fatores individuais, como nivel de funcio-
namento cognitivo, desenvolvimento da linguagem e presenca de
comorbidades, influenciam diretamente a QV.*? Aspectos ambientais,
como suporte familiar, inclusao escolar e acesso a servigos de sal-
de, também sao determinantes cruciais. Adicionalmente, o estigma
social e a falta de acessibilidade impactam negativamente o bem-
-estar, aumentando o risco de isolamento e sofrimento psicologico.*
Estratégias de intervencao direcionadas a promocao de QV in-
cluem o fortalecimento da autonomia, o estimulo a participagao
social, o manejo adequado de comorbidades e a implementacao de
politicas inclusivas.* Tais medidas ampliam ndo apenas a satisfagao
pessoal, mas também a probabilidade de trajetorias de vida mais
positivas.
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Consideracgoes finais

0 prognostico no TEA deve ser entendido como um fenomeno multi-
fatorial e dinamico, influenciado pela interagao entre caracteristicas
individuais, fatores clinicos e contextos ambientais. A ampla hete-
rogeneidade do TEA demanda uma abordagem personalizada, con-
siderando nao apenas os sintomas nucleares, mas também o perfil
cognitivo, as habilidades adaptativas, a presenca de comorbidades e
os recursos disponiveis em cada realidade familiar e social.

A literatura evidencia que intervengoes precoces, intensivas e
baseadas em evidéncias constituem pilares fundamentais para tra-
jetorias mais positivas, favorecendo o desenvolvimento da comu-
nicacao, da autonomia e da integracao social. Da mesma forma, o
suporte familiar e comunitario continuo é determinante para a ma-
nutencao dos ganhos, prevenindo a sobrecarga dos cuidadores e
ampliando a QV do individuo.

Além disso, ambientes educacionais inclusivos e estratégias de
apoio individualizado sao essenciais para o pleno aproveitamento
académico e social, impactando diretamente a transi¢ao para a vida
adulta e a insercao em contextos de trabalho e relacionamentos.
Portanto, o prognostico no TEA nao deve ser encarado como uma
trajetoria fixa, mas como um processo passivel de modulacao ao
longo da vida, na medida em que se garantam condi¢des adequa-
das de intervencao, suporte e inclusao. Essa perspectiva amplia nao
apenas as possibilidades de independéncia funcional, mas também
de bem-estar subjetivo e participacao social efetiva.
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Perguntas Comentadas

Quais sao os principais fatores preditores de bom
prognéstico no transtorno do espectro autista
(TEA) identificados pela literatura longitudinal?

Estudos longitudinais tém identificado diversos fatores associados a
melhores desfechos funcionais e adaptativos em individuos com TEA.
Os principais preditores de bom prognostico incluem:

+  Quociente de Inteligéncia (Ql) = 70, indicador de menor comprome-
timento cognitivo;’

+  Aquisicao de linguagem funcional antes dos 5 anos de idade;?

- Intervencao precoce intensiva, especialmente quando iniciada an-
tes dos 3 anos de idade;**

+ Presenca de gestos comunicativos e brincadeiras simbdlicas es-
pontaneas na infancia.?

Esses elementos estao fortemente associados a maiores niveis de inde-
pendéncia, melhor integracao social e desempenho adaptativo positi-
vo na vida adulta.®®

Além disso, fatores contextuais como suporte familiar estavel, inter-
vencoes educacionais adequadas e continuidade de acompanhamento
multiprofissional também contribuem para trajetorias mais favoraveis
de desenvolvimento."
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Quais aspectos devem ser priorizados na transicao
para a vida adulta em individuos com TEA?

A transicao para a vida adulta representa uma fase critica e, muitas ve-

zes, negligenciada no manejo clinico do TEA. Nessa etapa, o foco deve

abranger interven¢oes em miltiplas dimensdes, com énfase em:

Saiude mental: manejo adequado de comorbidades psiquiatricas
(como ansiedade, depressao, transtorno do déficit de atengao e hi-
peratividade e risco de uso de substancias);’

Insercao vocacional: programas de capacitacao para o trabalho,
estagios supervisionados e suporte individualizado no ambiente
profissional;>*

Autonomia funcional: treinamento de habilidades de vida diaria,
autocuidado, gerenciamento de tempo e organizacao;"?
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+ Rede de apoio: fortalecimento do suporte familiar, acesso a servi-
cos de transicao e integracao comunitaria, como os programas de
educagao pos-secundaria.>”

A auséncia de suporte nessas areas aumenta o risco de isolamento so-

cial, desemprego e sintomas ansiosos ou depressivos, mesmo entre in-
dividuos sem deficiéncia intelectual.*®°

Portanto, politicas piblicas e programas clinicos devem priorizar a con-
tinuidade de cuidados ao longo do ciclo vital, promovendo qualidade de
vida e inclusao social."
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Como eu Trato?

Beatriz Borba Casella

-~

Identificacao
Arthur, 11 anos, mora com o0s pais e uma irma mais nova. -

E estudante e frequenta escola regular.

Queixa e duracao
Episodios frequentes de irritabilidade e agressividade.

.

Historia da moléstia atual

Arthur é trazido a consulta por sua mae devido a episodios recorren-
tes de irritabilidade, explosoes de raiva e comportamentos agressi-
vos. A mae relata que tais episodios se intensificaram nos Gltimos
meses, sendo precipitados principalmente por frustragoes, mudan-
¢as na rotina e conflitos com os pares. Ao ser contrariado, Arthur
tende a se desorganizar emocionalmente, com periodos de agitacao
motora intensa e choro inconsolavel.

Os episodios incluem gritos, empurroes em colegas e arremesso
de objetos. Em sala de aula, costuma jogar seus materiais quando
nao consegue realizar uma tarefa da forma como deseja, ou quando
incomodado pelo ruido intenso da conversa dos colegas. Em casa, 0s
episodios também sao recorrentes: grita com os familiares e ja che-
gou a quebrar brinquedos quando contrariado ou diante de mudan-
¢as na rotina. Recentemente quebrou um espelho apods a funcionaria
da casa reorganizar sua estante.

Além disso, Arthur apresenta, desde os 8 anos, tiques motores e
vocais, de inicio insidioso e curso flutuante. Apresenta piscamentos
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oculares repetitivos e movimentos rapidos e estereotipados da cabe-
¢a para o lado. Os tiques vocais incluem pigarros repetitivos e, ocasio-
nalmente, vocalizagoes curtas sem funcao comunicativa. A frequéncia
dos tiques aumenta em situagoes de estresse ou quando Arthur esta
sob observacao social, como durante apresentacgoes escolares.

Atualmente, Arthur nao tem melhores amigos na escola e prefere
passar o recreio em sala de aula, por se incomodar demasiadamente
com o barulho. Refere também que sofre bullying constante dos co-
legas por conta dos tiques e por ser “diferente” dos colegas.

Sua mae relata que Arthur nasceu prematuro de 33 semanas e
apresentou atraso no desenvolvimento da linguagem. Aos 2 anos,
ainda nao falava e tampouco realizava gestos comunicativos como
apontar, o que preocupava os familiares. No entanto, o pediatra
responsavel minimizou a queixa, orientando que “cada crianca tem
seu tempo” e recomendando apenas observacgao, na expectativa de
melhora espontanea. Insatisfeita com a resposta, a familia procu-
rou atendimento fonoaudiologico por conta propria. Segundo a mae,
houve progressos iniciais na linguagem, o que gerou alivio momen-
taneo e reduziu a percepcao de gravidade naquele periodo.

A mae relata que achava curioso que, quando pequeno, Arthur
se interessava muito por ventiladores, passando horas observando
0 movimento das pas. Aléem disso, demonstrava fascinio por maqui-
nas de lavar. Apresentava movimentos repetitivos, como balangar
as maos ou o corpo, principalmente em momentos de excitacao
emocional - quando estava muito alegre ou ansioso. Tinha o habito
de girar objetos e rodas de carrinhos de forma repetitiva, demons-
trando interesse maior pela funcionalidade do que pela brincadeira
simboélica em si. Nao se envolvia em brincadeiras de faz de conta ou
atividades imaginativas, mas desenvolveu um hiperfoco por carros,
sendo capaz de nomear diversas marcas com precisao e passando
horas enfileirando miniaturas.

O contato visual era pobre e inconsistente, mas a mae atribuia
inicialmente esse comportamento a timidez. Arthur ingressou na
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escola aos 3 anos e meio, onde aprendeu com rapidez o alfabeto
em portugués e inglés. As professoras relatavam que ele preferia
brincar sozinho ou, quando interagia, buscava criancas mais novas.
Em eventos sociais como festas de aniversario, apresentava reacoes
intensas diante de estimulos sensoriais: durante os “parabéns”, fre-
quentemente chorava de forma inconsolavel, sendo necessario que
a mae o retirasse do ambiente.

Ao longo dos anos, teve boa evolucao no ambiente escolar e ti-
rava boas notas. Teve alguns amigos, porém nao conseguia manter
essas amizades, que, aos poucos, se afastavam. Apresentava dificul-
dade em compreender piadas e sarcasmo. Seu comportamento nao
chamava a atencao do pai, que acredita que sempre foi muito pare-
cido com ele. No dltimo ano, havia comegado psicoterapia, porém,
diante da piora da irritabilidade e da agressividade, os pais optaram
por procurar, pela primeira vez, um neurologista infantil.

Antecedentes gestacionais e neonatais

A gestacao foi concebida por fertilizacao in vitro em mae de 41 anos.
Durante o pré-natal, a gestante desenvolveu doenca hipertensiva es-
pecifica da gestacao, evoluindo para um quadro de pré-eclampsia.
O parto ocorreu de forma prematura, com 33 semanas de gestagao.
O recém-nascido apresentou peso de nascimento de 1.700 g e Apgar 8 e
9, e ndo necessitou de manobras de reanimacgao neonatal. Permaneceu
internado em unidade de terapia intensiva neonatal exclusivamente
para ganho ponderal, com alta hospitalar apos 10 dias de vida.

Desenvolvimento neuropsicomotor

Arthur apresentou sustento cefalico com 3 meses de idade corrigida,
sentou-se com apoio com 6 meses de idade corrigida e sem apoio
com 9 meses de idade corrigida, e deu os primeiros passos com 1ano
e 2 meses de idade corrigida. No entanto, demorou a falar, emitindo
as primeiras palavras com 2 anos e meio apos o inicio da terapia com
fonoaudiologa.
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Antecedentes pessoais
Diagnostico de asma, em uso de Seretide®.

Antecedentes familiares

Arthur é o primeiro filho de casal nao consanguineo. O pai de Arthur,
atualmente com 62 anos, sempre foi mais reservado, nunca teve mui-
tos amigos e nao gosta de receber visitas. E engenheiro e teve gran-
de sucesso na profissao. Sempre foi mais metodico e apresentava
grande irritabilidade quando seu planejamento nao se concretizava.

Discussao
O paciente em questao apresenta dificuldades de interacao e comu-
nicacao social, caracterizadas por déficits na reciprocidade socioe-
mocional, no desenvolvimento e manutencao dos relacionamentos
e na linguagem nao verbal. Além disso, apresenta interesses res-
tritos, comportamentos repetitivos, alteragdes sensoriais e apego a
rotina, constituindo critérios claros para o transtorno do espectro
autista (TEA), de acordo com o Manual Estatistico e Diagnéstico de
Transtornos Mentais, 52 edicao, texto revisado (DSM-5-TR).

Arthur apresentou atraso diagnostico, que, infelizmente, ain-
da é comum na atualidade. Quanto aos antecedentes pessoais, a
prematuridade configura um fator de risco para transtornos do
neurodesenvolvimento. Além disso, a idade avangada dos pais &
também um possivel fator de risco para o TEA. O estudo de Wu et
al. evidencia que o aumento na idade paterna ou materna em 10
anos acarreta um aumento em torno de 20% no risco de TEA nos
filhos —sendo esse aumento estimado em 18% para a idade mater-
na e 21% para a idade paterna. O grupo de idade materna mais alta
foi associado ao aumento de 41% (odds ratio [OR]: 1,41, intervalo de
confianga [IC] de 95%: 1,29-1,55) no risco de TEA, e o grupo de idade
paterna mais elevada foi associado a 55% de aumento (OR: 1,55, IC
de 95%: 1,39-1,73).
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A irritabilidade no TEA & um sintoma frequente, multifatorial e
clinicamente relevante, podendo se manifestar por acessos de raiva,
comportamentos agressivos e autoagressivos ou explosoes emocio-
nais diante de frustracoes ou mudancas de rotina. Em muitos ca-
s0s, esses comportamentos resultam de dificuldades em comunicar
desejos ou desconfortos, alteracoes sensoriais, rigidez cognitiva e
baixa tolerancia a frustracao - todos presentes no perfil clinico de
Arthur.

A presenca de tiques motores e vocais multiplos, persistentes
por mais de um ano, com inicio antes dos 18 anos, preenche crité-
rios para diagnostico de sindrome de Tourette, segundo o DSM-5-TR.
Essa condicao & mais prevalente em criangas com TEA do que na
populagao geral e pode amplificar os desafios comportamentais ja
existentes.

Foi proposto um plano terapéutico com ajustes na psicoterapia,
intervengoes psicoeducacionais e comportamentais estruturadas e
inicio de terapia ocupacional com integragao sensorial.

Diante da complexidade do quadro de TEA com irritabilidade, ti-
ques e sintomas comportamentais disfuncionais, foi iniciado aripi-
prazol em dose baixa, com plano de titulacao gradual.

O aripiprazol &€ um antipsicotico atipico com acao agonista par-
cial nos receptores dopaminérgicos D2 e serotoninérgicos 5-HT1A,
aprovado pelo Food and Drug Administration (FDA) para o tratamen-
to da irritabilidade associada ao TEA em criancas e adolescentes
a partir dos 6 anos. Estudos clinicos randomizados demonstraram
eficacia significativa na reducao de comportamentos disruptivos,
como agressividade, impulsividade e acessos de raiva. Além disso,
evidéncias crescentes indicam sua utilidade no tratamento de ti-
ques, com melhora clinica observada em pacientes com Tourette,
especialmente nos casos com comorbidades psiquiatricas.

A escolha do farmaco foi pautada por sua eficacia na redugao da
irritabilidade no TEA e também por apresentar beneficio clinico no
manejo de tiques. O objetivo terapéutico é diminuir a agressividade,
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modular a reatividade emocional e reduzir a frequéncia dos tiques,
com monitoramento clinico e metabdlico rigoroso.
Assim, a escolha pelo aripiprazol neste caso se justifica pela
presenca simultanea de:
» Irritabilidade severa e explosdes de raiva no contexto do TEA;
e Tiques motores e vocais com impacto funcional;
» Perfil favoravel de tolerabilidade, com menor risco de altera-
¢oes hormonais, como aumento de prolactina, que pode ocor-
rer com a risperidona.

Conclusao

0 caso de Arthur ilustra de forma clara a complexidade do manejo
clinico em criangas com TEA, particularmente quando associado a
comorbidades comportamentais e neurologicas, como irritabilidade
severa e tiques. Trata-se de uma crianga sem prejuizo académico,
mas com importante impacto funcional em razao de dificuldades na
regulacao emocional, rigidez comportamental, alteracoes sensoriais
e agressividade.

Diante da intensidade dos sintomas comportamentais, o tra-
tamento farmacologico foi necessario e apropriado, especialmente
considerando o risco de prejuizos sociais, escolares e emocionais.
O aripiprazol foi escolhido por sua eficacia tanto nareducao dairrita-
bilidade quanto no controle de tiques motores e vocais, com um per-
fil de seguranca mais favoravel entre os antipsicoticos disponiveis.

Contudo, é fundamental ressaltar que o tratamento farmacolo-
gico, por si so, nao é suficiente. Casos como o de Arthur demandam
uma abordagem terapéutica integrada, com psicoterapia adaptada
ao perfil de desenvolvimento da crian¢a e o envolvimento de uma
equipe multidisciplinar, incluindo fonoaudiologos, terapeutas ocu-
pacionais, psicologos e profissionais da educacao.

A coordenacao entre os diferentes atores envolvidos - familia,
escola, equipe de salde e o proprio paciente — & essencial para
promover avanc¢os no desenvolvimento emocional, na autonomia
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funcional e na qualidade de vida da crianga. Esse caso reforca a im-
portancia do diagnostico precoce, da validacao das queixas fami-
liares desde o inicio e da formulacao de planos terapéuticos que se
adequem ao perfil do paciente e considerem suas comorbidades.
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Como eu Trato?

Adélia Henriques-Souza

Identificacao
Bento, 5 anos e 9 meses, filho (nico, mora com os pais. E .
estudante e frequenta escola regular com auxilio de mediador.

Queixa e duragao

Atraso de fala desde o primeiro ano de vida; irritabilidade e desregu-
lagao emocional importantes, com gritos, agressoes e desorganiza-
¢ao motora; dificuldades de participacao em reabilitacao; impactos

familiares e escolares ja estabelecidos.

Historia da moléstia atual

Intencao comunicativa presente, porém sem habilidade linguisti-
ca funcional; fala pouco compreensivel, ecolalia.

Inquietude motora marcada; movimentos desarmonicos.

Brincar com pouca funcionalidade; hiperfoco por carros.
Estereotipias motoras (abanar as maos, pular); aproxima objetos
dos olhos; marcha em pontas dos pés.

Desregulagdo emocional diante de estimulos minimos (gritos,
agressoes, desorganizagao motora, extrema irritabilidade).

Uso de chupetas e fraldas; sobrepeso.

Exclusao social/familiar e escolar previamente relatada.
Intervencao iniciada: aripiprazol off label, com titulacao de 1 mg/
dia (preferencialmente a noite), incrementos a cada trés dias, alvo
5 mg/dia, com melhora significativa do comportamento e melhor
aproveitamento das reabilitacoes.
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Antecedentes gestacionais e neonatais

* Pré-natal: descolamento prematuro da placenta aos quatro
meses, com necessidade de repouso materno, sem maiores
intercorréncias.

» Parto vaginal induzido; idade gestacional: 41 semanas e 5 dias.

» Peso de nascimento 3.730 g; comprimento 52 cm; perimetro cefa-
lico 35 cm; Apgar 9/10.

e |Ictericia neonatal; alta em 48 horas.

Desenvolvimento neuropsicomotor

» Atraso precoce de fala; atualmente nao verbal funcional.

+ Estereotipias e marcha em pontas; dificuldades motoras (inquie-
tude desarmonica).

» Exposicdo macica a telas (associada a atraso de linguagem em
contexto ecoldgico).

Antecedentes pessoais

e Uso de chupetas e fraldas.
e Sobrepeso.

» Exposicao excessiva a telas.

Antecedentes familiares
» Pais saudaveis, 31 anos; sem consanguinidade. Sem outras infor-
macoes clinicas relevantes.

Exame neurologico

O seu exame neurologico evidencia um menino com inten¢ao comu-
nicativa, mas sem habilidade linguistica, ecolalia e fala pouco com-
preensivel. Inquietude motora exuberante e desarmonico em seus
movimentos. Tem hiperfoco por carros. O brincar tem pouca funcio-
nalidade. Deambula sobre as pontas dos pés. Estereotipias moto-
ras de abanar as maos e pular. Aproxima os objetos dos olhos. Usa
chupetas e fraldas. Chama atencao a sua desregulagao emocional
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diante de minimos estimulos, com gritos, agressoes e desorganiza-
¢ao motora, aléem de extrema irritabilidade. Sobrepeso.

Diagnostico
TRANSTORNO DO ESPECTRO AUTISTA, nivel 3 de suporte (ndo verbal
e deficiéncia intelectual associada).

Intervencao
Ja em intervengao multiprofissional com fonoaudiologia, terapia
ocupacional e psicologia.

Discussao

De forma geral, o tratamento para irritabilidade no transtorno do es-
pectro autista (TEA) € multimodal, incluindo terapia comportamen-
tal, treinamento parental, psicoeducagao e intervengoes farmacolo-
gicas. Quando os métodos comportamentais e de treinamento nao
funcionam e os comportamentos disruptivos sao graves e ocorrem
em lugares distintos, o uso de psicofarmacos é requerido.

Como ja havia exclusao social familiar e escolar, aléem de impac-
to negativo social e sobrepeso, foi optado por se iniciar aripiprazol
off label. Além disso, havia grande prejuizo na reabilitagao, pois ele
sempre se desregulava por muitos minutos e as terapeutas nao con-
seguiam fazer o plano terapéutico.

Habitualmente, iniciamos com 1 mL (1 mg) ao dia, preferencial-
mente a noite, com pequenos acréscimos a cada trés dias até a
dosagem almejada. No caso dessa crian¢a, chegamos a 5 mg, com
melhora significativa. Houve uma mudanca comportamental acen-
tuada, proporcionando melhor aproveitamento das reabilitacoes e
qualidade de vida para a familia e o paciente.

Airritabilidade persistente em criancas e adolescentes tem sido
identificada como um marcador para transtornos psiquiatricos, uma
vez que é listada como sintoma no Manual Diagnéstico e Estatistico
de Transtornos Mentais, quinta edi¢ao (DSM-5), em varios transtornos
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mentais, tais como transtorno disruptivo da desregulagao do humor,
transtorno de oposicao desafiante, transtorno de estresse pos-trau-
matico, transtorno ansioso generalizado, transtornos de humor,
transtorno do déficit de atencao e hiperatividade e TEA'

Individuos com TEA podem apresentar desregulagao emocional
e/ouirritabilidade, definidos, respectivamente, como a incapacidade
de regular as emocodes de forma efetiva e adequada e como um es-
tado de controle reduzido do temperamento ou de uma resposta ex-
cessiva a estimulos. Mesmo que os medicamentos psicofarmacologi-
cos sejam atualmente aprovados pela Food and Drug Administration
(FDA) parairritabilidade em vez de desregulagao emocional no TEA, a
desregulacao emocional e a irritabilidade sao frequentemente con-
sideradas construtos sobrepostos, e nao ha consenso sobre seu es-
copo ou diferencas claras entre eles.?

Transtornos comportamentais graves associados ao TEA incluem
irritabilidade, que pode se manifestar como autoagressao e hete-
roagressao, aléem de acessos de raiva. Esses sintomas prejudicam
ainda mais a interagao social e a comunicacao, representando um
impacto negativo para os individuos e suas familias.?

Os medicamentos antipsicoticos sao comumente utilizados em
criancas e adolescentes com TEA. Apenas dois antipsicoticos - ris-
peridona e aripiprazol — foram aprovados pelo FDA, em 2006 e 2009,
respectivamente, para criancas e adolescentes com irritabilidade
associada ao TEA, incluindo sintomas de auto e heteroagressao, au-
tomutilacao, agressividade, birra e mudancas rapidas de humor.3*
0 uso de agentes antipsicoticos reduz os problemas comportamen-
tais e aumenta a adaptacgao ao ambiente.?
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Como eu Trato?

Adélia Henriques-Souza

()

Identificacao

Menino, atualmente com 3 anos e 9 meses de idade, filho
Unico de pais nao consanguineos, ambos com 31 anos de
idade.

Pré-natal com descolamento prematuro da placenta aos 4 meses;
fez repouso. Nasceu de parto vaginal induzido; idade gestacional =
41 semanas e 5 dias, peso de nascimento =3.730 g, comprimento = 52
cm, perimetro cefalico = 35 cm, Apgar 9/10. Teve ictericia. Alta apos
48 horas. Teve atraso precoce de fala. Exposicao macica a telas.

O seu exame neurologico evidencia um menino com intencao
comunicativa, mas sem habilidade linguistica, ecolalia e fala pou-
co compreensivel. Inquietude motora exuberante, desarmonico em
seus movimentos. Tem hiperfoco por carros. O brincar tem pouca
funcionalidade. Deambula sobre as pontas dos pés. Estereotipias
motoras de abanar as maos e pular. Aproxima os objetos dos olhos.
Usa chupetas e fraldas. Chama a atencao a sua desregulacao emo-
cional diante de minimos estimulos, com gritos, agressoes e desor-
ganizagao motora, além de extrema irritabilidade. Sobrepeso.

Portanto, € um menino com TRANSTORNO DO ESPECTRO AUTISTA
(TEA), ndo verbal e com deficiéncia intelectual.

Como ja havia exclusao social familiar e escolar, aléem de im-
pacto negativo social e sobrepeso, foi optado por iniciar aripipra-
zol off label. Além disso, havia grande prejuizo na reabilitacao, pois
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ele sempre se desregulava por muitos minutos, e as terapeutas nao
conseguiam fazer o plano terapéutico.

Habitualmente, iniciamos com 1 mL (1 mg) ao dia, preferencial-
mente a noite, com pequenos acréscimos a cada trés dias até a
dosagem almejada. No caso dessa crian¢a, chegamos a 5 mg, com
melhora significativa. Houve uma mudanca comportamental acen-
tuada, proporcionando melhor aproveitamento das reabilitacoes e
qualidade de vida para a familia e o paciente.

De forma geral, o tratamento para irritabilidade no TEA é mul-
timodal, incluindo terapia comportamental, treinamento parental,
psicoeducagao e intervengoes farmacologicas. Quando os métodos
comportamentais e de treinamento nao funcionam e os comporta-
mentos disruptivos sao graves e ocorrem em lugares distintos, o uso
de psicofarmacos é requerido.

Airritabilidade persistente em criancas e adolescentes tem sido
identificada como um marcador para transtornos psiquiatricos, uma
vez que é listada como sintoma no Manual Diagnostico e Estatistico
de Transtornos Mentais, quinta edicdao (DSM-5), em varios transtor-
nos mentais, tais como transtorno disruptivo da desregulacao do
humor, transtorno de oposicao desafiante, transtorno de estresse
pos-traumatico, transtorno ansioso generalizado, transtornos de
humor, transtorno do déficit de atencao e hiperatividade e TEA!

Individuos com TEA podem apresentar desregulagao emocional
e/ou irritabilidade, definidos, respectivamente, como a incapacida-
de de regular as emocoes de forma eficaz e adequada e como um
estado de controle reduzido do temperamento ou de resposta ex-
cessiva a estimulos. Mesmo que os medicamentos psicofarmacologi-
cos sejam atualmente aprovados pela Food and Drug Administration
(FDA) parairritabilidade em vez de desregulagdao emocional no TEA, a
desregulacao emocional e a irritabilidade sao frequentemente con-
sideradas construtos sobrepostos, e nao ha consenso sobre seu es-
copo ou diferencas claras entre eles.?
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Transtornos comportamentais graves associados ao TEA incluem
irritabilidade, que pode se manifestar como autoagressao e hete-
roagressao, aléem de acessos de raiva. Esses sintomas prejudicam
ainda mais a interagao social e a comunicacao, representando um
impacto negativo para os individuos e suas familias.?

Os medicamentos antipsicoticos sao comumente utilizados em
criangas e adolescentes com TEA. Apenas dois antipsicoticos - ris-
peridona e aripiprazol — foram aprovados pelo FDA, em 2006 e 2009,
respectivamente, para criancas e adolescentes com irritabilidade
associada ao TEA, incluindo sintomas de auto e heteroagressao, au-
tomutilacao, agressividade, birra e mudancas rapidas de humor3*
0 uso de agentes antipsicoticos reduz problemas comportamentais
e aumenta a adaptagao ao ambiente.?
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Fluxograma de investigacao do diagndstico no transtorno do

espectro autista

M-CHAT-R/F
(16 a 30 meses,
obrigatdrio 18 e 24 meses)
pontuacao 0 a 2 pontos

Seguimento do
desenvolvimento na
puericultura

Sinais precoces: 0-6 meses: diferengas motoras,
anormalidades na atencao visual e preocupacoes dos pais
com o desenvolvimento; 6-12 meses: redugao do apontar,

balbucios, pouca resposta ao nome, prejuizo em
compartilhar interesses, contato visual prejudicado;

12 a 36 meses: dificuldades de comunicacao social, atraso
nos marcos de linguagem, uso repetitivo de objetos,
sensibilidades sensoriais, aumento das atipicidades

motoras ou outras estereotipias
efou

Suspeita clinica do pediatra
efou

M-CHAT-R/F (16 a 30 meses, obrigatério 18 e 24 meses)

pontuacao 8 ou mais

]

Avaliagao diagnéstica:
- Anamnese completa

- Exame fisico

- Observagéo clinica
- Exames complementares para
exclusdo de outras causas
(ex.: avaliacdo autitiva, visual,
eletroencefalograma se regressao ou
suspeita de crise epiléptica,

Encaminhamento
para intervencao
precoce

ressonancia magnética de cranio se
déficit focal ou epilepsia)

Preenche os critérios
DSM-5-TR?

Investigar outras causas
de alteragédo do
neurodesenvolvimento

-Duvida Di;

}

Triagem positiva

M-CHAT-R/F
(16 a 30 meses,

obrigatério 18 e 24 meses)
pontuacao 3 a 7 pontos

Entrevista de
seguimento com roteiro
preestabelecido

Triagem
negativa

Seguimento do
desenvolvimento
na puericultura

c "

da s
individualizada, possibilidades:
- Avaliagéo Interdisciplinar:
fonoaudiologia, psicologia,

fisioterapia, terapia ocupacional
- ADOS
- ADI-R

« Investigacao
etiologica e possiveis
comorbidades

« Plano terapéutico

- Avaliagdo neuropsicoldgica
- Escalas e questionarios
(CARS-2, SRS, Vineland, CBCL,
entre outras)

[
v

Anélise da avaliagdo diagndstica
e avaliagdes complementares.
Preenche os critérios do
DSM-5-TR?

a l -Duvida Di;
L] —

Investigar outras causas de
alteracao do
neurodesenvolvimento

¥

Diagnéstico de TEA

« Acompanhamento
longitudinal e reavaliagdo
dos critérios diagnésticos a

I
v

« Investigacéo etioldgica e

cada

« Investigacao diagnéstica e
possiveis comorbidades

« Plano terapéutico

comor

p
« Plano terapéutico

individualizado
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Fluxogramas

Fluxograma de tratamento do transtorno do espectro autista

Sinais de Alerta Mensuragao
- Mudanga do funcionamento da - Analise funcional do comportamento
linha de base - ABC

Interferéncia nas terapias - MOAS
- Risco a integridade fisica do - cal
paciente ou das pessoas ao redor

[Secundéno aos sintomas centrais do TEA] Secundario a comorbidades
! ' ()
Caracterizar topografia, intensidade e frequéncia

- Critérios da CID-10/11
- Critérios do DSM-5-TR

- CARS Encaminhamento para especialista de - Tratar de acordo com as orientagdes respaldadas em evidéncias
- SRS acordo com a sintomatologia para a comorbidade em questio.
- ADOS em casos especificos Em pacientes ndo verbais ou com - Com estimulantes, comece devagar, pelo risco de agitagio

psicomotora.

- O tamanho de resposta aos ISRS & pequeno e a ativagao de
comportamento ¢ frequente.

- Aestabilizagao do pado de ritmos biolégicos é fundamental

dificuldade de percepgao do corpo,
considerar uma investigagao das

alteragdes mais comuns gastricas,
imunologicas e neurolégicas.

v

- Avaliagao pela equipe multiprofissional, incluindo
- avaliagao de déficits sensoriais — visdo e audido.

- Elaboragao de plano de Intervengao individualizado para melhorar o quadro clinico. A melatonima em baixas doses,
_ Estabelecimento de metas e métiicas de como cronorregulador, quando medidas comportamentais néo
acompanhamento surtem efeito, é uma 0pgao para ajuste do sono.
- Orientago de cuidadores e psicoeducagao do
assistido, quando aplicavel £2 v
Aripiprazol Risperidona
- Idade (FDA): 6 znos - Idade (FDA): 5 anos
- Dose terapéutica (TEA): 2-15 mg/dia - Dose terapéutica (TEA): 0,5-3 mg/dia
- Inicio tipico: 2 mg/dia - Inicio tipico: 0,25-0,5 mg/dia
Sim - Tomadas diarias: 1x/dia titular gradualmente
- Inicio da resposta: 1-2/semanas - Tomadas diarias: 1-2x dia
(pleno em 4-6 semanas) - Inicio da resposta: 1-2 semanas
- - Agéo farmacoldgica: Agonista parcial (pleno em 4-6 semanes)
Presenca de iritabilidade, D2/5-HT1A; antagonista 5-HT2A - Acéo farmacolégica: Antagonista D2
impulsividade de dificil Monitorar: SHT2A
controle e/ou agressividade - Metabolico: peso/IMC, PA, Monitorar:
glicemia/HbATc, lipidios - Metabdlico: peso/IMC, PA, glicemia/HbA1c,
Neurologico: Sintomas lipidios
Extrapiramidais/acatista (AIMS) - Neuroldgico: Sintomas
- Endécrino: prolactina se sintomética extrapiramidais/acatisa (AMS)
(pouco intenso) - Endécrino: prolactina
- Comportamento: sinais de impulsividade - Sedagao/hipotensao ortotatica
Interages: CYP2D6/3A4 - Interagdes: CYP2D6

Medicamentos off label

TEA: transtorno do espectro autista; CID: Classificacdo Internacional de Doen¢as; DSM-5-TR: Manual
Diagnostico e Estatistico de Transtornos Mentais, 52 edigao, texto revisado; FDA: Food and Drug
Administration; IMC: indice de massa corporal; PA: pressao arterial; HbA1c: hemoglobina glicada;
AIMS: Abnormal Involuntary Movement Scale; ABC: Aberrant Behavior Checklist; MOAS: Modified
Overt Aggression Scale; CGI: Clinical Global Impression; CARS: Childhood Autism Rating Scale; ISRS:
inibidores seletivos da recaptacdo de serotonina; SRS: Social Responsiveness Scale; ADOS: Autism
Diagnostic Observation Schedule.
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A Sociedade Brasileira de Neurologia Infantil (SBNi) tem como
missao promover a educagao continuada, abordando temas de
grande relevancia para a pratica da neurologia infantil.

Nos dltimos anos, observamos um avango notavel no conhecimento
sobre o neurodesenvolvimento infantil e os transtornos que o
afetam, em especial o transtorno do espectro autista (TEA).

0 namero de publicagoes cientificas de impacto nessa area cresceu
de forma expressiva, ampliando o corpo de evidéncias disponiveis.
Entretanto, paralelamente, também se multiplicaram informagoes
anedoticas e pouco embasadas, que muitas vezes geram dividas e
confundem profissionais e familiares.

Este livro foi idealizado pelos coordenadores Dra. Rosa Magaly C. B.
de Morais e Dr. Erasmo Casella, especialistas de renome nacional, e
contou com o apoio e a realizacdao da Sociedade Brasileira de
Neurologia Infantil, que reconhece a importancia desta obra em
suprir uma demanda emergente entre os profissionais de sadde.

Seu conteldo redne informagoes baseadas em evidéncias cientificas,
aliadas a boas praticas clinicas, apresentadas de forma didatica por
experientes especialistas.

A SBNi expressa seu sincero agradecimento aos editores e autores,
cujo empenho e dedicacao tornaram este projeto uma realidade,
conduzido com exceléncia e profissionalismo.

Agradecemos também a Biosintética e ao Aché, pelo apoio e pela
confianca depositados na SBNi e neste projeto, que certamente
contribuira para o aprimoramento da assisténcia aos pacientes com
TEA em nosso pais.

Diretoria da SBNi (Biénio 2024-2025)
Presidente: Juliana Gurgel Giannetti
Vice-Presidente: Ricardo Silva Pinho
Tesoureira: Simone Consuelo Amorim
Secretaria: Kette Valente
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Biosintética ache
mais vida para vocé

realizacao
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