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RESUMO

Introdugdo: O Transtorno do Espectro Autista (TEA) € uma condi¢do complexa do
neurodesenvolvimento que afeta a comunicagdo, o convivio social e o
comportamento, variando em intensidade e gravidade. Esta revisdo busca analisar
os desafios e avangos no diagnostico precoce do TEA, enfatizando a necessidade
de abordagens mais sensiveis e eficazes para melhorar os resultados e a qualidade
de vida das pessoas afetadas. Metodologia: Trata-se de uma revisao integrativa da
literatura do periodo de 2019 a 2024 através das bases de dados PubMed,
Periodicos Capes e BVS. Para o processo de busca e analise dos artigos, foi
utilizado o diagrama flow. Todos os dados da pesquisa foram analisados e
posteriormente os resultados foram transformados em gréaficos e tabelas para
melhor interpretacdo das informacgdes coletadas. Resultados: A busca inicial pelos
descritores totalizou 361 artigos. A seguir foi realizada uma analise critica do titulo e
do resumo de todos as publicacbes encontradas a partir dos descritores
pré-estabelecidos, além de delimita-los por meio dos critérios de inclusao e
exclusdo. Ao finalizar esta etapa, foram selecionados 14 artigos para leitura na
integra. Discussdo: Ha ferramentas que ajudam a detectar e diagnosticar o TEA
precocemente, por meio de questionarios e entrevistas, como o M-CHAT, o ADOS e
o ADI-R. Esses testes sdo embasados pelo DSM-V e pelo CID-11. Como todo
processo diagndstico, € possivel estabelecer problemas a serem resolvidos e
melhorias a serem ponderadas, como critérios mais especificos e palpaveis. A
pesquisa sobre biomarcadores e rastreamento ocular, por exemplo, oferecem
potencial nesse sentido, mas ainda estdo distantes da pratica clinica. Conclusao:
Conclui-se que o diagnéstico precoce do TEA ainda é principalmente clinico, o que
gera limitagdes pelos critérios pouco objetivos aplicados. Porém, existem avangos
tecnoldgicos e cientificos que podem permitir um aperfeigopamento das ferramentas
diagnosticas.

Palavras-chave: transtorno do espectro autista; tea; diagndstico precoce; desafios;
avangos



ABSTRACT

Introduction: Autism Spectrum Disorder (ASD) is a complex neurodevelopmental
condition that affects communication, social interaction and behavior, varying in
intensity and severity. This review analyzes the challenges and advances in early
diagnosis of ASD, emphasizing the need for more sensitive and effective approaches
to improve outcomes and quality of life for those affected. Methodology: This is an
integrative review of the literature from 2019 to 2024 through the PubMed, Periodicos
Capes and VHL databases. For the process of searching and analyzing articles, the
flow diagram was used. All research data was analyzed and the results were
transformed into graphs and tables for better interpretation of the information
collected. Results: The initial search for descriptors totaled 361 articles. Afterwards,
a critical analysis of the title and summary of all publications found using the
pre-established descriptors was carried out, in addition to delimiting them using the
inclusion and exclusion criteria. At the end of this stage, 14 articles were selected to
be read in full. Discussion: There are tools that help detect and diagnose ASD early,
through questionnaires and interviews, such as M-CHAT, ADOS and ADI-R. These
tests are based on DSM-V and ICD-11. Like any diagnostic process, it is possible to
establish problems to be solved and improvements to be considered, as more
specific and tangible criteria. Research on biomarkers and eye tracking, for example,
offers potential in this regard, but it is still far from clinical practice. Conclusion: It is
concluded that the early diagnosis of ASD is still mainly clinical, which generates
limitations due to the less objective criteria applied. However, there are technological
and scientific advances that can allow for the improvement of diagnostic tools.

Key-words: autism spectrum disorder; asd; early diagnosis; challenges; advances
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RESUMO

Introdugdo: O Transtorno do Espectro Autista (TEA) € uma condi¢do complexa do
neurodesenvolvimento que afeta a comunicagdo, o convivio social e o
comportamento, variando em intensidade e gravidade. Esta revisdo busca analisar
os desafios e avangos no diagnostico precoce do TEA, enfatizando a necessidade
de abordagens mais sensiveis e eficazes para melhorar os resultados e a qualidade
de vida das pessoas afetadas. Metodologia: Trata-se de uma revisao integrativa da
literatura do periodo de 2019 a 2024 através das bases de dados PubMed,
Periodicos Capes e BVS. Para o processo de busca e analise dos artigos, foi
utilizado o diagrama flow. Todos os dados da pesquisa foram analisados e
posteriormente os resultados foram transformados em graficos e tabelas para
melhor interpretacdo das informacdes coletadas. Resultados: A busca inicial pelos
descritores totalizou 361 artigos. A seguir foi realizada uma analise critica do titulo e
do resumo de todos as publicacbes encontradas a partir dos descritores
pré-estabelecidos, além de delimita-los por meio dos critérios de inclusao e
exclusdo. Ao finalizar esta etapa, foram selecionados 14 artigos para leitura na
integra. Discussdo: Ha ferramentas que ajudam a detectar e diagnosticar o TEA
precocemente, por meio de questionarios e entrevistas, como o M-CHAT, o ADOS e
o ADI-R. Esses testes sdo embasados pelo DSM-V e pelo CID-11. Como todo
processo diagndstico, € possivel estabelecer problemas a serem resolvidos e
melhorias a serem ponderadas, como critérios mais especificos e palpaveis. A
pesquisa sobre biomarcadores e rastreamento ocular, por exemplo, oferecem
potencial nesse sentido, mas ainda estdo distantes da pratica clinica. Conclusao:
Conclui-se que o diagnéstico precoce do TEA ainda é principalmente clinico, o que
gera limitagdes pelos critérios pouco objetivos aplicados. Porém, existem avangos
tecnolégicos e cientificos que podem permitir um aperfeigopamento das ferramentas
diagnosticas.

Palavras-chave: transtorno do espectro autista; tea; diagndstico precoce; desafios;
avangos
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ABSTRACT

Introduction: Autism Spectrum Disorder (ASD) is a complex neurodevelopmental
condition that affects communication, social interaction and behavior, varying in
intensity and severity. This review analyzes the challenges and advances in early
diagnosis of ASD, emphasizing the need for more sensitive and effective approaches
to improve outcomes and quality of life for those affected. Methodology: This is an
integrative review of the literature from 2019 to 2024 through the PubMed, Periodicos
Capes and VHL databases. For the process of searching and analyzing articles, the
flow diagram was used. All research data was analyzed and the results were
transformed into graphs and tables for better interpretation of the information
collected. Results: The initial search for descriptors totaled 361 articles. Afterwards,
a critical analysis of the title and summary of all publications found using the
pre-established descriptors was carried out, in addition to delimiting them using the
inclusion and exclusion criteria. At the end of this stage, 14 articles were selected to
be read in full. Discussion: There are tools that help detect and diagnose ASD early,
through questionnaires and interviews, such as M-CHAT, ADOS and ADI-R. These
tests are based on DSM-V and ICD-11. Like any diagnostic process, it is possible to
establish problems to be solved and improvements to be considered, as more
specific and tangible criteria. Research on biomarkers and eye tracking, for example,
offers potential in this regard, but it is still far from clinical practice. Conclusion: It is
concluded that the early diagnosis of ASD is still mainly clinical, which generates
limitations due to the less objective criteria applied. However, there are technological
and scientific advances that can allow for the improvement of diagnostic tools.

Key-words: autism spectrum disorder; asd; early diagnosis; challenges; advances
1. INTRODUGAO

O Transtorno do Espectro Autista (TEA) € um disturbio designado pela
alteracao das fungdes do neurodesenvolvimento, que podem abranger modificagdes
qualitativas e quantitativas da comunicagao, seja na linguagem verbal ou nao verbal,
no convivio social e no comportamento, como: agdes repetitivas, hiperfoco para
objetos especificos e diminui¢cao de interesses (Brasil, 2022).

Dentro do espectro s&o reconhecidos graus, com diferentes intensidades, que
variam entre brandos e com relativa independéncia, manifestando apenas suaves
obstaculos de adequacéo, até estagios de completa dependéncia para atividades
rotineiras durante toda a vida (Brasil, 2022).

O TEA foi determinado inicialmente na terceira publicagdo do Manual
Estatistico Diagnéstico de Transtornos Mentais (DSM), em 1980 (Baker, 2013). A
partir disso, ocorreram reavaliagdes, como sua fragmentacdo em 3 subdivisbes no
DSM-IV, e ao ser redesignado como transtorno com um espectro de gravidades no
DSM-V, em consonancia com a décima primeira Classificacdo Internacional de
Doengas (CID-11).

Todavia, apesar das revisdes, os mesmos aspectos principais e especificos,
descritos desde as definigdes iniciais, foram mantidos. Essas caracteristicas incluem
(1) escassez de habilidades de comunicagdo social e (2) existéncia de interesses
e/ou comportamentos repetitivos e/ou restringidos (Christensen et al., 2018).


https://www.sciencedirect.com/topics/medicine-and-dentistry/mental-disorder
https://www.sciencedirect.com/topics/neuroscience/behavior-neuroscience
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Nesse contexto, alguns instrumentos foram desenvolvidos para ajudar em seu
diagnostico, baseados nos critérios do DSM-V e do CID-11, incluindo os
questionarios ou entrevistas parentais, julgamentos clinicos e interagcbes diretas
(Suma et al., 2016). Dentre os testes mais utilizados, estdo: Autism Diagnostic
Observation Schedule (ADOS), Autism Diagnostic Interview-Revised (ADI-R) e
Modified Checklist for Autism in Toddlers with Follow-Up (M-CHAT/F) (Baio et al.,
2018).

Apesar das inumeras ferramentas, Randall et al., (2018) avaliam que estas
podem apresentar falhas. Segundo Elder et al., (2016), a deteccéo precoce do TEA
permanece como um campo de pesquisa em progresso, visto que, ainda observa-se
muitos desafios na identificacdo precoce, principalmente em criangas em paises
subdesenvolvidos (Zuckerman et al., 2014).

Yuen et al., (2019) citam avangos consideraveis na pesquisa basica, como
estudos de rastreamento ocular, marcadores de eletroencefalograma (EEG) e
biomarcadores genéticos ou bioquimicos, que contribuem trazendo ferramentas com
maior especificidade ao diagndstico. Contudo, essas exploragbes continuam
distantes da atual execucéo clinica. Logo, a detecgéo precoce do TEA segue sendo,
um desafio clinico (Wan et al., 2018; Bosl et al, 2011; Bridgemohan et al., 2019).

Partindo disso, o objetivo geral deste estudo é identificar quais sdo os
desafios e os avancos relacionados ao diagndstico precoce do TEA na atualidade.
Em relacdo aos objetivos especificos, estdo: avaliar a eficacia das ferramentas
diagnodsticas mais utilizadas para o TEA, explorar a importancia dos progressos
recentes no diagnostico precoce do TEA e guiar futuras investigagbes e praticas
clinicas, colaborando consideravelmente para um entendimento mais amplo do TEA.

2. METODOLOGIA

Trata-se de uma revisao de literatura integrativa, sobre os desafios e avangos
no diagndstico precoce do TEA, realizada no periodo de junho de 2023 a abril de
2024.

A pesquisa se deu a partir do conceito norteador: “Quais os desafios e
avancos no diagnostico precoce do TEA?”, seguida da selegdo dos estudos
publicados entre os anos 2019 e 2024,

A selecao dos artigos foi realizada através dos bancos de dados on-line: :
Biblioteca Virtual em Saude (BVS), Publicagbes Médicas (PUBMED) e o Portal de
Periodicos da Coordenacédo de Aperfeicoamento de Pessoal de Nivel Superior
(CAPES), a partir dos Descritores em Ciéncias da Saude (DECs): “diagnéstico” ,
“precoce” , “Transtorno do Espectro Autista” , “autismo” , “diagnosis” , “early” ,
“autism spectrum disorder” e “autism”. Os descritores foram usados de forma
combinada

Para este estudo foram determinados os seguintes critérios de inclusao:
estudos publicados entre 2019 e 2024, que estivessem disponiveis na integra de
forma gratuita e que trouxessem informagdes objetivas e relevantes acerca do tema
proposto pelo presente estudo. Foram excluidos os artigos que tangenciavam o
tema e/ou que estivessem duplicados.

Os estudos foram sistematizados por meio do diagrama flow de Page et al.
(2021), um instrumento de fluxo de dados, para facilitar a visualizagdo do processo
de selegéo dos artigos. Além do diagrama, os dados foram organizados em tabelas
de forma a facilitar a identificagdo do numero de artigos encontrados nas bases de
dados e o numero de artigos escolhidos para serem lidos na integra.


https://www.sciencedirect.com/topics/neuroscience/pervasive-developmental-disorder
https://link.springer.com/article/10.1007/s10803-020-04851-3#ref-CR30
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Os dados obtidos foram inseridos em um quadro incluindo nomes dos
autores, titulos dos trabalhos, ano de publicagao, objetivos e concluséo.

Este estudo ndo necessitou de aprovacdo do Comité de Etica em Pesquisa,
pois trata-se de uma revisao de literatura, senda fundamentada nas diretrizes e
normas regulamentadoras estabelecidas nas Resolu¢des n° 466/2012 e 580/2018
do Conselho Nacional de Saude do Ministério da Saude.

3. RESULTADOS

A pré-selecao dos artigos considerou 361 estudos, onde apds analise foram
selecionados um total de 14 estudos, conforme descrito na Figura 1.

Figura 1. Fluxograma de selegdo dos estudos a partir do diagrama flow

Identificacdo de estudos por meio da base de dados

5 PubMed (n = 69) Referéncias
On
9 .
S BVS (n = 123) localizadas
= (n=361)
+ Periodicos Capes (n = 169)
Selegdo de artigos de -
acordo com a busca dos Artgos
descritores, critérios de dupll?ados
inclusdo e exclusdo nas excluidos (n
c bases de dados (n = 60). =32)
&
Rl
- |
Artigos
Estudos selecionados para excluidos
leitura na integra (n = 28) = | apés leitura
na integra (n
l = 14)
3 Artigos incluidos na
E revisdo (n = 14)
(8]
c

Fonte: Page et al., 2021

Dos 361 artigos encontrados na primeira busca nas bases de dados, 69
estavam disponiveis na PUBMED, 123 no BVS e 169 no Periodico Capes.

Dentre os artigos obtidos apds a aplicagdo dos critérios de incluséo e de
exclusao, 8 foram encontrados no Periodico Capes, 2 na BVS e 4 na PUBMED. A
combinagdo de descritores que melhor atendeu aos critérios de inclusao
pré-estabelecidos pela metodologia deste artigo foi: early AND diagnosis AND
autism. Esses dados podem ser vistos na tabela 1.
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Tabela 1. Numero de artigos selecionados de acordo com a busca dos descritores, critérios de
inclusao (publicados entre 2019 e 2024, escritos em portugués e/ou inglés e estudos compativeis com
o tema de estudo) e critérios de exclusao (artigos duplicados) nas bases de dados.

Combinacao de
Descritores

PubMed

BVS

Periodicos Capes

1E2ES3

1E2E4

5 AND 6 AND 7

5 AND 6 AND 8

3

2

7

TOTAL

4

2

8

Legenda: diagndstico (descritor 1), precoce (descritor 2), Transtorno do Espectro Autista (descritor 3),
autismo (descritor 4), diagnosis (descritor 5), early (descritor 6), autism spectrum disorder (descritor 7)

e autism (descritor 8)
Fonte: Autores

A tabela 2 traz a caracterizacdo dos estudos selecionados conforme os
dados: autor, titulo, objetivos e conclusao

Tabela 2. Estudos selecionados para a leitura na integra.

disorder: A review and
analysis of the risks
and benefits.

Autor (ano) Titulo Objetivos Concluséo
OKOYE, Chiugo et al Early diagnosis of | Analisar os beneficios | O diagndstico precoce
(2023) autism spectrum | e riscos do diagnéstico | permite intervencdes

precoce

oportunas que
melhoram
significativamente os
resultados de
desenvolvimento e a
qualidade de vida dos
individuos com TEA

BOCCACCIO,
Francesco Maria et al
(2023)

Autism spectrum
disorder:
Recommended
psychodiagnostic tools
for early diagnosis.

Analisar as
ferramentas
psicodiagnésticas
mais recomendadas
para TEA.

E cada vez mais
importante ter
ferramentas
psicodiagnésticas
especificas para
rastrear os primeiros
sintomas do TEA, uma
vez que as
recomendadas
atualmente possuem
muitos critérios
subjetivos.

SINGHI, Pratibha;
SMITH-HICKS,
Constance (2023)

Early Diagnosis and
Management of
Autism Spectrum
Disorder (ASD) in
Low-Resource
Countries—Challenge
s and Strategies.

Discutir a forma de
diagnosticar o TEA em
paises
subdesenvolvidos,
dando enfoque aos
desafios e as
estratégias a serem
utilizadas

Fatores étnicos e
socioecondmicos
estao relacionados ao
atraso diagnostico nas
regioes
subdesenvolvidas.
Esforgos globais
conjuntos para
desenvolver
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ferramentas mais
precisas e sensiveis
S30 necessarios.

GUILBAUD, J. et al
(2021)

Autism spectrum
disorder:
Ethiopathogenesis and
benefits of early
diagnosis.

Descrever os
principais conceitos
relacionados ao TEA e
apontar os beneficios
do diagndstico
precoce

A diferenciacéo do
TEA para outras
condigdes €& possivel
através do
reconhecimento dos
sinais precoces e de
um exame clinico bem
elaborado. A partir do
momento que ha o
diagnostico, a
intervengao precoce
permite modificar a
evolugao dos
sintomas, e

evitar sequelas no
futuro.

KLIN, Ami (2023)

Translating advances
in developmental
social neuroscience
into greater access to
early diagnosis in
autism spectrum
disorder

llustrar o progresso na
neurociéncia social do
desenvolvimento que
se mostra promissora
na geracao de novas
ferramentas para o
diagnéstico precoce,
objetivo e econdmico
do TEA.

O advento de
biomarcadores de
diversos tipos pode
aumentar o acesso a
servigos de
diagndstico precoce e
promover a eficiéncia
na prestacéo de
tratamento precoce,
melhorando a
qualidade de vida dos
acometidos

MANOHAR, Harshini

Early diagnosis and

Avaliar as tendéncias

Intervencgdes precoces

et al (2019) intervention for autism | no tempo até o em criangas com TEA
spectrum disorder: diagnéstico e inicio do | reduzem o
Need for tratamento em um desenvolvimento
pediatrician-child ambiente pediatrico de | progressivo dos
psychiatrist liaison. atencgao terciaria. sintomas. O atraso no
diagndstico e no inicio
de intervencoes é fruto
da dificuldade em
reconhecer sinais
precoces e
diferencia-los de
outros disturbios
PUNNOOSE, Psychiatrist's Expor a perspectiva do | O atraso na

Varghese P (2019)

Perspective: Invited
Commentary on “Early
Diagnosis and
Intervention for Autism
Spectrum Disorder:
Need for
Pediatrician-Child
Psychiatrist Liaison”.

psiquiatra em relagédo
as tendéncias no
tempo até o
diagndéstico e inicio do
tratamento em um
ambiente pediatrico de
atencéo terciaria.

identificacdo e o
atraso adicional na
intervengao sao as
normas na pratica
clinica. A identificagéo
e a intervengao
precoces sao vitais no
tratamento dos
transtornos do
neurodesenvolvimento
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, incluindo o TEA

WINCZURA, Barbara
(2019)

Early recognition of
autism in young
children—warning
signals for the
diagnosis of autism
spectrum disorders.

Dissertar sobre a
importancia de
reconhecer os sinais
de alerta precoces do
TEA em criangas.

O nao reconhecimento
dos sinais de alerta
pode estar relacionado
ao aparecimento tardio
dos sintomas em
algumas criancas ou a
similaridade com
outros diagnosticos,
por isso a importancia
em saber
reconhecé-los.

MCCARTY, Patrick;
FRYE, Richard E
(2020)

Early detection and
diagnosis of autism
spectrum disorder:
why is it so difficult?.

Discutir algumas das
razdes do fracasso em
atingir a meta de
diagnéstico precoce,
bem como algumas
das possiveis
solugdes.

Pode-se perceber que
a identificagao e o
diagnéstico do TEA
nao € um evento
unico, mas um
processo continuo. Ou
seja, novas formas
diagnésticas devem se
somar para atingir o
objetivo do diagndstico
precoce

CHOUEIRI, Roula et al
(2021)

Improving early
identification and
access to diagnosis of
autism spectrum
disorder in toddlers in
a culturally diverse
community with the
rapid interactive

Demonstrar métodos
de rastreio viaveis
para aplicacdo em
comunidade,
baseando-se num
fluxograma de dois
niveis, de forma a
facilitar o processo

Este estudo de
demonstracao
abordou alguns teste
de rastreio de nivel 1 e
2 viaveis e de baixo
custo, e a sua
integragdo num
modelo de rastreio de

screening test for diagnéstico dois niveis revelou-se
autism in toddlers. valida e facilmente
concluida num
ambiente comunitario.
ALONSO-ESTEBAN, Screening, diagnosis Melhorar o E importante notar que

Yurena,; )
ALCANTUD-MARIN,
Francisco (2022)

and early intervention
in autism spectrum
disorders.

conhecimento dos
precursores dos
sintomas do TEA com
0 objetivo de construir
um modelo de
patogénese sobre o
qual seja possivel
construir instrumentos
de triagem e
diagndstico mais
eficazes

a maior parte das
evidéncias apoiam o
impacto da
intervengao precoce
em pacientes com
TEA. Inteligéncia
artificial, maquinas
analistas de padroes
de comportamento e
rastreamento ocular
estdo entre as
novidades para se
chegar ao diagnéstico
e intervengao
precoces

SHELDRICK, R.
Christopher et al
(2019)

What drives detection
and diagnosis of
autism spectrum

Relatar os resultados
de uma avaliagéo de
métodos mistos

As preocupagdes dos
pais e dos prestadores
de cuidados
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disorder? Looking
under the hood of a
multi-stage screening
process in early
intervention.

projetada para “olhar
nos bastidores” de um
processo de triagem
direcionado em varios
estagios para o
diagnostico de TEA

influenciam tanto o
inicio como o
envolvimento no
rastreio. Assim, o
rastreio e a
preocupacao
representam
processos
interdependentes que
interagem para
impulsionar a
detecgdo e o
diagnéstico de TEA.

BHATIA, Richa (2022)

Autism spectrum
disorder: Keys to early
detection and accurate
diagnosis: Careful
attention is required for
early detection and to
rule out other
conditions.

Este artigo fornece
uma atualizagao sobre
varios aspectos do
diagnéstico do TEA,
com o objetivo de
abastecer os médicos
com conhecimento
para ajudar a fazer um
diagnéstico preciso de
TEA em um estagio
inicial.

Para evitar perder a
janela critica da
intervengao precoce,
0s médicos

que suspeitam que um
paciente possa ter
TEA devem
encaminhar a crianga
e a familia para
intervengdes
educacionais e
comportamentais
apropriadas o mais
cedo possivel.

BUDISTEANU,
Magdalena et al
(2022)

Recognition of early
warning signs and
symptoms by
caregivers, general
practitioners and
pediatricians—the first
steps on the road to
Autism Spectrum
Disorder diagnosis.

Fornecer informacgdes
Uteis para os

médicos e aumentar a
conscientizagao de
que certos atrasos no
desenvolvimento
podem ser sintomas
precoces de TEA, a
fim de

contribuir para um
reconhecimento mais
rapido do transtorno

A importancia da
expressao das
preocupacgdes dos
pais em relagéo ao
desenvolvimento dos
seus filhos reside no
fato de que a
identificacao precoce
de possiveis sintomas
de TEA pode levar ao
diagnéstico oportuno e
intervengao imediata
com

melhores resultados.

Fonte: Autores. Dados obtidos nas bases de dados PUBMED, BVS e PERIODICO CAPES.

O principal teste de triagem discutido nos artigos foi o M-CHAT-R/F, que pode
ser visto na tabela 3. E um questionario com 20 itens e cada tépico equivale a 1
ponto. Para todos os itens, o quadro de “NAO” indica risco de TEA; exceto para os
tépicos 2, 5 e 12, nos quais “SIM” indica risco. Se o resultado for maior ou igual a 8,
reflete elevada suspeita de autismo e demanda encaminhamento para execugao dos

testes diagndsticos (ROBINS et al, 2013; ROBINS et al, 2014).

Tabela 3: M-CHAT-R/F

1 Se vocé apontar para algum objeto no quarto, o seu filho olha para este | Sim Nao
objeto? (POR EXEMPLO, se vocé apontar para um brinquedo ou animal,
o seu filho olha para o brinquedo ou para o animal?)

2 Alguma vez vocé se perguntou se o seu filho pode ser surdo? Sim Nao
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O seu filho brinca de faz de contas? (POR EXEMPLO, faz de conta que
bebe em um copo vazio, faz de conta que fala ao telefone, faz de conta
que da comida a uma boneca ou a um bichinho de pellcia?)

Sim

O seu filho gosta de subir nas coisas? (POR EXEMPLO, moveis,
brinquedos em parques ou escadas)

Sim

O seu filho faz movimentos estranhos com os dedos perto dos olhos?
(POR EXEMPLO, mexe os dedos em frente aos olhos e fica olhando para
0S Mesmos?)

Sim

O seu filho aponta com o dedo para pedir algo ou para conseguir ajuda?
(POR EXEMPLO, aponta para um biscoito ou brinquedo fora do alcance
dele?)

Sim

O seu filho aponta com o dedo para mostrar algo interessante para vocé?
(POR EXEMPLO, aponta para um avidao no céu ou um caminhao grande
na rua)

Sim

O seu filho se interessa por outras criangas? (POR EXEMPLO, seu filho
olha para outras criangas, sorri para elas ou se aproxima delas?)

Sim

O seu filho traz coisas para mostrar para vocé ou as segura para que
vocé as veja — ndo para conseguir ajuda, mas apenas para compartilhar?
(POR EXEMPLO, para mostrar uma flor, um bichinho de peltcia ou um
caminhdo de brinquedo)

Sim

10

O seu filho responde quando vocé o chama pelo nome? (POR
EXEMPLO, ele olha para vocé, fala ou emite algum som, ou para o que
esta fazendo quando vocé o chama pelo nome?)

Sim

11

Quando vocé sorri para o seu filho, ele sorri de volta para vocé?

Sim

12

O seu filho fica muito incomodado com barulhos do dia a dia? (POR
EXEMPLO, seu filho grita ou chora ao ouvir barulhos como os de
liquidificador ou de musica alta?)

Sim

13

O seu filho anda?

Sim

14

O seu filho olha nos seus olhos quando vocé esta falando ou brincando
com ele/ela, ou vestindo a roupa dele/dela?

Sim

15

O seu filho tenta imitar o que vocé faz? (POR EXEMPLO, quando vocé
da tchau, ou bate palmas, ou joga um beijo, ele repete o que vocé faz?)

Sim

16

Quando vocé vira a cabega para olhar para alguma coisa, o seu filho olha
ao redor para ver o que vocé esta olhando?

Sim

17

O seu filho tenta fazer vocé olhar para ele/ela? (POR EXEMPLO, o seu
filho olha para vocé para ser elogiado/aplaudido, ou diz: “olha mae!” ou
“6h mae!”)

Sim

18

O seu filho compreende quando vocé pede para ele/ela fazer alguma
coisa? (POR EXEMPLO, se vocé ndo apontar, o seu filho entende
quando vocé pede: “coloca o copo na mesa” ou “liga a televisao”)?

Sim

19

Quando acontece algo novo, o seu filho olha para o seu rosto para ver
como vocé se sente sobre o que aconteceu? (POR EXEMPLO, se ele/ela
ouve um barulho estranho ou vé algo engragado, ou vé um brinquedo
novo, sera que ele/ela olharia para seu rosto?)

Sim
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20 O seu filho gosta de atividades de movimento? (POR EXEMPLO, ser | Sim Nao

balangado ou pular em seus joelhos).

Fonte: ROBINS; FEIN; BARTON, 2020

Os testes diagndsticos considerados padrao-ouro nos estudos foram o ADOS
e o ADI-R. O ADOS é um exame ludico que implementa sistematicamente varias
“prensas” sociais com o individuo avaliado, a fim de evocar interagdes sociais. A
aplicacao desse teste dura entre 40 e 60 minutos, dependendo do médulo escolhido
ou das respostas da pessoa examinada. Essa ferramenta pode ser vista na tabela 4
((Mccrimmon, Rostad, 2014; Randall et al., 2018).

Tabela 4: Modulos do ADOS

Modulo T

Destina-se a criangas entre os 12 e os 30 meses de idade que n&do usam, de
forma consistente, frases no discurso. Para criangas sem linguagem expressiva
e/ou que apresentam um nivel basico de linguagem (i.e., que recorrem a palavras
isoladas ou a frases simples).

Modulo 1

Destina-se a criangas a partir dos 31 meses que nao utilizam, de forma
consistente, um discurso com frases. Para criangas sem linguagem expressiva e
criangas que apresentam um nivel basico de linguagem (i.e., que recorrem a
palavras isoladas ou a frases simples).

Médulo 2

Destina-se a criangas de qualquer idade e com um discurso com frases, mas que
nao sao fluentes verbalmente.

Maédulo 3

Destina-se a criangcas e jovens adolescentes que tenham uma linguagem
expressiva fluente.

Modulo 4

Destina-se a adolescentes e adultos, com uma linguagem expressiva fluente.

Fonte: LORD, Catherine et al, 2023

O ADI-R é uma entrevista estruturada com um cuidador na qual os sintomas
de desenvolvimento e comportamentais séo revisados, avaliando interagdo social
reciproca, comunicagao e linguagem e padrées de comportamento. Possui 5 sec¢des
principais e costuma durar de 1 a 2 horas em sua totalidade, como mostra a tabela 5
(Randall et al, 2018).

Tabela 5: Secdes do ADI-R

Secao A

Foca nas questdes de desenvolvimento precoce, marcos do desenvolvimento, e
comportamentos atuais do individuo. Ela busca informagbes sobre habilidades de
linguagem, interacao social e comportamentos repetitivos.

Secao B

Concentra-se especificamente no desenvolvimento e uso da linguagem. Explora a
aquisicao de palavras, frases, habilidades de conversagéo e aspectos linguisticos
especificos.

Secao C

Aborda questdes relacionadas a interagdo social. Procura entender como o
individuo se envolve em atividades sociais, demonstra empatia, compartilha
emocdes e se comunica ndo verbalmente.

Secao D

Explora os comportamentos repetitivos e restritos, com perguntas sobre interesses
fixos, movimentos repetitivos, rotinas inflexiveis e sensibilidades sensoriais.

Secado E

Esta secdo busca informacdes sobre habilidades ndo incluidas nas secgdes
anteriores, como habilidades académicas, de autocuidado e quaisquer problemas
de comportamento ou de saude.

Fonte: MARQUES, Isabela, 2023


https://genialcare.com.br/blog/socializacao/
https://genialcare.com.br/blog/emocoes-no-autismo-e-expressoes-faciais/
https://genialcare.com.br/blog/caa-e-autismo/
https://genialcare.com.br/blog/estereotipias/
https://genialcare.com.br/blog/habilidades-pre-academicas-autismo/
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4. DISCUSSAO

Marcelli e Cohen (2016) avaliam que a semelhanga de outras condigdes com
o TEA pode causar atraso em seu diagndstico. Entre os possiveis diagnosticos
diferenciais estdo a surdez, o atraso na linguagem e a deficiéncia intelectual, a
privagdo emocional do bebé, sindromes genéticas e neurolégicas (esclerose
tuberosa de Bourneville, neurofiboromatose ou sindrome do X fragil) e o transtorno de
déficit de atencéao e hiperatividade (TDAH) (APA, 2013)

Segundo Volkmar et al., (2014), uma avaliagdo médica € o primeiro passo
para desconsiderar outras condi¢gdes potenciais que poderiam ser disfarcadas de
TEA. E importante obter no exame um histérico abrangente dos pais/cuidadores,
especialmente no que diz respeito a questdes sociais, comportamentais, aspectos
de movimento, sensoriais e de desenvolvimento (Volkmar et al., 2014). Além disso,
Hyman et al., (2020) ressaltam que outros passos devem ser seguidos no exame do
paciente, como: o teste audioldgico, testes genéticos e o exame fisico para descartar
quaisquer anomalias neurologicas, disfungdes organicas, e caracteristicas
dismorficas corporais

No tocante ao teste M-CHAT-R/F, Hicks et al., (2020) afirmam que é um
método de triagem parental validado e comumente usado para investigacdo de TEA.
No entanto, de acordo com Hyman et al., (2020), ha pesquisas mostrando que este
teste tem especificidade < 50% para o disturbio, ou seja, o resultado positivo ndo
indica necessariamente que o paciente é portador de TEA

Ademais, Robins et al., (2013) ressaltam que n&o existem padrbes
consistentes na administragdo do MCHAT R/F na atencao primaria. Também é dito
que provavelmente o teste por si s6 deixe passar um numero substancial de
criancas com TEA quando as perguntas ndao sao revisadas com o0s pais e/ou
responsaveis. Porém, esse método de testagem pode ser integrado na rotina dos
cuidados de saude primarios com essa ressalva.

Robins et al., (2013) salienta ainda, que em um grande estudo (N = 25.999), o
M-CHAT/F foi usado para conduzir triagem universal baseada na atengao primaria
em jovens criangas. Nesta pesquisa, foi descoberto que o valor preditivo positivo da
ferramenta foi menor entre meninas, criangas nao-brancas e aqueles provenientes
de familias de baixa renda.

Nesse sentido, Hicks et al., (2020) e Hyman et al., (2020) frisam que ha uma
necessidade para o desenvolvimento de ferramentas de triagem com maior precisao
e sensibilidade para identificar criangas pequenas com TEA independentemente da
sua origem étnica ou socioecondmica, e também para criangas com mais de 30
meses (Guthrie et al., 2019)

No que diz respeito ao ADI-R, o teste tem limitagdes em distinguir TEA de
outras condi¢des, sobretudo em criangas muito pequenas, e particularmente em
distinguir TEA de inicio na infancia de esquizofrenia. Da mesma forma, o ADOS, que
€ uma ferramenta avaliadora de observagdo padronizada, também apresenta
limitagdes, inclusive gerando resultados falso-positivos, o que pode dificultar a
distingao de criangas e adolescentes com deficiéncias de desenvolvimento daqueles
com TEA (Frigaux, Evrard, Alnot, 2019).

Além disso, existem limitagdes intrinsecas nas ferramentas comportamentais
clinicas utilizadas para o diagndstico de TEA, principalmente em relagéo ao limite
inferior de idade em que o transtorno pode ser diagnosticado (Randall et al., 2018).

Isto se deve a uma combinagdo de variaveis, por exemplo pelo fato de (1)
muitas competéncias de comunicagao social sé surgirem depois do primeiro ano de
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vida; portanto, existe um limite inferior de idade em que tais competéncias sao
consideradas deficientes; (2) alguns comportamentos sdo normais na primeira
infancia e s6 se tornam anormais se persistirem até mais tarde ou mais tarde, e (3)
comportamentos anormais, como comportamentos repetitivos, podem surgir mais
tarde, depois que o transtorno estiver bem estabelecido (Randall et al., 2018).

No entanto, em combinagcdo, essas duas ferramentas geralmente sao
eficazes. Contudo, mais pesquisas sdo necessarias para desenvolver e ajustar
métodos diagndsticos definitivos com maior sensibilidade e especificidade (Frigaux,
Evrard, Alnot, 2019).

Desse modo, Mahajan e Mostofsky (2015) apontam que os pesquisadores
tém investigado ativamente o desenvolvimento de tecnologias e biomarcadores
objetivos que possam ser utilizados no reconhecimento precoce, e assim identificar
com rapidez e precisao criangas em risco de TEA na infancia. Esses marcadores
podem abranger neuroimagem, alteragdes epigenéticas e outros fatores fisioldgicos
mensuraveis associados ao TEA (Vargason et al., 2020).

Rahman et al., (2020) defendem que a utilizagdo de inteligéncia artificial e
aplicativos de aprendizado de maquina podem ser benéficos no diagndstico do
espectro. Esses dispositivos examinam padroes em dados comportamentais e
fisiologicos com o proposito de providenciar um diagndstico mais precoce e eficaz de
TEA

As propostas de avangos no diagndéstico precoce de TEA brevemente revistos
neste presente trabalho proporcionam uma solugdo apoiada na ciéncia para ampliar
0 acesso a servigos de diagndstico precoce, mantendo parametros de alta qualidade
para a analise de criangas pequenas, de forma que se associem critérios mais
objetivos e especificos as ferramentas ja existentes. (Cohen et al., 2016).

Ademais, uma solucéo explorada na literatura tem sido o uso de tecnologia de
rastreamento ocular para gerar biomarcadores quantitativos que poderiam servir
como ferramentas padronizadas, quantitativas e econémicas para o diagnéstico de
TEA. Em relagdo aos estudos de rastreamento ocular de TEA em bebés e criangas
pequenas, o foco tem sido comportamento de observagdo em situagdes sociais,
porque interrupgdes neste dominio representam uma das principais caracteristicas
da condigao (Shic et al., 2022)

O desenvolvimento de biomarcadores que possam ser utilizados em conjunto
com os métodos de triagem propostos pela APA pode ser um método benéfico para
melhorar a eficiéncia do processo diagndstico. Assim, biomarcadores que pudessem
estratificar o risco para determinar quais criangas deveriam ser rastreadas, ser
usados como uma triagem secundaria e/ou confirmar as observagdes
comportamentais dos testes diagndsticos, poderiam melhorar muito a eficiéncia do
diagndstico e potencialmente reduzir a idade de inicio de intervengdes terapéuticas
(Klin, 2023)

Em uma recente revisdo de Frye et al, (2019) sobre biomarcadores,
observaram-se 5 tipos de biomarcadores. Os biomarcadores nas fases pré-natal e
pré-sintomatica podem ser utilizados para ajudar a estratificar o risco, a fim de focar
as ferramentas de rastreio comportamental. Os biomarcadores da fase pré-natal
comegam desde a pré-concepgao até o periodo de gestagdo, e podem estratificar
gestacbes que apresentam alto risco para a prole desenvolver TEA. Ja os
biomarcadores pré-sintomaticos podem identificar populacbes de alto risco para
determinar quem necessita de mais testes de diagndstico, intervencéo precoce ou
maior vigilancia.
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N&o obstante, os biomarcadores na fase de diagndstico podem ser utilizados
para verificar o diagnéstico quando os sintomas comportamentais se desenvolvem.
Os biomarcadores de subgrupo podem ser usados para dividir individuos com TEA
em subgrupos bioloégicos, enquanto os biomarcadores de tratamento podem ser
usados para selecionar a terapia mais ideal, prevendo a resposta ao tratamento
(Frye et al., 2019)

Além disso, os biomarcadores destinados a auxiliar no diagndstico de TEA
nao podem ser usados de forma isolada. Conforme discutido por Frye et al., (2019),
o diagnéstico de TEA envolve triagem primaria e secundaria, bem como testes
confirmatorios padrao-ouro. Os desenvolvedores de biomarcadores para diagnéstico
devem considerar cuidadosamente a inclusao destes em associagao as ferramentas,
pois mesmo os melhores biomarcadores nao fornecerao um valor preditivo positivo
(VPP) adequado se usados isoladamente. Dessa forma, é frisado no estudo que a
identificacdo e o diagnéstico do TEA ndao € um evento Unico, mas um processo
continuo.

Segundo Casaletto e Heaton (2017), avangos nos métodos de avaliagao,
incluindo testes padronizados abrangendo multiplos dominios clinicos, podem levar
a um diagndstico mais preciso do TEA. Esses novos métodos de avaliagédo incluem
versdes automatizadas ou computadorizadas que integram testes cognitivos, testes
sensoriais e testes neuropsicolégicos. Estas sdo apenas algumas diregdes
interessantes na pesquisa de diagnostico precoce do transtorno do espectro do
autismo.

As propostas de avancos no diagndéstico precoce de TEA brevemente revistos
por Cohen et al., (2016) oferecem uma solugédo baseada na ciéncia para aumentar o
acesso a servigos de diagnostico precoce, mantendo parédmetros de alta qualidade
para a avaliagdo de criangcas pequenas, de forma que se associem critérios mais
objetivos e especificos as ferramentas ja existentes.

Entretanto, a implementagcdo comunitaria das solugbes propostas neste
projeto, como os biomarcadores, dependem do sucesso coletivo na superagédo de
determinadas barreiras, descritas anteriormente, que continuam a atrasar o
diagndstico e torna-lo menos acessivel.

5. CONCLUSAO

Em suma, este estudo buscou, através de uma revisdo integrativa, esclarecer
0s conceitos mais atuais a respeito dos desafios e avangos do diagnéstico precoce
do TEA. Assim, ao abordar as possiveis duvidas que possam habitar o raciocinio
médico nesse tépico, o trabalho contribui no papel de fornecer embasamento teorico
para o diagnostico precoce desta comorbidade bastante prevalente no mundo.

O TEA é uma condi¢gao complexa do neurodesenvolvimento caracterizada por
déficits na comunicacao social e padrées de comportamento repetitivos e restritos.
Esses sintomas podem variar amplamente em gravidade e manifestagao, levando ao
conceito de "espectro", que abrange desde casos mais leves até formas mais
severas da condicio.

E considerado multifatorial, envolvendo uma combinacdo de fatores
genéticos, bioldégicos e ambientais. Embora a etiologia exata ainda ndo seja
totalmente compreendida, pesquisas indicam alteragbes neurobiologicas e genéticas
subjacentes.

As ferramentas de triagem, como o M-CHAT-R/F, os critérios diagnosticos do
DSM-V e CID-11, e os testes diagnosticos ADOS e ADI-R desempenham um papel
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crucial no diagndstico precoce do TEA. Essas ferramentas, que incluem
questionarios e escalas padronizadas, sao projetadas para identificar sinais
precoces do TEA em criangas e assim, poder encaminhar a servigos especializados
se necessario, evitando o agravamento do disturbio.

Os desafios identificados, incluindo a heterogeneidade clinica, a sobreposi¢cao
de sintomas com outros diagndsticos diferenciais e a limitagao das ferramentas de
triagem, destacam a necessidade continua de aprimoramento nas abordagens de
diagnostico.

No entanto, os avangos promissores em tecnologia, biomarcadores e
abordagens multidisciplinares oferecem esperanca para uma detecgao mais precisa
e precoce do TEA, de forma que se criem critérios mais objetivos para fundamentar
as ferramentas diagndsticas da condicao.

Nesse contexto, ap6s uma analise detalhada dos desafios e avangos no
diagnostico precoce do TEA, conclui-se que ainda enfrentamos obstaculos
significativos, mas também podemos vislumbrar oportunidades promissoras. Embora
o diagndstico precoce do TEA continue a ser principalmente clinico, com critérios
muitas vezes subjetivos, € encorajador observar os avangos tecnoldgicos e
cientificos que estdo gradualmente sendo integrados a pratica diagnéstica.

A pesquisa em biomarcadores, rastreamento ocular e outros métodos oferece
cenarios para uma identificagdo mais objetiva e precisa do TEA em idades mais
jovens, possibilitando intervengdes mais eficazes e oportunas. Todavia, para
capitalizar plenamente esses avangos, € crucial um esfor¢co conjunto entre
profissionais de saude, pesquisadores, formuladores de politicas e comunidades, a
fim de superar os desafios restantes, como o acesso equitativo a recursos de
diagndstico e intervengao.

Ainda ha muito a ser feito para aprimorar a deteccdo precoce do TEA e
garantir que todas as criangas afetadas recebam o suporte necessario para alcancar
seu pleno potencial. Este trabalho ndo apenas destaca os desafios continuos, mas
também enfatiza a esperanga e o progresso em dire¢cdo a uma abordagem mais
sensivel e eficaz no diagndéstico precoce do TEA.
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