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1. INTRODUCAO/HISTORICO

O transtorno do espectro do autista (TEA) ou simplesmente autismo é uma sindrome
caracterizada por alteragdao do desenvolvimento com alta incidéncia em todo o mundo.

O TEA é considerado um transtorno do neurodesenvolvimento definido no DSM-5,
classificacdo diagndstica mais recente dos transtornos mentais, por déficits de
comunica¢ao social associado a comportamentos ou interesses repetitivos,
estereotipados com inicio precoce. De acordo com o DSM-5, como sintomas deverao
estar presentes no inicio do periodo de desenvolvimento e se tornarem evidentes na
primeira infancia.

Em 1943, Leo Kanner, empregou o termo autismo para definir uma sindrome
especifica observada em 11 criancas (o termo "autismo", autos, que significa "a si
mesmo", e ismo, que significa “acdo ou estado”). A terminologia foi utilizada pela
primeira vez pelo alemao Eugen Bleuler em 1911, para descrever a retirada social em
pacientes adultos com esquizofrenia. A sindrome de Kanner caracterizava-se por
inicio precoce — a partir do primeiro ano de vida - de retraimento social, mesmice,
comprometimento de linguagem, comportamentos motores estereotipados e
deficiéncia intelectual. Kanner ndo descreveu o autismo em individuos com
deficiéncia intelectual grave ou disturbios cerebrais conhecidos. Alguns anos depois,
o austriaco Hans Asperger descreveu pacientes com “tendéncias autistas” que
diferiam das criancas descritas por Kanner, devido a expressao de talentos isolados
excepcionais e habilidades linguisticas relativamente preservadas (Sindrome de
Asperger). Esta heterogeneidade de apresentac¢des, intensidades e combinac¢des de
sintomas se traduz na nomenclatura “espectro autista”.

As alteracOes devem ser identificadas e abordadas nos primeiros anos de vida. Estudos
indicam que a intervengao precoce, em todas as suas modalidades, melhora muito o
progndstico dessas criangas, razao pela qual o pediatra deve estar muito atento aos
desvios e atrasos no desenvolvimento neuropsicomotor, principalmente na linguagem
e habilidades sociais, e sempre encaminhar ao especialista quando estes se mantém
alterados em mais de uma avaliagao.

2. DADOS EPIDEMIOLOGICOS

A determinacdo exata da prevaléncia de TEA apresenta grandes desafios devido a
heterogeneidade na apresentacdo dos sintomas, auséncia de marcadores bioldgicos e a
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propria evolugdo dos sintomas ao longo do tempo. Os sinais e sintomas geralmente sdo
aparentes no periodo inicial de desenvolvimento, no entanto, os déficits sociais e os
padrdes comportamentais podem nao ser reconhecidos como sintomas de TEA até que
a criancga seja incapaz de atender as demandas sociais, educacionais ou ocupacionais. As
caracteristicas do TEA podem se sobrepor ou ser dificeis de distinguir de outros
transtornos psiquiatricos, como descrito extensivamente no DSM-5.

No Brasil, um dos poucos estudos de prevaléncia aponta uma taxa de 27,2 a cada 10.000
criangas.

Em 2014, a prevaléncia global de TEA segundo o CDC (Center for Diseases Control and
Prevention) entre as 11 comunidades dos Estados Unidos estudadas foi de 16,8 por
1.000 (uma em 59) criangas com 8 anos de idade. As estimativas gerais de prevaléncia
de TEA variaram entre os locais, de 13,1 a 29,3 por 1.000 criancas com 8 anos de idade.
As taxas de prevaléncia de autismo também variaram por sexo e raca. Os meninos foram
guatro vezes mais propensos do que as meninas a serem diagnosticados com TEA.

Fato bastante relevante é o aumento dos casos de TEA, evidenciado nos estudos
populacionais feitos de forma sistematizada e continua. A prevaléncia de TEA entre
criancas de 8 anos em vdrias comunidades dos EUA aumentou de aproximadamente um
caso em 150 criangas nos anos 2000-2002 para um para 68 na década seguinte (2010—
2012), mais que duplicando a frequéncia. O aumento observado na prevaléncia de TEA
ressalta a necessidade de vigilancia continua usando métodos consistentes para
monitorar este fendmeno para o qual ainda ndo temos uma explicacdo definitiva.

O grande numero de individuos diagnosticados com TEA remete-nos a um problema de
salde publica, para o qual é necessaria a implementacdo de estratégias para o
diagndstico precoce, determinacao de possiveis fatores de risco e atendimento efetivo
as crescentes necessidades comportamentais, educacionais e ocupacionais dessa
populacao.

3. ETIOLOGIA E CAUSAS

A etiologia do autismo é desconhecida, embora a taxa de concordancia estimada entre
60% e 92% em gémeos monozigdticos, comparada a taxa de 0% a 10% em gémeos
dizigdticos, evidencie a importancia de fatores genéticos. A concordancia incompleta
em gémeos monozigdticos sugere a interferéncia de fatores ambientais.
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Acredita-se que o autismo esteja associado a uma heranga poligénica e potencialmente
epistatica, e que fatores ambientais possam atuar em sinergia com os determinantes
genéticos, aumentando a possibilidade de doenga manifesta. Este processo de mudanca
estdvel da cromatina que altera a expressao de alguns genes por fatores ambientais,
podendo ser transmitida para outra geracdo, é chamado de epigenética. O autismo é,
portanto, um disturbio multifatorial envolvendo fatores genéticos e fatores ambientais.

O progresso da genética molecular e clinica, com o desenvolvimento de novas
técnicas, melhorou o conhecimento sobre sindromes genéticas associadas ao
transtorno do espectro autista. As alteragdes genéticas identificadas no TEA podem
ser classificadas como anormalidades cromossdémicas citogeneticamente visiveis,
representadas por variagcdes no numero de cépias de um segmento de DNA, incluindo
delecdes, duplicacGes e disturbios de gene unico).

4. DIAGNOSTICO

Os critérios diagndsticos, do DSM — V sdo os mais usados. (Quadro 1).

Quadro 1. Critérios DSM -V

DSM-V: Critérios diagndsticos dos Transtornos do Espectro Autista 299,00 (F84.0)

Deficiéncias persistentes na comunicacdo e interagao social:
Limitacdo na reciprocidade social e emocional;

Limitacdo nos comportamentos de comunicagao nao verbal utilizados para
A interagao social;

Limitagdo em iniciar, manter e entender relacionamentos, variando de
dificuldades com adaptacdo de comportamento para se ajustar as diversas
situacdes sociais.

Padroes restritos e repetitivos de comportamento, interesses ou atividades,
manifestadas pelo menos por dois dos seguintes aspectos observados ou pela
histdria clinica:

B | Movimentos repetitivos e estereotipados no uso de objetos ou fala;

Insisténcia nas mesmas coisas, aderéncia inflexivel as rotinas ou padrdes
ritualisticos de comportamentos verbais e nao verbais;

Interesses restritos que sao anormais na intensidade e foco;
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Hiper ou hiporreativo a estimulos sensoriais do ambiente.

Os sintomas devem estar presentes nas primeiras etapas do desenvolvimento.
Eles podem ndo estar totalmente manifestos até que a demanda social exceda

C : : :
suas capacidades ou podem ficar mascarados por algumas estratégias de
aprendizado ao longo da vida.

D Os sintomas causam prejuizo clinicamente significativo nas dareas social,
ocupacional ou outras areas importantes de funcionamento atual do paciente.

E Esses disturbios ndo sdao melhor explicados por deficiéncia cognitiva ou atraso

global do desenvolvimento.

Este modelo difere do anterior por abandonar a triade classica que abarcava o atraso da
linguagem e incluir os sintomas em dois dominios, sendo o primeiro relativo ao déficit
de comunicacdo social e o segundo a comportamentos e interesses restritos e
repetitivos.

7

O diagndstico do autismo é clinico, feito por meio de observacdo direta do
comportamento e de entrevista com os pais e cuidadores. Os sintomas dos itens A e B,
listados no Quadro 1, deverdo estar presentes nos primeiros anos de idade, sendo
possivel, com experiéncia e avaliagdo multidisciplinar, fazer o diagndstico por volta dos
18 meses de idade. A medida que o tempo passa, os itens C e D manifestam-se.

A avaliagao clinica deve incluir a histdria desde o pré-natal até a idade atual do paciente.

Do periodo pré-natal, deve-se investigar movimentacao fetal, resultados de exames
ultrassonograficos, tratamentos, em particular a exposi¢do a algumas drogas, tais como
a talidomida e o valproato, ocorréncia de diabetes gestacional ou hemorragias.

Do periodo perinatal, tém interesse: o posicionamento no Utero, o tipo de parto, a nota
de Apgar, os dados de nascimento como peso, comprimento corporal e perimetro
cefdlico. A idade gestacional tem grande importancia, pois o risco de autismo é
inversamente proporcional ao grau da prematuridade. Condi¢des relacionadas a hipdxia
no nascimento, tais como aspiracao de mecbnio, anemia neonatal, incompatibilidade
ABO ou Rh, hiperbilirrubinemia, lesdo ou trauma ao nascimento, também devem ser
investigadas. Observar, ainda, o padrdao alimentar e suas dificuldades e verificar
resultados dos testes de rastreamento, principalmente hipotireoidismo e fenilcetonuria.
No exame fisico, deve ser observada presenca de dismorfismos aparentes, de
malformacdes e de hipotonia neonatal.
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Do periodo pods-natal, observar desenvolvimento neuropsicomotor, padrao de
alimentacdo e altera¢Oes gastrointestinais, padrdao de sono, convulsées, disfun¢do
sensorial, atraso de linguagem, sinais comportamentais precoces do autismo, tais como
dificuldade de iniciar o sono, irritabilidade, contato pobre por meio do olhar, choro
excessivo e paradoxal, preferindo ficar quieto no leito do que ser carregado no colo,
movimentacao repetitiva e outros comportamentos atipicos.

Investigar alteracdes no desenvolvimento e aprendizagem, toda suspeita de regressao
motora ou perda de habilidades ja adquiridas deve orientar o clinico para a busca de
doengas metabdlicas.

A variabilidade de apresentacdao e grau de prejuizo é muito grande e depende
diretamente do ambiente, nivel de linguagem da crianga e coeficiente de inteligéncia.
Em torno de 60% a 70% tém algum grau de deficiéncia intelectual.

O DSM-V também permite o diagndstico concomitante de Transtorno do déficit de
Atencgdo (TDA) com o TEA.

Nos casos suspeitos, o exame neuropedidtrico deve ser realizado sistematicamente em
busca de sinais e sintomas neuroldgicos associados ao TEA, tais como hipotonia, ataxia,
movimentos anormais ou convulsdes, que podem estar presentes em torno de 20% dos
pacientes. Em caso de crises convulsivas ou suspeita, o eletroencefalograma (EEG) pode
ser um exame Util na detec¢do de atividade cerebral epiléptica. E muito importante
descartar a possibilidade de déficit sensorial, auditivo ou visual. A realizacdo de exame
oftalmoldgico e audiometria é sempre recomendada.
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Algoritmo de conduta diagndstica (6)

FENOTIPO DO COMPORTAMENTO AUTISTA

(Avaliagdo Neuropsiquiatrica e Psicoldgica)

CONFIRMACAO DO DIAGNOSTICO DE AUTISMO
(Baseado em diferentes fontes oservacionais)

+

AVALIACAO DA GRAVIDADE DO AUTISMO NA GRAVIDADE E
NA DEFICIENCIA INTELECTUAL

(Quando possivel)

Fazer avaliagdo neuropediatrica e de genética clinica

AUTISMO NAO SINDROMICO AUTISMO SINDROMICO
(Autismo isolado, mas com possibilidade de (Achados dismérficos, malformagdes, epilepsia ou retardo
epilepsia ou deficiéncia intelectual leve ou mental severo)
moderada) - Supeita de alteragdo cromossOmica ou mutagdo pontual

- Histéria familiar positiva: pedir cgh-array. especifica: cgh-array ou sequenciagdo de gene especifico.
-Consanguineidade ou intolerancia alimentar - Suspeita de distirbio metabodlico: testes metabdlicos
especifica: testes metabolicos especificos. especificos.
-Na presenca de retardo mental: cgh-array e - Suspeita de doenga mitocondrial: realizar exames
pesquisa de x-fragil. especificos.
- Sexo masculino sem retardomental: - Sem diagnéstico:
pesquisar x-fragil. 1. Realizar cgh-array e pesquisa de x-fragil.
- Sem diagndstico: repetir exame genético 2. Caso ainda sem diagndstico: sequenciagdo gendmica de
clinico (possibilidade de aparecimento de Ultima geragdo ou sequenciacdo completa do exoma, se
dismorfismos tardiamente). disponivel.
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5. ORIENTACOES TERAPEUTICAS

Muitas intervengdes psicossociais diferentes foram desenvolvidas no intuito de
minimizar tanto os sintomas centrais quanto os sintomas associados do TEA.

O método ABA (Applied Behavior Analysis) é um tratamento baseado em teorias de
aprendizagem e condicionamento funcional no qual sdo incluidos alvos de intervengao
especificos associados a técnicas de refor¢o positivo. Existem vdrios métodos para
abordagem e intervengdes, todos eles com suas vantagens e desvantagens, o mais
importante é a experiéncia do profissional para adequar as necessidades individuais de
cada crianga, de acordo com a idade, coeficiente de inteligéncia, linguagem e presencga
de comportamentos comérbidos.

O uso de medicamentos visa principalmente ao tratamento dos sintomas associados ao
transtorno do espectro do autismo, uma vez que a eficdcia para o tratamento dos
sintomas basicos do autismo ndo foi estabelecida.

As alteragBes comportamentais associadas ao TEA sdo: irritabilidade, agressividade,
muitas vezes com autoagressao, ansiedade, hiperatividade, impulsividade, desatengao
e insOnia.

Os antipsicéticos atipicos risperidona e aripiprazol sdo os Unicos aprovados pelo érgao
regulador americano FDA (Food and Drug Administration) para o tratamento da
irritabilidade associada ao diagndstico do autismo. A risperidona é aprovada em criancas
a partir dos 5 anos de idade, e o aripiprazol a partir dos 6 anos de idade.

Outras classes de medicamentos, como os antipsicdticos tipicos, antidepressivos
inibidores seletivos da recaptacdao de serotonina, estabilizadores do humor,
psicoestimulantes e agonistas alfa-2 adrenérgicos, também tém sido usadas com
eficacia bastante variada, necessitando de maior nimero de estudos controlados.

Os problemas relacionados ao sono sdo frequentes no TEA, a insbnia pode estar
presente em 50% a 80% dos pacientes e niveis diminuidos de melatonina, hormdénio
relacionado a regulacdo do sono, foram relatados em muitos estudos de TEA, que
apontam beneficios terapéuticos do uso da melatonina.

Tratamentos alternativos sdo amplamente relatados em todo o mundo, mas a grande
maioria ainda carece de comprovacao cientifica, apesar de alguns relatos pontuais de
melhora em alguns sintomas do TEA. Dentre os mais comentados, podemos citar:
complementacdo com 6mega 3, com relatos de melhora do sintoma de hiperatividade,
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suplementagao de vitamina B12, algumas dietas com restri¢des alimentares e uso de
enzimas digestivas.

Devemos analisar todos esses tratamentos alternativos com muito critério e com a visao
da medicina baseada em evidéncias cientificas, para ndo expormos nossos pacientes a
tratamentos pouco efetivos, onerosos e de dificil execucdo pratica. As familias quase
sempre se frustram com a grande expectativa criada em torno desses tratamentos.

A informacdo e consequente criacdo de um ambiente agraddvel e produtivo, além de
intervencdes seguras e criteriosas, sao de fundamental importancia para os pacientes e
para as pessoas que convivem com eles. Somente dessa forma produziremos uma
inclusdo verdadeira.

6. CONCLUSAO

O TEA ou autismo é um conjunto de altera¢des no neurodesenvolvimento heterogéneas,
caracterizadas por defasagens iniciais na comunicagao social e por comportamentos e
interesses repetitivos e restritos. A prevaléncia da populagcdo mundial tem aumentado
ao longo dos anos e deve ser considerado como problema de saude. O autismo afeta
mais individuos do sexo masculino e a presenca de comorbidades é muito comum.

Individuos com autismo tém perfis comportamentais atipicos, como cognicdo social
prejudicada e percepcdo social, disfuncdo executiva e processamento atipico de
estimulos sensoriais e de informacdo. Esses perfis sdo sustentados pelo
desenvolvimento de sistemas neurais atipicos.

A genética e fatores ambientais tém fundamental importancia na etiologia do TEA.

O diagnodstico precoce e consequente intervencdo multidisciplinar, abrangente e
sistematizada, é de fundamental importancia para melhorar a comunicagao, integracao
social e funcionalidade dessas criancas.

O uso de medicamentos é util na reducao de alguns comportamentos comadrbidos, tais
como ansiedade, irritabilidade, hiperatividade, agressividade e altera¢cdes do sono.
Tratamentos empiricos sem comprovacdao cientifica devem ser evitados, pois sdao
onerosos, além de atrasarem a abordagem especifica e o progndstico.
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