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Avaliacao e

Gestao do

Crianca com autismo
Desordem do espectro

Por Nicole Baumer, MD, MEd; Sarah J. Spence, MD, PhD

RESUMO

OBJETIVO DA REVISAO: O transtorno do espectro do autismo é um transtorno do
neurodesenvolvimento definido por déficits na comunicagao social e pela presenca de
comportamentos e interesses restritos e repetitivos. Este artigo fornece as ferramentas
para diagnosticar e gerenciar pacientes com transtorno do espectro do autismo.

AcHADOs RECENTES: O transtorno do espectro do autismo é uma condi¢do heterogénea com apresentagdes variadas,
multiplas etiologias e uma série de comorbidades que afetam o curso e 0 manejo do transtorno. Este artigo define
as principais caracteristicas dos déficits de comunicagéo social, incluindo problemas com reciprocidade social,
diminui¢do da comunicacdo ndo verbal e dificuldades no desenvolvimento e manutencgdo de relacionamentos. O
segundo dominio de comportamentos repetitivos e interesses restritos, que inclui a presenca de comportamentos
ou discurso estereotipados, insisténcia na mesmice e rigidez comportamental, intensa ou fora dos interesses
comuns, e respostas incomuns a estimulacdo sensorial, também é delineado. As comorbidades comumente
observadas no transtorno do espectro do autismo incluem condi¢des médicas, neuroldgicas e psiquidtricas. Apesar
dos intensos esforgos de pesquisa, a etiologia do transtorno do espectro do autismo permanece desconhecida na
maioria dos casos, mas esta claro que existe um forte componente genético que interage com vérios fatores de
risco ambientais. A pesquisa atual estd identificando vias neurobioldgicas sobrepostas que estdo envolvidas na
patogénese. O tratamento envolve terapia comportamental intensiva e programagao educacional, juntamente com
servicos auxiliares tradicionais, como fonoaudiologia, ocupacional e fisioterapia. Os tratamentos
psicofarmacoldgicos também sdo usados para direcionar certos sintomas e condi¢cdes comoérbidas. O tratamento
envolve terapia comportamental intensiva e programacdo educacional, juntamente com servigos auxiliares
tradicionais, como fonoaudiologia, ocupacional e fisioterapia. Os tratamentos psicofarmacolégicos também sdo
usados para direcionar certos sintomas e condi¢cdes comorbidas. O tratamento envolve terapia comportamental
intensiva e programacao educacional, juntamente com servicos auxiliares tradicionais, como fonoaudiologia,
ocupacional e fisioterapia. Os tratamentos psicofarmacolégicos também sdo usados para direcionar certos

sintomas e condi¢des comérbidas.

resumo: Os neurologistas podem desempenhar um papel importante no diagnostico do
transtorno do espectro do autismo de acordo com critérios clinicos por meio de uma
avaliacdo abrangente que inclui um histérico médico e de desenvolvimento completo,
observa¢des comportamentais e de brincadeira e uma revisao de avaliagdes cognitivas e
de linguagem padronizadas. Os neurologistas também sdo responsaveis por investigar
etiologias, recomendar e defender interven¢des comportamentais e educacionais
adequadas e identificar e, frequentemente, administrar comorbidades.
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INTRODUCAO

transtorno do neurodesenvolvimento caracterizado por déficits na

cgffjunigl3o social e reciprocidade social, além de comportamentos

tit] interesses restritos. Linguagem e cognitiva
eflki decoracesFero @ inieio: dosesingoraspipsecoce
infancia, e geralmente acredita-se que o distUrbio durara toda a vida. Descrito pela primeira
vez em 1943 por Leo Kanner, o autismo foi considerado um distdrbio raro por muitos anos.
No entanto, nas Ultimas 2 a 3 décadas, a prevaléncia estimada aumentou de forma constante
e dramatica. Acredita-se que isso se deva a uma série de fatores, incluindo a ampliagdo dos
critérios diagnésticos, alguma substitui¢do diagndstica e maior reconhecimento e
conhecimento do transtorno. Além disso, pode haver outras raz8es que atualmente sdo
desconhecidas e alvo de muitas especulagdes. A estimativa mais recente dos Centros de
Controle e Prevenc¢do de Doencas (CDC) é que 1 em 68 criancas tem um diagnéstico de
transtorno do espectro do autismo.1 Dada a propor¢do de 4: 1 entre homens e mulheres, isso
representa uma incidéncia de 1 em 42 meninos e 1 em 189 meninas.1 A clara preponderancia
masculina ainda ndo foi totalmente explicada, mas provavelmente reflete fatores genéticos e
hormonais. Apesar dos intensos esforcos de pesquisa, a fisiopatologia exata permanece
amplamente desconhecida, mas acredita-se que envolva uma interagdo complexa entre a
genética e os fatores ambientais.
O que agora é denominado transtorno do espectro do autismo foi historicamente

composto de varios transtornos distintos (ou seja, transtorno autista, transtorno invasivo do
desenvolvimento-ndo especificado de outra forma e transtorno de Asperger).No Manual

Diagnéstico e Estatistico de Transtornos Mentais, Quinta Edicdo (DSM-5), todos esses
distdrbios sdo combinados em um, denominado transtorno do espectro do autismo.s

Neurologistas sdo frequentemente chamados para diagnosticar transtorno do espectro do
autismo. Este artigo revisa as caracteristicas clinicas e os critérios diagnésticos do transtorno do
espectro do autismo de acordo com oDSM-5 e fornece uma estrutura de como abordar o processo

de diagnéstico, identificar comorbidades, investigar etiologias e gerenciar o transtorno.

CRITERIO DE DIAGNOSTICO
Os critérios diagndsticos atuais se concentram em dois dominios de fungdo: déficits na
comunicagdo social e a presenca de interesses restritos e comportamentos repetitivos (
FIGURA 12-1)

Como os perfis comportamentais mudam com o desenvolvimento e os sintomas especificos
podem ir e vir com o tempo, DSM-5 permite uma histéria de sintomas, mesmo se ndo manifestados

atualmente, para atender aos critérios de diagnéstico. O diagnéstico pode ser feito mostrando que

esses comportamentos estavam presentes na histéria, desde que o perfil atual seja consistente com

transtorno do espectro do autismo e o comprometimento funcional considerado clinicamente
significativo esteja em andamento.

Os sintomas devem estar presentes no inicio do periodo de desenvolvimento e é
importante considerar se os sintomas prejudiciais sdo mais bem explicados pelo transtorno
do espectro do autismo ou outra condi¢do, como atraso global de desenvolvimento ou
deficiéncia cognitiva / intelectual. No transtorno do espectro do autismo, o prejuizo nas
habilidades e comportamentos sociais e de comunicacdo deve ser desproporcional ao que é
esperado para o individuo's funcionamento do desenvolvimento.

Déficits na comunicacdo social e interagdo social

A comunicacdo social engloba uma série de habilidades. DSM-5 exige que os déficits
estejam presentes em todas as trés areas a seguir: reciprocidade socioemocional,
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Restricted Interests/
Social Communication R R R
Deficits e Repetitive or stereotyped

movements, speech, or play

e Insistence on sameness and

o Social-emotional reciprocity need for rituals or routine

e Nonverbal communication e Highly intense or unusual areas

e Ability to form and maintain of interest

appropriate social
relationships

e Oversensitivity or
undersensitivity to different
sSensory experiences or
unusual sensory behaviors

Need symptoms in all three

subdomains

Need symptoms in two of
four subdomains

FIGURA 12-1
Dominios principais de sintomas do transtorno do espectro do autismo de acordo com o Manual
Diagnéstico e Estatistico de Transtornos Mentais, Quinta Edi¢do (DSM-5).

comunicagdo nao verbal e relagdes sociais.s Esses sdo verdadeiros déficits que
representam um desvio da trajetéria de desenvolvimento esperada,
independentemente do nivel da funcdo de desenvolvimento.

RECIPROCIDADE SOCIOEMOCIONAL. As anormalidades na reciprocidade social envolvem a
quantidade e a qualidade do interesse e envolvimento social, incluindo iniciagdo social,
resposta e envolvimento em trocas sociais basicas, comunicagdo reciproca / ida e volta,
compartilhamento de emocgdes e resposta apropriada a estimulos ambientais. Este
subdominio representa os proéprios blocos de construgdo da interagao social (iniciagao,
resposta e tomada de turno).

Os primeiros sintomas podem se manifestar como falta de um sorriso social
reciproco, falta de resposta a crianga's o nome sendo chamado, diminuiu o
envolvimento em jogos interativos do bebé&, como esconde-esconde ou pat-a-cake, e
problemas para imitar as acBes dos outros. As criangas também lutam com a orientagdo
social, mostram pouca consciéncia ou interesse pelos outros, tém dificuldade em
compartilhar interesses e diversdao com os outros ou tém problemas com aberturas
sociais. Algumas criangas podem demonstrar interesse social, mas nao tém as
habilidades sociais para iniciar e entrar na brincadeira, se revezar, seguir as regras e
jogar cooperativamente. Eles podem ser socialmente imaturos e ter dificuldade em
respeitar os limites sociais apropriados ou perceber pistas sociais sutis. Eles também
podem ter dificuldade em comunicar suas emo¢8es ou compreender as emog¢des dos
outros. Criangas com boa fala expressiva muitas vezes ndo o usardo para se comunicar
funcionalmente de uma maneira social, como para expressar ideias, fazer perguntas,

COMUNICAGAO NAO VERBAL. Os déficits na comunicagdo ndo verbal abrangem problemas
na expressdo e compreensdo de varios comportamentos (como contato visual, tom de
voz, linguagem corporal, expressdes faciais, gestos e trazer / compartilhar / mostrar
interesses e atividades) e a capacidade de integrar verbal e
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comunicagao nao verbal. Criancas com transtorno do espectro do autismo normalmente nao
compensam a dificuldade de comunicacdo verbal com estratégias ndo-verbais (como visto
naquelas com transtorno de desenvolvimento da linguagem), demonstrando um déficit de
comunicacgdo social mais significativo e especificamente. Eles tém dificuldade em iniciar e
responder a atengdo conjunta (ou seja, o foco compartilhado em um objeto ou evento, de
modo que ambas as partes estdo prestando aten¢do a mesma coisa).

RELAGOES SOCIAILS. Criangas com transtorno do espectro do autismo tém déficits em uma ampla gama
de comportamentos necessarios para construir e manter relacionamentos sociais bem-sucedidos,
especialmente com colegas da mesma idade. Este subdominio pode ser conceituado como
dificuldades com comportamentos necessarios para interagdo social de ordem superior. Criangas
pequenas com transtorno do espectro do autismo podem mostrar pouco interesse em outras
criangas ou podem evitar qualquer interagdo, em vez de se envolver em brincadeiras solitarias ou
paralelas. Muitas criancas tém dificuldade em variar ou adaptar seu comportamento a diferentes
situagdes sociais e tém dificuldade em compreender diferentes pontos de vista ou assumir outros'
perspectiva s, referida como um déficit na teoria da mente.sAs criangas verbais muitas vezes
conversam apenas sobre tépicos de interesse pessoal e ndo percebem quando alguém ndo esta
interessado (por exemplo, dando uma palestra como um

“pequeno professor”). A linguagem pode ser excessivamente literal, e as criancas podem nao
entender expressdes idiomaticas ou sarcasmo, tornando dificil distinguir entre brincadeira e
provocacdo ou bullying real. Muitas criangas com transtorno do espectro do autismo ndo tém
compreensao ou visdo sobre amizades ou outras rela¢des sociais.

DEFICITOS NAS HABILIDADES SOCIAIS E DE COMUNICAGAO EM OUTRAS CONDIGOES. Dificuldades
com habilidades sociais e de comunicagdo também podem ser vistas em criangas com outras
deficiéncias médicas e de neurodesenvolvimento, incluindo perda auditiva, deficiéncia
especifica de linguagem, atraso global de desenvolvimento, transtorno de déficit de aten¢do
e hiperatividade (TDAH), ansiedade social e privacdo psicossocial (TABELA 12-1)

Comportamento repetitivo e interesses restritos

Este dominio inclui uma série de comportamentos aberrantes em quatro areas diferentes, incluindo

comportamentos repetitivos ou estereotipias, comportamento rigido ou inflexivel, interesses
incomuns ou restritos e diferencas na reatividade sensorial (uma nova categoria em

DSM-5). DSM-5 requer que os comportamentos estejam presentes em duas das quatro areas.

MOVIMENTOS ESTEREOTIPICOS, USO REPETITIVO DE OBJETOS OU VOCALIZAGOES / VERBALIZAGOES.

Os estereotipias motoras incluem movimentos dos dedos, postura corporal, balango, girar, agitar as

maos / bragos, tensionar o corpo inteiro, caminhar com os dedos dos pés ou pular repetidamente.
O uso incomum e repetitivo de objetos pode ser visto em brincadeiras ndo funcionais, brincadeiras
repetitivas (por exemplo, acionar interruptores de luz, abrir / fechar portas) ou uso incomum de
brinquedos em vez de brincar com eles como pretendido (por exemplo, alinhar brinquedos, girar as
rodas em carros). As estereotipias também podem ser vocais, com sons repetitivos ou ecolalia
verbal. A ecolalia pode ser o eco imediato do que foi dito em torno da crianca ou o eco retardado,

com roteiro / recitacdo de versos de livros ou videos.

INFLEXIBILIDADE, A NECESSIDADE DE AMOSTRA, ROTINAS OU RITUAIS. Resisténcia a muda nga
pode ser demonstrado pela necessidade de seguir o mesmo caminho para um determinado destino,
comer exatamente os mesmos alimentos ou ter os alimentos apresentados da mesma forma, ou sempre
ter que terminar o que foi iniciado. A inflexibilidade cognitiva é demonstrada pelo pensamento preto-e-
branco / rigido, questionamento repetitivo, aderéncia excessivamente estrita as regras e rituais

comportamentais ou verbais. Uma marca registrada de criangas com autismo
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O transtorno do espectro é que pequenas mudangas na rotina, transicdes ou eventos inesperados

freqlentemente provocam acessos de raiva excessivos ou grandes mudancas no afeto.

INTERESSES EXCESSIVAMENTE INTENSOS OU INCOMUNS. Os interesses podem envolver tépicos que sdo
aparentemente anormais em foco (por exemplo, uma crianca de 5 anos sabendo tudo sobre
elevadores, condicionadores de ar ou o clima) ou perseverativos ou excessivos em intensidade
(por exemplo, interesse adequado a idade em carros / trens ou cartas / nimeros, mas em um
nivel incomum de detalhe e com a exclusdo de outros tépicos ou atividades). As criangas podem
mostrar um apego incomum a objetos (por exemplo, precisar carregar algo consigo o tempo
todo) ou mostrar um interesse atipico ou intenso por pequenas partes das coisas ou como as

coisas funcionam.

SOBRE-REATIVIDADE OU SUB-REATIVIDADE A ESTIMULACAO SENSORIAL OU INCOMUM
COMPORTAMENTOS SENSORIOS. Os sintomas sensoriais podem envolver qualquer um dos sentidos (por

exemplo, auditivo, visual, tétil ou olfativo). Eles podem ser vistos em interesses sensoriais incomuns
(por exemplo, fascinagdo excessiva com brincadeiras com agua), respostas adversas a sons
aparentemente inécuos (por exemplo, o aspirador de pd) ou coisas que tocam a pele (por exemplo,
etiquetas de roupas), uma alta tolerancia a dor ou boca excessiva ou cheiro de objetos. Os
individuos podem mostrar fascinio por luzes ou objetos giratérios. As criancas podem demonstrar

comportamentos visuais incomuns, como olhar para fora do

TABELA 12-1

252

Consideragdes de diagnoéstico diferencial no transtorno do espectro do autismo

Diagnéstico diferencial de atraso de linguagem

vocé Transtorno de linguagem de desenvolvimento / deficiéncia especifica de linguagem
vocé Atraso de linguagem constitucional (“falador atrasado”)

vocé Perda de audigdo

vocé Atraso de desenvolvimento global / deficiéncia intelectual

vocé Privagdo psicossocial

Diagnéstico diferencial de deficiéncia social

vocé Ansiedade social

vocé Distlrbio de ansiedade generalizada

vocé Temperamento timido

vocé Dificuldades de aprendizagem

vocé Transtorno de déficit de atencdo e hiperatividade

voceé Disturbio de comunicagdo socialuma

Diagnéstico diferencial de comportamentos estereotipicos, repetitivos ou rigidos
vocé Deficiéncia intelectual

vocé Transtorno obsessivo-compulsivo

vocé Transtorno de movimento estereotipico

vocé Tiques complexos / sindrome de Tourette

uma UM novo diagnédstico no Manual Diagnéstico e Estatistico de Transtornos Mentais, Quinta Edigdo [DSM-5]

caracterizado por comprometimento significativo da linguagem pragmatica sem acompanhar interesses restritos e
comportamentos repetitivos.
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olhos. Algumas criangas tém comportamentos como bater em coisas, empurrar o corpo para -
@® Dado o Unico

espacos pequenos ou ser acalmadas por abracos apertados, que podem representar etiqueta de diagnéstico em DSM-5

comportamentos de busca sensorial proprioceptiva. especificadores foram
adicionados para melhor
COMPORTAMENTOS ESTEREOTIPICOS E REPETITIVOS EM OUTRAS CONDIGOES. Estereotipico e caracterizar o perfil particular

de qualquer paciente com
transtorno do espectro do
autismo. E importante que os

comportamentos repetitivos também podem ser observados em criangas com deficiéncia

intelectual, transtorno obsessivo-compulsivo, transtorno de movimento estereotipado e tiques

complexos / sindrome de Tourette. médicos indiquem se
cognitivo associado
Especificadores deficiéncia ou linguagem

Dado o Unico rétulo de diagnéstico em DSM-5, especificadores foram adicionados para a desordem existe.

caracterizar melhor o perfil particular de qualquer paciente. E importante que os médicos
indiquem se existe comprometimento cognitivo ou distirbio de linguagem associado (CASO
12-1) Esses disturbios ndo afetam apenas a apresentagdo do autismo

Um menino de 2 anos foi trazido pelos pais para avaliacdo do atraso na fala. CASO 12-1
Ele ndo tinha linguagem falada, mas tinha algumas vocaliza¢Bes incomuns e
repetitivas, que ndo eram direcionadas para se comunicar com outras
pessoas. Ele ndo usou gestos ou apontou para indicar o que queria. Ele ndo
tinha como dizer aos pais o que queria; ele apenas chorou e seus pais
tiveram que“entender.” Ele ndo respondeu quando seu nome foi chamado,
nem seguiu 0os comandos. Seus pais achavam que ele ndo os ouvia ou 0s
compreendia. Em questionamentos posteriores, seus pais também relataram
que ele parecia“em seu préprio mundo” o tempo todo. Ele ndo se aproximou
deles ou de outras criangas, nem respondeu quando outros se aproximaram
dele. Eles também relataram comportamentos repetitivos quase continuos,
incluindo agitar as maos, caminhar com os dedos dos pés e sacudir um fio.
Ele ndo brincava com brinquedos da maneira tipica; em vez disso, ele apenas
os alinhou. Ele tinha grandes acessos de raiva sempre que sua rotina era
interrompida. Ele bebia apenas de um copo com canudinho e uma vez exigiu
uma visita ao pronto-socorro para hidratacao intravenosa, quando perderam
0 copo e ele se recusou a beber. Ele ndo permitiria que ninguém tocasse sua
cabecga ou cortasse suas unhas. Ele usaria apenas calgas de moletom. Ele
tapou os ouvidos com as maos e ficou muito perturbado com ruidos altos,
como a descarga de uma privada ou o secador de maos em um banheiro
publico. Seu teste de audicdo estava normal.

Este caso ilustra um caso classico de transtorno do espectro do autismo com COMENTE
comprometimento cognitivo e de linguagem. Os sintomas estdo presentes em

ambos os dominios e todos os subdominios e estdo presentes no inicio do periodo

de desenvolvimento. Esta crianca é muito jovem e apresenta um atraso global de

desenvolvimento, mas seus déficits de comunicacdo social sdo ainda maiores do que

0 que seria esperado para seu nivel cognitivo, sem resposta a aberturas sociais, sem

sorriso social e sem tentativas de comunicacdo.
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transtorno do espectro, eles também sdo importantes para recomendacdes sobre terapia e
gestdo. Muitas condi¢cBes concomitantes sdo observadas em individuos com transtorno do
espectro do autismo, portanto, especificadores adicionais devem ser usados quando
aplicaveis. O especificador de se uma condi¢do médica, genética ou ambiental conhecida esta
presente é usado para condi¢des médicas comoérbidas, como epilepsia, distdrbios do sono ou
distdrbios metabdlicos. Também deve ser usado para sindromes neurogenéticas conhecidas
ou para achados genéticos anormais de microarranjos cromossémicos ou painéis de genes
considerados patogénicos. Especificar um transtorno de neurodesenvolvimento ou
neurocomportamento co-ocorrente é importante para o reconhecimento de condi¢es
psiquiatricas concomitantes, como ansiedade ou TDAH.

Classificagdes de gravidade

Historicamente (com base no Manual Diagndstico e Estatistico de Transtornos Mentais, Quarta
Edicdo [DSM-1V]),2transtorno invasivo do desenvolvimento-ndo especificado de outra forma e o
transtorno de Asperger foi usado como um substituto para aqueles com comprometimento mais
brando, e o transtorno autista foi usado para aqueles com comprometimento mais grave. A fusdo
desses trés diagnoésticos em um Unico diagnéstico de transtorno do espectro do autismo criou a
necessidade de delinear a gravidade. No entanto, a gravidade dos diferentes sintomas nos dois
dominios nem sempre é a mesma. Portanto, no perfil de diagnéstico atual, a gravidade deve ser
atribuida para cada dominio separadamente:

vocé Nivel I precisa de suporte
VOCé Nivel II: precisa de suporte substancial

vOCé Nivel III: precisa de suporte muito substancial

DSM-5 oferece exemplos de comportamentos que ajudam a atribuir as classifica¢es de gravidade.

CONDICOES MEDICAS COMORBIDAS
Vdérias condi¢des que podem co-ocorrer com o transtorno do espectro do autismo sdo
particularmente relevantes para os neurologistas. A definicdo dessas comorbidades orienta

0 manejo adequado.

Deficiéncia Intelectual

A deficiéncia intelectual sempre foi definida como tendo uma pontuagdo de QI superior a dois
desvios-padrdo abaixo da média (ou seja, menos de 70) e mostrando comprometimento
funcional. Estudos epidemioldgicos anteriores relataram que a maioria dos individuos com
transtorno do espectro do autismo tinha deficiéncia intelectual.s No entanto, pesquisas
recentes agora mostram que a deficiéncia intelectual ocorre em aproximadamente 50% ou
menos dos individuos com transtorno do espectro do autismo, mas é mais comum entre as
mulheres.

Epilepsia

Grandes estudos de base populacional sugerem que aproximadamente 20% dos individuos
com transtorno do espectro do autismo desenvolverdo epilepsia durante a vida e
provavelmente precisardo consultar um neurologista para tratamento. Portanto, as praticas
de neurologia podem ver uma porcentagem maior de individuos com transtorno do espectro
do autismo e epilepsia. Os fatores de risco incluem autismo sindrémico,s- deficiéncia
intelectual e sexo feminino.s Todos os tipos de crises podem ocorrer, e a idade de inicio
parece ter uma distribuicdo bimodal, com picos na primeira infancia e na adolescéncia / inicio
da idade adulta. Deve-se observar que criangas com crises de inicio muito precoce
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(por exemplo, espasmos infantis) tém um risco aumentado de transtorno do espectro do autismo. O
transtorno do espectro do autismo também é mais prevalente em individuos com epilepsia do que
na populagdo em gerals,10,embora isso as vezes nao seja reconhecido.

O tratamento da epilepsia em um paciente com transtorno do espectro do autismo é semelhante aos
principios gerais do tratamento, mas deve-se levar em consideragdo cuidadosa para minimizar os efeitos
colaterais comportamentais ao escolher medicamentos para convulsées.i2

Disturbios do sono

A perturbagdo do sono, nomeadamente a insénia, € um sintoma muito comum em individuos com
perturbacdes do espectro do autismo e tem um grande impacto na qualidade de vida da crianca e
da familia. O sono insatisfatério tem sido associado a problemas comportamentais no transtorno do
espectro do autismo.i13Os problemas de sono podem envolver dificuldade no inicio do sono, sono
interrompido, despertares durante a noite e de manha cedo ou diminuicdo geral do tempo de sono.
12Alguns dos problemas podem estar relacionados a ma higiene do sono, com uma falta de rotina
consistente na hora de dormir, desregulagdo comportamental que leva a conflitos a noite,
incapacidade de reconhecer ou aprender as pistas ambientais de que é hora de se acalmar ou
incapacidade de dormir de forma independente. Portanto, o aconselhamento sobre boas técnicas
comportamentais é importante antes do tratamento com medicamentos.1s

Perfis de motor anormais
Além de estereotipias e tiques motores, criangas com transtorno do espectro do autismo também podem

ter uma histéria de marcos motores grossos e finos atrasados, coordenacdo inadequada, dificuldades de
planejamento motor ou mesmo anormalidades da marcha.i17 Andar com os dedos dos pés é um
esteredtipo comum, mas geralmente ndo estd relacionado a espasticidade dos membros inferiores.

FreqUentemente, é necessdria terapia fisica e ocupacional auxiliar.

Doencas Metabdlicas

Em casos raros, individuos com disturbios metabdlicos podem apresentar um fenétipo
de disturbio do espectro do autismo. E especialmente importante reconhecer isso, pois
podem representar doencas trataveis. DistUrbios como deficiéncia de semialdeido
desidrogenase succinico (SAADH), disturbios do transporte de creatina e disturbios
mitocondriais foram associados ao disturbio do espectro do autismo.is

Problemas gastrointestinais
Varios distlurbios gastrointestinais foram relatados como mais prevalentes em pacientes com

distdrbio do espectro do autismo, incluindo doenca do refluxo gastroesofagico, constipacédo e
diarreia. Inicialmente, essa comorbidade tornou-se (in) famosa pelo empate putativo entre”
enterocolite autista” e a vacina contra sarampo-caxumba-rubéola. Embora essa teoria tenha
sido desacreditada por uma série de estudos na Ultima década, os reais problemas
gastrointestinais em pacientes ndo devem ser negligenciados.ie Freqientemente, os sintomas
gastrointestinais podem estar ligados a um comportamento alimentar incomum com
ingestdo de alimentos muito restrita. Em alguns casos, a crianca pode até apresentar déficit
de crescimento ou obesidade grave secundéria ao padrdo de ingestdo restrito. Nessas
situacOes, a terapia comportamental de alimentagdo pode ser muito benéfica.

DISTURBIOS PSIQUIATRICOS / COMPORTAMENTAIS COMORBIDOS

Desafios comportamentais sdo muito comuns em individuos com transtorno do espectro do
autismo e podem ser reflexos de um transtorno do neurodesenvolvimento ou psiquiatrico
concomitante. Anteriormente, os problemas comportamentais eram atribuidos apenas ao
préprio transtorno do espectro do autismo; no entanto, agora é reconhecido que a comorbidade
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condic@es psiquidtricas ocorrem em criangas com transtorno do espectro do autismo, e
DSM-5 explicitamente permite o diagnoéstico de condi¢des psiquidtricas co-ocorrentes como
especificador. Relatdrios recentes sugerem que as condigdes psiquiatricas sdo mais comumente
relatadas em criangas e adultos com transtorno do espectro do autismo em comparagdo com
controles.zoInfelizmente, as taxas relatadas de diferentes transtornos psiquiatricos sao bastante
variaveis. Isso provavelmente se deve a uma série de fatores, incluindo a alteracdo das defini¢cdes e
dos critérios de diagndéstico para transtorno do espectro do autismo e outros transtornos
psiquidtricos ao longo do tempo, sobreposicdo de certos sintomas (por exemplo, obsessées
observadas no transtorno obsessivo-compulsivo [TOC] e interesses restritos / fixos visto no
transtorno do espectro do autismo), amostras pequenas e clinicamente referidas, dificuldade em
determinar sintomas psiquiatricos em individuos com deficiéncia intelectual e transtornos de
linguagem, e a proibicdo anterior noDSM em fazer um diagndstico de certos transtornos
psiquiatricos em um paciente com transtorno do espectro do autismo. Transtornos
comportamentais ou psiquiatricos concomitantes podem aumentar significativamente o
comprometimento funcional e, portanto, devem representar alvos de tratamento.

Transtorno de Déficit de Atencdo e Hiperatividade

Existe um alto grau de sobreposicdo de sintomas entre o TDAH e o transtorno do espectro do
autismo. As taxas relatadas de comorbidade com TDAH variam de 30% a 90%. Muitas criangas
pequenas com transtorno do espectro do autismo apresentam sintomas de hiperatividade e
impulsividade. Questdes de seguranca, como fugir (fugir repentinamente dos cuidadores) ou
vaguear sao particularmente problematicas. Além disso, criangcas mais velhas podem parecer
ter desatencao quando, na verdade, podem estar hiperfocalizadas em seus préprios
interesses especiais. Problemas de aprendizagem, dificuldade cognitiva e desafios sociais
também podem complicar o quadro clinico. Uma avaliagdo cuidadosa e completa é necessaria
para distinguir aqueles com TDAH, transtorno do espectro do autismo ou transtorno do
espectro do autismo e TDAH e determinar os tratamentos mais apropriados.

Ansiedade

Transtorno de ansiedade generalizada, ansiedade social, ansiedade de separacdo, fobias especificas
e TOC foram relatados em taxas mais altas no transtorno do espectro do autismo do que na
populacdo em geral. Uma meta-andlise mostrou que quase 40% das pessoas com transtorno do
espectro do autismo também tinham pelo menos um tipo de transtorno de ansiedade.>1 Pode ser
dificil distinguir os pensamentos obsessivos no TOC das preocupacdes e fixagdes no transtorno do
espectro do autismo, e existe alguma sobreposi¢cdo. No entanto, deve-se notar que no transtorno
do espectro do autismo, os pensamentos geralmente ndo levam a angustia; na verdade, eles sdo
considerados agradaveis.22

Transtornos de Humor

Tanto a depressdo quanto o transtorno bipolar podem ocorrer em individuos com transtorno
do espectro do autismo, embora as taxas de comorbidade relatadas sejam variaveis, variando
de 0% a 50%.22 A depressao é especialmente comum em adolescentes que tém consciéncia
social suficiente para perceber que sdo diferentes e tém dificuldade em estabelecer e manter
amizades e relacionamentos romanticos.

Psicose e Esquizofrenia
Originalmente, o autismo infantil era considerado uma forma de esquizofrenia, mas, com

o tempo, reconheceu-se que os dois sdo disturbios separados. Ainda assim, alguns
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existe sobreposicdo com os sintomas negativos da esquizofrenia e os prejuizos da
comunicagdo social do transtorno do espectro do autismo. As taxas de diagnostico de
psicose e esquizofrenia sdo relatadas como bastante baixas em pessoas com transtorno
do espectro do autismo, variando de 0% a 6%.22Isso pode ser, em parte, devido a
dificuldade em determinar os sintomas em um individuo com transtorno do espectro do
autismo e comorbidades de linguagem e deficiéncia intelectual. Clinicamente, as
alucinagdes sdo incomuns, mas o clinico deve ter cuidado ao indagar sobre os sintomas,
pois a interpretacao literal da linguagem pode ser enganosa. Por exemplo, um paciente
com transtorno do espectro do autismo pode responder”sim”

quando perguntado “Vocé j& ouviu vozes quando ninguém mais estd 147" mas pode estar se
referindo a alguém falando em um dispositivo eletrénico ou ao telefone.

Catatonia
Catatonia é uma ocorréncia relativamente rara em individuos com transtorno do espectro do

autismo, mas esta sendo cada vez mais reconhecida. Foi incluido como um especificador em
DSM-5 e deve ser considerado em individuos que experimentam uma mudanga no
estado mental e regressao significativa nas habilidades com sintomas motores
proeminentes, especialmente mais tarde na infancia ou adolescéncia.

ETIOLOGIAS PROPOSTAS

Apesar de anos de investigacdo e enormes esforcos de pesquisa, a etiologia da maioria dos casos de
transtorno do espectro do autismo permanece desconhecida. Como um transtorno heterogéneo e
comportamentalmente definido, estd claro que ndo havera apenas uma causa unificadora. Por esse
motivo, alguns pesquisadores proeminentes se referiram ao transtorno do espectro do autismo
comoos autismos,2s com o reconhecimento de que existem multiplas etiologias. Claramente, existe
um forte componente genético no transtorno do espectro do autismo, mas muitos outros fatores
foram implicados, como o papel do meio ambiente, desregulagdo imunolégica, distirbio metabdlico
e varios mecanismos de lesdo cerebral precoce (por exemplo, teratogenicidade, prematuridade,
desenvolvimento ou lesdes cerebrais estruturais adquiridas). Dado que o comportamento social e a
comunicacdo sdo algumas das fun¢des de ordem superior do cérebro humano, talvez ndo seja
surpreendente que existam muitas maneiras pelas quais esses aspectos do desenvolvimento
podem ir para o caminho errado. Pesquisas recentes apontam para muitos caminhos
neurobiolégicos diferentes, embora frequentemente sobrepostos, envolvidos na patogénese do

transtorno do espectro do autismo.

Muitas das pesquisas sobre a etiologia se concentraram na genética, talvez porque o transtorno
do espectro do autismo seja um dos mais hereditarios de todos os transtornos neuropsiquiatricos.
Estudos com gémeos e familias sugerem que a estimativa de herdabilidade é de cerca de 50%
(variando de 26% a 93%). GEmeos monozigdticos tém uma taxa de concordancia muito maior do
que gémeos dizigéticos e irmaos, e outros parentes estdo em maior risco do que a populacdo em
geral. O risco de recorréncia entre irmaos é de aproximadamente 20% e aumenta a medida que
aumenta o nimero de criangas afetadas na familia.2s

Vérios mecanismos genéticos podem estar envolvidos na fisiopatologia do transtorno do espectro do
autismo. A hipdtese da variante comum sugere que muitas variantes genéticas herdadas, diferentes e
comumente encontradas, contribuem cada uma apenas com uma pequena quantidade para o fenétipo,
mas se combinam de forma a causar o transtorno do espectro do autismo. Muitas variantes raras também
foram identificadas. Essas mutacdes ou variantes patolégicas sdo conhecidas por estarem causalmente
relacionadas ao fenétipo. Frequentemente, ocorrem de novo no individuo com transtorno do espectro do
autismo. O transtorno do espectro do autismo tem sido associado a certas sindromes neurogenéticas (por

exemplo, complexo de esclerose tuberosa e
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sindrome do X fragil); no entanto, mais e mais formas monogénicas de transtorno do espectro do
autismo estdo sendo descobertas a medida que os métodos de deteccao de variagdes genéticas
tém melhorado ao longo do tempo. A cariotipagem s6 foi capaz de detectar grandes aberragdes,
como as duplicagdes isodicéntricas do cromossomo 15q. O microarray cromossémico detecta
varia¢des de niumero de copias muito menores com sindromes de microdelecdo e duplicagdo (por
exemplo, exclusdo / duplicagcdo 16p11 ou exclusdo / duplicacao 22q13), e agora o exoma total e o
sequenciamento do genoma total permitem a detecgdo de alteragdes no nivel do gene individual.
Atualmente, mais de 800 genes foram associados ao transtorno do espectro do autismo, disponiveis
na lista de genes da Simons Foundation Autism Research Initiative (SFARI).2s A coleta de amostras
em grande escala e a genotipagem foram feitas, e mais esforgos estdo sendo feitos para tentar
desvendar a arquitetura genética exata do transtorno do espectro do autismo. Esforgos recentes
tém se concentrado nas vias neuronais sobrepostas para as quais esses genes contribuem,
incluindo vias de sinalizagdo celular que sdo responsaveis pela funcdo sinaptica e sinaptogénese,
moléculas de adesao celular envolvidas no desenvolvimento do circuito (conectividade) e proteinas
de remodelacdo da cromatina envolvidas na regulacdo da expressdo génica.2s.2s

Anatomicamente, foram propostas teorias sobre circuitos aberrantes ou uma sindrome de
desconexdo geral, que foram apoiadas por estudos de imagens estruturais e funcionais.29,30
Fisiologicamente, postula-se que o mecanismo poderia ser um desequilibrio excitatério /
inibitério no cérebro.s1 O interesse pelo sistema imunolégico também esta em andamento,
com um dos modelos animais mais robustos de transtorno do espectro do autismo resultante
de inflamagdo materna durante a gravidez.s2 Fatores ambientais presentes tanto no pré-natal
quanto no pés-natal também estdo sendo ativamente investigados (por exemplo,
prematuridade, teratégenos, exposi¢des toxicoldgicas pré-natais e pds-natais).ss Finalmente,
recentemente a pesquisa tem se concentrado na interagdo gene por ambiente e

mecanismos epigenéticos.43s

DIRETRIZES / PARAMETROS DE PRATICAS EXISTENTES

Varios conjuntos de diretrizes foram publicados por varias organizacdes profissionais
para triagem, avaliacdo e gerenciamento do transtorno do espectro do autismo.zs-
Alguns sdo mais velhos e ndo refletem o DSM-5 critério de diagnéstico. Embora

existam algumas diferencgas, todos os parametros recomendam avaliagdo
multidisciplinar, avaliagdo médica e teste genético. Deve-se notar que em

Em 2016, surgiu uma controvérsia sobre a triagem para transtorno do espectro do autismo quando
a Forga-Tarefa de Servicos Preventivos dos EUA afirmou que ndo existiam dados suficientes para
endossar a triagem universal para criangas com autismo.ssEm 2016, a American Association of
Pediatrics reiterou as recomendagdes para a vigilancia do desenvolvimento e triagem de transtorno
do espectro autista especifico para idades de 18 e 24 meses e para todas as criangas que falham na
vigilancia do desenvolvimento de rotina.s4

AVALIACAO DE ESCRITORIO CLINICO
Para fazer um diagnostico de transtorno do espectro do autismo, os médicos devem obter uma
histéria detalhada, incluindo perguntas especificas sobre os critérios de diagndstico, bem como

um exame fisico e observa¢des comportamentais direcionadas.

Historia Geral

A histéria médica deve incluir histéria de nascimento, idade dos pais ao nascer (idade
paterna mais velha é um fator de risco para transtorno do espectro do autismo), fatores de
risco perinatais e complica¢des na gravidez ou no parto, como diabetes materno

258 FEVEREIRO 2018

Copyright © American Academy of Neurology. E proibida a reprodugéo ndo autorizada deste artigo.



mellitus ou infeccdo durante a gravidez, prematuridade, baixo peso ao nascer e
potenciais exposi¢des pré-natais. Os médicos devem avaliar o histérico de
infec¢cdes de ouvido frequentes, perda de audicdo e doencas ou leses graves
(traumatismo craniano). A histéria médica geral também deve incluir uma avaliagdo
de problemas médicos, particularmente aqueles comumente vistos em criancas
com transtorno do espectro do autismo (por exemplo, alimentagdo e preocupacdes
gastrointestinais, disturbios do sono e convulsdes / epilepsia) e avaliacdo para

pica / exposi¢do ao chumbo. Fenétipos comportamentais ou condi¢gées médicas
concomitantes também podem fornecer pistas sobre uma condi¢do genética ou
metabdlica subjacente. Uma histéria de doengas frequentes, vomitos, problemas
de crescimento ou regressao pode sugerir um distlrbio metabdlico. Devem ser
feitas perguntas sobre medicamentos e uso de vitaminas,

Uma histéria familiar detalhada deve ser obtida, incluindo uma histéria de distdrbios como
epilepsia e convulsdes, disturbios genéticos / metabdlicos e autoimunes, atraso na fala ou
problemas de linguagem, deficiéncia intelectual ou dificuldades de aprendizagem ou TDAH /
problemas de aten¢do. Uma histéria familiar de doenca psiquiatrica, como esquizofrenia,
transtornos do humor ou ansiedade, deve ser avaliada e a familia deve ser questionada sobre
a possivel consanguinidade.

A histéria social deve incluir uma histéria de trauma, negligéncia ou privacéo
psicossocial. Servicos de desenvolvimento e educacionais, incluindo o nimero total de
horas e tipos de servicos e terapias e / ou programacdo educacional, devem ser
observados.

Histéria Geral de Desenvolvimento
Porque o transtorno do espectro do autismo frequentemente co-ocorre com deficiéncias

cognitivas e de linguagem e porque DSM-5 requer a avaliagdo desses especificadores, um
histérico detalhado de desenvolvimento e funcionamento atual deve ser obtido. Deve-se
notar que até 30% das criangas com transtorno do espectro do autismo experimentam uma
regressao nas habilidades no periodo inicial de desenvolvimento. O relato dos pais sobre a
histéria do desenvolvimento pode ser corroborado pela revisdo dos marcos do
desenvolvimento no prontuario médico.

LINGUA. Uma histéria da crianga's habilidades iniciais de linguagem expressiva e comunicagdo
social devem ser obtidas, incluindo idade de inicio do balbucio, palavras isoladas, fala
fraseada e sentengas, bem como um histérico de regressdo da linguagem. Os modos atuais
de comunicagdo devem ser documentados, como o uso de placas, sistemas de imagens ou
sistemas de tecnologia. A avaliacdo deve avaliar especificamente as habilidades em
linguagem receptiva (compreensdo de sim / ndo, seguimento de instru¢es / comandos),
linguagem expressiva (vocabulario, extensdo das declaragdes) e linguagem pragmatica
(saudacdes, solicitagdes, comentarios, conversas). Ferramentas especificas podem ser usadas
para avaliar as habilidades do idioma (consulteTABELA 12-24s-61).

FUNCIONAMENTO GLOBAL DE DESENVOLVIMENTO / COGNITIVO. Porque o social e
deficiéncias comportamentais devem ser maiores do que o esperado da crianga'estagio de
desenvolvimento, o clinico deve ter informagdes sobre o paciente's habilidades cognitivas.
Isso pode ser feito revisando os testes cognitivos anteriores e avaliagdes de desenvolvimento
ou obtendo-os como parte da avaliagdo diagnoéstica abrangente. Uma revisdo da crianca'As
habilidades adaptativas devem incluir alimentagdo, sono, vestir-se e ir ao banheiro. Em
criangas com transtorno do espectro autista, as habilidades adaptativas podem ser menores
do que o esperado para o nivel cognitivo.
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Ferramentas especificas podem ser usadas para auxiliar na avaliacdo das habilidades
cognitivas e adaptativas (consulte a se¢do a seguir e TABELA 12-2)

Avaliacao Especifica de Autismo

A avaliagdo do transtorno do espectro do autismo envolve trés componentes principais: um
histérico detalhado de desenvolvimento e comportamento dos cuidadores principais,
observacdes clinicas diretas e revisdo de dados e impressdes de outros cuidados infantis

TABELA 12-2

260

Avalia¢Bes para Avaliagdo de Desenvolvimento / Cognicdo, Habilidades Adaptativas,
Fala e Linguagem, Comportamento

Teste de desenvolvimento: para criangas muito pequenas ou com deficiéncia cognitiva significativa, esses testes
podem ser usados e produzirdo um quociente de desenvolvimento em vez de uma pontuacao de QI formal

vocé Escalas Bayley de Desenvolvimento Infantil e Infantil (BSID)as
vocé Escalas Mullen de Aprendizagem Inicial (MSEL)4s

Teste cognitivo (QI): essas avaliagdes sdo frequentemente feitas no ambiente escolar ou por
profissionais externos e devem ser revisadas pelo neurologista

vocé Escalas de inteligéncia Stanford-Binet (SB)«7
vocé Wechsler Pré-escolar e Escalas Primarias de Inteligéncia (WPPSI)4s
voceé Escala de Inteligéncia Wechsler para Criangas (WISC)a9
vocé Escala de Habilidades Diferenciais (DAS)so, a
vocé Leiter International Performance Scale-Revised (Leiter-R)s1, a
Habilidades adaptativas
vocé As escalas de comportamento adaptativo de Vineland (VABS)s2
vocé O Adaptive Behavior Assessment System (ABAS)s3
vocé Escalas de Comportamento Independente Revisado (SIB-R)s4
Testes de fala e linguagem
vocé Teste de vocabulario de imagens Peabody (PPVT)ss
vocé Teste de linguagem emergente receptiva-expressiva (REEL)ss
vocé Avaliagdo clinica dos fundamentos da linguagem - versédo pré-escolar, versdo para idade escolar (CELF)s7
vocé Teste de linguagem pragmatica (TOPL)ss

Escalas Comportamentais: Essas escalas ndo sdo especificas para sintomas de transtorno do espectro do autismo, mas
podem ser Uteis na identificacdo de sintomas e transtornos comportamentais ou psiquiatricos comérbidos, que podem

auxiliar no planejamento do tratamento
vocé Lista de verificagdo de comportamento infantil de Achenbach (CBCL)ss
vocé Lista de verificagdo de comportamento aberrante (ABC) (para criangas com atrasos no desenvolvimento)so

vocé Lista de verificagdo de comportamento de desenvolvimento (DBC)e1 (para criangas com deficiéncia intelectual;

da pontuacdo de comparacdo para criangas com o mesmo nivel de deficiéncia intelectual)

1Q = quociente de inteligéncia.
uma Especialmente Util para criangas minimamente verbais / ndo verbais.
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provedores ou professores, especialmente no que diz respeito as interagdes e comportamentos
entre pares. Enquanto oDSM-5 Os critérios de diagnéstico permitem uma histéria de sintomas,
mesmo se ndo manifestados atualmente, é importante incluir uma avaliagdo detalhada e completa
do funcionamento do desenvolvimento inicial e anterior para avaliar comportamentos anteriores
consistentes com transtorno do espectro do autismo.

O transtorno do espectro do autismo é uma condicdo heterogénea e muitos sintomas e
sinais dentro de cada DSM-5 o subdominio diagndstico pode ser manifesta¢des de déficits
relevantes. Perguntas detalhadas devem ser adaptadas a crianga's nivel de desenvolvimento,
cognitivo e de linguagem. TABELA 12-3 contém exemplos de perguntas para consultar
deficiéncias especificas para cada subdominio de diagnéstico em
DSM-5, se uma ferramenta padronizada ndo estiver sendo usada. Essas perguntas foram criadas por
médicos especialistas e sdo usadas pelos provedores nos autores' clinica durante uma avaliacdo de
consultério. Essas perguntas cobrem contetido semelhante ao avaliado em ferramentas padronizadas de
avaliagdo do autismo. Ferramentas de diagnéstico padronizadas (TABELA 12-4¢26s podem ser usados para

avaliar os sintomas do transtorno do espectro do autismo, mas ndo sdo obrigatérios.

DEFICITOS NA COMUNICAGAO SOCIAL. A avaliagdo dos déficits de comunicagdo social inclui questionar
0 atraso ou auséncia de marcos de desenvolvimento tipicos, bem como a presenca de
comportamentos incomuns. Por exemplo, normalmente, os bebés desenvolvem um sorriso
social por volta dos 2 a 3 meses de idade; responder de forma consistente ao seu nome por 6
meses; desfrute de jogos interativos para bebés por volta dos 6 aos 12 meses; usar e copiar
gestos, incluindo apontar, por 12 meses; demonstrar uma gama de emocdes por 18 meses;
participe de brincadeiras simples de faz de conta aos 18 meses e de faz de conta mais
complexo aos 3 anos; demonstrar turno verbal entre 12 e 24 meses; e jogar
cooperativamente aos 4 anos de idade.es Comportamentos atipicos de comunicagdo social
podem incluir isolamento social e evita¢do, usando um adulto'm&o s como uma ferramenta
para atender as necessidades, ou prosddia atipica.

O site do CDC Act Early Campaign tem recursos sobre marcos de desenvolvimento,
incluindo listas de verificagdo para marcos sociais e de comunicagdo tipicos de 2 meses a 5
anos de idade, bibliotecas de fotos / videos de marcos de desenvolvimento e um curriculo de
treinamento de casos de autismo para profissionais de saldde.so

RECIPROCIDADE SOCIAL. Avalie o envolvimento e as intera¢des sociais na infancia, a
participacdo em interacdes sociais reciprocas, orienta¢do social, compartilhamento de
prazer e interesses, interesse social e iniciacdo. As crian¢as mais velhas podem ser
socialmente imaturas e ter dificuldade em perceber as sugestdes e conven¢des sociais.
Ao avaliar a reciprocidade socioemocional, considere o nivel de linguagem e se a
linguagem é usada para comunicagdo social. Algumas criancas podem ser ndo-verbais
ou podem usar sinais ou imagens para comunicar necessidades.

COMUNICAGAO NAO VERBAL. O clinico deve determinar como a crianca torna conhecidas
suas necessidades usando estratégias ndo-verbais, bem como se a crianga pode
interpretar ou compreender com precisdo as pistas ndo-verbais. E importante estar
ciente de que os cuidadores podem ser perfeitamente capazes de antecipar a crianga's
necessidades e desejos, compensando os déficits na comunicacdo verbal e ndo verbal.
Portanto, eles nem sempre reconhecem e relatam esses desafios.

RELAGOES SOCIAILS. A dificuldade de relacionamento com os pares é uma caracteristica central
das criangas com transtorno do espectro do autismo, mas pode ser dificil de avaliar,

principalmente em criangas pequenas que tém exposicdo limitada a colegas da mesma idade.

E util perguntar sobre como a crianca se comporta no parquinho ou
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TABELA 12-3

262

Perguntas clinicas para consultar DSM-5 Critérios de diagndstico para transtorno do espectro do

autismo

Reciprocidade Social

vocé Idade em que a crianga desenvolveu um sorriso social?

vocé Responde ao nome sendo chamado?

vocé Gosta de jogos interativos para bebés, como esconde-esconde ou pat-a-cake?
vocé Imitagdo de outro's agdes?

vocé Acalmado por contato fisico ou carinho?

vocé Conscientizagdo ou interesse por outras pessoas?

vocé Durante o jogo, entra em contato com outras pessoas, permite que outras pessoas participem do jogo, prefere jogar sozinho ou ativamente

resiste quando outros tentam entrar no jogo?
vocé Inicia interagdo social ou demonstra interesse social?
vocé Capaz de se revezar durante o jogo, seguir regras, jogar cooperativamente?
vocé Envolve-se apenas em jogos fisicos ou violentos?

vocia crianca mais verbal:

* . .
Uso de linguagem para fazer pedidos?
* . ~ Zo:
Oferece informagdes ou comentarios?
* . . . . ~
Compartilha ideias, interesses, emogdes ou prazer?

* .
Capaz de conversar socialmente?

* Us&aPazre E5 it urayariesadsfirdppieos (ndo apenas topicos preferidos), permanecer no topico ou responder
apropriadamente as perguntas?

Comunicagdo nao verbal
vocé Responde ou inicia atengdo conjunta (por exemplo, olha para um ponto ou aponta para direcionar a aten¢do)?

vocé Dependéncia anormal de direcionar fisicamente os outros para comunicar as necessidades (por exemplo, usar um adulto's
amao como ferramenta, movendo as pessoas's mdos em dire¢do a algo ou longe deles, ou liderando ou orientando

outras pessoas para obter acesso aos itens)?
voceé Interpreta com precisdo expressoes faciais, gestos e linguagem ndo literal?

vocé Uma prosddia tipica (por exemplo, cantada ou voz robética ou locutor), imitacdo da inflexdo original

do alto-falante, por exemplo, como um antncio)?
vocé Usa gestos comuns, como acenar, bater palmas, acenar com a cabeca ou dar high fives?

voceé Integra estratégias verbais e ndo verbais (por exemplo, combina naturalmente o olhar fixo, natural
gestos, linguagem falada)?

Relag¢Bes sociais

vocé Reagdo atipica aos pares (por exemplo, esquiva, fugindo quando abordado, vigilante, mas ndo
fazendo aberturas)?

vocé Envolve-se em brincadeiras imaginativas interativas / compartilhadas?
vocé Preferéncia por brincar com criangas mais novas ou mais velhas ou adultos, em vez de amigos da mesma idade?

vocé Tem datas para jogar?
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vocé Tem um melhor amigo?
vocé E convidado para festas de aniversario de colegas de classe?

vocé Varia o comportamento em diferentes contextos sociais, como com pessoas conhecidas ou desconhecidas ou em

configuragdes externas versus internas?
vocé Entende amizades?
vocé Entende os outros' perspectivas?
vocé Entende piadas ou sarcasmo?
voceé Distingue provocagdo amigavel de significancia?
vocé Navega em conflitos sociais com amigos ou em relacionamentos romanticos?

vocé Faz comentarios inadequados (por exemplo, sobre outro's aparéncia) e ndo entende
isso pode ser prejudicial?

vocé Percebe dicas sociais sutis, como alguém nao estar interessado em brincar ou ouvir sobre

um tépico especifico, dando palestras como um “pequeno professor”?
Movimentos estereotipicos, uso repetitivo de objetos ou vocaliza¢des / verbalizacdes

vocé Estereotipias motoras (por exemplo, saltar para cima e para baixo, balangar, agitar as maos, mexer os dedos ou

postura, objetos giratorios ou self, caminhar com os dedos dos pés, andar de um lado para o outro)?

vocé Brincadeiras incomuns ou repetitivas (por exemplo, ligar / desligar as luzes, dar descarga em vasos sanitérios, alinhar brinquedos, girar

ou focalizando rodas de carros ou objetos girando)?

vocé Estereotipias vocais ou verbais (por exemplo, sons repetitivos, ecolalia imediata ou atrasada / script
discurso)?

vocé Uso de linguagem mecanica ou superaprendida, uso de declaracdes fora do contexto ou sem inten¢do social?
vocé Linguagem idiossincrética, reversdo de pronomes ou uso de neologismos?
Inflexibilidade; a necessidade de uniformidade, rotinas ou rituais

vocé Segue rituais especificos (por exemplo, a necessidade de se vestir exatamente da mesma maneira todas as manhas,

precisando do mesmo copo com canudinho ou lugar a mesa, rotinas de hora de dormir excessivamente elaboradas)?

vocé Insiste em comer os mesmos alimentos todos os dias (por exemplo, extrema seletividade alimentar) ou usar os mesmos

roupas todos os dias (por exemplo, apenas camisetas cinza)?
vocé Ndo tolera mudangas na rotina?
vocé Dificuldade em fazer a transi¢do de uma atividade para outra?
vocé Cumprimento estrito de regras ou pensamento preto e branco?
vocé Precisa terminar algo depois de iniciado?
vocé Fixagdo compulsiva, organizagdo de objetos ou limpeza?
Interesses excessivamente intensos ou incomuns

vocé Apego extremo a objetos especificos, excluindo objeto transicional tipico (por exemplo, a necessidade

segurar um pedaco de pau ou um carrinho de brinquedo em cada mao)?
vocé Muito interessado em letras e nUmeros desde muito jovem?

vocé Interesse excessivo em tépicos adequados a idade (por exemplo, amplo conhecimento sobre super-herdéis,
dinossauros ou determinados videogames, mas ndo consegue falar ou brincar com mais nada)?
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voceé Interesses incomuns que ndo seriam esperados pela idade (por exemplo, clima, mapas, transporte
horéarios)?

vocé Conhecimento excessivamente profundo de tépicos como histéria, ciéncia, trivialidades (com a exclusdo de
outros interesses)?

Reactividade excessiva ou subreactividade a estimulacdo auditiva, visual ou tatil ou comportamentos

sensoriais incomuns

vocé Intolerancia a certos sons (por exemplo, vacuo, liquidificador, secador de maos em banheiros), multidées,
sendo tocado?

vocé Recusa-se a usar certos tecidos de roupas ou fica incomodado com as marcas nas costas da camisa,

costuras de roupas?

vocé Dificuldade extrema com coisas que tocam suas cabegas (por exemplo, usar chapéus ou cortar o cabelo) ou com
cortando unhas e pés?

vocé Restricdo de alimenta¢do baseada em certas texturas alimentares ou aversdo oral?
vocé Vé as coisas de angulos incomuns ou espia com o canto dos olhos?
vocé Boca, lambe ou cheira objetos ndo alimentares?

vocé Esfrega objetos na pele?

vocé Comportamento de busca sensorial proprioceptivo (por exemplo, desejar pressdo profunda ou ser acalmado por fortes
abragos ou apertando partes do corpo)?

DSM-5 = Manual Diagndstico e Estatistico de Transtornos Mentais, Quinta Edi¢do.

TABELA 12-4

264

Avaliacdes especificas do autismouma

Ferramentas de diagnéstico de transtorno do espectro do autismos

vocé Cronograma de observacdo de diagnéstico de autismo, segunda edi¢do (ADOS-2)e2

* N =~ . . N =~ . ~ .
Avaliagdo padronizada semiestruturada de comunicacdo, interagdo social e
brincar para criangas com suspeita de desafios sociais e de comunicacdo ao longo do

continuum do espectro do autismo

*Varios médulos escolhidos com base nas habilidades do idioma
- I . . ~ e
Durante a avaliagdo, o examinador puxa para lances sociais e faz anotacdes especificas

comportamentos repetitivos ou atipicos; desenvolvido para fins de pesquisa, mas pode ser usado

no atendimento clinico também

vocé Autism Diagnostic Interview-Revised (ADI-R)s3

*Ferramenta que acompanha o ADOS; longa entrevista padronizada questionando todos os aspectos de
a crianga'desenvolvimento e funcionamento atual

Ferramentas de triagem, ferramentas usadas para apoiar o diagnéstico de transtorno do espectro do autismo

vocé Questionario de comunicagdo social (SCQ)s4

*Questionario aos pais baseado em itens do ADI-R com 40 itens sim / ndo; ferramenta de triagem
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no Parque. Criancas com transtorno do espectro autista tém dificuldade particular com
habilidades sociais ou relacionais de ordem superior, como empatia e a habilidade de ajustar
apropriadamente comportamentos em diferentes contextos sociais. Algumas criancas
dependem muito de outras para comunicagdo direta ou para fornecer o suporte para a
interagdo social e, portanto, sé tém sucesso em ambientes sociais com alto suporte. Algumas
criangas podem demonstrar afeto e envolvimento social com certos parentes préximos e
irmdos, mas exibem um padrdo geral atipico de relacionamento com as pessoas. Os déficits
de habilidades sociais podem se tornar mais proeminentes no final da idade do ensino
fundamental ou no ensino médio, quando as rela¢des sociais se tornam mais complexas e
cheias de nuances e as criancas normalmente assumem mais responsabilidade por seus
planos sociais. De importancia,cAso 12-2)podem prejudicar as amizades de criancas com
transtorno do espectro autista, ou podem ser particularmente atraidas por outras pessoas
com interesses semelhantes.

COMPORTAMENTO REPETITIVO E INTERESSES RESTRITOS. Avaliacdao deste dominio
requer questionar a presen¢a de comportamentos anormais ou incomuns que séo atipicos
para a idade e nivel de desenvolvimento. E importante considerar a gravidade e o grau em
que os comportamentos prejudicam o funcionamento ao avaliar esses sintomas.

MOVIMENTOS ESTEREOTIPICOS, USO DE OBJETOS REPETITIVOS OU VOCALIZACOES /
VERBALIZAGOES. Ao avaliar a presenca de padr&es motores repetitivos, observe que muitas
criangas com desenvolvimento tipico agitam as maos ou saltam para cima e para baixo
quando estdo excitadas; isso deve ser diferenciado de um padrdo persistente e repetitivo de
agitar as maos, conforme observado no transtorno do espectro do autismo. Criancas com
deficiéncia intelectual também podem ter estereotipias. Inquietacdo e tiques podem

CONTINUA DA PAGINA 264

vocé Escala de resposta social, segunda edigcdo (SRS-2)es

* . o . . z ‘A N n
Medida de relatério do cuidador (pai ou professor) que contém subescalas em consciéncia social,

cognigdo social, comunicagdo social, motivagdo social e maneirismos autistas

vocé Escala 2 de avaliagdo do autismo infantil (CARS-2)es

* P T P
Ferramenta administrada por médicos que pontua o comportamento observado e histérico;
uma escala de avaliagdo preenchida pelos pais também esta disponivel para auxiliar na avaliagdo

vocGiHiafn skutissRadingdesierds( GARS-B)edicos em individuos com 3 anos de idade-22

*0s itens sdo agrupados em quatro subtestes que examinam comportamentos estereotipados,
comunicagdo, interagdo social e distrbios de desenvolvimento

vocé Escala de jogo desenvolvimentalss

*Medida qualitativa de uma crianga's habilidades de jogo, incluindo jogo pré-simbdlico e jogo simbélico

uma Observe que muitas dessas avaliagdes séo protegidas por direitos autorais e estdo disponiveis apenas para compra por meio de empresas de teste.

»Essas ferramentas podem ser usadas em todas as idades. E necessario treinamento especifico para administrador.
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as vezes pode ser observada em outras deficiéncias de neurodesenvolvimento e deve ser
diferenciada das estereotipias ao codificar os sintomas. A ecolalia pode ser normal no
desenvolvimento inicial da linguagem, mas geralmente ndo persiste.

INFLEXIBILIDADE; A NECESSIDADE DE AMOSTRA, ROTINAS OU RITUAIS.RigidEZ cognitiva,
inflexibilidade e comportamento ritualistico devem ser questionados. Algumas criangas
podem ser bastante autodirigidas, seqguindo seus proprios planos pessoais. Tentativas de
orientar a crianga's atividades ou conversas podem ser recebidas com recusas ou sofrimento
excessivo. Frequentemente, as familias precisam fazer acomodagdes extremas e seguir
rotinas rigidas para evitar colapsos e acessos de raiva.

CASO 12-2

Um menino de 16 anos apresentou problemas escolares e ansiedade. Seus pais
relataram que ele era muito inteligente, mas ainda tinha problemas para terminar seu
trabalho na escola. Ele entrava em conflitos frequentes com professores porque
achava que ndo precisava mostrar seu trabalho. Ele também interpretou a linguagem
de forma extremamente literal. Por exemplo, ele teve problemas na escola por se
apoiar em uma carteira. Quando a professora |lhe disse que sentar na carteira ndo era
permitido, ele explicou que ndo estava sentado, estava encostado, o que era”
completamente diferente.” Ele se interessava por amizades na escola, mas seus
colegas nao queriam ficar com ele porque brincar sempre tinha que ser do seu jeito e
ele era muito inflexivel. Ele até criou suas proprias regras para seus videogames. Ele
também tinha"“Sem filtro”

e freqUentemente fazia aberturas inadequadas. Ele foi intimidado na escola. Ele
tinha fala fluente, mas tinha um tom prosédico estridente incomum. Ele também
foi descrito como uma crianga que”palestras para vocé” em vez de conversar com
vocé. Ele tinha um interesse intenso e Unico por mapas e clima e havia
memorizado o sistema de metr6 de Paris, embora nunca tivesse estado em Paris.
Ele falava muito sobre isso e ndo percebia quando alguém nao estava
interessado. Sua histéria inicial de desenvolvimento foi notavel por falar e ler
precocemente e pela dificuldade de interagir com outras criangas de sua idade,
mas interagir bem com adultos e criancas mais velhas. Ele tinha alguns
estereotipias motoras, mas agora so os realizava em particular. Testes cognitivos
anteriores mostraram pontos fortes em habilidades verbais (QI verbal de

140) e fraqueza relativa em habilidades ndo verbais (QI ndo verbal de 110.)

COMENTE

Este caso ilustra um adolescente com transtorno do espectro do autismo e sem linguagem
ou comprometimento cognitivo (na verdade, observe a discrepancia no QI verbal em
comparacao ao ndo verbal, o que ndo é incomum no transtorno do espectro do autismo).
Apesar da fala fluente, ele ainda tem déficits de comunicagdo social significativos
(dificuldade com conversas de ida e volta, linguagem muito literal, interesse social, mas
habilidades pobres). Ele também mostrou algumas estereotipias no passado, mas
reconhece que esse ndo é um comportamento tipico, entdo agora s6 faz isso em particular.
Ele tem um comportamento rigido e interesses muito intensos. NoManual Diagndstico e
Estatistico de Transtornos Mentais, Quarta Edi¢do (DSM-1V), ele teria sido diagnosticado
com transtorno de Asperger.
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INTERESSES EXCESSIVAMENTE INTENSOS OU INCOMUNS. Avalie por preocupacdes ou apegos incomuns
e por interesses que paregam excessivamente intensos (de tal forma que é a Unica coisa
sobre a qual a crianca falard ou brincard, excluindo atividades novas ou diferentes) ou por
interesses em tépicos que de outra forma ndo seriam da idade apropriado.

SOBRE-REATIVIDADE OU SUB-REATIVIDADE PARA ESTIMULAGAO AUDITORIA, VISUAL OU TACTIL OU
COMPORTAMENTOS SENSORIAIS INCOMUNS. Avalie para ambas as aversdes sensoriais

e comportamento de busca sensorial em todos os dominios sensoriais.

Observagdes comportamentais / ltdicas / avaliacdo direta

As observacdes comportamentais devem ser feitas durante toda a visita. As
observagdes comecam na sala de espera com a observac¢do da crianga com
outras criancas e avaliagdo dos cumprimentos e passagem para a sala de
exame; as observag8es passivas continuam durante a visita durante a
obtencao da histéria do desenvolvimento com os cuidadores e por meio da
avaliacdo durante as brincadeiras dirigidas pelo avaliador e as intera¢des com
a crianga. Os comportamentos especificos que o avaliador pode observar
diretamente incluem a qualidade da interagdo com os cuidadores e a equipe
médica (falta de resposta ao nome, falta de reciprocidade emocional,
dificuldade de iniciar ou responder a atengao conjunta, ma referéncia social,
desligamento), qualidade da brincadeira (repetitiva ou estereotipada , ou falta
de jogo interativo imaginativo), comportamentos comunicativos nao-verbais
(contato visual deficiente,

Muitas vezes é Util para o avaliador apontar aos pais quaisquer observagdes
pertinentes durante a avaliacdo. Por exemplo,“eu'estou notando ___. Isso ocorre em
outras configura¢des?” Novamente, como as observac8es diretas e a avaliacdo refletem
apenas um breve instantaneo e ndo ocorrem na crianca'No ambiente natural, é
importante determinar se as observa¢8es no ambiente do escritério sdo consistentes
com as relatadas em outros ambientes. As observac¢6es devem ser consideradas no
contexto da histéria geral do desenvolvimento e informacg8es corroborativas e no
contexto da convencgdo social e cultural para a crianga's faixa etaria e status cultural /
étnico.

Uma ampla variedade de apresentac¢des dos déficits e a presenga de comportamentos anormais
podem ser observados no ambiente de escritério em criangas com transtorno do espectro do
autismo. Muitos desses comportamentos estdo listados em varios transtornos do espectro do

autismo-questionarios especificos e escalas de observacao (TABELA 12-4)

Exame fisico
Por causa da associagdo do transtorno do espectro autista com sindromes neurogenéticas, o

exame fisico geral deve incluir avaliagdo para caracteristicas dismorficas (por exemplo,
orelhas grandes proeminentes como na sindrome do X fragil ou caracteristicas faciais
indicativas de sindromes genéticas ou metabdlicas), parametros de crescimento (altura,
peso, e perimetro cefalico [macrocefalia maior que 98% estd presente em 20% dos pacientes
com transtorno do espectro do autismoro); e exame de pele, incluindo madeira'lampada s,
para avaliar estigmas neurocutaneos, como manchas hipopigmentadas ou manchas nas
folhas de cinza, como no complexo de esclerose tuberosa
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@ Asobservagdes devem ser
considerado no contexto da
histéria geral do
desenvolvimento e
informacdes corroborativas e
dentro do contexto da
convencdo social e cultural
para a crianga's faixa etéria e
status cultural / étnico.
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(cAso 12-3) ou manchas hiperpigmentadas como na neurofibromatose.ss3741 O exame neurolégico
deve se concentrar no paciente's nivel de atividade, atengdo, nervos cranianos, avaliagdo do ténus
muscular para hipotonia grave, coordenagdo / planejamento motor, reflexos e marcha (caminhar

com os dedos dos pés).

Ferramentas padronizadas, escalas de classificacdo e avaliaces
De DSM-5 critérios de diagndstico, nenhuma ferramenta padronizada é necesséria para

diagnosticar o transtorno do espectro do autismo. No entanto, uma série de ferramentas, como
questionarios padronizados e escalas de avaliagdo, entrevistas com os pais e avaliacdes diretas
(incluindo transtorno do espectro do autismo-ferramentas especificas), podem ajudar a esclarecer
o perfil de diagnéstico (TABELA 12-4)

Um diagndstico preciso do transtorno do espectro do autismo requer avaliacdes
padronizadas de cognicdo, funcdo adaptativa e habilidades de fala e linguagem para
ajudar os médicos a distinguir atrasos globais de déficits limitados ou direcionados as
habilidades de linguagem e comunicacdo social.3s 3741 Criangas com transtorno do
espectro do autismo podem ter atrasos globais, mas terdo déficits mais extremos de
socializagdo e comunicagdo. Avalia¢cdes cognitivas e de linguagem formais também sdo
necessarias para determinar especificadores exigidos noDSM-5 e deve ser considerado
ao atribuir o diagnéstico. Em alguns casos, uma avalia¢do de terapia ocupacional para
problemas sensoriais é util. Uma compreensao da crianga'é especifico

CASO 12-3

Menina de A3 anos com transtorno do espectro autista com alteragdes cognitivas
e de linguagem foi encaminhada por seu pediatra para avaliagdo neurolégica.
Sua histéria médica anterior revelou que ela nasceu em um pais com poucos
recursos e teve convulsdes de inicio precoce e atraso no desenvolvimento. Sua
mae teve dificuldade em descrever a sintomatologia da convulsdo que a paciente
experimentou quando crianca e, infelizmente, nenhum registro estava disponivel.
Ela estava sob medicagdo, mas foi suspensa apds 6 meses, e as convulsdes ndo
voltaram. No entanto, ela havia desenvolvido recentemente alguns novos feiticos
com parada comportamental e falta de resposta. O exame fisico revelou
macrocefalia e lesdes hipopigmentadas vistas no tronco em Wood'exame da
lampada s. Dados os diagnésticos de transtorno do espectro do autismo, atraso
global de desenvolvimento, convulsdes e achados do exame, suspeitou-se de
complexo de esclerose tuberosa.

Um EEG mostrou picos multifocais e uma convulsdo eletroclinica, e uma ressonancia
magnética do cérebro revelou tubérculos e nédulos subependimarios. Portanto, os
especificadores de diagnéstico de transtorno do espectro do autismo foram alterados para
incluir uma associagdo com o complexo de esclerose tuberosa e epilepsia. As
recomendacdes incluiram o inicio do tratamento anticonvulsivante; vigilancia médica para
complexo de esclerose tuberosa-condi¢des associadas; aconselhamento genético; e
intervencdes intensivas de discurso, educacionais e comportamentais para o transtorno do
espectro do autismo.

COMENTE

Esse caso exemplifica a importancia de um exame fisico cuidadoso, que, neste
caso, apontou para uma etiologia distinta. Ele também ilustra como usar os
especificadores no diagndstico.
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areas de pontos fortes e fracos nesses dominios de desenvolvimento também sdo importantes

para o planejamento de tratamento sob medida.

Avaliagdo da Etiologia

Descartar doencgas trataveis é importante em todas as criancas. A avaliagdo audiolégica formal
deve ser realizada em todas as criangas com atraso de linguagem e diagnéstico (ou suspeita) de
transtorno do espectro do autismo.ss37.41 O teste de chumbo deve ser feito para todas as criangas
com atrasos no desenvolvimento e aquelas ainda em um estagio de desenvolvimento oromotor ou
com pica.ss3s7

O neurologista tem um papel importante na identificacdo de possiveis sindromes
neurogenéticas ou metabdlicas em individuos com diagnéstico de transtorno do espectro do
autismo e deve estar ciente dos fenétipos que podem ser sugestivos de sindromes
especificas. Sindromes e distlrbios neurogenéticos ocorrem em cerca de 10% a 20% das
criancas com distUrbio do espectro do autismo.2s Por exemplo, criancas com sindrome de
fragileX, complexo de esclerose tuberosa, sindrome de duplicacdo 15q, neurofibromatose,
sindrome de Angelman, sindrome de Prader-Willi, sindrome de Down e sindrome de Williams
tém taxas mais altas de autismo do que na populagdo em geral.s7

O microarray cromossdmico é recomendado para todos os individuos com transtorno do
espectro do autismo.s7,4042 O teste do X fragil é comumente realizado, embora seja importante
observar que existem recomendacdes conflitantes sobre se a andlise do X fragil deve ser
oferecida a todos os pacientes com transtorno do espectro do autismo, apenas meninos ou
apenas aqueles com transtorno do espectro do autismo e comprometimento cognitivo.

O rendimento do teste genético é maior em pessoas com caracteristicas sindréomicas,
dismorfologia ou deficiéncia intelectual.« Testes etiolégicos adicionais, incluindo andlises de
mutacdo génica, devem ser considerados para criangas se existirem preocupag¢des com uma
sindrome neurogenética ou metabdlica especifica ou se a crianca tiver uma histéria de
regressao do desenvolvimento. As diretrizes do American College of Medical Genética e
Gendmica incluem estimativas de rendimento diagndstico que podem ser discutidas com as
familias. O aconselhamento genético deve ser oferecido a todas as familias.«

Testes etioldgicos adicionais, incluindo testes metabdlicos, EEG e neuroimagem / RM do
cérebro, ndo sdo recomendados como tratamento padrdo, mas devem ser considerados para
algumas criangas com base em caracteristicas fenotipicas individuais.ssz7.4041 O EEG deve ser
considerado se houver preocupagdo com convulsdes clinicas ou subclinicas ou no cenario de
regressao para avaliar a possivel sindrome de Landau-Kleffner / afasia epiléptica adquirida.
Para obter mais informac&es sobre a sindrome de Landau-Kleffner, consulte o artigo”
Encefalopatias Epilépticas” por Shaun A. Hussain, MD, MS,7 nesta edicdo de Continuum.

A neuroimagem é indicada no contexto de microcefalia, hipertonia, exame focal ou
preocupacao com complexo de esclerose tuberosa ou uma condi¢do neurodegenerativa.
Andar com os dedos dos pés na auséncia de evidéncias de espasticidade / sinais do neurdnio
motor superior é provavelmente comportamental e ndo requer neuroimagem.

Teste metabdlico / mitocondrial; triagem geral para deficiéncias imunolégicas;
avaliacdo de toxinas, metais pesados, alergias alimentares e anticorpos celiacos; e os

testes de tireoide podem ser considerados naqueles com fenétipos apropriados, mas
ndo sdo recomendados rotineiramente.ss

Diagnostico diferencial
Dificuldades sociais e de comunicagdo e comportamentos repetitivos sdo vistos em outros

distUrbios médicos e do neurodesenvolvimento. O avaliador deve determinar se os sintomas
prejudiciais sdo melhor explicados pelo transtorno do espectro do autismo ou
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@® De DSM-5 diagnéstico
critérios, nenhuma ferramenta
padronizada é necesséria para
diagnosticar o transtorno do espectro do
autismo. No entanto, um

ndmero de ferramentas, como
padronizado

questiondrios e escalas de
avaliagdo, entrevistas com os
pais e avaliacdes diretas
(incluindo transtorno do espectro do
autismo-ferramentas especificas),
podem ajudar a esclarecer o

perfil de diagnéstico.

@ Um diagnéstico preciso de
transtorno do espectro do
autismo requer padronizado
avaliagbes de cognicdo, habilidades
adaptativas e habilidades de fala e
linguagem para ajudar os médicos a
distinguir atrasos globais de déficits
limitados ou direcionados as
habilidades de linguagem e

comunicacdo social.

® Audioldgico formal
avaliacdo deve ser

concluido em todas as criangas com
atraso de linguagem e diagnéstico
(ou suspeita) de transtorno do
espectro do autismo.

@ O teste de chumbo deve ser
feito para todas as criangas com
atrasos no desenvolvimento e
aquelas ainda em um estagio de
desenvolvimento oromotor ou
com pica.

® O neurologista tem um
papel importante na identificacdo
de possiveis sindromes
neurogenéticas ou metabdlicas em
individuos com diagnéstico de
transtorno do espectro do
autismo e devem estar cientes
dos fenétipos que podem ser
sugestivos de

sindromes.
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outra condicdo (TABELA 12-1) Deve-se observar que varias condi¢des podem co-
ocorrer na mesma crianga.

Aplicando Especificadores

O histérico médico, as avaliagdes formalizadas, os testes auxiliares, a revisdo de registros e a
observagdo direta podem ser usados para determinar se uma crianga tem comprometimento
cognitivo e de linguagem e qualquer comorbidade médica ou desordem de desenvolvimento
neurolégico que devem ser designados como especificadores. Embora alguns desses sintomas
possam nao ser especificos do transtorno do espectro do autismo, eles sdo importantes para
documentar porque podem representar morbidade significativa no paciente e podem ser alvos para

intervencdes especificas.

GESTAO GERAL DE TRANSTORNO DO ESPECTRO DO AUTISMO

Quando uma crianga é diagnosticada com transtorno do espectro do autismo, tempo
adequado deve ser disponibilizado para responder as perguntas, orientar a familia em
relacdo as op¢Bes de tratamento e servico e fazer os encaminhamentos apropriados.
Todas as familias devem receber informagdes e apoio e devem ser fornecidos

com materiais acessiveis. Varios recursos estdo disponiveis, incluindo aqueles
disponiveis online de varios recursos governamentais (por exemplo, o CDC e os
Institutos Nacionais de Saude [NIH]) e fundag¢des e grupos privados (por exemplo,
Autism Speaks, Autism Society of America, American Academy of Pediatrics). As familias
também devem ser encaminhadas e receber informacgdes sobre os centros locais de
apoio ao autismo, disponiveis na maioria dos estados.

O relatério de avaliacdo escrito é frequentemente usado pelas familias para defender
servigos, terapias e programas educacionais. Portanto, deve fornecer documentagdo
especifica dos achados da avaliacdo diagndstica e recomendagdes baseadas em evidéncias
para o tratamento. As recomendacdes devem ser detalhadas e adaptadas a crianga's
necessidades individuais de desenvolvimento.

As terapias comportamentais e educacionais sdo a base do tratamento para o transtorno
do espectro do autismo.3s41,72 Criangas menores de 3 anos de idade devem ser avaliadas pela
equipe de intervenc¢do precoce e um plano de servigo familiar individualizado (IFSP) deve ser
desenvolvido. Eles devem ser encaminhados tanto para servicos gerais de desenvolvimento
quanto para servicos intensivos em autismo. Criangas com mais de 3 anos de idade devem
ser encaminhadas a escola publica local para uma avaliagdo escolar para determinar a
elegibilidade para educacao especial (freqientemente referida como uma equipe ou
avaliacdo central). A maioria das criangas com transtorno do espectro do autismo sera
considerada elegivel para servi¢os por meio de um programa de educacdo individualizado
(IEP) por meio da Lei de Educagdo de Individuos com Deficiéncias (IDEA). Algumas criancas
podem receber acomodagdes sob um plano 504 por meio da Lei de Reabilitacdo de 1973.
Servicos domiciliares também podem ser acessados por meio do IFSP, IEP ou seguro de
saude publico ou privado.-terapias comportamentais relacionadas. Recentemente, os Centros
de Servigos Medicare e Medicaid exigiram cobertura de seguro publico para servigos de
transtorno do espectro do autismo também.

As Recomendagdes do Conselho Nacional de Pesquisa para Educar Criangas com
Autismo incluem pelo menos 25 horas de tempo total de servico, instrugdo
individualizada maxima com uma proporcao baixa de alunos por professor e
envolvimento dos pais / familia. Essas recomendagdes estdo disponiveis para download
gratuito na National Academies Press (nap.edu/catalog/10017/educating-children-
withautism) e pode ser consultado ao defender os servigos apropriados.7
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Terapia Comportamental

Pesquisas tém mostrado consistentemente que interven¢des comportamentais intensivas precoces
podem ajudar criangas pequenas com transtorno do espectro do autismo a ganhar habilidades e
melhorar os resultados de longo prazo.7274A andlise comportamental aplicada (ABA) é atualmente
considerada o tratamento padrao-ouro para o transtorno do espectro do autismo. ABA é uma
metodologia baseada nos principios da teoria de aprendizagem que ensina habilidades e diminui
comportamentos desadaptativos por meio de repeticdo e reforco. Ele pode ser usado para melhorar
a comunicacdo, socializagdo, comportamentos adaptativos e cogni¢do.z2,7s

ABA pode ser entregue em um ambiente clinico ambulatorial, em casa ou na escola. Varios
tipos de terapias comportamentais estao disponiveis, incluindo treinamento experimental
discreto (ABA tradicional) e hibridos baseados em ABA, como o Early Start Denver Model
(ESDM)7s e tratamento de resposta pivd (PRT).7s Abordagens naturalisticas também estdo
disponiveis, como Floortime.77Alguns desses modelos incorporam os pais como
intervencionistas. Interven¢des comportamentais baseadas em brincadeiras e social-
pragmaticas também sao usadas para direcionar os déficits basicos do autismo de
envolvimento social, pensamento emocional e habilidades sociais. Tratamento e Educagdo de
Criancas Autistas e com Deficiéncia de Comunica¢do Relacionada (TEACCH) é um método de
ensino estruturado que é especialmente Util para alunos visuais.s

Servigos e terapias aliadas
Fonoaudiologia e uma abordagem de comunicagdo total envolvendo o uso de gestos e sinais

(American Sign Language), sistemas de comunicacdo de troca de imagens (PECS), placas de
comunicagdo, suportes visuais e tecnologia assistiva e dispositivos podem ser usados para
apoiar a comunicacao funcional. A terapia ocupacional pode ser Util para atender as
necessidades de habilidades adaptativas, necessidades sensoriais e suporte motor /
visuomotor fino. Embora ndo existam muitas evidéncias baseadas em pesquisas para apoiar a
maioria das técnicas de integracdo sensorial, algumas técnicas e ferramentas podem ser Uteis
para algumas criancas, como o uso de escovas, coletes com pesos e brinquedos sensoriais. O
desenvolvimento de habilidades sociais também pode ser facilitado pelo uso de grupos de
habilidades sociais. Alguns programas escolares tém“bando de almogo” grupos e grupos de
habilidades sociais também estdo disponiveis na comunidade.

Aconselhamento

Naqueles com inteligéncia média e habilidades de linguagem tipicas, as metodologias de
aconselhamento podem ser empregadas com sucesso para os principais sintomas de rigidez e
inflexibilidade, bem como transtornos psiquiatricos comérbidos (por exemplo, depressao,
ansiedade) e desregulacdo comportamental. Embora o uso de psicoterapia seja obviamente
limitado para individuos com linguagem e comprometimento cognitivo, as técnicas de terapia
cognitivo-comportamental (TCC) foram modificadas para uso com a populacdo de transtorno do
espectro do autismo com bons resultados.zs

Terapias Farmacoldgicas

Atualmente, nenhum medicamento é aprovado pela FDA (Food and Drug Administration) para o
tratamento dos principais sintomas do transtorno do espectro do autismo; esta é uma area de
necessidade ndo atendida e de pesquisa ativa. No entanto, até dois tercos das criancas com
transtorno do espectro do autismo usam medicamentos psicoativos para tratar sintomas
prejudiciais associados ao transtorno do espectro do autismo,sos1 e 0 uso de medicamentos
aumenta com a idade.s2

Transtornos comportamentais ou psiquiatricos concomitantes sdo comuns no transtorno
do espectro do autismo, como TDAH (com falta de consciéncia de seguranca), ansiedade,
agressao / irritabilidade e comportamento autolesivo. Medicamentos usados em outros
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@ 0 rendimento da genética

teste para transtorno do espectro do
autismo é maior naqueles que tém
sindrome sindrémica
caracteristicas, dismorfologia
ou presenca de deficiéncia
intelectual. Adicional

Testes etiol6gicos, incluindo analises
de mutacédo genética, devem ser
considerados para criangas se
existirem preocupagdes com uma
sindrome neurogenética ou
metabdlica especifica ou se a crianga
tiver uma histéria de regressao do
desenvolvimento.

@® O avaliador deve
determinar se social e
comunicagao

dificuldades e comportamentos
repetitivos sdo mais bem explicados
pelo espectro do autismo
disturbio ou outro médico ou
neurodesenvolvimento
transtorno.

@ Comportamental e
terapias educacionais sdo a
base do tratamento para o
espectro do autismo
transtorno.

@ The National Research

As recomendagdes do conselho
para educar criangas com
autismo incluem pelo menos 25
horas de tempo total de servico,
instrugdo individualizada
maxima com baixa

proporcao professor / aluno e
envolvimento dos pais / familia.

(] Comportamento aplicado
anélise, uma metodologia
baseada nos principios da
teoria de aprendizagem que
ensina habilidades e diminui
comportamentos desadaptativos
através da repeticdo e
reforco, é atualmente
considerado o ouro
tratamento padréo para
transtorno do espectro do autismo.
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@ Atualmente ndo

os medicamentos sdo aprovados
pela US Food and Drug
Administration para o tratamento
dos principais sintomas do
transtorno do espectro do
autismo; no entanto, a risperidona
e o aripiprazol sdo aprovados
especificamente para tratar os
sintomas de irritabilidade e
agressao em criangas.

@ Coocorréncia comportamental
ou transtornos psiquiatricos sdo comuns
no transtorno do espectro do autismo.
Medicamentos usados em outros
tratamentos psiquiatricos

disturbios podem ser eficazes
em individuos com autismo
transtorno do espectro também.

@ Criangas com autismo
transtorno do espectro tende
a experimentar mais lado
efeitos de medicamentos;
portanto, medicagdo
ensaios de dosagem devem “
comece baixo e va devagar.”
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os transtornos psiquiatricos também podem ser eficazes em individuos com transtorno do espectro
do autismo. Os Unicos dois medicamentos aprovados pela FDA para uso nessa populagdo sdo a
risperidona e o aripiprazol, ambos antipsicéticos atipicos e aprovados especificamente para o
tratamento de irritabilidade e agressdo em criangas com transtorno do espectro do autismo. Outros
medicamentos sdo usados para tratar os sintomas de ocorréncia comum, como ansiedade ou TOC
(inibidores seletivos da recaptacdo da serotonina [SSRIs]); Sintomas de TDAH de impulsividade,
hiperatividade e desatencdo (alfa agonistas, estimulantes); disfun¢do do sono (melatonina ou
sedativos); e transtornos de humor (SSRIs, neurolépticos atipicos e estabilizadores de humor).
Criangas com transtorno do espectro autista tendem a experimentar mais efeitos colaterais de
medicamentos; portanto, os ensaios de dosagem de medicamentos devem“comece baixo e va
devagar.” Para medicamentos comumente usados, as doses publicadas podem ser usadas, embora

a dose inicial seja frequentemente mais baixa do que as recomendac¢des de dosagem publicadas.

Medicina complementar e alternativa

Tratamentos como modificagdes dietéticas, vitaminas e suplementos, acupuntura,
quiropraxia, quelacdo, oxigénio hiperbarico e agentes imunolégicos sdo amplamente usados
por familias em criangas com transtorno do espectro do autismo. Até o momento, existe
pesquisa cientifica inadequada revisada por pares para apoiar esses tratamentos.s3 Os
médicos que tratam devem perguntar sobre o uso desses tratamentos e fornecer orientacdes
sobre os possiveis efeitos colaterais ou danos. Mesmo que ndo sejam considerados
prejudiciais, muitos tratamentos de medicina complementar e alternativa podem ser caros.
As familias devem receber informagdes sobre a falta de dados controlados disponiveis, mas
isso deve ser feito de maneira ndo critica, e recursos e informacg6es devem ser fornecidos as
familias sobre como avaliar e monitorar tratamentos alternativos. As familias devem ser
avisadas de que os tratamentos de medicina complementar e alternativa ndo devem
substituir os tratamentos comportamentais comprovados.

CONCLUSAO

O transtorno do espectro do autismo é um transtorno heterogéneo complexo, com sintomas
de déficits de comunicagdo social e comportamentos restritos / repetitivos que estdo
presentes no inicio do desenvolvimento e geralmente duram a vida toda. As deficiéncias
afetam significativamente a crianga's capacidade de funcionar tanto em casa quanto na
comunidade. Devido a natureza neurodesenvolvimental da doenga, os neurologistas sao
frequentemente chamados para fazer o diagndstico e realizar uma avaliagao etioldgica. Os
neurologistas também podem gerenciar principalmente comorbidades neuroldgicas e podem
servir como uma casa médica para o cuidado geral do paciente com transtorno do espectro
do autismo. Para ajudar nessa tarefa, este artigo revisou os principais sintomas,
comorbidades e etiologias propostas e forneceu uma abordagem para a visita ao consultério
com perguntas para a avaliacdo diagndstica, recomendacgdes para investigacdo e um resumo
das abordagens de tratamento.
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