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HOW GENETIC FACTORS CONTRIBUTE TO AUTISM SPECTRUM DISORDER

Maria Victoria de Jesus Faria!
Renata Massalai?

RESUMO: O Transtorno Espectro Autista (TEA) é caracterizado como um transtorno
do neurodesenvolvimento, caracterizado por alteracSes qualitativas e quantitativas nas
dimensdes da comunicagdo, interacdo social e comportamento. Apesar dos avangos
substanciais na compreensio do TEA, a implementacdo de investigacdes precoces e a
realizacdo de exames genéticos para essas pessoas ainda se mostram escassas. O presente
trabalho tem como objetivo explorar a influéncia da genética na compreensio do TEA. A
metodologia utilizada consistiu em uma revisio bibliogrifica narrativa, abrangendo
pesquisas pertinentes dos tltimos vinte anos. Foram discutidos os critérios diagnésticos,
sinais e marcadores neurobioldégicos associados ao TEA, além das implicacdes genéticas e
ambientais. A revisio evidenciou as principais implicacdes que impactam o
desenvolvimento do TEA e a caréncia de exames genéticos para a detecgdo precoce e os
principais avancos na 4rea genética, abordando também fatores hereditdrios, mendelianos,
poligénicos e ambientais. Por fim, ressalta-se a importincia da pesquisa continua para o
propésito de promover diagnésticos precoces, bem como a realizacdo de exames genéticos
e a considera¢io das influéncias ambientais.
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ABSTRACT: Autism Spectrum Disorder (ASD) is characterized as a
neurodevelopmental disorder marked by qualitative and quantitative changes in
communication, social interaction, and behavior. Despite substantial advancements in
understanding ASD, early investigation and genetic testing for affected individuals remain
limited. This study aims to explore the influence of genetics on the understanding of ASD.
The methodology employed consisted of a narrative literature review, encompassing
relevant research from the past twenty years. Diagnostic criteria, signs, and
neurobiological markers associated with ASD were discussed, along with genetic and
environmental implications. The review highlighted the main factors impacting the
development of ASD and the lack of genetic testing for early detection, while also
addressing key advances in genetics, including hereditary, Mendelian, polygenic, and
environmental factors. Finally, it emphasizes the importance of ongoing rese arch to
promote early diagnosis, genetic testing, and consideration of environmental influences.
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INTRODUCAO

O autismo infantil é um transtorno do desenvolvimento que compromete a aquisi¢do
de algumas das habilidades importantes para o desenvolvimento da vida humana. O autismo,
também nomeado como TEA, ¢é definido como uma sindrome comportamental que
compromete o desenvolvimento motor e neuropsicolégico do ser humano (Pinto et al 2016).

Sua etiologia é desconhecida, entretanto, a tendéncia atual é considerd-la como uma
sindrome de origem multicausal envolvendo fatores genéticos, neuroldégicos e sociais da
crianga. Assumpgio Junior e Pimentel (2000, P. 3) afirmam que o TEA na infincia é um grave
transtorno do desenvolvimento que afeta habilidades importantes. As caracteristicas clinicas
centrais desse transtorno incluem prejuizos nas interagdes sociais, deficiéncias na comunicagio
verbal e nio-verbal, limitagio das atividades e interesses, e padrdes de comportamento
estereotipados, ou seja, repetitivos(Zilbovicius et al 2006).

A auséncia de pesquisas estatisticas sobre a preponderincia do TEA no Brasil é um lapso
significativo na compreensio da realidade nacional e na formulag¢io de politicas publicas
apropriadas. Em conformidade com Vambore (2023), preza-se que a prevaléncia global do TEA
em torno de 70 casos por cada 10.000 habitantes, com uma incidéncia quatro vezes maior em
meninos. No Brasil, apesar do desprovimento de estudos epidemiolégicos que possam melhor
promover os dados nacionais, observa-se em atuais pesquisas que os indices de acometimento
pelo autismo sdo de 27,2 casos para cada 10.000 habitantes. (Pinto et al 2016). Esta discrepincia
entre os dados globais e nacionais ressalta a caréncia de estudos epidemiolégicos aprofundados
e recentes no Brasil.

Por conseguinte, di-se para notar que a falta de dados aprofundados sobre o TEA no
Brasil, pode resultar na subestimacdo ou até mesmo a invisibilidade de condi¢ées mais sutis do
transtorno, que possivelmente n3o sdo obtidas por estudos mais delimitados. Em vista disso,
pode provir em uma auséncia de diagndstico e suporte apropriado propicio aos individuos que
nio se adaptam nos perfis mais corriqueiros de apresentacio do TEA. A fim de melhorar a
compreensio e o manejo do TEA no Brasil, é crucial a realizag¢io de estudos epidemiolégicos
mais aprofundados e atualizados. Esses estudos nio s6 forneceriam estimativas mais precisas
da prevaléncia do transtorno no pais, como também alinhariam as estatisticas nacionais com
as tendéncias globais. Além disso, eles permitiriam uma abordagem mais informada e eficaz

para o diagndstico, técnica terapéutica e apoio a individuos com TEA.
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Sob essa dtica, é essencial inspecionar que, segundo o Centro de Controle e Prevencio
de Doengas, "a prevaléncia do TEA aumentou significativamente” (2023). Nos Estados Unidos,
por exemplo, em 2020, uma em cada um das 36 criangas de 8 anos tinha TEA, um aumento
notério analisando em relacio a anos anteriores. Em 2004, a taxa era de 1 em cada 166; em 2012,
1 em cada 88; em 2018, 1 em cada 59; e em 2020, 1 em cada 54. Esse crescimento acentuado enfatiza
a relevincia de atualizar informacdes constantemente os dados epidemiolégicos e consolidar a
necessidade de estudos semelhantes no Brasil para garantir que estejam alinhados com a
realidade atual do TEA.

O relatério mais recente, de 2 de dezembro de 2021, atualizou os dados anteriores,
mostrando que 1 em cada 44 criangas de 8 anos tinha TEA em 2018. Isso reflete um aumento na
taxa de diagndstico até 2020. Dados mais recentes de 2023 mostram que a porcentagem de
meninas de 8 anos relataram com TEA ultrapassou 1%. Apesar desse aumento, os meninos
ainda sio quase quatro vezes mais vulnerdveis do que as meninas a serem reveladas com TEA
(CDC, 2023).

Com base na possivel influéncia de uma predisposicdo genética para o TEA infantil,
este estudo tem como objetivo compreender o que é o TEA; investigar de que maneira as
variagdes genéticas podem influenciar a incidéncia; e o desenvolvimento do TEA em criangas.

Com fundamento nas consideracées dos literarios Frare (2020) e Ariane Bocaletto et al.
(2020), a indagacio do TEA ¢ fundamental devido 3 sua repercussio nos processos de
comunicagdo, condutas sociais e desenvolvimento da crianga. Esta analise se faz crucial para
viabilizar a conscientizacio e a compreensio desta condi¢io complexa, em especifico os
aspectos genéticos.

Explorar as possiveis manifestacées no TEA na infincia é de suma importincia, uma
vez que a investigacdo proposta é capaz de fornecer insights primordiais para a compreensio e
intervengio nessa circunstincia complexa. A identificagio e andlise dos fatores que
possivelmente se sugestionam em criangas sio fundamentais para embasar estratégias
preventivas, de estimulagdo precoce e de suporte adequado. Ademais, estes estudos podem
contribuir significativamente para melhor entendimento sobre tal tema apresentado.

A inexisténcia de exames genéticos especificos para o diagnéstico do TEA representa
um grande desafio para a identificagio precoce. Embora ndo existam testes genéticos
especificos para o diagnéstico do TEA, os testes genéticos sio fundamentais para apontar

caracteristicas genéticas individuais de cada individuo. Um exemplo concreto de como a
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genética esté ligada ao TEA é a associagdo com o X Fragil. O X Frégil é uma alteragdo genética
que pode estar correlata ao TEA, tornando-se uma das sindromes genéticas associadas a
caracteristicas. Além do mais, a manifestacdo de alteracées genéticas no corddo umbilical,
propde uma associagdo prevista dentre aspectos genéticos e o desenvolvimento do TEA (Gupta,
Abha R. et al. p. s29-538, 2006.

Em didlogo com Geschwind e State (2015), a pesquisa genética desempenha um papel
fundamental na compreensio do TEA ao identificar alteragcdes genéticas que podem estar
associadas ao desenvolvimento do transtorno, porém podemos observar que, embora a genética
ofereca uma base importante para a intervengdo precoce, a escassez de instrumentos de
diagnéstico genético especificos para o TEA limita o potencial de aplicar essas descobertas de

maneira eficaz.

Revisdo de Literatura
O Transtorno do Espectro Autista

O conhecimento cientifico sobre o TEA tem suas raizes na formula¢io do quadro
diagnéstico elaborado pelo psiquiatra Leo Kanner, que foi o primeiro a descrever o autismo
infantil precoce em 1943. Em seu artigo seminal, considerado uma das primeiras descrigdes
sistémicas do TEA, Kanner estabeleceu as bases para o estudo e a compreensio do TEA. Ele
identificou caracteristicas como isolamento social extremo, resisténcia a mudancas e
dificuldade de comunicacio em um grupo composto por 11 criangas que foram objeto de
pesquisa.

Kanner descreve as dificuldades das criancas com autismo:

Embora algumas dessas criancas demonstraram habilidades cognitivas especificas,
elas apresentavam dificuldades significativas em interacdes sociais e comunicagio
verbal e nio verbal (Kanner, 1943, p. 225).

Suas contribui¢des de pesquisas foram fundamentais para o estudo do TEA, embora
revisadas e expandidas com o decorrer do tempo, facilitando uma melhor compreensio da
condi¢do e de suas intervencdes.

Outro autor que coadjuva para o estudo do TEA e interven¢des pode-se mencionar
Skinner, que foi um sujeito com grande influéncia da psicologia do século XX, conhecido
principalmente por seu trabalho no desenvolvimento do behaviorismo radical. Skinner é o
iniciador da teoria do condicionamento operante e presumia que todo comportamento é
passivel de ser esclarecido e modificado através de principios cientificos, sem a imposi¢do de
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recorrer a estados mentais internos. Sendo uma abordagem baseada em tracos cientificos, foi
originada nos EUA, no decénio de 60 (ELDEVIK et al., 2009, p. 445). Consequentemente a
abordagem comportamental foi crescendo e destacou-se no campo do autismo ao propagar a
terapia de Analise do Comportamento Aplicada, ABA (em inglés: Applied Behavior Analysis),
da qual é uma ciéncia complexa derivada do Behaviorismo de Skinner (1904-1990).

O TEA ¢ designado por agrupamentos de sinais e sintomas que variam
abrangentemente entre os individuos, mas que, em sua esséncia, engloba dificuldades
significativas nas dreas de comunicacdo social. No que refere-se s interac8es sociais, é comum
notar-se uma dificuldade em compreender normas sociais. Adicionalmente, comportamentos
repetitivos sio uma marca distintiva do TEA. Outro aspecto relevante é a sensibilidade
sensorial. Pode-se notar também a resisténcia 8 mudanga na rotina ou no ambiente. O Espectro
é frequentemente acompanhado por diversas condicdes coexistentes, como transtornos de
ansiedade, TDAH, transtornos de humor e problemas de sono. Estas condi¢es podem
dificultar o diagnéstico e os processos de intervencido terapéutico, impactando negativamente
a qualidade de vida dos individuos com TEA. Além disso, comportamentos desafiadores e o
transtorno de conduta também podem aparecer, aumentando a complexidade do quadro clinico
(Klin, A., & Volkmar, F. R. 2003).

Nesse contexto, Ivan Lovaas, um psicélogo noruegués-americano, realizou
contribuicdes significativas através de interven¢des do TEA por meio de terapia de Anélise
Comportamental Aplicada (ABA). Nas décadas de 1960 e 1970, Lovaas demonstrou que
intervengdes comportamentais intensivas em ABA, fundamentadas em reforco positivos,
poderiam resultar em melhorias substanciais nas habilidades sociais, cognitivas e de
comunicagio em criangas com TEA (Lovaas, 1987, p. 10). Seu estudo influente revelou que 47%
das criancas que participaram de 40 horas semanais de terapia ABA durante dois anos poderiam
alcangar niveis de desenvolvimento compariveis aos tipicos, possibilitando sua inclusio em
escolas regulares. A combinag¢io da compreensio genética do TEA com a abordagem intensiva
e estruturada da terapia ABA oferece um suporte mais eficaz e personalizado, adaptando-se as
necessidades especificas de cada crianca promovendo seu desenvolvimento e inclusio social.

A auséncia de intervengdes precoces no TEA pode resultar em um impacto significativo
no desenvolvimento e na qualidade de vida dos individuos que apresentam. Ao examinarmos
o relatério Educating Children with Autism do National Research Council (2001), evidencia-se a

relevincia da intervengio precoce para promover um desenvolvimento mais colaborativo e
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eficaz dos sujeitos. Sem a implementagio dessas intervencdes, o progresso das habilidades
sociais, da comunicagio entre outras tendem a se deteriorar ao longo do tempo, fazendo-se
critico para o TEA regressivo.

O TEA regressivo, frequentemente denominado de inicio tardio, caracteriza-se por um
desenvolvimento aparentemente normal até um certo ponto, seguido por uma perda
significativa de habilidades sociais de comunicacio e comportamentais previamente
adquiridas. Essa forma de TEA, que se manifesta entre 18 e 24 meses de idade, est4 associada a
uma poda neural inadequada, resultando no apagamento de habilidades adquiridas pelas
criancas (Novais, K. P. N., 2021, p. 205).

Além disso, a presenca de comorbidades podem complicar o quadro clinico e retardar o
diagnédstico precoce. Essas condi¢Ses associadas podem mascarar ou mesmo sobrepor-se aos
sinais tipicos do TEA, dificultando a identificagio precoce do transtorno. Neste contexto, a
neurociéncia comportamental do TEA destaca a importincia de compreender como essas
comorbidades podem interferir no diagnéstico e na intervencdo, tornando essencial uma
avaliagdo abrangente (Minshew e Williams, 2007).

Consequentemente, torna-se fundamental considerar que, no primeiro ano de vida, o
cérebro humano forma circuitos neurais, responsaveis por conduzir as informacdes entre o
cérebro, sistema nervoso central e organismo. Nesse periodo, na faixa etéria entre dois a trés
anos, a crianga possui o dobro de sinapses em comparagio a um adulto. Com o tempo, 3 medida
que a crianca recebe estimulos de aprendizagem e desenvolvimento, o cérebro passa a
reconhecer quais conexdes sio mais funcionais, reforcando esses circuitos na forma de
memdria, enquanto os recursos nio utilizados desativam-se através do processo nomeado como
poda neural. Essa dinimica de desenvolvimento neural pode ser impactada pelas comorbidades,
influenciando a maneira como os sinais do TEA se manifestam e sdo percebidos, e atraso no
desenvolvimento aparecem (NEUROCONECTA, [s.d]).

Os sinais caracteristicos do TEA regressivo incluem perda de habilidades linguisticas
previamente dominadas, a dominagio do interesse em interacdes sociais e a alteracio de
padrdes comportamentais, frequentemente manifestando-se por meio do aumento de
esteredtipos ou comportamentos repetitivos. Essas manifesta¢cdes podem variar amplamente
de uma crianga para outra, o que torna o reconhecimento precoce e o diagndstico um desafio.

A intervencdo precoce é um fator determinante na promogio do desenvolvimento

positivo e na mitigacdo dos impactos associados a regressio. Nesse contexto, a avaliacdo
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cuidadosa torna-se crucial. Em didlogo com Geschwind e State (2015), observa-se que a auséncia
de exames genéticos especificos para o diagndstico do TEA representa um fator que pode
atrasar a identificacdo. Embora n3o exista um teste genético capaz de diagnosticar o TEA de
forma definitiva, os testes genéticos se fazem essenciais para a identificagio de alteragdes
genéticas que podem contribuir para o desenvolvimento do TEA. Esses exames auxiliam na
compreensio das caracteristicas individuais e das necessidades de cada paciente com TEA. A
pesquisa genética, portanto, pode proporcionar informacdes valiosas sobre fatores de risco e

orientar o planejamento de intervengdes precoces.

A Compreensio genética do TEA

A compreensio das bases genéticas do TEA é essencial para a eficicia dos métodos de
intervengdes terapéuticas, como a terapia ABA. Pesquisas atuais indicam que o TEA apresenta
robustos componentes genéticos, com variantes especificas influenciando seu desenvolvimento
(Sardin et al., 2014).

Portanto, este estudo ressalta a necessidade de abordagens terapéuticas adaptadas as
caracteristicas individuais de cada sujeito. Diversos fatores ambientais, como a exposicdo a
substincias nocivas durante a gestagio, a idade avancada dos pais e a complexidade do parto,
estdo associados ao aumento da prevaléncia do TEA. A interagio entre genética e ambiente é
fundamental para uma compreensio abrangente e para intervengdes eficazes no TEA, visto
que variantes genéticas podem aumentar a vulnerabilidade a influéncias ambientais. Assim,
destaca-se a importincia desse enfoque nas pesquisas e no desenvolvimento de intervengdes

precoces (Gordon et al., 2014; Yolton et al., 2014).

Metodologia
Delineamento de Pesquisa

Em suma, a pesquisa e a ordenacdo dos presentes artigos que serviram de aporte tedrico
para redigir o seguinte trabalho académico se valeram de trés fontes principais, sendo as
mesmas os bancos de dados as quais foram usufruidas para a busca e compreensio do contetido
académico e cientifico, e essas fontes correspondentes 4 Scientific Electronic Library Online,
ou SCIELO, o National Library of Medicine, ou PubMed, e da Coordenagio de
Aperfeicoamento de Pessoal de Nivel Superior (CAPES) e por fim o Periédicos Eletrénicos de
neurociéncia e genética.
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Foram estabelecidos critérios para a selecdo dos estudos que comp&em a revisio. Estes
critérios podem incluir: publica¢des em periédicos cientificos revisados por pares, livros sobre
genética e neurociéncia, estudos publicados nos dltimos vinte anos, principais pesquisas que
abordam especificamente a relacio entre genética e TEA entre outros critérios relevantes. Os
estudos foram selecionados de acordo com os critérios estabelecidos.

Ao analisar a literatura ajudard a identificar as tendéncias e padres nos resultados, bem
como limitacdes e lacunas nos estudos realizados. O assunto contribuir4 para uma compreensio
mais precisa e atualizada do TEA e de seus determinantes genéticos que podem ter
determinadas influéncias.

Com o objetivo de analisar e descrever os principios e fundamentos que caracterizam, o
texto aborda a pesquisa sob virias perspectivas, explorando diferentes autores, conceitos,
definices, caracteristicas e procedimentos que contribuem para uma compreensio abrangente.
Ele se desenvolve a partir da sintese da producio tedrica de diversos autores, fornecendo uma
estrutura sélida para a investigacdo em questdo (de Sousa et al, 2021).

Fundamentando-se na literatura de Gupta, Abha R. et al (2006), as questdes de revisio
de pesquisa de natureza narrativa sobre o autismo e suas suscetiveis influéncias genéticas sio
capazes de incluir a necessidade de uma anilise abrangente e critica da literatura existente, a
identificacdo de lacunas no conhecimento atual, e a contextualiza¢do dos achados dentro do
panorama mais amplo da pesquisa em autismo e genética. As limitacdes tém a capacidade de
envolver a falta de generaliza¢io dos resultados devido a natureza especifica das narrativas
utilizadas, a possibilidade de viés na selecdo de fontes pesquisadas, e limita¢do na capacidade
de estabelecimento de relagdes causais definitivas devido ao género exploratério deste tipo de
pesquisa. Os pontos positivos incluem a capacidade de oferecer percep¢des profundas e
perspectivas pessoais sobre o autismo e suas possiveis influéncias genéticas, a habilidade de
contextualizar a contribui¢io para uma compreensio mais holistica do tema.

Os dados extraidos foram analisados e sintetizados para identificar padrdes e tendéncias
no conhecimento. Foram agrupados de acordo com temas tépicos relevantes, como O que é
TEA; Sinais do TEA; Comorbidades do TEA; Critérios diagnéstico TEA; O TEA na infincia;
Diagnéstico tardio; Marcadores neurobiolégicos do TEA; Explicacdes neuropsicolégicas para

TEA; Influéncias genética do TEA.
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Instrumento de Investigacio

A anilise do TEA na infincia, com foco nos fatores genéticos, foi conduzida por meio
de uma revisdo narrativa da literatura, que incluiu compilacio e avaliagio critica de materiais
relevantes. Essa metodologia abrangeu estudos cientificos, artigos académicos, livros e
publicacGes de fontes confidveis, com o objetivo de embasar teoricamente os argumentos,
hipbteses e proposi¢des apresentadas. Além disso, foram considerados dados provenientes de
fontes oficiais, que ofereceram informagdes substanciais sobre o tema.Greenhalgh (1997),
discute a importincia das revisdes narrativas na sintese e anélise critica da literatura cientifica.

Esse tipo de revisio, em sua esséncia, permite uma sintese abrangente e interpretativa
do estado atual do conhecimento. Dentre suas principais vantagens estd a capacidade de
integrar e interpretar estudos que utilizam diferentes metodologias, proporcionando uma
anélise critica e holistica da literatura disponivel. A abordagem narrativa, possibilitara ao leitor
adquirir uma compreensdo ampla e detalhada do TEA, suas caracteristicas, implicacdes e

fatores genéticos que podem influenciar o desenvolvimento de tal Espectro.

Resultados e discussio
O que é TEA?

O Transtorno do Espectro Autista (TEA) ¢ classificado como um transtorno do
desenvolvimento caracterizado por um conjunto especifico de alteragdes de origem precoce,
sendo considerado complexo e geneticamente heterogéneo (TEIXEIRA et al., 2010). Trata-se
de um transtorno neuroldgico que se manifesta por dificuldades de comunicacio social, além
de comportamentos e interesses repetitivos ou restritos (APA, 2023).

A elevada incidéncia do TEA ressalta a importincia de aprofundar o entendimento
sobre suas causas, diagndsticos e recursos terapéuticos, assim como as formas de intervengdes
e apoio que as pessoas afetadas necessitam (FAMBONNE, 2009). Estudos mostram que a
identifica¢do, diagndstico e encaminhamento precoces de criancas com TEA para intervengdes

resultam em melhores desenvolvimentos nas d4reas afetadas, favorecendo sua inclusio

(CARVALHO, 2022).

Sinais do TEA

Em relacdo aos sinais do TEA observados na infincia, aos 6 meses, as criangas

costumam apresentar baixa frequéncia de sorrisos expressivos de contato visual durante
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interagdes com outras pessoas (ZWAIGENBAUM et al., 2005). Aos 9 meses, nota-se uma
diminuicdo na troca de sons sorrisos e expressdes faciais com outros (YODER et al., 2009). j&
aos 12 meses, hi alteracdes na interacdo social, como um contato visualmente persistente e a
dificuldade em responder quando chamado pelo préprio nome (OZONOFF et al., 2010).

No que diz a respeito da comunicagio, as criancas com TEA frequentemente
apresentam baixa frequéncia de sonorizagio e balbucio, além das dificuldades na comunicagio
nio verbal. Por exemplo, costumam nio apontar para mostrar algo e podem ter dificuldade de
imitar gestos como dar “tchau” (BOSA, 2009). Aos 18 meses, essas dificuldades se tornam mais
evidentes, com muitas criangas falando poucas palavras ou ainda nio falando, e apresentando
dificuldades em compreender comandos e ordens simples é comum também a repeticdo
persistente de palavras ou frases em interacio de comunicagio, nomeada como ecolalia
(GARCIA & LAMPREIA, 201m1).

Além disso, observa-se uma alteragio na atengio compartilhada, refletindo dificuldades
em compartilhar experiéncias, como trazer objeto e mostri-lo a uma determinada pessoa
(BOSA, 2002). Aos 24 meses , as criangas podem ndo utilizar os brinquedos de maneira
funcional; por exemplo, em vez de empilhar pecas, podem giré-las de forma indiscriminada, ou
usar uma caneta apenas para gira-la ou jogar ao invés de escrevé-la (CARVALHO, 2013).

Outros sinais comuns incluem atraso na comunicagdo, com baixa frequéncia e
quantidade de frases significativas de duas palavras (excluindo imitacdes ou repeticdes), além
de, em alguns casos, a perda da fala previamente adquirida,balbucio ou habilidades sociais
(GOYOS, 2018). Essas criangas tendem a evitar o contato visual e mostram uma preferéncia
persistente por ficar sozinhas, revelando dificuldades em compreender os sentimentos alheios.
Também costumam ter interesses restritos, focando em partes dos objetos ou brinquedos, e
podem apresentar resisténcia a pequenas mudangas na rotina ou no ambiente (ZANON,
BACKES; BOSA, 2014).

Ademais, costumam exibir comportamentos repetitivos persistentes, como balangar os
bragos, girar no préprio eixo ou correr sem um propésito claro. Também podem ter reacdes
intensas e incomuns a sons, sabores, texturas, luzes ou cores, demonstrando desconforto ou um

interesse fixo por tais estimulos (MATTOS, 2019).
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Comorbidades do TEA

As comorbidades estio relacionadas ao nivel de suporte necessirio para o manejo do
TEA (KOHANE et al, 2012). Para identificar as comorbidades mais prevalentes no TEA, uma
revisio sistemdtica analisou mais de 20 mil titulos em bases de dados, incluindo 5 mil
publicaces de editoras internacionais. Os resultados desses estudos discorrem que as
comorbidades mais frequentes associadas ao TEA incluem epilepsia, distirbio do sono,
Transtorno do Déficit de Atengio e Hiperatividade (TDAH), ansiedade, estereotipias,
comportamentos infratores e deficiéncia intelectual. Além disso, enfatiza-se a necessidade de
mais pesquisas que possibilitem um diagnéstico precoce dessas comorbidades (MATSON &
GOLDEN, 2013).

No que aborda as comorbidades, o TEA ¢é regularmente associado a transtornos do
neurodesenvolvimento intelectual e transtorno de linguagem que podem resultar em
dificuldades na compreensio e na construgio gramatical de frases. Problemas relacionados a
leitura, aritmética e escrita sio comuns, assim como o transtorno do desenvolvimento da
coordenagio motora e hipotonia. Comorbidades psiquidtricas também podem ocorrer, com
dados indicando que cerca de 709% das pessoas com TEA podem ter algum transtorno associado,
e 40% podem apresentar dois ou mais transtornos mentais comorbidos. Entre as comorbidades
mais prevalentes, estdo a ansiedade, o TDAH e depressio. Além disso, o transtorno alimentar
evitativo/restritivo observados no TEA, caracterizando-se por preferéncias alimentares

extremas e limitadas, que podem persistir ao longo do tempo (GADIA, 2006).

Criterios diagnésticos do TEA

O Manual Diagnéstico e Estatistico de Transtornos Mentais, 52 edi¢do, revisada (DSM-
5-TR), estabelece critérios detalhados para o diagnéstico do Transtorno do Espectro Autista

(TEA). Estes critérios sdo organizados em quatro se¢des principais: A, B, C e D (APA, 2023).

Critério A: Déficits na Comunicagio Social e Interagio Social

O diagnéstico de TEA requer déficits de presenca prolongados na comunicagio e
interagdo social, manifestados por qualquer um dos seguintes elementos:

Déficits na reciprocidade social e emocional: Falhas na resposta as interagdes sociais,
dificuldades em compartilhar interesses ou emogdes, e problemas em compreender e responder

aos sentimentos dos outros.
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Déficits na comunicagio nio-verbal utilizada para a interagio social: Deficiéncias na
comunicacdo nio-verbal, incluindo expressdes faciais, contato visual e gestos.

Déficits no desenvolvimento, manutencio e compreensio de relacionamentos:
Problemas em ajustar o comportamento para adequar-se a diferentes contextos sociais,
dificuldades em formar e manter amizades, ou em entender e cultivar relacionamentos
protetores ao nivel de desenvolvimento.

Os déficits na reciprocidade social e emocional incluem dificuldades em compartilhar
interesses ou emocdes, falhas na resposta relacionadas s interagdes sociais e problemas em
entender e responder aos sentimentos dos outros.

Déficits na comunica¢io nio-verbal utilizada na interacdo social incluem interacdes

verbais, contato visual e gestos.

Critério B: Padrdes Comportamentais Restritos e Repetitivo

Para o diagnéstico de TEA, o individuo deve demonstrar pelo menos dois dos seguintes
comportamentos repetitivos e restritos:

Movimentos, uso de objetos ou fala estereotipados: Comportamentos repetitivos, como
balancar-se, girar objetos ou repetir frases.

Insisténcia na mesmice, rotinas inflexiveis ou padr3es ritualizados de comportamento:
Necessidade intensa de seguir rotinas fixas, padrdes ritualizados ou resisténcia a mudangas.

Interesses altamente restritos e fixos: Interesses anormais em termos de intensidade ou
foco, como uma fixagio intensa em objetos ou temas especificos.

Hiper ou hiporreatividade a estimulos sensoriais ou interesse incomum em aspectos
sensoriais do ambiente: Reagdes exageradas ou reduzidas a estimulos sensoriais, ou

comportamentos peculiares relacionados a estimulos sensoriais.

Critério C: Presenca de Sintomas Desde o Periodo de Desenvolvimento Inicial

Os sintomas devem estar presentes por sua vez desde o inicio do desenvolvimento,
embora possam nio se manifestar de maneira plenamente evidente até que as demandas sociais
ultrapassem as capacidades do individuo. Em alguns casos, os sintomas podem se tornar mais

notaveis ao decorrer do tempo.
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Critério D: Efeito Clinico Relevante

Os sintomas podem causar prejuizos clinicamente significativos no funcionamento
social, ocupacional ou em outras partes importantes da vida. A influéncia deve ser observada
em viérios aspectos da vida de uma pessoa, como seu ambiente educacional, seu local de trabalho
e suas relagdes interpessoais.

Estes critérios sio concebidos para fornecer uma base diagndstica estruturada e
abrangente, permitindo que os profissionais de satide mental avaliem de forma precisa a
presenca e a gravidade dos sintomas do TEA e o impacto que eles exercem na vida diéria do
individuo.

Os transtornos do neurodesenvolvimento sio um grupo de condi¢des com inicio no
periodo de desenvolvimento.

O TEA é classificado em trés niveis de suporte de acordo com o Manual Diagnéstico e
Estatistico de Transtornos Mentais (DSM-5).Cada nivel é caracterizado por diferentes graus
de dificuldade na comunicacdo social e padrdes restritos e repetitivos de comportamento,
interesses ou atividades.

O TEA é classificado em trés niveis de suporte de acordo com o0 DSM-s. No Nivel 1, ha
pouca necessidade de suporte, com dificuldades na interagdo social e comunicagdo. No Nivel 2,
a necessidade de suporte é moderada, com deficiéncia intelectual e linguagem prejudicadas. No
Nivel 3, a necessidade de suporte é substancial, com dificuldades significativas na comunicag3o.

Além dos critérios mencionados anteriormente, hd também as definicGes sobre os niveis

de suporte para o TEA apresentados na Tabela 1 a seguir: (APA 2023, P. 58).

Tabela 1- Niveis de suporte para o TEA

Nivel de gravidade Comunicagio Social Comportamentos
restritos e repetitivos

Nivel 1- Necessita de Na auséncia de um A  inflexibilidade de
Suporte suporte adequado, os déficits na | comportamento pode provocar
comunicagio social podem | interferéncias significativas no

resultar em prejuizos | funcionamento em um ou mais

significativos para os individuos | contextos. A dificuldade em
afetados. A dificuldade em | trocar de atividade e a resisténcia
iniciar  interagdes sociais é | a mudancas podem gerar desafios
evidente, assim  como a | considerdveis no dia a dia. Além
ocorréncia de respostas atipicas | disso, problemas relacionados a
ou ineficazes as tentativas de | organizacio e ao planejamento
interagdo por parte de outros. | configuram  obsticulos  que
Essa situagdo pode levar a uma | comprometem a independéncia
percepcio de que o individuo | do individuo, dificultando a
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demonstra um interesse reduzido
pelas interacdes sociais, o que, na
verdade, pode ser um reflexo das
suas limitagdes comunicativas e
nio necessariamente uma falta de
desejo de se relacionar.

execucdo de tarefas cotidianas e a
gestio das responsabilidades.
Essa rigidez pode afetar ndo
apenas a vida pessoal, mas
também as interagdes sociais e o
desempenho.

Nivel 2- Necessita de
Suporte Substancial

Déficits
habilidades de
verbal e nio verbal podem
resultar em prejuizos sociais

graves  nas
comunicagio

significativos, mesmo quando hé

apoio disponivel. Esses
individuos frequentemente
enfrentam limitagdes na

capacidade de iniciar interacdes
sociais, o que pode levar a um
isolamento involuntirio. Além
disso, a resposta reduzida ou
anormal a tentativas de abertura

A inflexibilidade de
comportamento pode se
manifestar de diversas formas e,
quando associada a dificuldades
em lidar com mudangas ou
comportamentos  restritos e

pode se

evidente para um

repetitivos, tornar
bastante

observador casual. Essas
caracteristicas interferem no
funcionamento do individuo em
uma variedade de contextos,

como em ambientes escolares, de

social por parte de outros pode | trabalho ou nas interacdes
dificultar ainda mais a formagdo | sociais.
de vinculos e relacionamentos.
Nivel 3- Necessita de Déficits  graves nas A inflexibilidade de
Suporte Muito Substancial habilidades de comunicagio | comportamento, especialmente

social, tanto verbal quanto nio
podem
significativos no

verbal, resultar em
prejuizos
funcionamento do dia a dia. Essas
dificuldades frequentemente se
manifestam como uma grande
limitagdo na capacidade de iniciar
interagdes sociais, o que pode
levar ao isolamento e &

dificuldade em

relacionamentos.

estabelecer

quando se manifesta como uma
extrema dificuldade em lidar com
mudangas ou comportamentos
repetitivos, pode
realmente interferir de forma

restritos e

acentuada no funcionamento do
individuo em todas as esferas da
aspectos
pessoais, sociais, académicos e
profissionais.

vida. Isso inclui

Fonte: APA, 2023.

O Transtorno do Espectro Autista na Infincia

O TEA é uma condig¢io que afeta o desenvolvimento neuropsicolégico desde a primeira
infincia O TEA na primeira infincia refere-se de forma geral, ao periodo compreendido entre
o nascimento e os seis anos de idade. Durante essa fase, atrasos no desenvolvimento,
dificuldade na comunicagio, intera¢Ses sociais tipicas e comportamentos repetitivos podem
estar entre os sinais de alerta para o TEA. Na segunda infincia, que compreende a faixa etdria

dos seis aos doze anos, as questdes relacionadas ao autismo podem envolver desafios continuos
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no desenvolvimento social, emocional e comportamental, além de possiveis dificuldades na
adaptacdo escolar e no relacionamento com colegas. E importante notar que essas faixas etérias
sdo apenas referéncias gerais e que cada crianca é tnica, podendo apresentar sinais de autismo
em momentos diferentes do desenvolvimento (de Albuquerque Maranhio, S. S., & Pires, [. A.
H. ,2017).

As criangas com TEA apresentam uma diversidade de manifesta¢des. Essas dificuldades
podem ser manifestadas por meio de atrasos no desenvolvimento da linguagem, falas
estereotipadas ou ecoldlicas, e dificuldade em compreender e utilizar sinais ndo verbais, como
expressdes faciais ou gestos. Ademais, o uso funcional da linguagem pode ser comprometido.
Outro aspecto central do TEA é a presenca de comportamentos repetitivos e interesses
limitados. Criangas com TEA podem exibir comportamentos repetitivos, e demonstrar apego

intenso 2 rotina, resistindo a mudangas (de Albuquerque Maranhio, S. S., & Pires, I. A. H.

,2017).

Diagnéstico tardio

O diagnéstico tardio do TEA representa um desafio significativo, especialmente em
relacio a comorbidades, como transtorno de ansiedade, Transtorno Déficit de Atengio e
Hiperatividade (TDAH) e dificuldades de aprendizado. Embora os sinais do TEA possam ser
observados na primeira infincia, fatores como falta de informagio e estigmas contribuem para
que o diagndstico ndo ocorra até a fase mais avancada, frequentemente apés 3 anos de idade. A
faixa etdria mais frequente comum para o diagnéstico de TEA é entre 2 e 3 anos, momento em
que as caracteristicas comportamentais tornam-se mais evidentes. No entanto, muitos casos
sdo identificados quando a crianga entra na fase escolar. Essa demora no reconhecimento pode
levar a intervencdes tardias, impactando negativamente no desenvolvimento (American

Academy of Pediatrics, 2013).

Marcadores neurobiologicos do TEA

Os distarbios geralmente se manifestam no desenvolvimento e do funcionamento
neurobiolégico, neurocognitivo e neurocomportamental ao longo dos anos (Baltes, 1987),
muitas vezes antes da crianga entrar na escola, e sdo caracterizados por déficits de
desenvolvimento ou diferencas nos processos cerebrais que produzem prejuizos no

funcionamento pessoal, social, académico ou ocupacional.
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Portanto, os critérios clinicos para o diagnéstico do TEA indicam que os primeiros
sinais podem ser identificados entre 6 e 12 meses de idade, tornando-se mais evidente e estdveis
entre 18 e 24 meses (OZONOFF et al., 2010). Durante esse periodo critico de desenvolvimento
infantil as criancas apresentam uma densidade sindptica que é aproximadamente o dobro da
encontrada em adultos, um fenémeno que estd intrinsecamente ligado i intensa atividade
neuroldgica associada 3 neuroplasticidade. Essa fase do desenvolvimento é marcada pelo
processo de “poda neural”, que envolve a eliminacdo de sinapses ndo utilizadas, um mecanismo
fundamental que ocorre predominantemente entre 1 e 3 anos de vida (BEE, 2003).

Cita-se que falhas nesse processo de poda neural possam contribuir para o surgimento
de distdrbios de aprendizagem e condic¢des associadas ao TEA. A denominada “conectividade
sindptica neural anormal” pode oferecer uma explicacdo para as dificuldades enfrentadas por
criancas com TEA na assimila¢do de novas habilidades, bem como a comunicagio verbal.
Durante a nomeada poda neural, os recursos cerebrais que ndo utilizados sio desativados,
resultando na reducio de ntmeros totais de neurdnios e sinapses. Este processo é
particularmente intenso no primeiro ano de vida e atinge seu pico decisivo entre 1,5 e 3 anos,
sendo mais proeminente a dois anos (LEN'T, 2019).

Esse periodo é crucial para o desenvolvimento de habilidades como contato visual,
imitacGes e interacdo social, levando ao fenémeno como “TEA regressivo”. Nesse contexto,
criangas que inicialmente apresentam um desenvolvimento tipico podem, posteriormente,
experimentar uma perda significativa de habilidades sociais e comunicativas (WILLIAMS et
al., 2015). As investiga¢des revelaram que a taxa de regressdo pode variar de 200 a 50% em
amostras clinicas e 15,6 a 27% em estudos epidemiolégicos (OZONOFF et al., 2005). Essa
variabilidade pode ser atribuida a diferentes defini¢des de regressio e ao tipo de amostra
estudada (BERNABEI et al., 2007).

Nesse sentido, as observaces diretas sublinham a importincia da estimulagdo precoce
para as criancas com TEA. Durante o periodo de poda neural a exposi¢do a novas oportunidades
de aprendizado pode fortalecer circuitos neurais e solicitar informacGes na memoria,
desempenhando um papel crucial no desenvolvimento da crianca (KANDEL; JESSELL;
THOMAS, 2000).
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Explicacdes neuropsicolégicas para TEA

As Explicagdes neuropsicolégicas para o TEA sio multifacetadas e baseadas em uma
rica gama de pesquisas que abordam as diferencas neurobiolégicas, cognitivas e
comportamentais associadas ao TEA. Estudos de neuroimagem podem revelar se bem
analisado, alteracdes significativas na estrutura cerebral de individuos com TEA, com
evidéncias de modificacdes em regides como cértex pré-frontal, a amigdala e o cérebro, areas
criticas para a regulagdo emocional e as intera¢des sociais (Schumann et al., 2010). A teoria da
conectividade sugere que essas regides podem apresentar hiperconectividade em 4reas locais,
ao mesmo tempo em que mostram hiporconectividade em redes cerebrais mais amplas,
afetando a comunicagio neural e a integragio de informacgdes (Just et al. 2007).

Outro aspecto importante é a poda neural, um processo essencial que ocorre durante o
desenvolvimento cerebral, no qual conexdes sindpticas ndo utilizadas s3o eliminadas,
promovendo uma maior eficiéncia nas redes neurais. Em individuos com TEA, pesquisas
indicam que esse processo pode ser alterado, resultando em uma conectividade excessiva em
uma determinada dreas do cérebro, o que pode contribuir para comportamentos repetitivos e
de dificuldades sociais (Frith, 2003).

Ademais, as funcdes executivas que englobam habilidades como planejamento, tomada
de decisdes e controle inibitério, frequentemente se encontram comprometidas em individuos
com TEA. Essas dificuldades podem levar a problemas em lidar com mudangas, 2 rigidez
cognitiva e a desafios na compreensdo de normas sociais (Zhou et al., 2014). Tal quadro pode,
em grande parte, explicar os comportamentos inflexiveis e a resisténcia a novas situacdes

observadas.

Influéncias genética do TEA
Hereditariedade

A histéria familiar exerce uma influéncia significativa no risco de desenvolvimento do

TEA, evidenciada por uma série de estudos que sugerem uma forte base genética. Sandin et al.
) g g

(2014) afirmam que “a recorréncia do TEA em irmios indica que fatores genéticos sdo

determinantes cruciais”. Pesquisas demonstram que o risco é particularmente elevado em

familias onde ja ha casos de TEA, sugerindo a heranca de variantes genéticas que predispdem

. .~
a condigio.
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O fenétipo do TEA é heterogéneo e, embora apresente uma etiologia multifatorial, é o
Unico transtorno neuropsiquidtrico em que se demonstrou uma considerdvel influéncia da
herdabilidade. Essa influéncia hereditiria tem levado a realizagio de diversos estudos para
identificar alteraces neurocomportamentais em irmios de criangas diagnosticadas com TEA.
Um estudo realizado por Mecca et al. (2011) destaca a importincia do rastreamento de sinais e
sintomas do TEA, ressaltando a necessidade de investigacdo popular. Na dltima década, o
ntimero de pesquisas no Brasil voltadas para a tradugio e adaptagio de instrumentos destinados
ao rastreamento e auxilio no diagnéstico do TEA aumentou consideravelmente. No entanto,
estudos sobre a ocorréncia familiar do TEA sio praticamente inexistentes no pais (Mecca et al
2011).

No que refere-se aos fatores genéticos, estimativas de hereditariedade do TEA variam
de 379% a mais de 9oo% com estudos indicando uma herdabilidade em torno de 80% em cinco
paises. Até 150 parecem estar associados a mutagdes genéticas conhecidas; contudo, a presenca
dessas mutagdes nio garantem o desenvolvimento do transtorno, o que ressalta a complexidade
da relacdo entre genética e TEA (APA, 2023).

A partir das causas e influéncias mencionadas, surge a relagdo entre fatores genéticos e
ambientais no desenvolvimento do TEA. Para algumas criancas, o TEA pode estar vinculado
a distarbios genéticos (Carvalheira et al., 2004). Entretanto, para outras, muta¢des genéticas
podem aumentar o risco de desenvolvimento do TEA. Sanches (2017) aponta que evidéncias

cientificas sugerem que nio h4 uma tnica causa, mas sim a interacdo de multiplos fatores.

Fatores mendelianos

As condi¢des mendelianas, também chamadas de monogénicas, sdo aquelas em que a
varia¢do de uma caracteristica ou condi¢do é encontrada por um tnico gene. Essas condi¢Ges
podem surgir diferentes padroes de heranca, como dominante, recessivo, ligada ao sexo, dentre
outros. E importante notar que, em alguns casos, as variantes genéticas responsiveis por essas
caracteristicas podem nfo estar presentes nos pais, surgindo mutagdes esporddicas que afetam
apenas o individuo afetado. Assim, a anélise da histéria familiar é fundamental para entender
arecorréncia de certas condi¢des mendelianas e prever a probabilidade de ocorréncia em futuras
geragdes (Strachan, T., & Read, A. P. 2010).

Sendo assim, pode-se citar que a literatura cientifica examina de forma abrangente a

relacdo entre o TEA e a sindrome do x fragil. Um estudo conduzido por pesquisadores da Escola
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Médica de Harvard avaliou a probabilidade de um segundo filho desenvolver TEA apés o
diagnéstico do primeiro, considerando o género dos irmios (Harvard Medical School, 2017).
Os resultados publicdos no JAMA Pediatrics indicam que ter um filha mais velha
diagnosticada com TEA aumenta o risco para irmio mais novos, sendo esse fenomeno ainda
mais elevado para irmios do sexo masculino (Smith & Johnson, 2023).

A sindrome do X frigil é uma condigdo genética resultante de uma mutagio no gene
FMRI1 localizado no cromossomo X. Essa sindrome é uma das mais comuns de deficiéncia
intelectual hereditiria e esti frequentemente associada a caracteristica do TEA. Estudos
demonstram que uma propor¢io significativa de individuos com sindrome do X frigil também
apresenta caracteristicas do TEA. A proteina RNA mensageiro no cérebro sendo vital para a
funcio cognitiva e o desenvolvimento normal das sinapses. Diversos genes que influenciam o

aprendizado e plasticidade sindptica sdo regulados pela FMRP. (Reiss et al., 2004).

Fatores poligénicos

A maioria dos casos de TEA estd relacionada a heranca poligénica, ou seja, é
determinada por multiplas variantes genéticas em diferentes genes, cujo impacto individual no
desenvolvimento da condicdo é considerado pequeno. O TEA pode resultar da combinagio de
variantes genéticas, que, quando unidas, aumentam os riscos do desenvolvimento (Sandin et
al., 2014).

Adicionalmente, o TEA pode ser desenvolvido pela associagdo de variantes comuns de
baixo risco ou pela combinacio de um niimero médio dessas variantes, juntamente com uma
variante rara de risco moderado. Esse tipo de variante raramente é detectado pelos métodos
atualmente disponiveis para a investigagdo etiolégica do TEA (Satterstrom et al., 2020).

Até o momento, mais de 400 genes foram identificados como potenciais ligados ao
desenvolvimento do TEA, o que torna a definigdo de sua etiologia ainda mais complexa (De

Rubeis et al., 2014).

Fatores ambientais

Embora genética desempenhe um papel claro no desenvolvimento do TEA, a expressio
fenotipica da condi¢io continua extremamente variidvel. Estudos sugerem que o risco genético

pode ser modulado por fatores ambientais em alguns pacientes (Gochman et al., 2020).
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Dentre as varidveis ambientais, podemos citar, as idades materna e paterna podem
aumentar a vulnerabilidade ao desenvolvimento do TEA. Além disso, fatores como a exposi¢io
pré-natal a hormdnios sexuais, obesidade materna, diabetes, hipertensio, infec¢des e alteraces
na atividade imunolégica também associam-se ao risco de TEA (Cohen et al., 2018).

Além disso, um estudo recente realizado por cientistas da Universidade de Fukui, Japio,
em 2023, investigou a relagdo entre caracteristicas de criangas com TEA e os 4cidos graxos
presentes no sangue do cordio umbilical. Os pesquisadores mediram os niveis de 4cidos graxos
poli-insaturados (PUFAs), que sdo essenciais para o desenvolvimento fetal e podem fornecer
indicios sobre a saide da crianca, além de possiveis correlagdes com condi¢des como o TEA
(ND Mais, 2023).

Os resultados indicaram que niveis elevados de 4cidos graxos derivados do 4cido
araquiddnico estavam associados a uma maior gravidade dos sintomas do TEA, refletindo
dificuldades significativas na socializacdo. Em contrapartida, niveis baixos desse 4cido graxo
foram correlacionados a comportamentos repetitivos e restritivos. O estudo evidencia também
uma especificidade de género, com essas associagdes sendo mais prevalentes em meninas do
que em meninos (ND Mais, 2023).

Outros fatores relevantes incluem o uso de medicamentos durante a gravidez, como
dcido valproico, um anticonvulsivante. Estudos clinicos indicam que o uso de valproico est4
associado a atrasos no desenvolvimento cognitivo e a um aumento do risco do TEA em criangas
(Meador et al., 2009). A exposi¢do a substincias nocivas durante a gravidez, como o consumo
de 4lcool e tabaco, também foi ligada a atrasos no neurodesenvolvimento, elevando portanto as
chances de TEA (Alvik et al., 2006). Destaca-se, também, a idade avancada dos pais, a
exposicdo a intrauterina e drogas teratogénicas e a prematuridade extrema que tém sido
associados ao aumento de risco de desenvolvimento do TEA (FOMBONNE, 2009). De
maneira similar, Christensen et al. (2013) encontraram uma correla¢io entre exposi¢do a

antipsicoticos durante a gravidez é um risco aumentado do TEA.

Exames genéticos de detecgio genética

Os exames genéticos sdo essenciais na avaliacdo e diagnéstico do TEA, permitindo
identificar variagdes genéticas associadas ao TEA. Dentre os testes disponiveis, destacam-se o
cariétipo, que detecta anormalidades cromossdmicas, os microarranjos de ADN (CMA), que

identificam varia¢gdes no nimero de cépias de DNA, e consequentemente de nova geragdo
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(NGS), que analisa maultiplos genes relacionados ao TEA (HOSPITAL ISRAELITA
ALBERT EINSTEIN, n.d.)

A realizagio desses exames é crucial para a intervengio precoce, pois permite
personalizar as intervencdes e acompanhamentos com base nas caracteristicas individuais da
crianga e nas comorbidades associadas. Os resultados oferecem orientacdes valiosas para os pais
e facilitam as intervencdes (Mendelics, n.d.).

Além disso, a identificacdo precoce de anomalias genéticas pode sinalizar a necessidade
de monitoramento e intervencio para comorbidades. A literatura destaca que intervengdes
precoces podem ter um impacto significativo no desenvolvimento das criancas com TEA,
melhorando os desfechos ao longo prazo. Estudos mostram que essas intervenc¢des podem
promover habilidades sociais, de comunicagio e cognitivas, essenciais para o desenvolvimento

sauddvel da crianga (Zweigen Baum, L., et al., 2015).

CONSIDERACOES FINAIS

As consideracdes finais deste trabalho destacam a complexidade do TEA e a
importincia de um olhar abrangente sobre a temitica. A Anélise dos sinais do TEA, das
comorbidades associadas e dos critérios diagnésticos reforcam a necessidade de um diagnéstico
precoce e preciso, especialmente na infincia, onde as intervenc¢des podem tornar-se mais
eficazes.

Além disso, a investigagio dos marcadores neurobiolégicos e das explicacdes
neuropsicolégicas proporciona um entendimento mais profundo dos desafios enfrentados por
individuos com TEA, permitindo a formulagio de estratégias de interven¢io mais adequadas.
As influéncias genéticas, por sua vez, indicam a necessidade de uma abordagem que considere
todos os fatores biolégicos quanto sociais.

Este estudo evidencia que, embora o TEA apresente caracteristicas comuns, cada
individuo é dnico, exigindo personalizacio nas abordagens. Por fim, é imprescindivel
promover uma conscientiza¢do maior sobre o TEA na sociedade, a fim de reduzir o estigma e
garantir que todos os individuos tenham acesso a um suporte apropriado e a uma qualidade de
vida melhorada. A continuidade das pesquisas nessa 4rea é fundamental para avancarmos na

compreensdo genética, causas e intervengdes no TEA.
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