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RESUMO

Objetivo: Investigar os avancos e desafios no diagnostico do
Transtorno do Espectro Autista (TEA), descrevendo as praticas atuais
e emergentes. Métodos: Foi realizada uma revisdao bibliografica
integrativa utilizando bases de dados como “Descritores em Ciéncias
da Satde (DeCS/MeSH)”, e “Biblioteca Virtual em Saude (BVS)”.
Os descritores foram: “Transtorno do Espectro Autista”,
“Diagnéstico”, “Precoce”, “Diferencial” com o operador booleano
"AND", e filtro temporal dos tltimos 5 anos (2019-2024), resultando
em 25 artigos. Seguiu as recomendagdes do guia Preferred Reporting
Items for Systematic Reviews and Meta-Analyses (PRISMA).
Resultados: A andlise dos artigos evidenciou a necessidade de um
diagndstico diferencial preciso, considerando a sobreposicdo de
sintomas com outros transtornos. A pesquisa de biomarcadores, e a
investigacdo de bases genéticas surgem como dreas promissoras para
o diagnodstico precoce. A neuroimagem também se destaca como
ferramenta para identificar padroes cerebrais especificos do TEA. A
importancia da neurodiversidade e a necessidade de uma abordagem
individualizada, considerando os contextos sociais e culturais, foram
igualmente ressaltadas. Conclusdao: O diagnostico do TEA tem se
beneficiado de avangos na pesquisa, com o desenvolvimento de
novas ferramentas e a busca por biomarcadores. Porém, a
complexidade do transtorno exige uma avaliacdo abrangente e
individualizada para um diagnostico preciso.

Palavras-chave: Transtorno do Espectro Autista, Diagnostico,
Biomarcadores, Neurodiversidade, Diagnostico Diferencial.
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ABSTRACT

Objective: To investigate the advances and challenges in the diagnosis of Autism Spectrum
Disorder (ASD), describing current and emerging practices. Methods: An integrative literature
review was carried out using databases such as “Health Sciences Descriptors (DeCS/MeSH)” and
“Virtual Health Library (VHL)”. The descriptors were: “Autism Spectrum Disorder”, “Diagnosis”,
“Early”, “Differential” with the Boolean operator “AND”, and a temporal filter of the last 5 years
(2019-2024), resulting in 25 articles. Followed the recommendations of the Preferred Reporting
Items for Systematic Reviews and Meta-Analyses (PRISMA) guide. Results: The analysis of the
articles highlighted the need for an accurate differential diagnosis, considering the overlap of
symptoms with other disorders. The research of biomarkers and the investigation of genetic bases
emerge as promising areas for early diagnosis. Neuroimaging also stands out as a tool for
identifying specific brain patterns in ASD. The importance of neurodiversity and the need for an
individualized approach, considering social and cultural contexts, were also highlighted.
Conclusion: The diagnosis of ASD has benefited from advances in research, with the development
of new tools and the search for biomarkers. However, the complexity of the disorder requires a

comprehensive and individualized assessment for an accurate diagnosis.

Key words: Autism Spectrum Disorder, Diagnosis, Biomarkers, Neurodiversity, Differential

Diagnosis.
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INTRODUCAO

Autismo deriva da palavra grega autos, que se traduz como "eu mesmo," refletindo a ideia de
individualidade e autoexpressdo. Esse ¢ um disturbio do neurodesenvolvimento que se manifesta
por meio de desafios duradouros na intera¢dao social, na comunicagdo, € na presenca de padroes
restritivos e repetitivos. A narrativa inicial do autismo foi estabelecida em 1943, quando o Dr. Leo
Kanner delineou criangas apresentando restricdes sociais € emocionais, diagnosticando-as com
sindrome de Kanner ou autismo infantil precoce. No entanto, a trajetoria do autismo estende-se
além da década de 1940 e entrelaga-se com a historia do déficit intelectual. (Montenegro, 2018)

Ao longo dos anos, diversas teorias buscaram elucidar a origem do autismo, incluindo a
antiquada teoria da "Mae Geladeira," que atribuia o autismo a suposta falta de vinculo afetivo entre
a mae e a crianga. Contudo, essa teoria foi descartada, e hoje compreendemos que o autismo tem
causas multifatoriais, envolvendo tanto fatores genéticos quanto ambientais. Fatores como insultos
precoces ao sistema nervoso durante o desenvolvimento, como prematuridade, complicacdes
perinatais e exposi¢ao a drogas ou alcool durante a gestacdo, podem estar associados ao autismo.
No entanto, ¢ crucial esclarecer que ndo hé respaldo cientifico para a ideia de que substancias como
gliten, caseina, adogantes artificiais, defici€éncias vitaminicas, ou aspectos emocionais ou
psicologicos causem o autismo. (Montenegro, 2018)

O Transtorno do Espectro Autista (TEA) ¢ uma condicdo que se caracteriza pela presenca de
deficiéncias nas habilidades sociais e de comunicagdo, juntamente com a exibicdo de
comportamentos restritos, repetitivos e estereotipados. As manifestacdes clinicas do TEA podem
variar em intensidade, abrangendo desde formas leves até severas, dependendo do nivel de
desenvolvimento e da idade cronologica da crianca afetada. (Cezar, 2020). Este transtorno
complexo do comportamento ¢ predominantemente identificado por vdarios aspectos, incluindo a
presenca de déficits significativos na interagao social, dificuldades na comunicagdo, a exibi¢cdao de
padrdes de comportamento repetitivos e estereotipados, bem como interesses e atividades limitados.
Além disso, muitas vezes, o TEA pode se manifestar com agressividade dirigida tanto para si
mesmo quanto para outras pessoas, bem como com uma sensibilidade aumentada a estimulos
sensoriais. (Canut, 2014)

O Centers for Disease Control and Prevention (CDC) apresenta dados atualizados sobre
prevaléncia e incidéncia do TEA. A Rede de Monitoramento de Autismo e Deficiéncias do

Desenvolvimento (ADDM) do CDC, afirma a identificagdo de aproximadamente 1 em cada 36
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criancas com TEA, com maior ocorréncia no sexo masculino, cerca de 4 casos para cada um no
sexo feminino. (Maenner, 2023)

Durante um periodo de estudo de 2009 a 2017, o autismo, transtorno de déficit de
atencao/hiperatividade, cegueira e paralisia cerebral, entre outros diagndsticos referentes a
deficiéncia de desenvolvimento foram em torno de 1 a cada 6 (17%) criancas entre 3 a 17 anos,
conforme relatado pelos pais. (Zablotsky et al., 2019)

Em relagdo a etiologia do TEA, Thaler (2023) aponta causas genéticas e ambientais, como
condi¢des em torno do nascimento. Autores como Ozkul (2020) e Baresic (2020), destacam a énfase
na genética como um fator importante na etiologia do autismo, conforme evidenciado pelos estudos
de microRNAs e GRBs (Blocos Reguladores Gendmicos).

A causa exata do autismo permanece desconhecida, mas ¢ amplamente aceito que seja uma
condi¢do multifatorial e heterogénea. Acredita-se que fatores genéticos, ambientais, imunologicos e
neurologicos possam influenciar no desenvolvimento do TEA. A crescente importancia atribuida ao
estudo do espectro autista nos dias de hoje esta relacionada ao aumento significativo no numero de
casos relatados nos ultimos anos, principalmente na populagdo pedidtrica. Esse aumento
provavelmente se deve a maior conscientizagdo sobre o transtorno e a expansao dos critérios
diagnosticos. (Canut, 2014)

O autismo ¢ elucidado por Lyall et al., (2017) de maneira abrangente e minuciosa ao destacar os
contribuintes como os fatores: genéticos, ambientais e interagdo gene-ambiente. Afirma que o TEA
¢ altamente hereditario com variagdo de 50 a 95%, de acordo com os estudos envolvendo familias e
gémeos. Além da hereditariedade nos fatores genéticos, elenca-se: mutagdes genéticas, genes
envolvidos (SHANK3, CNTN4, CNINAP2 e CHDZ2), risco poligénico e epigenética. Em
concomitancia, hd uma contribuicao dos fatores ambientais como: Fatores pré-natais (idade parental
avangada, intervalo curto entre gravidezes, infeccdes maternas na gestacao, uso de medicamentos,
condi¢des metabolicas maternas, polui¢ao do ar, desreguladores endocrinos); Fatores perinatais
(nascimento prematuro); Fatores pds-natais (interagdo com toxinas). Por fim, a interagdo gene-
ambiente em que Lyall et al. (2017) discute que o somatdrio da susceptibilidade do individuo por
predisposicdo genética em exposicdo ao ambiente favoravel ao autismo, hd a possibilidade de
considerar uma causa plausivel.

Individuos que vivenciam o autismo frequentemente enfrentam desafios significativos na
compreensdo e expressdo da Comunicagdo Nao Verbal (CNV), que ¢ essencial para regular

interacoes sociais. Isso se reflete em dificuldades em estabelecer contato visual consistente, sendo a
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auséncia ou a irregularidade do contato ocular uma das caracteristicas mais comuns desse
transtorno. Sorrisos direcionados socialmente podem ser ausentes ou parecerem inadequados e fora
de sincronia. (Dalgalarrondo, 2019)

Ao interagirem com seus pares, as criangas com autismo muitas vezes parecem "passar pelo
grupo", como se nao estivessem conscientes da presenca dos outros. Eles podem ndao demonstrar
postura antecipatoria ao abraco, como estender os bragos, e, as vezes, podem resistir ao toque ou ao
abrago. Além disso, ¢ comum observar comportamentos repetitivos, conhecidos como estereotipias
motoras, como balangar o corpo, caminhar na ponta dos pés, agitar as maos como se estivessem
batendo asas (flapping), emitir ruidos ou fazer estalos com a boca ou as maos. (Dalgalarrondo,
2019)

As pessoas com autismo também podem ter dificuldade em expressar alegria ou compartilhar
suas conquistas com os outros. Eles podem ndo demonstrar interesse em compartilhar seus
interesses ou realizagdes, como mostrar ou trazer objetos para que os outros vejam, apontar para
algo de interesse e assegurar que os outros também estejam interessados (conhecido como "atengdo
conjunta"). Em resumo, essas criangas muitas vezes parecem nao ter interesse ou habilidade para
responder de maneira eficaz as tentativas de interacdo social feitas pelos outros. (Dalgalarrondo,
2019)

Em relagdo ao diagnostico do Transtorno do Espectro Autista (TEA), Montenegro (2018) afirma
que deve ser feito clinicamente, ou seja, baseado na observagdo do comportamento da crianca, uma
vez que nao hd marcadores bioldgicos, exames laboratoriais ou de neuroimagem especificos que
permitam estabelecer o diagnostico.

Os critérios diagnodsticos do Transtorno do Espectro Autista, segundo o DSM-5, sdo: Déficits
persistentes na interagdo social e comunicacional, incluindo deficiéncias em reciprocidade
emocional, comunicacdo ndo verbal e administrar relacionamentos; Apresentar padrdes repetitivos e
restritos de comportamento estando presente no minimo duas manifestagdes como movimentos
motores, insisténcia em padrdes, interesses fixos e hiper ou hiporreatividade a estimulos; Sintomas
precoces no desenvolvimento; Sintomas que trazem prejuizos sociais atuais; e, Quando nio ha
nenhuma explicagdo relacionada a qualquer outro tipo de deficiéncia intelectual. (American
Psychiatric Association, 2014)

No ambito do tratamento, na primeira infancia, a énfase deve ser dada a terapias de fala,
estimulagdo da interagdo social e linguagem, educagio especial e apoio a familia. A medida que os

individuos autistas entram na adolescéncia, ¢ importante direcionar os esforgos para grupos que
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abordem habilidades sociais, terapia ocupacional e questdes relacionadas a sexualidade. Quando se
trata de adultos com TEA, ¢ crucial abordar questdes como moradia e a necessidade de tutela legal.
(Reis,2020)

O sucesso do tratamento depende em grande parte da experiéncia e conhecimento dos
profissionais que trabalham com autismo, bem como de sua capacidade de colaborar com as
familias dos individuos autistas. Independentemente da fase do desenvolvimento, os profissionais
devem se concentrar em quatro objetivos principais: 1) estimular o desenvolvimento social e da
comunicagdo; 2) melhorar a capacidade de aprendizado e resolucdo de problemas; 3) reduzir
comportamentos que atrapalham o aprendizado e a participagdao em atividades diarias; e 4) fornecer
apoio as familias no manejo do autismo. (Reis,2020)

O presente estudo apresenta a importancia de se explorar o diagnostico do autismo, investigando
os avangos e desafios e elencando as praticas de diagndsticos atuais e emergentes. Uma vez que seja
bem utilizado, essa revisao bibliografica pode inspirar projetos de pesquisa e extensao, além de

educacao continuada.

METODOS

Este artigo caracteriza-se como uma revisao integrativa desenvolvida entre os meses de Agosto e
Novembro de 2024. A revisdo seguiu as recomendacgdes do guia Preferred Reporting Items for
Systematic Reviews and Meta-Analyses (PRISMA).

Incluimos estudos publicados entre os anos de 2019 e 2024 presentes nas bases de dados
MEDLINE, IBECS, LILACS, BBO — Odontologia, ¢ Index Psicologia — Periddicos. A estratégia de
busca utilizada incluiu os descritores e operador booleano “Transtorno do Espectro Autista” AND
“Diagnostico” AND “Precoce” AND “Diferencial”. E importante ressaltar que a busca foi feita

através da Biblioteca Virtual em Saude (BVS).

RESULTADOS

A partir da busca avangada, como descrita na metodologia, houveram 25 artigos selecionados
para servir como parte da base de estudos. Desses 25 artigos, Losada-Montes et al. (2022) encontra-
se duplicado pois, na plataforma BVS esta disponivel versdes impressa e virtual duas linguagens
diferentes: inglés e espanhol, sendo o ultimo descartado, restando apenas 23 artigos para a analise.
Outros 3 artigos nao foram elegiveis e 1 ultimo excluido, finalizando com 19 artigos analisados na

revisdo. A figura 1 ilustra o processo de selecao dos estudos.
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Figura 1 — Flowchart do estudo.
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No quadro 1 s3o destacados os principais achados dos artigos selecionados, os quais foram

categorizados em seis tematicas: diagnostico diferencial e comorbidades; biomarcadores e bases

genéticas; ferramentas e métodos diagnosticos; aspectos neurobioldgicos; e diagndstico precoce e

intervengoes.

Quadro 1 - Sintese dos principais achados sobre diagnostico de TEA em cada um dos artigos

selecionados na busca:
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Autores (Ano)

Tipo de Estudo e Principais Achados

Categoria tematica

Corbera et al.
(2024)

Analise Fatorial Exploratéria; Andlise de
Fungdo Discriminante. Sintomas negativos
expressivos e experienciais no TEA s3o de
valor diagnostico, independentemente de
sintomas positivos relacionados a
esquizofrenia, e estdo  associados a
funcionamento prejudicado. A pesquisa sugere
a necessidade de avaliar e direcionar
especificamente os sintomas negativos, bem
como o0s sintomas positivos relacionados a
TEA e esquizofrenia, usando multiplas
ferramentas de avaliagdo para classificagdo
diagnostica.

Diagnéstico diferencial e
comorbidades

Xia et al. (2024)

Analise Transcriptomica. Amostras de cérebro
post-mortem de mulheres com TEA,
esquizofrenia e transtorno bipolar apresentaram
maior disfuncao transcriptomica em
comparagdo com amostras de homens,
evidenciando a importancia de considerar as
diferencas de sexo na pesquisa ¢ tratamento de
transtornos psiquiatricos.

Aspectos neurobiologicos

Ferreira Junior et
al. (2024)

Revisdo Integrativa da  Literatura. O
diagnostico diferencial entre TEA e Transtorno
Desafiador Opositor (TDO) pode ser desafiador
devido a sobreposicdo de sintomas, como
prejuizos na comunicagdo ¢ comprometimento
social. A pesquisa destaca a necessidade de
mais estudos para entender a escassez de
material que investiga esses diagndsticos
concomitantemente.

Diagnostico diferencial e
comorbidades

Olson et al. (2024)

Revisio de Literatura. E crucial que os
profissionais envolvidos no diagnostico de
TEA  estejam  familiarizados com  as
caracteristicas que o diferenciam de outras
condicdes e com a manifestacio de
comorbidades no contexto do TEA. A
necessidade de reavaliagdes periodicas ao
longo do desenvolvimento ¢ enfatizada, uma
vez que as necessidades de apoio para
individuos com autismo mudam com o tempo.

Diagnéstico diferencial e
comorbidades

Aragjo et al.

Ensaio Clinico. O estudo demonstrou a
viabilidade de estratégias de ensino mediadas
por tecnologia e aplicadas por familiares para o
reconhecimento e nomeag¢dao de emogdes em

(2024) criangas e jovens adultos com TEA e Sindrome
de Down. Os resultados indicam que a
generalizagdo da aprendizagem pode ser | Diagndstico precoce e intervengdes
alcancada por meio de tais intervengdes.

Thaler e Falter- Revisao de Literatura. Artigo em alemao que

R Bras. Met. Cient
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Wagner (2023)

aborda o TEA na idade adulta, destacando a
persisténcia do transtorno ao longo da vida e a
necessidade de procedimentos diagndsticos
complexos realizados por unidades
especializadas. A pesquisa enfatiza a
importancia do tratamento psicoterapéutico
adaptado as dificuldades relacionadas ao
autismo e o tratamento de comorbidades de
acordo com diretrizes especificas do transtorno.

Diagnostico precoce e intervengdes

Sappok et al.
(2023)

Estudo de Coorte. Artigo em alemdo que relata
a alta prevaléncia de diagndsticos diferenciais e
comorbidades em adultos sem deficiéncia
intelectual suspeitos de TEA, como transtornos
afetivos, fobias e transtornos de personalidade.
A pesquisa conclui que, embora um
procedimento  diagnéstico  interdisciplinar
baseado em escalas padronizadas seja util, o
Questionario de Autismo (AQ) tem pouca
capacidade de diferenciar pessoas com e sem
TEA.

Ferramentas e métodos diagndsticos

Kloidt et al. (2023)

Estudo de Coorte; Questionario Online com
Especialistas. Artigo em alemao que aborda os
desafios do diagndstico especifico para autismo
em criangas pequenas, como comorbidades,
peculiaridades familiares e desafios do
ambiente de exame e anamnese. A pesquisa
sugere que o diagnostico em criangas pequenas
pode ser mais preciso apds acompanhamento,
inicio de terapias e mudangas estruturais
(creche, medidas de bem-estar juvenil).

Diagnéstico diferencial e
comorbidades

Losada-Montes et
al. (2022)

Revisdo Sistematica da Literatura. Artigo em
espanhol que explora o diagnostico diferencial
entre TEA e Sindrome do X Fragil, condigdes
que frequentemente co-ocorrem. A pesquisa
destaca a importancia do diagndstico precoce
para identificar déficits e fortalecer as
habilidades, adaptando a intervengdo as
necessidades individuais. O estudo conclui que
existem padrdes de crescimento cerebral
distintos entre os transtornos e sinais de alerta
especificos em  diferentes  areas  do
desenvolvimento que  podem indicar
comorbidade ou permitir a discriminagdo entre
as condicoes.

Diagnostico diferencial e
comorbidades
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Cumin et al.
(2022)

O estudo Delphi, conduzido com psicdlogos ¢
psiquiatras experientes, identificou diretrizes
clinicas para o diagnostico de autismo em
mulheres verbais com inteligéncia tipica. Os
participantes concordaram que as ferramentas
de diagnostico devem ser complementadas com
julgamento  clinico, especialmente  para
diferenciar o autismo de trauma e Transtorno
de Personalidade Borderline. A pesquisa
destaca a importancia de oferecer suporte
alternativo para individuos que se identificam
com 0 espectro autista, mas ndo recebem o
diagnostico.

Diagnéstico diferencial e
comorbidades

Kaufman (2022)

Revisdo de Literatura; Comentario. Artigo que
questiona a validade dos "padrdes ouro" e
"melhores praticas" na avaliagdo do autismo,
argumentando que a énfase em testes
especificos e equipes multidisciplinares pode
nao ser suficiente para um diagnostico preciso.
O autor sugere que mais avaliagdo, em vez de
menos, pode ser mais benéfica.

Diagnéstico diferencial e
comorbidades

Mazza et al. (2022)

Estudo Comparativo com Grupo Controle. A
pesquisa explorou as diferengas entre pacientes
com TEA, pacientes com esquizofrenia e
individuos com desenvolvimento tipico na
realizacdo de uma tarefa avancada de Teoria da
Mente. Os resultados indicaram que pacientes
com esquizofrenia tiveram maior dificuldade
em compreender cenarios sociais, enquanto
individuos com TEA compreendiam as
historias, mas nao identificaram corretamente a
intengdo do protagonista. O estudo conclui que
certas historias de Teoria da Mente sdo mais
informativas para avaliar o raciocinio
mentalistico de cada  grupo clinico,
especialmente  aquelas que  investigam
fingimento, persuasdo, blefe duplo e piada
irénica.

Diagnostico diferencial e
comorbidades

Monfared et al.
(2021)

Analise Transcriptomica. A analise
transcriptomica de receptores acoplados a
proteina G (GPCRs) desregulados revelou
padroes sobrepostos em transtornos
psiquiatricos, incluindo TEA, esquizofrenia,
transtorno bipolar e transtorno depressivo
maior. O estudo sugere que os GPCRs
desempenham um papel central na ctiologia e
fisiopatologia desses transtornos e que o
direcionamento de GPCRs comuns pode ser
uma estratégia terapéutica eficaz para tratar

Biomarcadores e bases genéticas
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sintomas clinicos especificos em diferentes
condigdes.

Poletti e Raballo
(2020)

Revisdo de Literatura. O artigo discute as
sobreposi¢des de desenvolvimento e diferengas
fenomenologicas entre caracteristicas
esquizotipicas na infancia e TEA de alto
funcionamento, explorando a zona cinzenta
diagnostica em estagios de desenvolvimento. A
pesquisa sugere que uma perspectiva
fenomenolégica pode ser util para o
diagnostico  diferencial em  criangcas e
adolescentes, considerando que as
caracteristicas  clinicas  relacionadas  ao
comprometimento social e peculiaridades
podem gerar confusdo diagndstica.

Diagnéstico diferencial e
comorbidades

Ozkul et al. (2020)

Analise de MicroRNA em Amostras Humanas
¢ de Camundongos. O estudo identificou um
perfil hereditario de seis microRNAs expressos
em niveis baixos em pacientes com TEA, seus
pais e irmdos, sugerindo um componente
genético na etiologia do TEA. Os resultados
foram  consistentes em  modelos de
camundongos com TEA, indicando a
possibilidade de usar esses microRNAs como
biomarcadores para identificagdo precoce.

Biomarcadores ¢ bases genéticas

Baresic et al.
(2020)

Analise Gendmica; Modelagem. A pesquisa
demonstra que Polimorfismo de Nucleotideo
Unico  (SNPs) associados a  doencas
neuropsiquiatricas, incluindo TEA, estdo super-
representados em  Blocos  Reguladores
Genomicos (GRBs), sugerindo a importancia
da regulagdo genética de longo alcance no
desenvolvimento desses transtornos. O estudo
propde um modelo baseado em GRBs para
identificar genes-alvo de SNPs em regides nao
codificantes, fornecendo uma nova perspectiva
para a compreensao da genética do TEA e de
outros transtornos psiquiatricos.

Biomarcadores ¢ bases genéticas

Zhou et al. (2019)

Estudo de Casos e Controles. O estudo
identificou uma assinatura de RNA nuclear
pequeno (snRNA) no sangue que demonstrou
boa capacidade diagnostica para TEA. A
assinatura foi robusta em relacdo a fatores
como sexo, idade e subtipos de doenga, com
melhor desempenho em casos femininos e mais
jovens. Essa descoberta abre caminho para o
desenvolvimento de um teste sanguineo para
diagnostico de TEA.

Aspectos neurobioldgicos

Grossi et al. (2019)

Estudo de Coorte. A pesquisa utilizou uma
nova técnica de analise de EEG, chamada MS-
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ROM/IFAST, para distinguir individuos com
TEA de criangas com outros transtornos
neuropsiquiatricos. O sistema alcangou alta
precisao na distingdo, sugerindo que o EEG
pode ser uma ferramenta valiosa para o

Ferramentas e métodos diagndsticos

diagnéstico diferencial em neuropsiquiatria.

Relato de Caso. O estudo de caso descreve os
desafios do diagndstico diferencial entre TEA e
psicose em um menino com historico
Fogler et al. (2019) | complexo. O artigo destaca a importancia de
uma avaliacdo abrangente e a necessidade de
considerar a historia do paciente, avaliacdes

Diagnéstico diferencial e
comorbidades

anteriores ¢ dados de testes psicologicos.

Fonte: Autoria propria.

DISCUSSAO

A busca por métodos mais eficazes para diagnosticar o Transtorno do Espectro Autista (TEA)
continua a ser uma area de intensa pesquisa. Diversos estudos recentes exploram diferentes aspectos
do diagnostico, desde a investigacdo de sintomas especificos até o desenvolvimento de novas
ferramentas e a andlise de populacdes especificas.

O diagnostico do Transtorno do Espectro Autista ¢ feito através de varias ferramentas
envolvidas, além de equipes multiprofissionais para identificar, desde o nivel 1 ao 3 de suporte. De
uma forma geral, todos os autores dos artigos selecionados contribuiram para a forja desse trabalho
aqui apresentado.

Corbera et al. (2024) investigaram a sobreposicao de sintomas entre o Transtorno do Espectro
Autista (TEA) e a esquizofrenia, utilizando analises fatoriais exploratérias e uma analise de fun¢do
discriminante com base em escalas de avaliacdo de sintomas positivos e negativos. Os autores
descobriram que sintomas negativos expressivos e experienciais podem ser de valor diagnostico
para diferenciar TEA e esquizofrenia, independentemente dos sintomas positivos relacionados a
esquizofrenia. Além disso, esses sintomas negativos foram associados a um funcionamento social
prejudicado e a qualidade de vida. Os autores defendem a necessidade de avaliar e tratar os
sintomas negativos de forma diferenciada, utilizando multiplas ferramentas de avaliacdo para
classificagdo diagnostica.

Xia et al. (2024) realizaram um estudo transcriptomico em amostras de tecido cerebral post
mortem de individuos com TEA, esquizofrenia e transtorno bipolar. A pesquisa revelou diferencas
significativas entre os sexos, com amostras de mulheres exibindo maior disfungdo transcriptomica

em comparacdo aos homens. Essa descoberta sugere que mecanismos moleculares distintos podem
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estar subjacentes a essas condicoes em homens e mulheres, o que destaca a importancia de
considerar o sexo como uma variavel crucial em pesquisas e praticas clinicas.

Ferreira Junior et al. (2024) conduziram uma revisdo integrativa da literatura para identificar os
desafios no diagnostico diferencial entre TEA e Transtorno Desafiador de Oposicao (TDO). Os
autores destacam a sobreposicdo de sintomas e a presenga de comorbidades como fatores que
dificultam o diagndstico preciso. As dificuldades de comunicacdo, o comprometimento social e os
graus de severidade sdo caracteristicas compartilhadas por ambos os transtornos, o que torna o
diagnostico diferencial um desafio para os clinicos. A pesquisa ressalta a necessidade de mais
estudos para investigar a relagao entre TEA e TDO e aprimorar as ferramentas diagnosticas.

Olson et al. (2024) abordam a importancia do diagndstico diferencial do TEA em relagdo a
outros transtornos do neurodesenvolvimento, enfatizando a necessidade de os profissionais de satide
estarem familiarizados com as caracteristicas distintivas de cada condig@o. Os autores alertam para
a variagdo na apresentacao dos sintomas do TEA ao longo do desenvolvimento, o que exige
conhecimento aprofundado das expectativas de desenvolvimento tipicas para cada faixa etaria. A
necessidade de reavaliagdes periddicas ao longo da vida ¢é enfatizada, visto que as necessidades de
apoio para individuos com TEA mudam ao longo do tempo.

Araujo et al. (2024) avaliaram o reconhecimento e a nomeacgdo de estimulos emocionais em
criancas e jovens adultos com TEA e Sindrome de Down. O estudo utilizou tarefas de imitacao,
identidade e nomeacdo de expressdes faciais, aplicadas por familiares e mediadas por tecnologia
durante a pandemia de COVID-19. Os resultados indicam que os participantes com TEA
apresentaram maior dificuldade em reconhecer e nomear emogoes, especialmente estimulos de
valéncia negativa. Apos intervencdo com tarefas de ensino, houve melhora significativa no
desempenho, sugerindo a importancia de intervencdes direcionadas para o desenvolvimento de
habilidades socioemocionais em individuos com TEA.

Thaler e Falter-Wagner (2023) revisaram a complexidade do diagnostico de TEA em adultos,
enfatizando a importdncia de uma avaliacdo especializada e a consideragdo de diagndsticos
diferenciais. Os autores destacam a necessidade de levar em conta o historico de desenvolvimento
do individuo, a presenga de comorbidades psiquiatricas, como ansiedade e depressdo, ¢ a
necessidade de adaptar as intervengdes terapéuticas as dificuldades especificas relacionadas ao
autismo. O estudo refor¢a a importancia de uma abordagem individualizada para o diagnostico e

tratamento do TEA em adultos.
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Sappok et al. (2023) investigaram a utilidade do “Autism Quotient” (AQ), um questionario de
autoavaliacdo, como ferramenta de triagem para TEA em adultos. Os resultados do estudo indicam
que o AQ, por si sO, ndo ¢ suficiente para diferenciar individuos com TEA de outros com
transtornos psiquidtricos. Os autores argumentam que a avaliacao diagndstica deve ser realizada por
uma equipe interdisciplinar, utilizando escalas padronizadas e considerando as comorbidades e
diagnosticos diferenciais.

Kloidt et al. (2023) investigam os desafios no diagnostico especifico de autismo em criangas
pequenas, com foco em fatores que dificultam o diagndstico precoce na pratica clinica. O estudo
envolveu a avaliagdo de 31 criangas de 2 a 3 anos, com suspeita de TEA, por uma equipe social
pediatrica interdisciplinar. Os resultados indicam que comorbidades, particularidades familiares e
desafios relacionados ao ambiente de exame e anamnese podem dificultar a classificagdo clinica
confiavel. Os autores concluem que, em muitos casos, o diagndstico valido s6 pode ser estabelecido
ap6s acompanhamento, intervengoes terapéuticas e mudancas estruturais no ambiente da crianga. A
pesquisa destaca a necessidade de cautela e acompanhamento longitudinal no processo diagndstico
de TEA em criangas pequenas.

Losada-Montes et al. (2022) realizaram uma revisao sistematica sobre o diagnostico diferencial
entre TEA e Sindrome do X Fragil (SXF) em criangas de 0 a 6 anos. A pesquisa revela que cerca de
60% das pessoas com SXF também recebem um diagndstico de TEA, destacando a importancia de
um diagnostico diferencial precoce para orientar as intervencdes. A revisao encontrou evidéncias de
padrdes de crescimento cerebral distintos entre os dois transtornos e sinais de alerta especificos em
diferentes areas do desenvolvimento que podem auxiliar na diferenciagdo. No entanto, os autores
reconhecem a necessidade de mais pesquisas para esclarecer algumas divergéncias, como a fun¢do
atencional e os maneirismos repetitivos.

Cumin et al. (2022) conduziram um estudo Delphi com especialistas para investigar o
diagnostico positivo e diferencial de autismo em mulheres verbais com inteligéncia tipica. Os
resultados revelam a importancia do julgamento clinico, além do uso de ferramentas diagnosticas
padronizadas, para um diagnoéstico preciso. Os participantes do estudo concordaram que o trauma e
o Transtorno de Personalidade Borderline podem ser dificeis de diferenciar do autismo e sugeriram
estratégias para lidar com essa questdo. A pesquisa ressalta a necessidade de considerar as
particularidades de género na avaliacdo de TEA e a importancia de oferecer suporte individualizado,

mesmo em casos de auséncia de diagnostico formal.
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Kaufman (2022) questiona a validade dos "padrdes ouro" e das "melhores praticas" na avaliagao
do autismo, argumentando que a énfase em testes especificos e equipes multidisciplinares pode
negligenciar outros aspectos importantes do processo diagnostico. O autor discute a influéncia de
vieses na avaliagdo do autismo, as falhas metodologicas em pesquisas que defendem "padroes ouro"
e propde que uma avaliagdo mais abrangente, que va além dos instrumentos tradicionais, pode ser
mais eficaz. A pesquisa incentiva uma reavaliagdo critica dos métodos e praticas atuais no
diagnostico de TEA, buscando uma abordagem mais individualizada e atenta as nuances de cada
caso.

Mazza et al. (2022) investigaram as diferencas na atribuicao de estados mentais a outras pessoas
em individuos com TEA e esquizofrenia, comparando-os a um grupo controle de desenvolvimento
tipico. Utilizando uma tarefa avancada de Teoria da Mente (ToM), os autores observaram que
pacientes com esquizofrenia apresentaram maior dificuldade na compreensdao de cenarios sociais,
enquanto individuos com TEA, apesar de compreenderem as histérias, ndo conseguiram identificar
corretamente a inten¢do do protagonista. O estudo sugere que historias de ToM que investigam
constructos como fingimento, persuasdo, blefe duplo e piada irdnica podem ser particularmente
informativas para diferenciar o raciocinio mentalistico entre os dois grupos clinicos.

Monfared et al. (2021) realizaram uma analise abrangente dos perfis transcricionais de receptores
acoplados a proteina G (GPCRs) em transtornos psiquiatricos, incluindo TEA, esquizofrenia,
transtorno bipolar e transtorno depressivo maior. Os resultados revelaram que a maioria dos genes
GPCRs foram diferencialmente expressos nos quatro transtornos € que a superfamilia GPCR, como
um cluster de genes, estava sobrerrepresentada nesses transtornos. Além disso, o estudo identificou
uma maior amplitude de alteragdes na expressdo génica em GPCRs do que em outras familias de
genes nos quatro transtornos psiquiatricos. Os autores sugerem que vias de sinalizacdo de GPCRs
desempenham um papel central na etiologia e fisiopatologia de transtornos psiquiatricos € que o
direcionamento desses GPCRs pode representar uma estratégia terapéutica comum para tratar
sintomas clinicos especificos em diferentes transtornos.

Poletti e Raballo (2020) discutem os desafios no diagndstico diferencial entre tracos
esquizotipicos na infancia e TEA de alto funcionamento. Os autores argumentam que, apesar dos
transtornos terem cronogramas de inicio distintos, a sobreposicao de caracteristicas clinicas, como
comprometimento social e comportamentos estranhos, pode dificultar o diagnostico, especialmente

em estdgios de desenvolvimento. A pesquisa defende a importancia de uma perspectiva
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fenomenologica detalhada para um diagnostico diferencial preciso em criangas e adolescentes,
considerando o histérico de desenvolvimento e as nuances dos sintomas.

Ozkul et al. (2020) identificaram um perfil hereditario de seis miRNAs expressos em baixos
niveis no soro de pacientes com TEA, em seus pais e irmaos ndo afetados, e em modelos murinos
de TEA. O estudo sugere que esses miRNAs podem servir como biomarcadores para a identificagao
precoce de criangas afetadas e seus progenitores, além de fornecer insights sobre os mecanismos
moleculares subjacentes ao TEA.

Baresic et al. (2020) propdem uma abordagem baseada em blocos regulatorios genomicos
(GRBs) para analisar dados de estudos de associagdo genomica ampla (GWAS) em transtornos
neuropsiquiatricos. Os autores demonstram que Polimorfismo de Nucleotideo Unico (SNPs)
associados a doencgas estdo sobrerrepresentados em GRBs e que o modelo GRB ¢ uma ferramenta
poderosa para conectar esses SNPs aos seus genes-alvo corretos sob regulacao de longo alcance. A
pesquisa identifica novos genes potencialmente implicados em esquizofrenia, autismo e transtorno
bipolar, ampliando o conhecimento sobre a base genética desses transtornos.

Zhou et al. (2019) desenvolveram e validaram uma assinatura de RNA nuclear pequeno (snRNA)
no sangue para o diagnostico de TEA. A partir de dados de microarray, os autores identificaram um
conjunto de 9 snRNAs que demonstraram alta precisdo diagndstica em diferentes conjuntos de
dados, incluindo um conjunto de valida¢do externo. O estudo sugere que a assinatura de snRNA
pode ser uma ferramenta promissora para melhorar a precisdo diagnéstica do TEA na pratica
clinica, mas ressalta a necessidade de validagdao em estudos prospectivos de larga escala.

Grossi et al. (2019) utilizaram uma nova técnica de analise de EEG nao linear, denominada "MS-
ROM/IFAST", para distinguir individuos com TEA de criangas com outros transtornos
neuropsiquiatricos. O estudo obteve alta precisdo na classificagdo, demonstrando a existéncia de
uma assinatura especifica de EEG em casos de TEA. Os resultados sugerem que a técnica "MS-
ROM/IFAST" combinada com sistemas de aprendizado de maquina pode auxiliar no diagnostico
diferencial do TEA, abrindo caminho para a detec¢do precoce e automatizada do autismo por meio
do EEG.

Fogler et al. (2019) relatam um caso clinico que ilustra a complexidade e a incerteza no
diagnostico diferencial entre TEA e psicose em um menino de 7 anos € meio com historico de
trauma precoce. O estudo destaca a importancia de uma avaliagdo abrangente, considerando o
historico do paciente, as avaliacdes anteriores e a utilizacdo de uma bateria de testes abrangente. Os

autores alertam para os desafios na comunicacdo entre profissionais de saude e educagdo,
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enfatizando a necessidade de colaboracdao e consenso para um diagnostico preciso € um plano de
tratamento eficaz.

Alguns estudos podem se enquadrar em mais de um tema, evidenciando a complexidade do TEA
¢ a interconexdo entre os diferentes aspectos do diagnostico. A medida que as pesquisas avangam,

podem surgir novos temas e subtemas que nao foram abordados nesta analise inicial.

CONCLUSAO

A busca por um diagndstico mais preciso e individualizado do Transtorno do Espectro Autista
(TEA) através de avangos na pesquisa neurobiologica, genética e ferramentas diagndstica tem se
intensificado, com diversos estudos buscando aprimorar a precisdo e a precocidade do diagnostico.
Os recentes estudos analisados no presente trabalho contribuem significativamente para esse campo,
explorando diferentes métodos, marcadores bioldgicos e desafios no diagndstico diferencial do
TEA. Os avangos na pesquisa sobre o TEA t€ém proporcionado uma compreensao mais profunda
desse transtorno e contribuido para o desenvolvimento de novas ferramentas diagnosticas.

No entanto, ainda ha muito a ser feito para garantir um diagnostico preciso e precoce para todas
as pessoas com TEA, bem como a determinagdo e delimitagdo de diagnosticos diferenciais. A
combinagdo de diferentes abordagens, desde a genética até a neuroimagem e a avaliagdo clinica, ¢
fundamental para alcangar esse objetivo. Além disso, ¢ crucial investir em pesquisas que explorem a
diversidade do TEA, o impacto da neurodiversidade e a inclusdo de individuos com TEA em

diferentes areas profissionais e as necessidades especificas de cada individuo.
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