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RESUMO: Introdugio: O Transtorno do Espectro Autista (TEA) é uma condigdo
neurodesenvolvimental complexa que envolve desafios na comunicacio social e
comportamentos repetitivos. A compreensio de sua etiologia, diagndstico e intervengdes
terapéuticas tem avancado significativamente nos dltimos anos. Objetivo: O objetivo deste
artigo é realizar uma revisio bibliogréfica sobre o Transtorno do Espectro Autista (TEA), com
enfoque na etiologia diagnéstico e tratamento. Métodos: Esta revisio foi conduzida por meio
de uma busca sistemdtica na literatura cientifica publicada entre 2009 e 2024, utilizando as
bases de dados PubMed, Web of Science, Scopus e Google Scholar. Os critérios de inclusio
envolveram estudos originais e revisdes em inglés, portugués ou espanhol, focados na
etiologia, diagnéstico e tratamento do TEA. Dos estudos inicialmente identificados, 29 foram
selecionados para anilise detalhada. Resultados e Discussio: A etiologia do TEA ¢é
multifatorial, envolvendo fatores genéticos e ambientais. Estudos genéticos identificaram
vérias mutagdes associadas ao TEA, enquanto fatores ambientais, como infec¢des maternas,
aumentam o risco de desenvolvimento. A neurobiologia do TEA revela alteracdes na
conectividade cerebral e funcio sindptica. Avancos em técnicas de imagem cerebral e
biomarcadores melhoram a precisio diagndstica. As intervencdes terapéuticas incluem
abordagens comportamentais, farmacolégicas e tecnoldgicas, com a Anélise do
Comportamento Aplicada (ABA) sendo amplamente utilizada. Tecnologias assistivas
emergem como promissoras para melhorar habilidades de comunicag¢io. Conclusio: A
complexidade do TEA exige uma abordagem multifacetada para sua compreensio e manejo.
Avancos em genética, neurobiologia e técnicas de diagndstico sdo essenciais para intervengdes
precoces e eficazes. A pesquisa continua é fundamental para desenvolver estratégias
preventivas e terapéuticas que melhorem a qualidade de vida dos individuos com TEA e suas
familias.

Palavras-chave: Transtorno do Espectro Autista. Etiologia. Diagnéstico. intervencdes
terapéuticas e TEA.
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ABSTRACT: Introduction: Autism Spectrum Disorder (ASD) is a complex
neurodevelopmental condition that involves challenges in social communication and
repetitive behaviors. The understanding of its etiology, diagnosis and therapeutic
interventions has advanced significantly in recent years. Objective: The objective of
this article is to carry out a literature review on Autism Spectrum Disorder (ASD),
focusing on its etiology, diagnosis and treatment. Methods: This review was
conducted through a systematic search of scientific literature published between 2013
and 2023, using the PubMed, Web of Science, Scopus and Google Scholar databases.
The inclusion criteria involved original studies and reviews in English, Portuguese or
Spanish, focused on the etiology, diagnosis and treatment of ASD. Of the studies
initially identified, 58 were selected for detailed analysis. Results and Discussion: The
etiology of ASD is multifactorial, involving genetic and environmental factors.
Genetic studies have identified several mutations associated with ASD, while
environmental factors, such as maternal infections, increase the risk of development.
The neurobiology of ASD reveals alterations in brain connectivity and synaptic
function. Advances in brain imaging techniques and biomarkers improve diagnostic
accuracy. Therapeutic interventions include behavioral, pharmacological and
technological approaches, with Applied Behavior Analysis (ABA) being widely used.
Assistive technologies are emerging as promising for improving communication
skills. Conclusion: The complexity of ASD requires a multifaceted approach to its
understanding and management. Advances in genetics, neurobiology and diagnostic
techniques are essential for early and effective interventions. Ongoing research is
essential to develop preventive and therapeutic strategies that improve the quality of

life of individuals with ASD and their families.

Keywords: Autism Spectrum Disorder. Etiology. Diagnosis. Therapeutic
interventions and ASD.

INTRODUCAO

O Transtorno do Espectro Autista (TEA) é uma condigdo
neurodesenvolvimental complexa caracterizada por dificuldades significativas na
comunicagdo social e por comportamentos repetitivos e restritos (Lord et al., 2018).
Nos tdltimos anos, houve um aumento substancial na prevaléncia do TEA, levando a
um interesse crescente na comunidade cientifica para entender melhor sua etiologia,
diagnéstico e intervencdes terapéuticas (American Psychiatric Association, 2013).

A etiologia do TEA é multifatorial, envolvendo uma complexa interagio entre
fatores genéticos e ambientais (Hirota & King, 2023). Estudos genéticos tém
identificado virias mutacGes e variantes associadas ao TEA, sugerindo uma forte

componente hereditdiria (HALLMAYER et al,, 2011; SANDIN et al, 2014). Além

disso, fatores ambientais, como exposi¢bes pré-natais a toxinas e infec¢es maternas,
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tém sido implicados no aumento do risco de desenvolvimento do TEA (Sanchack &
Thomas, 2016).

O diagnéstico do TEA se baseia atualmente em critérios comportamentais
delineados no DSM-5, que destacam déficits persistentes na comunicacio social e
padrdes de comportamento restritivos e repetitivos (American Psychiatric
Association, 2013). No entanto, a variabilidade na apresentagio clinica e a sobreposigdo
com outros transtornos neuropsiquitricos tornam o diagnéstico desafiador (Hirota &
King, 2023). Avancos em técnicas de imagem cerebral e biomarcadores tém potencial
para melhorar a precisio diagndstica, possibilitando interven¢Ges mais precoces
(Sporns et al., 2016).

As intervencdes terapéuticas para o TEA sdo diversas e incluem abordagens
comportamentais, farmacolégicas e tecnolégicas (Ahearn & Tiger, 2012). A Anilise
do Comportamento Aplicada (ABA) é amplamente reconhecida como uma
intervencio eficaz para melhorar habilidades sociais e comunicativas em criangas com
TEA (Ahearn & Tiger, 2012). Além disso, medicamentos como antipsicéticos atipicos
tém sido utilizados para manejar sintomas comérbidos, como irritabilidade e
agressividade (Ji et al., 2023). Tecnologias assistivas e terapias digitais também tém
mostrado promessas na promogio de habilidades de comunicacio e interacdo social
(Lang et al., 2014).

Finalmente, o impacto do TEA vai além dos individuos diagnosticados,
afetando significativamente as familias e a sociedade (Ne'eman, 2010). As familias
enfrentam desafios considerdveis em termos de carga emocional e financeira,
destacando a necessidade de politicas publicas de suporte e inclusio (Kohane et al.,
2012). A promogio de uma maior conscientizagio e aceitagdo social do TEA ¢ essencial
para melhorar a qualidade de vida dos individuos e suas familias (Ne'eman, 2010). O
objetivo deste artigo é realizar uma revisio bibliogrifica sobre o Transtorno do

Espectro Autista (TEA), com enfoque na etiologia diagnéstico e tratamento.

METODOLOGIA

Esta revisdo bibliogrifica foi conduzida por meio de uma busca sistemética na
literatura cientifica publicada nos tltimos 15 anos, abrangendo o periodo de 2009 a 2024.

As bases de dados consultadas incluiram PubMed, Web of Science, Scopus e Google
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Scholar. Os critérios de inclusio foram definidos da seguinte maneira: (1) estudos
originais e revisdes publicados em periédicos cientificos revisados por pares; (2)
idioma inglés, portugués ou espanhol; (3) investigagdo da etiologia, diagnéstico e
intervencdes terapéuticas para o Transtorno do Espectro Autista (TEA); e (4)
contribui¢ido para uma compreensio mais abrangente dos fatores genéticos,
ambientais, técnicas diagnésticas e estratégias de manejo do TEA. Os critérios de
exclusio foram aplicados para eliminar estudos que nio atendiam aos objetivos
especificos desta revisdo, incluindo relatérios de caso, editoriais, comentérios e estudos
com foco exclusivo em outras condi¢des médicas que ndo o TEA.

A estratégia de busca combinou termos relacionados ao Transtorno do Espectro
Autista e suas abordagens terapéuticas, utilizando o operador booleano “AND?” para
aumentar a sensibilidade da busca. As palavras-chave incluiram "Transtorno do
Espectro Autista", "etiologia", "diagndstico”, "interveng¢des terapéuticas” e "TEA".
Apés a busca inicial, os titulos e resumos foram avaliados de acordo com os critérios
de inclusio e exclusio. Dos estudos inicialmente identificados, a distribui¢do por bases
de dados foi a seguinte: PubMed (210 artigos), Web of Science (156 artigos), Scopus
(172 artigos) e Google Scholar (230 artigos). Apéds a triagem dos titulos e resumos, 322
estudos foram selecionados para leitura completa. Dos estudos completos analisados,
29 preencheram todos os critérios de inclusio e foram incluidos na amostra final para

anilise detalhada e sintese dos resultados.

RESUTADOS E DISCUSSAO
Etiologia do TEA

A etiologia do Transtorno do Espectro Autista (TEA) ¢ multifacetada,
envolvendo uma complexa interacio entre fatores genéticos e ambientais (Velarde &
Cérdenas, 2022). Estudos genéticos tém revelado que mutacdes de novo, bem como
variantes hereditdrias raras, desempenham um papel significativo no
desenvolvimento do TEA (Sandin et al., 2014). Além disso, avangos na genética
molecular, como a utilizagdo de técnicas de sequenciamento de nova geragio, tém
permitido a identificacio de numerosos genes candidatos associados ao TEA,
incluindo aqueles envolvidos em sinaptogénese e regulacio da expressio génica

(Alpert, 2021).
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Fatores ambientais também tém sido amplamente investigados em relacdo a
etiologia do TEA (Genovese & Butler, 2020). Exposi¢des pré-natais a agentes
infecciosos, toxinas ambientais e complicagdes obstétricas tém sido associadas a um
aumento do risco de desenvolvimento do TEA ((Genovese & Butler, 2020). Por
exemplo, infec¢Ses maternas durante a gravidez, como a rubéola e a gripe, tém sido
implicadas na etiologia do TEA devido a ativagio do sistema imunolégico materno,
que pode afetar o desenvolvimento neural do feto (Singhi & Malhi, 2023).

A compreensio da etiologia do TEA é crucial para o desenvolvimento de
estratégias preventivas e terapéuticas (Jiang et al., 2022). A identificacio de fatores de
risco genéticos e ambientais permite a elaboracio de intervenc¢des mais especificas e
eficazes. Além disso, o entendimento das vias biolégicas envolvidas pode conduzir ao
desenvolvimento de novas abordagens terapéuticas direcionadas (Hallmayer et al.,
2011). Portanto, a pesquisa continua nesta 4drea é fundamental para melhorar o manejo

e a qualidade de vida dos individuos com TEA.

Neurobiologia do TEA

A neurobiologia do TEA é caracterizada por alteracdes em vdrias estruturas e
funcdes cerebrais (Emerson et al., 2017). Estudos de neuroimagem tém mostrado
diferencas significativas na conectividade cerebral em individuos com TEA,
particularmente em redes cerebrais envolvidas na comunicacdo social e na cognicio
(Sporns et al., 2015). Alteracdes no cértex pré-frontal, amigdala e hipocampo tém sido
consistentemente observadas, sugerindo um desenvolvimento neural atipico
(Emerson et al., 2017).

Além disso, a funcdo sindptica e a plasticidade neural sdo 4reas criticas de
investigagio no TEA (Masi et al., 2017). Evidéncias sugerem que mutagdes em genes
relacionados a sinaptogénese e A transmissdo sindptica, como o gene SHANK3, estio
associadas a disfun¢des sindpticas que podem contribuir para os déficits
comportamentais observados no TEA (Masi et al., 2017). Essas descobertas destacam
a importincia de estudos sobre a fung¢io sindptica para a compreensdo dos mecanismos
subjacentes ao TEA.

Os avangos na neurobiologia do TEA tém implicaces importantes para o

desenvolvimento de intervencdes terapéuticas (Masi et al., 2017). A identificacdo de
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biomarcadores neurobiolégicos pode facilitar o diagndstico precoce e a personalizacio
do tratamento (Tosti et al., 2024). Além disso, intervencgdes que visam normalizar a
conectividade cerebral e a fun¢io sindptica estio sendo exploradas como potenciais
terapias para o TEA (Salari et al., 2022). Portanto, a pesquisa neurobiolégica é essencial

para avancos clinicos no manejo do TEA.

Diagnéstico e Avaliagdo

O diagnéstico do TEA é baseado em critérios comportamentais delineados no
DSM-s, que incluem déficits persistentes na comunicacdo social e padrdes de
comportamento  restritivos e repetitivos (AMERICAN PSYCHIATRIC
ASSOCIATION, 2013). No entanto, a variabilidade na apresentagio clinica e a
sobreposi¢do com outros transtornos neuropsiquidtricos tornam o diagndstico
desafiador. Ferramentas de avaliagdo como o Autism Diagnostic Observation
Schedule (ADOS) e o Autism Diagnostic Interview-Revised (ADI-R) sio
amplamente utilizadas para padronizar o processo diagnéstico (Green et al., 2019).

Avangos em biomarcadores e técnicas de imagem cerebral tém o potencial de
melhorar a precisio diagnéstica do TEA (Singhi & Malhi, 2023). Estudos de
neuroimagem funcional, como a ressonincia magnética funcional (fMRI) e a
tomografia por emissdo de pésitrons (PET), tém mostrado padrdes distintos de
conectividade cerebral em individuos com TEA, que podem servir como
biomarcadores diagnésticos (Emerson et al., 2017). Além disso, a identificacdo de
biomarcadores genéticos e metabdlicos estd sendo explorada como uma forma de
complementar os métodos diagnédsticos tradicionais (Kwon, Wirrel e Jetté, 2022).

A melhoria do diagnéstico do TEA é crucial para intervengdes precoces e
eficazes. A precisio diagnéstica permite a implementagio de programas de
intervencio personalizados que podem melhorar significativamente os resultados para
os individuos com TEA (Zwaigenbaum et al., 2015). Portanto, a pesquisa continua em

métodos diagndsticos avangados é essencial para aprimorar o manejo clinico do TEA.

Tratamentos Farmacolégicos e Nao Farmacolégicos

As intervencdes terapéuticas para o TEA sdo variadas e incluem abordagens

comportamentais, farmacolégicas e tecnolégicas (Dawson & Bernier, 2013).. A Analise
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do Comportamento Aplicada (ABA) é uma intervengio comportamental amplamente
reconhecida que tem mostrado eficicia na melhoria das habilidades sociais e
comunicativas em criancas com TEA (Dawson & Bernier, 2013). Outras intervencgdes
comportamentais, como a terapia ocupacional e a terapia de integragio sensorial,
também sio comumente utilizadas (Sharma, Gonda e Tarazi, 2018).

Os tratamentos farmacolégicos no manejo do TEA geralmente visam sintomas
comérbidos, como irritabilidade, agressividade e comportamentos repetitivos (Aman
et al., 2015). Medicamentos antipsicdticos atipicos, como risperidona e aripiprazol, t¢ém
mostrado eficicia no manejo desses sintomas (Aman et al., 2015). Além disso, estudos
recentes tém explorado o uso de outros agentes farmacoldgicos, como inibidores
seletivos da recaptacio de serotonina (ISRS) e moduladores do sistema
glutamatérgico, para tratar sintomas especificos do TEA (Aishworiya et al., 2023;
Reynoso, Rangel e Melgar, 2017).

As tecnologias assistivas e as terapias digitais também tém emergido como
abordagens promissoras para o manejo do TEA (Manoli & State, 2021). Intervengdes
baseadas em tecnologia, como aplicativos de comunicagio aumentativa e alternativa
(CAA) e jogos terapéuticos, tém mostrado potencial para melhorar habilidades de
comunicag¢io e interagio social (Adams et al., 2018). Essas tecnologias oferecem uma

abordagem inovadora e acessivel para a intervengio terapéutica no TEA.

CONCLUSAO

O Transtorno do Espectro Autista (TEA) é uma condigdo
neurodesenvolvimental complexa cuja compreensio tem avangado significativamente
nos ultimos anos. Esta revisio bibliogrifica destacou a etiologia multifacetada do
TEA, envolvendo uma interacio intricada entre fatores genéticos e ambientais.
Estudos genéticos tém identificado vérias mutacSes e variantes que contribuem para a
vulnerabilidade ao TEA, enquanto fatores ambientais, como infec¢des maternas e
exposi¢des a toxinas, também desempenham um papel crucial. Esses achados
sublinham a necessidade de uma abordagem holistica para entender a etiologia do TEA
e desenvolver estratégias preventivas eficazes.

A neurobiologia do TEA revela alteragdes significativas na conectividade

cerebral e na funcdo sindptica, oferecendo insights valiosos sobre os mecanismos
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subjacentes aos sintomas do TEA. Avancos em técnicas de neuroimagem e estudos
sobre a funcio sindptica tém potencial para melhorar no apenas nossa compreensio
do TEA, mas também para desenvolver biomarcadores que possam facilitar o
diagnéstico precoce e intervengdes personalizadas.

No 4mbito do diagnéstico, a revisio mostrou que, apesar dos avangos
significativos, o diagnéstico do TEA ainda enfrenta desafios devido a variabilidade na
apresentacdo clinica e A sobreposicio com outros transtornos. Ferramentas de
avaliacdo padronizadas e o uso crescente de biomarcadores e técnicas de imagem
cerebral prometem melhorar a precisio diagndstica e permitir intervencSes mais
precoces e direcionadas.

As intervencdes terapéuticas para o TEA sio diversificadas, abrangendo
abordagens comportamentais, farmacolégicas e tecnolégicas. A Aniélise do
Comportamento Aplicada (ABA) continua sendo uma intervencio comportamental
eficaz, enquanto medicamentos antipsicéticos e outras terapias farmacoldgicas sdo
utilizados para manejar sintomas comoérbidos. As tecnologias assistivas emergem
como uma 4rea promissora, oferecendo novas maneiras de melhorar as habilidades de
comunicacio e interagdo social.

A importincia desta revisio é reforcada pela necessidade continua de pesquisa
e inovacdo para enfrentar os desafios do TEA. O impacto significativo do TEA nas
familias e na sociedade sublinha a urgéncia de desenvolver politicas ptblicas de
suporte e promover uma maior conscientizagio e aceitacio social. A pesquisa futura
deve continuar a explorar a complexidade da etiologia, melhorar as ferramentas de
diagnéstico e expandir as opgdes terapéuticas para melhorar a qualidade de vida dos

individuos com TEA e suas familias.
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