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APRESENTACAO

Esta publicagédo é o segundo ntiimero da série Cadernos Pandorga de
Autismo, que tem sua origem nos Semindrios Pandorga de Autismo, pro-
movidos desde 2008 pela Associagdo Mantenedora Pandorga em diversas
cidades do Rio Grande do Sul. Constatou-se nesses eventos que persiste,
entre instancias e profissionais das areas da satide, da educagao e da as-
sisténcia social, uma significativa lacuna de conhecimento sobre a sin-
drome do autismo, que, afinal, atinge entre 0.7 e 1% da populagao.

Assim como os Semindrios, os Cadernos Pandorga de Autismo tém
por objetivo contribuir para melhorar a qualidade de vida de pessoas au-
tistas e de suas familias. Este Caderno 2 busca fazé-lo, trazendo informa-
¢ao basica sobre os aspectos neurobioldgicos do autismo. Os conhecimen-
tos aqui veiculados fazem parte do lastro tedrico basico indispensavel a
qualquer profissional que queira se dedicar ao diagnéstico, tratamento e
cuidado de pessoas autistas.

A Pandorga agradece, reconhecidamente, ao autor deste Caderno, o
neurologista Fernando Gustavo Stelzer, por té-la acompanhado, com seu
vasto saber e uma enorme disposigao, na disseminagao de conhecimentos
sobre o autismo em numerosos semindrios e cursos. Alegra-nos sobrema-
neira que sua contribuigao se cristalize agora também em cadernos im-
pressos, tornando-se acessivel de maneira mais perene e palpéavel.

A Pandorga manifesta sua gratidao a Petrobras por solidarizar-se com
o empenho pela disseminagdo de conhecimentos sobre o autismo. Sem o
seu apoio financeiro, a publicagdo deste Caderno nao teria sido possivel.

Sao Leopoldo, junho de 2010

Nelson Kirst
Coordenador de
Pandorga Formagao






INTRODUCAO

Hoje se sabe que autismo nao é uma doenga Gnica, mas, sim, um
distarbio de desenvolvimento complexo, definido por suas manifestagoes
comportamentais, com diversas etiologias, com diferentes graus de gravi-
dade. Nao existe uma tnica causa para o autismo, e ndo ha exames capa-
zes de estabelecer este diagnoéstico. Sao as manifestagoes clinicas, obser-
vadas pelos pais, familiares, cuidadores, professores que determinam o
diagnoéstico desta condigdo. Desta forma, o autismo é uma sindrome (um
conjunto de sinais e de sintomas), e ndo uma doenga tinica, no sentido em
que compreendemos algumas condigoes, como sarampo, por exemplo.

O quadro comportamental do autismo é composto basicamente de
trés manifestagoes principais:

(1) déficits qualitativos da interagao social e na comunicagao;

(2) padroes de comportamento repetitivos e estereotipados; e

(3) repertodrio restrito de interesses e de atividades (DSM-IV-TR, 2002).

Portanto, o autismo pode ser definido, de modo bastante simples,
por déficits qualitativos na interacao social e na comunicagao, padroes de
comportamento repetitivos e estereotipados e um repertério restrito de
interesses e de atividades. Estas alteragoes devem, por definigao, estar
presentes antes dos trés anos de vida. O grau com que estas manifestagoes
ocorrem em diferentes pessoas é variavel. Desta forma, uma crianga pode
ter maior grau de déficit social e menor ntimero de comportamentos repe-
titivos, enquanto que outra apresenta o inverso. Ainda assim, ambas po-
dem preencher critérios para o diagnostico de autismo.

Porém, esta ndo é a tnica patologia que interfere nestas capacida-
des. Diferentes condigdes que interferem com a comunicagao, habilida-
des sociais e padroes de comportamento da crianga sdao englobados na
classe dos “transtornos globais do desenvolvimento” (TGD). O reconheci-
mento de um padrdo tnico de habilidades e de deficiéncias estende-se
além do autismo para incluir os demais TGD. As dificuldades de intera-
¢ao social dos TGD podem manifestar-se por isolamento ou por comporta-
mento social impréprio, contato visual pobre, dificuldade em participar



em atividades em grupo, indiferencga afetiva ou demonstragao inapropria-
da de afeto, falta de empatia social ou emocional. Os TGD incluem:

* Autismo cléssico

* Sindrome de Rett

* Transtorno desintegrativo da infancia

* Transtorno global do desenvolvimento, nao especificado

* Sindrome de Asperger

O autista, com padrdes repetitivos e estereotipados de comporta-
mento, tem grande resisténcia a mudangas, insistindo em determinadas
rotinas, apego excessivo a objetos especificos e grande fascinio com movi-
mento dos objetos, especialmente a rotagao destes. Em diversas situagoes,
a criancga, que parece estar brincando, estd mais preocupada em alinhar
objetos e brinquedos do que em emprega-los de maneira simbélica como
as demais criancas. Taxas de dificuldade escolar entre as criangas com
autismo variam de 60 a 70%. Contudo, estas estatisticas, com o aumento
do reconhecimento de criangas com TGD, tendem a aumentar (DOVER;
LeCOUTEUR, 2007). Deve-se manter em mente que nem sempre autismo
ou os demais TGD associam-se a deficiéncia mental.

Diversas manifestagoes do autismo parecem ser decorrentes de com-
prometimento de programas de desenvolvimento dos neurdnios e de si-
napses no cérebro imaturo. As alteracoes de desenvolvimento social e de
linguagem sugerem desordens nos circuitos de dreas neocorticais e limbi-
cas especificas do cértex cerebral. Por outro lado, comprometimento nas
reagoes a estimulos sensitivos e motores, bem como comportamentos es-
tereotipados sugerem a presenca de alteragdes nas conexdes do tronco
cerebral, do cerebelo, dos ntcleos da base e do talamo (TUCHMAN;
RAPIN, 2009). Como estas alteragoes envolvem estruturas microscépicas
como os neurdnios e as suas conexoes, diversos exames atualmente dis-
poniveis, como tomografia computadorizada, ressondncia magnética ou
eletroencefalograma, ndo demonstram anormalidades em diversos casos.

Atualmente, hd uma tendéncia de se considerar que os TGD envol-
vem individuos com alteracoes do funcionamento do chamado “cérebro
social”. Este termo inclui as regiées do cérebro que sao envolvidas em
atividades sociais, formando uma vasta rede de conexdes neuronais (MER-
CADANTE; ROSARIO, 2009).

Destaca-se que o diagnéstico associado de uma outra doenga médi-
ca ou neurolégica ndo exclui o diagnéstico de autismo associado. Isto sig-



nifica, por exemplo, que portadores da sindrome de X-fragil, uma forma
muito comum de deficiéncia mental em meninos, de origem genética,
podem também apresentar diagnéstico comportamental de autismo, o que
é relativamente comum.

Ja foi bem determinada a importancia dos fatores biol6gicos na etio-
logia do autismo, mas nao foi definido um marcador biolégico. Desta for-
ma, o diagnéstico de autismo ainda é estabelecido com base em critérios
clinicos.

Modificagoes dos critérios de diagnéstico e de classificagdo podem
ter, pelo menos em parte, contribuido para o aparente aumento de inci-
déncia dos TGD registrado em estudos epidemiolégicos.

Transtornos globais do desenvolvimento

Como acima descrito, além do autismo, quatro outras condigoes sao
consideradas dentro dos chamados transtornos globais do desenvolvimen-
to. Vamos rever, resumidamente algumas das caracteristicas basicas de
cada uma destas condigoes, de acordo com os critérios de diagnéstico do
DSM-IV-TR — manual diagnéstico e estatistico da Academia Americana de
Psiquiatra.

Transtorno ou sindrome de Rett

E uma desordem do desenvolvimento que ocorre quase que exclusi-
vamente em meninas. As pacientes afetadas inicialmente apresentam de-
senvolvimento normal, perdendo posteriormente aquisi¢coes nas éreas da
fala e em uso voluntario das maos, em algum ponto antes dos 18 meses
(DSM-IV-TR, 2002; GOODMAN, 1997; MOSER et al., 2007, PHILIPPART,
2001; TEMUDO et al., 2007).

Houve um avanco significativo na definigdo da sindrome de Rett,
apos a identificagao de que a grande maioria dos casos é relacionada com
mutagdo da MECP2 (do inglés, methy1-CpG-binding protein 2), no cro-
mossomo X, reconhecida a partir de 1999 (GOODMAN, 1997; MOSER et
al., 2007, PHILIPPART, 2001; WEAVING et al., 2005).

A desaceleracao p6s-natal do crescimento cefalico, o aparecimento
de estereotipias proeminentes, deficiéncia mental, auséncia de desenvol-
vimento (ou manifestacdo minima) da linguagem, auséncia de necessida-
de de interagir com as demais pessoas, habilidades motoras gravemente



comprometidas sdo evidentes nestas meninas. Além disto, um ntmero
consideravel desenvolve crises epilépticas e outras manifestagoes sométi-
cas, como hiperventilagdo, aerofagia, escoliose e pés e maos cianéticos
(TUCHMAN; RAPIN, 2009).

Os critérios do DSM-IV-TR incluem periodo pré-natal e perinatal
aparentemente normal (critério A1), com desenvolvimento psicomotor
normal nos primeiros 5 meses de vida (critério A2).

O perimetro cefalico esta dentro dos parametros da normalidade ao
nascer (critério A3). Entre os 5 e os 48 meses de vida, ha uma desacelera-
¢ao do crescimento craniano (critério B1). Desta forma, as meninas porta-
doras desenvolvem o que se denomina de “microcefalia adquirida”.

Ocorre também, em torno dos 5 e 30 meses de vida, perda das habi-
lidades manuais voluntarias anteriormente adquiridas, com desenvolvi-
mento subsequente de movimentos estereotipados involuntérios caracte-
risticos, que se assemelham aos movimentos de torcer ou de lavar as maos
(critério B2).

O interesse pelo ambiente social diminui nos primeiros meses de
manifestacao dos sintomas (critério B3), ainda que a interagao social pos-
sa desenvolver-se mais tarde. H4 também importante prejuizo no desen-
volvimento da linguagem expressiva ou receptiva, com atraso grave do
desenvolvimento neuropsicomotor (critério B5).

Transtorno desintegrativo da infancia (CDD, do inglés
childhood disintegrative disorder)

O principal caracteristica deste transtorno é a regressao importante
em multiplas dreas do funcionamento, ocorrendo em periodo de, pelo me-
nos, dois anos de desenvolvimento aparentemente normal (critério A).

Neste caso, o conceito de desenvolvimento normal deve incluir tan-
to presenga de comunicagao verbal e ndo verbal, relacionamentos sociais,
jogos e comportamento adaptativos préprios da idade. Apés os primeiros
dois anos de vida (sempre antes dos 10 anos), a crianga sofre uma perda
clinicamente significativa das habilidades previamente desenvolvidas em,
pelo menos, duas das seguintes areas: linguagem expressiva ou receptiva,
habilidades sociais ou comportamento adaptativo, controle esfincteriano,
jogos ou habilidades motoras (critério B).



Na maioria dos casos, as habilidades adquiridas sdo comprometidas
em praticamente todas as areas. Criancas com CDD sao essencialmente
semelhantes as autistas, exceto no que diz respeito ao desenvolvimento
normal nos primeiros anos de vida. Esta desordem é extremamente rara.

Transtorno ou sindrome de Asperger

Em comparagao com os autistas, os portadores de transtorno de As-
perger tém uma capacidade mais desenvolvida com a mecénica da ex-
pressao verbal, niveis superiores de funcao cognitiva e um maior interes-
se em atividades sociais interpessoais — geralmente em torno de suas pre-
ocupagoes obsessivas.

Ao contrario do que se verifica em criangas autistas, as portadoras
de sindrome de Asperger nao apresentam desvios ou atrasos significati-
vos no desenvolvimento da linguagem (por exemplo, uso de palavras iso-
ladas para fins de comunicacao aos dois anos de idade e frases comunica-
tivas espontaneas aos 3 anos) (critério D). Mesmo assim, aspectos mais
sutis da comunicacao social (alternancia na conversa, por exemplo) po-
dem estar comprometidos.

Ainda se discute muito se o transtorno de Asperger é uma forma de
autismo de funcionamento elevado ou se é uma patologia distinta.

As caracteristicas essenciais da sindrome de Asperger incluem com-
prometimento grave e persistente da interagao social (critério A) e do de-
senvolvimento de padroes restritos e repetitivos de comportamento, inte-
resses e atividades (critério B). Estas alteragoes devem ser capazes de pro-
duzir comprometimento significativo nas areas social, ocupacional e ou-
tras (critério C).

Adicionalmente, antes dos trés anos de idade, néo se verificam atra-
sos significativos no desenvolvimento cognitivo, o que se manifesta na
expressao de uma curiosidade normal diante do ambiente ou na aquisicao
de habilidades de aprendizagem e comportamentos adaptativos (exceto
na interacao social) préprios da idade.

Transtorno global do desenvolvimento sem outra especificacio (PDD - NOS)

Esta denominacdo é empregada para classificar os individuos que
preenchem alguns, mas nem todos, os critérios do DSM-IV-TR para autis-



mo, incluindo autismo atipico. Esta classificagcao deve ser empregada nos
casos em que ha comprometimento grave e global do desenvolvimento da
interagao social reciproca ou de habilidades de comunicagao verbal e nao
verbal, ou na presenga de estereotipias de comportamento, de interesses e
de atividades, sem que sejam preenchidos os critérios para transtorno glo-
bal do desenvolvimento especifico, esquizofrenia, transtorno de persona-
lidade esquizotipico ou transtorno de personalidade esquiva. Os indivi-
duos podem ser classificados nessa categoria, por exemplo, pela idade
mais tardia de desenvolvimento dos primeiros sintomas, presenca de sin-
tomas atipicos ou sintomas subliminares. Adicionalmente, alguns clini-
cos estabelecem este critério em criangas com menos de 36 meses, inde-
pendentemente do nimero ou da gravidade dos sintomas (em decorrén-
cia da acurdcia menor em criangas mais jovens).

Epidemiologia do autismo

A maioria dos estudos de prevaléncia de autismo realizada nos EUA
a partir da segunda metade dos anos 90 indicava uma prevaléncia de 1
por 1000, em relagao ao autismo, e de 2 para 1000 para TGD. Este ntimero
demonstrava um aumento em relagdao aos dados de décadas anteriores, os
quais apontavam uma prevaléncia de 0,4 — 0,5 para 1000. Estudos mais
recentes dos EUA e da Europa apontam prevaléncia de TGD de 2 — 6 para
1000 (ou seja, de 1 para 500 ou de 1 para 166).

Mesmo que o ntmero de criancas com diagnéstico de autismo te-
nha aumentado, ainda nao esta claro se isto reflete maior diagnéstico da
patologia decorrente de modificagoes de critérios de diagnéstico ou se
houve aumento real da patologia. Estudos sistematicos sobre estas pes-
quisas apontam inicialmente que alteragdes na definigdo do diagnéstico
clinico e aumento do reconhecimento desta condigao sdo possivelmente
os responsaveis pelo aumento aparente da prevaléncia da doenga. Outros
fatores importantes que podem explicar este aumento sao o diagnéstico
mais precoce da doenga, disponibilidade de centros especializados de tra-
tamento e modificagdo do diagnéstico prévio (por exemplo, criangas com
diagnéstico anterior de dificuldade de aprendizado ou deficiéncia mental
sdo atualmente diagnosticadas como portadoras de autismo ou de TGD).

Baird e colaboradores (2006), em um estudo de coorte (estudo pros-
pectivo a longo prazo), de criangas de 9 a 10 anos, estimou a prevaléncia
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total de TGD de 116,1 por 10.000 — ou seja, aproximadamente 1% da po-
pulagao pediétrica.

Nos EUA, estima-se que aproximadamente 60.000 a 115.000 pesso-
as com idade inferior a 15 anos preenchem os critérios para diagnéstico
de transtorno autista (FILIPEK, 2000). Estima-se que o transtorno autista
seja muito mais comum em criancas portadoras de retardo mental, com
prevaléncia de aproximadamente 20% destas (RAPIN, 1997). Nao existem
dados confiaveis sobre a prevaléncia de transtorno autista entre adultos
(RAPIN, 1997).

Nao existem, até o momento, estudos epidemiologicos sobre o autis-
mo no Brasil.

O autismo é mais prevalente no sexo masculino, com relacao de 3 - 4:1.
Esta relagao é mais baixa nos portadores de retardo mental (RODRIGUEZ-
BARRIONUEVO; RODRIGUEZ-VIVES, 2002). No entanto, em casos de
autismo associado a deficiéncia mental moderada a grave, a relacao entre
meninos e meninas é de 1,5:1 (MERCADANTE; ROSARIO, 2009). Estima-
se que a proporgao entre os géneros seja de 1:1 para individuos com QI
inferior a 50 (TUCHMAN; RAPIN, 2009).

Alguns estudos apontam para aumento da prevaléncia de autismo
com avango da idade materna, ainda que este dado nao seja uniforme na
literatura. Croen e colaboradores (2005, apud TUCHMAN; RAPIN, 2009)
descrevem risco 4 vezes maior para autismo em criangas nascidas de maes
com 35 anos ou mais em comparagao com aquelas com menos de 20 anos.

Quadro clinico do autismo

As criangas com desenvolvimento tipico manifestam interesse pelo
meio social desde o nascimento. A crianga busca contato com os seus
parceiros sociais, com atencao especialmente direcionada para faces sor-
ridentes, vozes agudas e brincadeiras. Desde as primeiras semanas de vida,
a crianga inicia com trocas comunicativas, inicialmente nao envolvendo
linguagem verbal. Neste sentido, a face tem um significado especial, for-
necendo importantes informagoes nao verbais para a comunicagdo e a
sobrevivéncia. Com idade entre 3 a 7 meses, por exemplo, a crianca come-
¢a a distinguir entre faces familiares e as desconhecidas. Geralmente o bebé
olha para a face do parceiro, reage com sorrisos e com movimentos pré-fala,
dos labios, abertura sincronizada da boca e gestos das maos. A partir de 5 a
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7 meses, a crianga adquire a capacidade de orientar-se aos estimulos do
ambiente, focando-se em ambientes sociais ou em pessoas e virando a sua
cabega quando ouve um chamado. Ja com cerca de um ano de vida, o bebé
atende e imita vocalizagoes e gestos, orientando-se para objetos e os manu-
seia, imitando atitudes dos demais (MERCADANTE; ROSARIO, 2009).

Uma visao mais simplista do desenvolvimento social complexo in-
clui trés construtos sociais, os quais seriam defeituosos no autismo: reci-
procidade afetiva, atencao articulada e a “teoria da mente”.

A reciprocidade afetiva designa a fase inicial da comunicagao social
e se torna evidente antes dos seis meses de vida. E caracterizada pela
orientagdo mutua e pela troca de sinais emocionais entre o cuidador (es-
pecialmente a mae, nesta idade) e a crianga. Manifesta-se pelo contato
visual direto, pelos gestos, pela focalizagdo da atencdo em objeto ou no
evento de interesse, pelo ato de apontar. Mais tarde, mas ainda na infan-
cia, torna-se parte do nivel pragmatico da linguagem, refletindo-se na ha-
bilidade de manter uma conversagao, na capacidade de interpretar ex-
pressdes emocionais e comportamentos de outras pessoas (TUCHMAN;
RAPIN, 2009).

Atencao articulada é a capacidade individual de coordenar atengao
com parceiro social em relagdo a um mesmo objeto ou evento. Inicia-se
em torno de seis meses e é fundamental para estabelecer a comunicacao
social e a cognicao social em criangas. Acredita-se que essa atengao é um
dos principais fatores que prediz a habilidade de linguagem (TUCHMAN;
RAPIN, 2009).

A “teoria da mente”, também chamada de metacognicao, é a habili-
dade do individuo de compreender que as demais pessoas possuem in-
tengoes mentais encobertas. Para tanto, é preciso interpretar expressoes
emocionais e comportamentos. Desta forma, mesmo que o autista possa
compreender o que outra pessoa diz e pensa, como ocorre nos casos de
autismo de alto funcionamento (sem deficiéncia mental), ndo é capaz de
inferir pistas sociais sutis a partir de expressdes emocionais e de compor-
tamento (TUCHMAN; RAPIN, 2009).

Estudos apontam que os chamados “neur6nios espelho” (células
encontradas no coértex frontal, ativadas por acoes especificas realizadas
pela prépria pessoa, bem como fungdes correspondentes executadas pe-
los demais) tém um papel importante no desenvolvimento destas fungoes
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sociais e cognitivas iniciais. Este sistema de neuronios é associado com
funcdes do desenvolvimento social, presentes desde a infancia, como, por
exemplo, imitagdo e desenvolvimento da linguagem, processamento emo-
cional e, especialmente, empatia (TUCHMAN; RAPIN, 2009).

Do ponto de vista comportamental, as caracteristicas principais do
autismo sao a presenga de desenvolvimento acentuadamente anormal ou
prejudicado na interacgao social, na comunicagao e um repertorio marca-
damente restritivo de atividades e de interesses. As manifestacdes do au-
tismo variam imensamente, dependendo do nivel de desenvolvimento e
da idade cronolégica do individuo, com variacdo dos sintomas e de sua
intensidade (DSM - IV-TR, 2002).

O principal sintoma do autismo é o déficit de socializagédo, de co-
municacao reciproca verbal e ndo verbal e a restricdo dos interesses e
atividades da crianca (DOVER; LeCOUTEUR, 2007; RAPIN, 1997). Estas
alteragoes se traduzem como comprometimento do contato visual direto,
da expressao facial, de posturas e gestos corporais, envolvidos na intera-
¢ao social e na comunicacao. Pode haver incapacidade em manter relacio-
namentos sociais com criangas da mesma idade que sejam apropriados
para o nivel de desenvolvimento. Os individuos mais jovens podem de-
monstrar pouco ou nenhum interesse pelo estabelecimento de amizades;
os mais velhos podem mostrar interesse por amizades, mas nao compre-
endem as regras para a adequada interagdo social. Pode haver uma falta
na procura de prazer compartilhado, interesses e realizacdes de outras
pessoas (como, por exemplo, nao trazer, apontar ou mostrar objetos que
julgam interessantes). Alguns individuos demonstram falta de reciproci-
dade social ou emocional, nao participando de jogos ou de brincadeiras
de modo ativo, preferindo atividades mais solitarias ou envolvendo os
demais como simples “instrumentos” de suas atividades. Frequentemen-
te, a consciéncia de que existem outras pessoas no grupo apresenta-se
prejudicada. Os individuos autistas podem nao ter ideia das necessidades
dos outros ou podem nao perceber o sofrimento das demais pessoas (DSM
_IV- TR, 2002).

Individuos com autismo podem ser afetuosos, mas em seus préprios
termos e sem a alegria e a reciprocidade esperadas. Os autistas apresen-
tam, afetivamente, uma limitagdo da capacidade de expressao dos afetos e
na discriminacdo de afetos mais complexos, dependentes do desenvolvi-
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mento do cérebro social (MERCADANTE; ROSARIO, 2009). Pais de autis-
tas podem descrevé-los como independentes e podem mesmo se mostrar
orgulhos da suposta “independéncia” de seus filhos (RAPIN, 1997).

Vergonha, medo, ansiedade ou labilidade de humor em uma crianga
com autismo podem ser futuramente substituidas por isolamento social
ou por depressao na adolescéncia. Agressividade nao provocada, se nao
manejada adequadamente desde o principio, podera eventualmente ne-
cessitar de tratamento medicamentoso e institucionalizagao no futuro
(RAPIN, 1997).

Dentro da concepcgao de cérebro social, a inabilidade social do au-
tista seria decorrente da dificuldade de entender seu préprio estado men-
tal, bem como o dos demais. Estas alteragoes podem ser decorrentes do
escasso contato com o olhar, da incapacidade de imitacao das demais pes-
soas e de fungbes primarias na construgao do cérebro social, frequente-
mente prejudicadas nestes individuos (MERCADANTE; ROSARIO, 2009).

A comunicacao destes individuos também esta consideravelmente
comprometida, de forma grave e persistente, afetando as habilidades ver-
bais e nao verbais. Pode haver atraso ou completa falta de desenvolvimen-
to da linguagem falada. Naqueles que desenvolvem a fala, observa-se com-
prometimento consideravel na capacidade de iniciar ou de manter dialo-
go, uso estereotipado e repetitivo da linguagem e linguagem idiossincréati-
ca (LORD et al., 20086).

Os portadores de autismo podem nao se engajar em brincadeiras de
“faz-de-conta” ou de imitagao social apropriadas ao nivel de desenvolvi-
mento. Nos individuos que desenvolvem a fala, verifica-se que a entona-
¢ao, o timbre, a velocidade, o ritmo e a énfase podem estar anormais — por
exemplo, o tom de voz pode ser moné6tono ou elevar-se de modo interro-
gativo ao final de frases afirmativas.

A estrutura gramatical geralmente nao é bem desenvolvida e inclui
o uso estereotipado e repetitivo da linguagem (com, por exemplo, repeti-
cao de frases ou de palavras, independente do seu significado; repeticao
de comerciais de televisdao) ou emprego de linguagem metaférica (ou seja,
linguagem que apenas pode ser compreendida claramente por pessoas
familiarizadas com o estilo de comunicagao do individuo). As brincadei-
ras imaginativas estdo, em geral, prejudicadas ou ausentes (DSM - IV-TR,
2002).
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Embora se perceba que auséncia de vontade de se comunicar ou
interrupgao da fala sejam observadas em todas as criangas “silenciosas”,
criangas pequenas com autismo também tém problemas de linguagem re-
lacionados.

O comprometimento da habilidade de decodificar estimulos actsti-
cos rapidos que caracteriza a fala leva ao desenvolvimento do transtorno
de linguagem mais devastador do autismo: a agnosia verbal auditiva ou
surdez para palavras. Criangas com agnosia verbal auditiva compreen-
dem pouco ou quase nada da linguagem falada. Desta forma, elas ndo
compreendem o que é dito e ndo desenvolvem a fala (LORD et al., 2006;
RAPIN, 1997).

Criangas menos comprometidas, com desordem receptivo-expressi-
va, tém melhor compreensdao do que expressao, com fala improvisada,
pobremente articulada, gramaticalmente interrompida. Outras criancgas
com transtorno autista que iniciam a fala em fases mais tardias podem ir
de mutismo para fala com jargoes ou fluente, mas sua fala é literal, repeti-
tiva e ndo comunicativa, seguidamente preenchida por ecolalia ou sen-
tengas decoradas (RAPIN, 1997).

Pessoas com autismo tém padroes restritos, repetitivos e estereoti-
pados de comportamento, de interesses e de atividades. Pode haver preo-
cupacao exagerada com um ou mais padroes estereotipados de comporta-
mento e de interesse, anormais em sua intensidade e seu foco. Observa-se
adeséao inflexivel a rotinas ou a rituais especificos e nao funcionais, ma-
neirismos motores estereotipados e repetitivos ou uma preocupagao per-
sistente com partes de objetos. Podem insistir na mesmice e manifestar
resisténcia catastréfica a uma pequena alteracdo no ambiente, tal como a
colocacao de cortinas novas ou mudanga no local da mesa do jantar. Exis-
te, com frequéncia, interesse por rotinas ou rituais nao funcionais ou uma
insisténcia irracional em seguir determinadas rotinas. Os movimentos cor-
porais estereotipados envolvem as maos (como bater palmas, estalar os
dedos) ou todo o corpo (balangar-se para frente e para tras, inclinar-se
abruptamente ou oscilar o corpo). Alteragoes da postura (como, por exem-
plo, caminhar na ponta dos pés, movimentos estranhos com a ponta dos
pés e posturas corporais) podem ser também observadas. Estes individuos
frequentemente apresentam preocupacao exagerada com partes de obje-
tos. Pode ser verificado intenso interesse por objetos em movimento, como
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rodinhas de um carro de brinquedo, com brinquedos em movimento, com
portas fechando e abrindo, com ventiladores ou com objetos oscilatérios.
Criancas com transtorno autista podem apegar-se intensamente a objetos
inanimados de pouco ou nenhum interesse, como barbantes ou faixas elas-
ticas (DSM - IV-TR, 2002).

As estereotipias, presentes no autismo, sao definidas como movi-
mentos ritmicos, estereotipados, padronizados, sem propdsito aparente e
involuntarios (FRIEDMANN, 1998; TUCHMAN; RAPIN, 2009). Exemplos
bastante comuns que se observam em criangas autistas incluem balangar
do corpo e da cabega, levantar e baixar a cabega (movimento de “sim”),
andar em circulos, agitar as maos, bater palmas, agitar e menear os dedos e
fazer caretas. Alguns destes movimentos podem incluir manipulagao de
objetos, incluindo torcer brinquedos ou agité-los com as maos (TUCHMAN;
RAPIN, 2009). As estereotipias sdo, por definigdo, ritmicas e continuas,
modificando-se pouco com o tempo. Isto as diferencia dos tiques, por exem-
plo, os quais modificam o seu padrao, segmento do corpo envolvido. Por
outro lado, os tiques tendem a ser arritmicos, descontinuos e discretos,
com modificagao de frequéncia e de intensidade (FRIEDMANN, 1998;
TUCHMAN; RAPIN, 2009).

Alguns estudos demonstram que estereotipias estao presentes, em
algum momento, em até 100% dos autistas. Deve-se manter em mente que
movimentos estereotipados, repetitivos e ritmicos podem ocorrer em crian-
cas tipicas, geralmente entre 12 a 36 meses, idade em que se iniciam as
estereotipias do autismo. Nas criangas autistas, as estereotipias tendem a
diminuir com o envelhecimento, de modo a desaparecerem posteriormente.
Em alguns individuos, no entanto, persistem até a vida adulta (TEMUDO
et al., 2007; TUCHMAN; RAPIN, 2009).

Os comportamentos autoagressivos, eventualmente comuns em pes-
soas com autismo, sao definidos como acoes estereotipadas e repetitivas,
que tém potencial de causar lesdes a pessoa. O autista pode, por exemplo,
bater a cabega contra paredes ou no chao, bater as maos em algum objeto,
beliscar-se, colocar os dedos nos olhos. Em geral, a crianga nao esboga dor
como resposta as agressoes e mantém o comportamento, caso nao seja
interrompida. Estes comportamentos, no entanto, nao sao estereotipias
(TUCHMAN; RAPIN, 2009).

Muitas criangas pequenas com autismo nao sabem jogar. Elas mani-
pulam brinquedos sem a adequada compreensao do seu significado e nao
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participam de brincadeiras imaginativas, as quais iniciam por volta dos
dois anos em criangas com desenvolvimento normal (LORD et al., 2006;
RAPIN, 1997).

Algumas criangas com autismo tém periodos de atengao excessiva-
mente longos durante atividades autoiniciadas, embora sejam virtualmente
incapazes de focar atengdo em uma atividade conjunta com outra pessoa.
Elas geralmente apresentam crises de raiva quando alguém tenta inter-
romper as suas atividades ou se um comportamento ritualistico foi inter-
rompido. A incapacidade de se concentrar, associada a movimentos este-
reotipados das méos, pode evitar que criangas desenvolvam qualquer ati-
vidade com algum sentido ou participem de interagao social (RAPIN, 1997).

A diminuigao da necessidade de sono e os frequentes despertares
noturnos sdo especialmente perturbadores para os pais e familiares (LORD
et al., 2006; RAPIN, 1997). Estudos clinicos e polissonograficos apontam
que transtornos de sono sdo mais comuns em autistas em comparagao
com criangas tipicas, com prevaléncia de 44 a 83%. Nestes casos, a queixa
mais comum é de insbnia, ou seja, a dificuldade de iniciar ou de manter o
sono (TUCHMAN; RAPIN, 2009).

A alteragao provocada pelo autismo deve iniciar-se antes dos trés
anos. Nao existe, em geral, um periodo de desenvolvimento inequivoca-
mente normal, embora um ou dois anos de desenvolvimento relativamen-
te normal sejam referidos em alguns casos. Em determinados casos, pais
referem regressdo no desenvolvimento da linguagem, geralmente mani-
festa pela interrupgdo da fala apés a aquisicao de vocabulério de 5 a 10
palavras. Pela definicdo do DSM - IV, nos casos em que ha desenvolvi-
mento precoce normal, este nao deve estender-se além dos trés anos. Para
que se estabeleca o diagnostico de transtorno autista, o comprometimento
apresentado ndo deve estar relacionado a sindrome de Rett ou ao transtor-
no desintegrativo da infancia (DSM - IV-TR, 2002). No entanto, os pais e
cuidadores das criangas autistas seguidamente percebem que a crianga
nao responde como as demais aos estimulos sociais, desde o primeiro ano
de vida. Isto pode ser verificado, por exemplo, pela auséncia de orienta-
¢ao aos estimulos sociais no primeiro ano: nao se vira para a pessoa que a
chama pelo nome, ndo desenvolve linguagem, néo faz gestos e nao imita
os adultos (MERCADANTE; ROSARIO, 2009).

Na maioria dos casos, ha diagnéstico de retardo mental associado ao
autismo, com Q.I. geralmente na faixa de 35 a 50 (moderado) — aproxima-
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damente 75% dos casos. As habilidades cognitivas podem apresentar de-
senvolvimento anormal (DSM - IV-TR, 2002). Testes de Q.I. realizados em
idade pré-escolar ndo tém poder preditivo sobre o prognostico, uma vez
que criangas com transtorno autista envolvidas em programas de treina-
mento apresentam grande evolugao (RAPIN, 1997). Em muitas criancgas
de funcionamento superior com transtorno autista, o nivel de linguagem
receptiva (ou seja, de compreensao da linguagem) esta abaixo do nivel de
linguagem expressiva (o que se pode avaliar pelo vocabulario) (DSM — IV-
TR, 2002). Além disto, atividades cognitivas nao verbais geralmente sao
superiores as verbais (este padrao é o inverso na sindrome de Asperger)
(LORD et al., 2006; RAPIN, 1997).

Os individuos com transtorno autista podem manifestar uma série
de distarbios comportamentais, tais como agressividade, hiperatividade,
desatencao, impulsividade e, sobretudo em criangas mais jovens, acessos
de raiva (DSM - IV-TR, 2002; LORD et al., 2006).

Respostas incomuns a estimulos sensoriais podem ser observadas,
como, por exemplo, alto limiar para dor, hipersensibilidade aos sons, a
luz ou ao toque, fascinagao por determinados estimulos. Anormalidades
do humor e do afeto também podem ser evidenciadas, como risadas ou
choro sem motivo, auséncia de reagdao emocional. Alguns individuos apre-
sentam auséncia de medo em resposta a estimulos ameagadores e temor
excessivo face a objetos ou situagoes inofensivos. Criangas autistas po-
dem apresentar intensa aversao a determinados cheiros e gostos (DSM —
IV-TR, 2002). Lesoes autoinflingidas podem ser observadas, as quais sao
especialmente frequentes naqueles portadores de retardo mental associa-
do (DSM - IV-TR, 2002; RODRIGUEZ-BARRIONUEVO; RODRIGUEZ-
VIVES, 2002). Muitas das criangas com autismo apresentam a chamada
“defesa tactil”, que se caracteriza por encolhimento ou andar para tras
quando uma pessoa tenta abragi-las (RODRIGUEZ-BARRIONUEVO;
RODRIGUEZ-VIVES, 2002).

Do ponto de vista motor, as criangas pequenas com autismo apre-
sentam frouxidao ligamentar, hipotonia (ou seja, sdo “mais molinhas”),
dificuldade de coordenacao fina e ampla e caminham na ponta dos pés.
No entanto, estas alteragoes, observadas objetivamente, nao sao, em abso-
luto, especificas do autismo, podendo ocorrer em diversas outras condi-
¢Oes neuroldgicas e ser normais em alguns estdgios do desenvolvimento
humano.
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Por definicao, o autismo se inicia antes dos 3 anos de idade (DSM —
IV-TR, 2002). A idade média para o diagnéstico de autismo é de aproxima-
damente 6 anos, apesar do fato de os pais perceberem alteracoes em seus
filhos por volta dos 18 meses e geralmente procurarem auxilio médico
com este objetivo por volta de os 2 anos. Menos de 10% dos pacientes
receberam o diagnéstico correto na primeira avaliagao médica (FILIPEK,
2000). Em alguns casos, pais relatam sua preocupagao com a crianga logo
apos ao nascer, considerando a falta de interesse pela interagao social. No
entanto, as manifestacdes da doencga antes dos 2 anos sdo muito mais sutis
e mais dificeis de serem definidas do que posteriormente. Em determina-
dos casos, a crianga pode ter exibido desenvolvimento normal ou préxi-
mo ao normal no primeiro ano — ou mesmo durante os dois primeiros anos
(DSM - 1V-TR, 2002). De fato, foi demonstrado que, na grande maioria dos
casos, o diagnostico de transtorno autista é estabelecido somente dois a
trés anos do inicio das manifestacoes clinicas (FILIPEK, 2000).

O autismo segue um curso continuo. Posteriormente, durante os anos
escolares e a adolescéncia, o individuo poderé apresentar desenvolvimento
em algumas areas, como, por exemplo, aumento do interesse pelo funcio-
namento social. Em relagao ao comportamento, podera ser observada me-
lhora ou piora na medida em que o individuo entre na adolescéncia (DSM
— IV-TR, 2002). A modificacdo do comportamento observada na adoles-
céncia pode refletir somente as influéncias hormonais, as crescentes exi-
géncias do ambiente social, gradualmente mais complexo, ou depressao
(RAPIN, 1997). As habilidades de linguagem e o nivel intelectual sdo os
mais importantes determinantes do prognéstico. Somente poucos dos
portadores do transtorno autista desenvolvem-se ao ponto de levar uma
vida independente. Em aproximadamente um tergo dos casos, é possivel
uma dependéncia parcial. Os adultos com transtorno autista com alto ni-
vel de funcionamento continuam apresentando tipicamente problemas
de interacgdo social e de comunicagao, juntamente com interesses e ativi-
dades acentuadamente restritos (DSM - IV-TR, 2002). No entanto, as ha-
bilidades sociais raramente melhoram o suficiente para permitir um casa-
mento bem sucedido, embora pessoas com comprometimento leve tenham
chegado a casar e a ter filhos (RAPIN, 1997). Em adultos com bom nivel de
funcionamento, as estereotipias apresentadas na infancia podem ficar “mi-
niaturizadas”, sob a forma, por exemplo, de esfregar os dedos, a qual podera
passar desapercebida no exame fisico (RAPIN, 1997; TEMUDO et al., 2007).
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Cerca de um terco das criancas autistas desenvolvem crises epilép-
ticas (MULAS, 2001). Estima-se que um tergo dos portadores de autismo
tenha apresentado pelo menos duas crises epilépticas provocadas até a
vida adulta. O maior risco de desenvolvimento de crises epilépticas é na
adolescéncia e se relaciona com retardo mental e com déficits motores
(RAPIN, 1997). O autismo pode ocorrer a seguir de sindrome de West, de
sindrome de Lennox-Gastaut, duas das mais temidas formas de encefa-
lopatias epilépticas da infancia. Aproximadamente 10% das criangas nas
quais de estabelece inicialmente o diagnéstico de transtorno autista even-
tualmente desenvolvem padroes eletroencefalograficos sugestivos da sin-
drome de Landau-Kleffner e de Epilepsia com Ponta-Onda Continua du-
rante o Sono (EPOCS) (PHILLIPART, 2001; RAPIN, 1997; WEAVING et al.,
2005). O tipo semioldgico de crises epilépticas mais comum entre os por-
tadores do transtorno autista é parcial complexo, com ou sem generaliza-
¢do secundéria (RODRIGUEZ-BARRIONUEVO; RODRIGUEZ-VIVES,
2002). Alteragoes de linguagem, no entanto, sao igualmente comuns entre
criangas autistas com ou sem crises epilépticas (MULAS, 2001).

Os pacientes com autismo podem apresentar incapacidade conside-
ravel de responder aos estimulos sensoriais. Este comprometimento, no
entanto, ndo parece estar relacionado com déficit sensitivo, mas, sim, com
alteragoes da atencao, da cognigao e da motivagao. No entanto, o transtor-
no autista pode estar relacionado com déficits sensitivos. Estima-se que
aproximadamente 20% das criangas com transtorno autista tipico apresen-
tem perda auditiva de mais de 25 decibéis. Os problemas visuais agudos
podem dificultar o diagnéstico, estimando-se que aproximadamente meta-
de das criangas com transtorno autista apresente déficit de refragdo ou es-
trabismo. Do ponto de vista cognitivo, percebe-se, em geral, que criangas
com transtorno autista utilizam melhor as suas habilidades visuais do que
as auditivas, podendo memorizar com exatiddo itinerarios e lugares onde
estiveram (RODRIGUEZ-BARRIONUEVO; RODRIGUEZ-VIVES, 2002).

Como acima determinado, as manifestacoes do autismo iniciam-se
durante a infdncia, sempre antes dos trés anos, e perduram por toda a
vida. No entanto, as manifestagées comportamentais modificam-se com o
passar dos anos e, regra geral, melhoram com a idade. Os déficits de lin-
guagem e de comunicacao geralmente perduram por toda a vida; ainda
assim, o isolamento social e as estereotipias tendem a melhorar (TUCH-
MAN; RAPIN, 2009).
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Critérios de diagnéstico do DSM-IV-TR

O comprometimento da interagdo social reciproca é amplo e persis-
tente. Pode haver um acentuado comprometimento de diversos comporta-
mentos nao verbais (por exemplo, contato visual direto, expressao facial,
posturas e linguagem corporal) que regulam a interagao social e a comuni-
cagdo (critério Ala). Pode haver grande dificuldade de desenvolver rela-
cionamentos com o0s seus pares que sejam proprio do nivel de desenvolvi-
mento do individuo (critério A1b). Os individuos mais jovens podem de-
monstrar pouco ou nenhum interesse pelo estabelecimento de amizades.
Os mais velhos podem ter interesses por amizades, mas ndao compreen-
dem adequadamente as convengoes da interagdo social. Os autistas po-
dem nao buscar espontaneamente o prazer compartilhado, interesses ou
realizagbes com as demais pessoas (por exemplo, ndo mostrar, ndo trazer
ou nao apontar para objetos que julguem interessantes) (critério Ale). Tam-
bém pode nédo haver reciprocidade social ou emocional. Esta se manifesta
pela falta de interesse em participar ativamente de jogos, de brincadeiras
sociais simples, preferindo atividades solitarias. Em alguns casos, o autis-
ta envolve outras pessoas em suas atividades mas as usa somente como
“ferramentas” ou auxilios mecanicos para a realizagdo de uma atividade
ou objetivo (critério A1d). Em muitos casos, a percepgao da existéncia de
outras pessoas esta muito limitada. Autistas podem ignorar completamente
a existéncia de outras criangas (mesmo de seus irméos) e podem néo ter
ideia alguma das necessidades alheias ou nao perceber o sofrimento dos
demais.

A comunicagao esta igualmente comprometida, de modo geralmen-
te acentuado e persistente, afetando tanto as habilidades verbais como as
nao verbais. Pode-se verificar atraso ou completa auséncia de desenvolvi-
mento da linguagem falada (critério A2a). Naqueles que desenvolvem a
fala, hd um acentuado comprometimento da capacidade de iniciar ou de
manter uma conversagao (critério A2b), uso estereotipado e repetitivo da
palavra ou linguagem idiossincratica (critério A2c). Podem estar ausentes
os jogos variados e espontaneos de faz-de-conta, de imitagdo social, pré-
prios do nivel de desenvolvimento (critério A2d). Nos individuos que de-
senvolvem a fala, o timbre, a entonagao, a velocidade, o ritmo e a énfase
podem estar comprometidos. Nestes casos, o tom de voz pode ser monéto-
no ou elevar-se de modo interrogativo ao final de frases afirmativas. As
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estruturas gramaticais sdo frequentemente pouco desenvolvidas, imatu-
ras e incluem o emprego estereotipado e repetitivo da linguagem (com
repetigdo de palavras ou de frases, independentemente do significado;
repetigao de comerciais televisivos ou de jingles) ou com linguagem idios-
sincrética (ou seja, a linguagem que é somente compreendida pelas pesso-
as que sao familiarizadas com o estilo de comunicagdo do individuo). A
compreensao da linguagem frequentemente encontra-se muito atrasada,
podendo o individuo ser incapaz de compreender perguntas ou instru-
¢Oes mais simples. O comprometimento social (pragmaético) da linguagem
é evidenciado pela incapacidade de integrar palavras e gestos e de com-
preender o humor ou aspectos figurativos da fala, como, por exemplo,
humor, duplo sentido ou ironia. Na maioria dos casos, as brincadeiras
imaginativas nao ocorrem ou apresentam um comprometimento acentua-
do. Estas pessoas também tendem a nao se envolver em jogos de imitagao
ou rotinas simples da infancia. Se estas atividades se manifestam, geral-
mente se fazem fora de contexto ou de modo mecanico.

Os individuos autistas tém padroes restritos, repetitivos e estereoti-
pados de comportamentos, de interesses e de atividades. Pode existir uma
preocupacao total com um ou mais padroes estereotipados e repetitivos,
que é anormal tanto em termos de intensidade como de foco (critério A3a);
adesdo inflexivel a rotinas ou rituais especificos e nao funcionais (critério
A3b); maneirismos motores estereotipados e repetitivos (critério A3c) ou
preocupacao persistente com partes de objetos (critérios A3d). Os indivi-
duos autistas podem apresentar uma faixa acentuadamente restrita de in-
teresses e com frequéncia se preocupam com uma area de interesse limi-
tado (por exemplo, datas, nimeros de telefone, prefixos de estacoes de
radio). As criangas podem enfileirar um niimero determinado de brinque-
dos da mesma maneira repetitiva, inimeras vezes, ou podem imitar vezes
sem conta as agoes de um determinado ator de televisdo. podem insistir
na mesmice e manifestar resisténcia ou sofrimento com mudancas triviais
(por exemplo, a crianga pode apresentar uma reagao catastréfica a uma
alteracdo minima ocorrida no ambiente, tal como modificacdo das corti-
nas ou mudanga de local da mesa de jantar). Existe, com frequéncia, um
interesse em rotinas e em rituais nao funcionais ou uma insisténcia irracio-
nal em seguir rotinas (por exemplo, percorrer exatamente o mesmo cami-
nho para a escola, todos os dias). Os movimentos estereotipados envol-
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vem as maos (bater palmas, estalar os dedos) ou todo o corpo (balangar-se,
inclinar-se abruptamente ou oscilar o corpo). Anormalidades de postura
(caminhar na ponta dos pés, movimentos estranho das maos e posturas)
podem estar presentes. Hd uma tendéncia em exibir preocupagao e inte-
resse excessivos com partes determinadas e objetos (botoes, partes do cor-
po). Também pode haver uma fascinagdo com o movimento em geral (ro-
dinhas dos brinquedos, abrir e fechar de portas, ventiladores ou outros
objetos de movimento giratério rdpido). A crianca pode se apegar de for-
ma excessiva a algum objeto inanimado (pedago de barbante ou tira de
elastico). A perturbacdo pode ser manifesta por atrasos ou funcionamento
anormal em pelos menos uma (frequentemente véarias) das seguintes areas
antes dos trés anos de vida:

* interagao social;

* linguagem comunicativa ou

* jogos simbdlicos ou imaginativos (critério B).

Em geral, ndo ha um periodo de desenvolvimento inequivocamente
normal, embora, em cerca de 20% dos casos, os pais possam descrever
desenvolvimento relativamente normal por um ou dois anos. Nestes ca-
sos, os pais podem descrever que a crianga falou algumas palavras e de-
pois as perdeu, ou que seu desenvolvimento pareceu estagnar-se depois
de um tempo.

Por definicao, se houver um periodo de desenvolvimento normal,
ele ndo pode se estender além dos 3 anos de idade. Da mesma forma, estes
sintomas ndo devem ser melhor explicado por transtorno de Rett ou por
transtorno desintegrativo a infancia (critério C).

Diagnéstico precoce

O tempo médio entre a avaliagdo inicial e o diagnostico de TGD,
incluindo autismo, é de 13 meses. Sinais e sintomas de TGD geralmente ja
estdo presentes em torno de 18 a 24 meses de idade e se mantém relativa-
mente constantes na idade pré-escolar e escolar. Os indicadores mais pre-
coces de TGD incluem (GADIA, 2006):

* preocupagoes dos pais em relagao a deficiéncia nas habilidades

sociais;

* preocupacoes dos pais em relacdo ao desenvolvimento de lingua-

gem ou de comportamento;
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* preocupagoes dos pais em relacdo a crises de perda de controle e
intolerancia a mudangas;

* atraso no desenvolvimento de linguagem ou de habilidades sociais;

* sem lalacado até 12 meses;

* sem apontar para objetos ou gestos até 12 meses;

* nao desenvolver orientagao pelo nome até 12 meses;

* nao desenvolver palavras-frase até os 16 meses;

* nao desenvolver jogos simbdlicos ou de “faz-de-conta” até os 18
meses;

* nao desenvolver frases de duas palavras espontaneas e com signi-
ficado (nao sendo repetitivas ou ecolélicas) até 24 meses;

* auséncia de desenvolvimento de habilidades sociais e de lingua-
gem em qualquer idade.

Etiologia

Como foi dito acima, o autismo é uma condigao heterogénea e nao
tem, portanto, uma causa tinica. Para diversas pessoas com autismo, nao
se define uma doencga associada e responsavel pelas alteragoes observa-
das. Estes individuos recebem, entdo, o diagnéstico de “autismo prima-
rio” ou “idiopético” — nao se determina uma causa direta para a condigao.

Por outro lado, ha diversas doencas médicas associadas com autis-
mo. Entre 11 a 37% das criangas com TGD tém uma condigdo comérbida
ou secunddria, incluindo sindrome do X-fragil, esclerose tuberosa, fenil-
cetonuria e sindrome alcodlica fetal. Entre 5 a 14% dos casos tém sindro-
mes genéticas. As doengas genéticas mais frequentemente descritas in-
cluem:

(1) esclerose tuberosa (entre 17 a 60% das criangas com esclerose
tuberosa também apresentam autismo, enquanto que 0,4 a 3% das crian-
gas autistas tém esclerose tuberosa. Pacientes que apresentam esclerose
tuberosa e autismo geralmente sdo também epilépticos);

(2) sindrome do X-fragil (entre 3 a 25% dos portadores de sindrome
de X-fragil apresentam autismo. Contudo, com técnicas citogenéticas (nao
anélise de DNA) e analise molecular, a sindrome de X-fragil é raramente
identificada em pacientes com autismo); e

(3) anormalidades cromossomicas, sendo as mais frequentes relacio-
nadas com os cromossomos X, 2, 3, 7q, 17 e 22q.

24



Gémeos monozigéticos (idénticos, compartilhando 100% do mate-
rial genético) apresentam maior concordancia para diagnéstico de autis-
mo do que os dizigéticos (gémeos fraternos, que compartilham 50% do
seu material genético), com indices de até 90% (variando de 60 a 96%) em
comparagao com 4,5% (variando entre 0 a 24%), respectivamente. Estes
nameros sao muito superiores ao risco de qualquer recém-nascido apre-
sentar autismo, da ordem de 0,2 a 0,6%, indicando uma forte predisposi-
¢do genética para o autismo (MERCADANTE; ROSARIO, 2009). Como nao
ha concordancia de 100% entre gémeos monozigéticos, acredita-se que
haja uma interagao de fatores genéticos e ambientais na etiologia do autis-
mo (TUCHMAN; RAPIN, 2009).

Como houve um aumento do ntimero de casos no final do século
XX, diversos pesquisadores relacionaram esta “epidemia” de autismo com
avacina MMR, para sarampo , caxumba e rubéola. Esta vacina contém um
composto derivado do merctrio, e este foi o agente responsabilizado como
a causa do autismo. No entanto, diversos estudos posteriores, realizados
em grandes populagoes e em diversos paises, demonstraram que nao ha
associagao entre a vacinagao e o desenvolvimento do autismo.

Outros fatores ambientais (nao genéticos) também foram implica-
dos como causa de autismo, como, por exemplo, an6xia neonatal, infec-
¢Oes congénitas (rubéola, citomegalovirus, toxoplasmose). A exposicao
intratdtero a diversas substancias ja foi associada com desenvolvimento
de autismo, incluindo 4lcool, talidomida, misoprostol e valproato de s6-
dio (MERCADANTE; ROSARIO, 2009).

Cabe finalizar esta se¢ao destacando que nao se defendem mais ideias
de que o autismo tenha qualquer origem psicogénica, como se acreditava
no passado. Desta forma, as teorias psicogénicas, das “maes-geladeira” ou
outras, que tinham por base a rejeicao dos pais, especialmente da mae, em
relagao a crianga autista, nao merecem qualquer mengao como causa do
autismo, por serem equivocadas e terem sido completamente abandona-
das. Assim como estas hipoteses foram derrubadas, foi também o trata-
mento psicoterdpico do autismo. Infelizmente, devem-se mencionar estas
ideias neste texto, com a esperanca que nao se repita mais este triste capi-
tulo da histéria do autismo.
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Avaliacao médica

Nao existe uma “receita de bolo” para o diagnéstico do autismo. A
avaliacao e o diagnéstico de autismo e de TGD sdo baseados em uma ava-
liagao multidisciplinar. O autismo ndo apresenta marcadores biolégicos,
ou seja, nao existe um tnico exame que possa ser realizado que aponte
especificamente para este diagnéstico. Além disto, alguns portadores do
autismo apresentam doengas ou outras condigoes, geralmente de causa
genética associada. Ainda que etiologia especifica para autismo seja iden-
tificada em menos de 25% dos casos, avaliagao etiolégica deve ser sempre
realizada, considerando-se as importantes implicagoes de prognéstico, de
associagdo com comorbidades médicas, de tratamento e de orientacao para
a familia.

Uma vez que nao hé testes diagnésticos especificos, o diagnéstico
deve ser realizado por profissional médico capacitado, com base nos cri-
térios do DSM-IV-TR. Estes critérios consistem em uma lista de compor-
tamentos que nao sao explicados em detalhes, deixando um relativo grau
de incerteza para o julgamento do clinico. No entanto, criangas que foram
exclusivamente avaliadas em ambiente escolar nao devem ser considera-
das como portadoras de autismo, uma vez que nao foram submetidas a
uma avaliacao global de suas capacidades e do quadro clinico. Determi-
nar o diagnostico desta forma pode ser extremamente confuso e sofrido
para os pais da crianca.

Toda crianga com autismo ou transtorno global do desenvolvimento
deve ser submetida a avaliacao da audicédo, independentemente de haver
realizado teste neonatal de screening (BARBARESI et al., 2006).

A avaliagao médica do individuo autista pode incluir, além de anam-
nese detalhada e exame fisico e neurolégico:

— Exame da pele com lampada de Wood. Esta indicado para toda cri-
anga com autismo para detectar a presenca de maculas hipopigmentadas
de pele, associadas a esclerose tuberosa. Esta patologia representa até 3%
dos casos de autismo.

— Avaliagao auditiva formal, adaptada ao nivel cognitivo do individuo.

— Avaliagdo da plumbemia (niveis séricos de chumbo), a ser repeti-
da anualmente em criangas com pica (distirbio alimentar em que a crian-
ca ingere substancias nao nutritivas, como terra, cola, tinta, etc.).

— Avaliagdo genética: como autismo foi descrito em associacao com
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diversas sindromes genéticas, como, por exemplo, sindrome de Down,
sindrome de Angelmann, sindrome de Cornelia de Lange, sindrome de
Smith-Lemli-Opitz, sindrome de Smith-Magendis, sindrome do X-fragil
(7 a 8% dos casos), estd indicada avaliagao genética nestes pacientes, sen-
do a avaliagao diagnostica direcionada de acordo com a suspeita clinica.
Anormalidades cromoss6micas ja foram descritas em praticamente todos
os cromossomos, embora as associagdes mais consistentes sejam relacio-
nadas com os cromossomos 2q, 7p e 15q. Avaliagao genética é especial-
mente indicada para pacientes com dismorfias faciais, anormalidades con-
génitas ou histéria familiar de autismo ou de deficiéncia mental. Mesmo
na auséncia de um diagndstico genético especifico, a chance de recorrén-
cia de autismo em irmaos dos mesmos pais é de 2 a 8%, aumentando o
risco de ter uma segunda crianga com autismo em mais de 50 vezes em
relagdo ao risco da populagdo geral. Os testes genéticos que podem ser
indicados incluem (JONES, 1997; REPORT of the Quality Standards Sub-
committee of the American Academy of Neurology and the Child Neuro-
logy Society, 2000; RASMUSSEN et al., 2001; RODRIGUEZ-BARRIONUE-
VO; RODRIGUEZ-VIVES, 2002; STEYAERT, 2008; TUCHMAN; RAPIN,
2009; VEIGA; TORALLES,2002; WEAVING et al., 2005):

* Cariotipo de alta resolugao.

* Teste molecular para a sindrome do X-fragil.

* Teste FISH (do inglés, fluorescent in situ hybridization testing) para

a regido 15q11q13, para descartar duplicagoes presentes na sin-
drome de Prader-Willi ou sindrome de Angelmann, em casos de
suspeita clinica (ver adiante).

* Teste para detecgcdo de mutagoes no gene MECP2 (sindrome de

Rett) e PTEN.

— Avaliagdo metabdlica — a ser considerada na presenga de manifes-
tacgoes clinicas especificas. Uma grande variedade de erros inatos do me-
tabolismo ja foi relacionada com autismo. Mesmo assim, menos de 5%
das criangas com autismo apresentam algum erro inato de metabolismo.
Desta forma, a avaliagao metabdlica é indicada nos casos em que se iden-
tificam: histéria de interrupcdo do desenvolvimento ou de regressao psi-
comotora, descompensagao do quadro clinico com doenga clinica leve,
presenca de odores pouco comuns, intolerancia especifica a determina-
dos alimentos, letargia epis6dica, vomitos ciclicos, crises epilépticas, pre-
senca de deficiéncia mental, resultados duvidosos de testes de screening
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metabdlico. Os testes metabélicos que podem ser recomendados incluem
(REPORT of the Quality Standards Subcommittee of the American Aca-
demy of Neurology and the Child Neurology Society, 2000):

* Hemograma completo

* Glicemia de jejum

* Enzimas hepaticas

* Testes de funcao tireoidiana

* Aminoacidos plasmaticos

* Amonia e lactato

* Lipidograma (colesterol total e fragoes e triglicerideos)

* Carnitina sérica

* Dosagem quantitativa de acilcarnitina

* Homocisteina

* Dosagem plasmaética de 7-deidrocolesterol (screening para doenga

de Smith-Lemil-Opitz)

* Aminoacidos na urina

* Acidos orgdnicos na urina

* Testagem de purinas e piridinas na urina

* Acilglicina na urina

* Biotinidase

* Ceruloplasmina e dosagem de cobre sérico

Eletroencefalograma (EEG) é indicado somente para pessoas com
crises epilépticas clinicas ou na ocorréncia de regressao importante da
comunicagao social (descartar a presencga de sindrome de Landau-Kleff-
ner, uma forma especifica de sindrome epiléptica em que a crianca inter-
rompe o desenvolvimento da fala e apresenta um padrao especifico do
EEG, associado seguidamente a crises epilépticas). Estima-se que, até a
vida adulta, cerca de um tergo dos autistas apresentaram pelo menos duas
crises epilépticas ndo provocadas. O inicio das crises epilépticas em pes-
soas autistas é varidvel, com picos na infancia precoce e na adolescéncia.
Estima-se que aproximadamente 10% das criangas com autismo apresen-
tam padrao eletroencefalografico compativel com sindrome de Landau-
Kleffner ou com status epilepticus eletrografico durante o sono de ondas
lentas (REPORT of the Quality Standards Sucommittee of the American
Academy of Neurology and the Child Neurology Society, 2000; TUCHMAN;
RAPIN, 2009).
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Exames de imagem, como tomografia computadorizada de cranio
ou ressonancia nuclear magnética, nao sao rotineiramente indicados na
avaliacao de pacientes autistas, a nao ser nos casos em que hé presenga de
sinais neurolégicos focais, crises epilépticas, suspeita de sindromes neu-
rologicas especificas (esclerose tuberosa, por exemplo) ou outras altera-
¢oes neuroldgicas. Nos casos em que estes exames sao realizados em indi-
viduos com autismo primério (sem uma causa definida), o resultado é
seguidamente normal. No entanto, o fato de nao se identificar alteragoes
na anatomia do cérebro, nao indica a auséncia de alteragoes ou normali-
dade neurolégica. Isto ocorre porque a alteragdo que provoca o autismo
nao é “vista” pelo exame, mas relacionada com comprometimento de cir-
cuitos neuronais, “invisiveis” para exames de imagem (REPORT of the
Quality Standards Sucommittee of the American Academy of Neurology
and the Child Neurology Society, 2000; TUCHMAN; RAPIN, 2009).

Tratamento

Atualmente, nao se dispéem de tratamentos especificos para o au-
tismo. Isto ocorre principalmente porque nao ha “um autismo”, mas, sim,
um conjunto de quadros diferentes, das causas mais diferentes, e nao é
possivel elaborar um tratamento tinico para todos.

Desde o final do século passado, houve surgimento de diferentes
tratamentos alternativos para o autismo, muitos dos quais eram vendidos
prometendo a cura da condigao. Infelizmente, nenhum destes tratamen-
tos revelou-se promissor, e a “cura” ndo estéd ainda disponivel. Foram ten-
tados diversos tratamentos alternativos, como dietas especificas, uso de
suplementos de vitaminas, agentes quelantes de mercurio (substancias
que eliminam mercurio do organismo). No entanto, em estudos cientifi-
cos, controlados e bem conduzidos, estes tratamentos ndo se mostraram
eficazes.

O que existe para o autismo, neste momento, sdo intervencoes capa-
zes de modificar determinados comportamentos e sintomas. Estas inter-
vengoes incluem desde uso de medicamentos até modificagbes comporta-
mentais e psicolégicas.
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Apesar do titulo pomposo, este texto trata, de forma
bastante resumida e direta, das wmanifestagcbes e
caracteristicas das pessoas com Autismo. Também
descreve diversas nogbes atualmente aceitas para
explicar as causas e as origens do Autismo, especialmente

as ideias sobre o cérebro social e a teoria da mente.
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