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RESUMO

Autismo ou Transtorno do Espectro Autistico (TEA) corresponde a um dos mais
crescentes e frequentes diagndsticos na pratica médica infantil nos dltimos anos,
sua etiologia ainda ndo é totalmente esclarecida, gerando uma variedade de
quadros clinicos aceitos para diagndéstico. Assim o objetivo desta revisao integrativa
foi analisar o tema das recentes propostas de diagnostico do autismo, e identificar
aspectos relativos ao diagndstico e sua evolucéo, ja que verificou-se um aumento na
prevaléncia do autismo no Brasil, assim como em varios outros paises. OBJETIVO:
Identificar quais novas perspectivas de diagnéstico do Autismo estdo surgindo nas
recentes pesquisas da area. METODOLOGIA: O estudo foi do tipo revisdo descritiva,
partindo-se de uma revisao integrativa da literatura do periodo de 2019 a 2024, na
base de dados eletrénica da Biblioteca Nacional em Saude (BVS), com as bases de
dados bibliograficas da Literatura Latino-Americana e do Caribe em Ciéncias da
Saude (LILACS) e da Medical Literature Analysis and Retrievel System Online
(Medline), utilizando os descritores “transtorno autistico”, “Diagndstico Clinico” e
“Diagnéstico Precoce”. Tendo como critérios de inclusdo: artigos publicados em
portugués, espanhol, francés, alemédo e inglés; artigos completos abordando a
tematica abordada e artigos publicados nos referidos bancos de dados, além de
consultas a edicOes de livros relevantes. Critérios de exclusdo: artigos cujo titulo ndo
contemplasse a tematica alvo ou que fugir do tema e critérios de diagndstico. Para o
processo de busca e andlise dos artigos, foi utilizado o Diagrama Flow, apds analise
em editor computacional e obtidos os resultados da pesquisa, montamos o trabalho
e quadros apresentados. RESULTADOS: Foram selecionados 30 artigos, que
apresentaram propostas de inovacdo em critérios diagndsticos nas areas
laboratoriais, de imagem, por meio computacional ou mistos. O atual diagnéstico
eficaz do autismo continua sendo um desafio clinico, e existe uma busca de
marcadores bioldgicos para um diagnéstico diferencial ser explorado. CONCLUSAO:
Verificou-se que a busca por novos critérios diagndsticos do autismo é um objetivo
bem definido das pesquisas cientificas atuais. Que buscam conhecer as
caracteristicas clinicas e a evolucao dos diagnoésticos possiveis, algo essencial para
o tratamento precoce e mais adequado ao paciente bem diagnosticado.
Palavras-chave: Autismo; TEA; Diagndstico.



ABSTRACT

Autism or autism spectrum disorder (ASD) corresponds to one of the most growing
and frequent diagnoses in children's medical practice in recent years, its etiology is
not yet fully clarified, generating a variety of clinical pictures accepted for diagnosis.
Thus, the objective of this integrative review was to analyze the theme of recent
proposals for autism diagnosis, and identify aspects related to the diagnosis and its
evolution, since there was an increase in the prevalence of autism in Brazil, as well
as in several other countries. Objective: to identify which new perspectives of autism
diagnosis are emerging in recent research in the area. Methodology: the study was a
descriptive review, based on an integrative review of the literature from 2019 to 2024,
in the electronic database of the National Health Library (BVS), with the bibliographic
databases of the Latin American and Caribbean Literature in Health Sciences
(LILACS) and the Medical Literature Analysis and Retrieval System Online (Medline),
using the descriptors “autistic disorder”, “clinical diagnosis” and “early diagnosis”.
Having as inclusion criteria: articles published in Portuguese, Spanish, French,
German and English; Complete articles addressing the topic addressed and articles
published in these databases, in addition to consultations with relevant book editions.
Exclusion criteria: articles whose title did not cover the target theme or that evade the
theme and diagnostic criteria. For the process of searching and analyzing the
articles, the Flow diagram was used, after analysis in a computer editor and obtained
the results of the research, we assembled the work and presented tables. Results: 30
articles were selected, which presented proposals for innovation in diagnostic criteria
in the laboratory, imaging, computational or mixed areas. The current effective
diagnosis of autism remains a clinical challenge, and there is a search for biological
markers for a differential diagnosis to be explored. Conclusion: it was found that the
search for new diagnostic criteria for autism is a well-defined objective of current
scientific research. That seek to know the clinical characteristics and the evolution of
current diagnoses, something essential for early and more appropriate treatment to
the well-diagnosed patient.

Keywords: Autism; ASD; diagnosis.
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1. INTRODUCAO

O Transtorno do Espectro Autista (TEA) ou autismo € um transtorno do
neurodesenvolvimento com niveis de severidade variavel e efeitos de longo termo,
gue pode ser identificado desde cedo, geralmente na primeira infancia (entre zero a
seis anos de idade), sendo a maioria dos casos diagnosticados nessa faixa.
Notadamente, é caracterizada por dificuldade de comunicacédo regular verbal e ndo-
verbal, de interacdo social e por comportamentos e interesses repetitivos e restritos.
E considerado um transtorno global, pervasivo e permanente, que requer
acompanhamento constante e o mais precoce possivel (AMERICAN PSYCHIATRIC
ASSOCIATION, 2014).

O Transtorno do Espectro Autista é diagnosticado sobretudo na infancia,
sendo encontrado em todos 0s grupos raciais, étnicos e socioeconémicos, segundo
estimativas foram previstos existirem por volta de 500 mil autistas no Brasil no ano
de 2010, seu impacto é percebido no individuo, na familia e na sociedade como um
todo (GOMES et al., 2015).

A forma de caracterizar o diagnostico de TEA apresentada por Rutter em
1978, mudaria o campo da psiquiatria infantil e do diagndstico do autismo, ao ponto
do seu trabalho ser capaz de influenciar a producéo da terceira edicdo do Manual
Diagnéstico e Estatistico de Transtorno mentais (Diagnostic and Statistical Manual of
Mental Disorders - DSM), produzido pela American Psychiatric Association (APA) em
1980, que logo viria a ser a maior referéncia mundial no diagnostico do TEA.

Em momento semelhante a chegada do DSM-3, em 1981, a psiquiatra
Lorna Wing trazia ao grande publico o retorno do trabalho do Dr. Hans Asperger, a
Dra. Wing publicou um artigo revisitando o trabalho de Asperger e batiza a sindrome
identificada em seu nome. Ela apds essa ampliacdo do conceito diagnostico, busca
defender uma melhor compreensao e amplitude do quadro ou espectro do autismo,
suas consideragfes sobre um melhor diagndéstico salientam seis pontos béasicos, que
sejam: verbalizacdo correta, mas estereotipada; comunicacdo nao-verbal
inadequada; auséncia de manifestagcdes convencionais de empatia; repeticdo e
dificuldade de mudancas; deficiéncias de coordenacdo motora; limitados interesses

e boa memoria mecanica.
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De acordo com a Organizacdo Mundial da Saude (OMS), acredita-se haver
mais de 70 milhdes de pessoas vivendo com autismo no mundo, sendo a incidéncia
em meninos maior, com uma relacdo de trés meninos para uma menina com
autismo (SECRETARIA DE ESTADO DA SAUDE DE MINAS GERAIS, 2015). E no
Brasil, apesar da caréncia de estudos, se sabe que foram realizados em 2021, 9,6
milhdes de atendimentos em ambulatérios, a pessoas com autismo (MINISTERIO
DA SAUDE, 2022). Esses dados nacionais, devem evoluirem com a lei n® 13.861, de
18 de julho de 2019, que incluiu levantamento de dados ligadas ao transtorno do
espectro autista nos censos demograficos brasileiros (BRASIL, 2019), sendo que ja
foi inserido uma pergunta sobre autistas no censo 2022 realizado pelo Instituto
Brasileiro de Geografia e Estatistica (IBGE), (MORENO, 2022). O que futuramente
devera ser confirmado com critérios diagnésticos confiaveis e trazer melhores dados
estatisticos sobre o assunto.

Segundo (LORD et al, 2022), novos dados devem ser buscados, mas, ja se
percebe que a prevaléncia dos novos casos de TEA aparentemente estdo
aumentando mundialmente. Assim, é necessario haver maiores esforcos publicos e
privados, multidisciplinares e colaborativos para abordar e aumentar as
possibilidades do diagnéstico precoce e dos tratamentos e gestdo dos casos de

TEA, especialmente em regides mais carentes e Com poucos recursos.
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2. JUSTIFICATIVA

Esta pesquisa, de carater exploratério, visou elaborar uma reviséo integrativa
sobre o diagnostico do autismo com o objetivo de fomentar questionamentos quanto
a etiologia e fisiopatologia do transtorno, assim como também sobre a dificuldade
diagndstica no momento inicial da apresentacao clinica devido a pouca idade dos
pacientes, tendo em vista que 0s primeiros sinais e sintomas sdo percebidos pelos
pais, sobretudo as mées ainda na fase de amamentacdo. O diagndstico do autismo
€ atualmente majoritariamente clinico, e isso pode por vezes ser um complicador
devido a baixa idade dos pacientes ho momento inicial do seu diagnéstico ser
realizado (BERGER et al., 2013).

A caracteristica multifacetada do autismo o caracteriza como um transtorno
de dificil diagndstico, pois compreender sua etiologia multifatorial perpassa
conhecimentos genéticos, epigenéticos e ambientais que podem estar
correlacionados com o correto critério diagndstico, a falta de critérios diagndsticos
simplificados e efetivos limita 0 conhecimento necessario para o efetivo processo de
diagnosticar de forma precoce e correta os casos de autismo, e isso reflete no inicio
das terapias adequadas para minimizar os atrasos de desenvolvimento globais mais
caracteristicos dos pacientes,que terminam por serem iniciados mais tardiamente
(KOEGEL et al., 2013).

Segundo BERGER (2013), nesse contexto, novos recursos de diagndstico
podem ser desejaveis para a implementacéo rapida de diagnodsticos mais confiaveis
e seguros, trazendo maior seguranca aos pais na confiabilidade dos mesmos, e
diminuindo a resisténcia de aceitar o quadro diagnosticado e iniciar as terapias
adequadas o0 mais precocemente possivel, pois quanto mais cedo melhores sao as
chances em eficiéncia e na capacidade de poder alcancar os objetivos propostos,
sendo essa janela de oportunidade devida a neuroplasticidade cerebral da faixa
etaria menor.

Vale ressaltar que o TEA estd atualmente em destaque como um dos
problemas de saude publica crescente no Brasil e no mundo, e que segundo a
Organizacdo das Nacdes Unidas (ONU), deve ser alvo de recomendacdes de

pesquisa cientificas contemporéaneas. Logo esse trabalho, busca estimular trabalhos
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futuros que promovam uma maior discussao sobre o tema, cada vez mais importante

na pratica clinica atual.
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3. OBJETIVO

3.1 OBJETIVO GERAL

Identificar quais novas perspectivas de diagnostico do Autismo estdo surgindo nas

recentes pesquisas da area.
3.2 OBJETIVOS ESPECIFICOS
- Definir Autismo;

- Identificar o diagndstico do Autismo;

- Determinar quais as referéncias sdo mais utilizadas no diagnéstico do autismo;
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4. FUNDAMENTACAO TEORICA

O transtorno do espectro autista (TEA) é um dos quadros de
comprometimento do neurodesenvolvimento atualmente mais frequentes entre os
pacientes infantis e constitui um crescente e grave problema de saude para a
sociedade. Sendo um problema para o paciente, sua familia e para a comunidade,
pois dependendo do grau, a pessoa se torna totalmente dependente e em situacao
de vulnerabilidade por toda sua vida. Segundo dados colhidos pelo Centers for
Disease Control and Prevention (CDC) dos Estados Unidos, o quadro autistico
atualmente afeta 1 a cada 54 nascimentos naquele pais, e ocorre quatro vezes mais
freqientemente em individuos do sexo masculino. (MAENNER et al. 2016).

O transtorno do espectro autista esta apresentando taxas crescentes de
diagndstico nas ultimas décadas, e isso tém alertado as autoridades de saude pelo
mundo. O termo conceitual médico do autismo, identifica aquele paciente voltado
para “si mesmo” e foi cunhado pelo psiquiatra suico Eugen Bleuler, em 1908, na
época buscando caracterizar um quadro subjacente encontrado em pacientes da
esquizofrenia, determinado pela tendéncia ao auto-isolamento social. A evolucéo do
diagndstico e determinantes atuais do autismo passaram pelos estudos e registros
de marcadores diagndsticos propostos pelo Dr. Leo Kanner, em 1943. (KANNER,
1943), e Hans Asperger, em 1944, (ASPERGER, 1944), esse ultimo s6 alcancando
maior destaque em 1981 atraves da releitura promovida pela Dra. Lorna Wing.

Proximo da metade do século XX, em 1952, surge um modelo mais
abrangente de classificagdo psiquiatrica, que propés em seu objetivo a descrigdo de
alguns casos clinicos de doencas mentais, esse trabalho busca indexar, expandir e
consolidar novos diagnosticos, dentre eles o do autismo. Estamos falando do
Manual Diagndstico e Estatistico de Transtornos Mentais, mais conhecido pela sua
sigla DSM. Essa obra gerou grande impacto na area da saude, na educacgédo e
pesquisa da classificacdo diagndstica na psiquiatrica, e vém sendo atualizada de
tempos em tempos, e atualmente esta na sua quinta edicdo lancada em 2023, a
DSM-5-TR, edicao de texto revisado.

Os critérios diagnosticos do TEA, no DSM-5 foram divididos em quatro
grandes categorias:

- Déficits persistentes em comunicacéo e interacdo social;
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- Padrdes repetitivos e interesses restritos de comportamento e

atividades;

- Presenca dos sintomas em idade precoce da vida e em contextos

sociais.

- Sintomas em conjunto devem limitar a funcionalidade da crianga

(académica ou social).

Em sua versao mais atualizada, o DSM-5-TR, foi dado grande destague ao
autismo, com as seguintes mudancas, o diagnostico deve ser baseado em
dificuldades em 2 areas, que sejam: comunicacdo social e comportamentos ou
interesses restritos, repetitivos e/ou sensoriais. A nova versao, ainda destaca que as
criancas devem, apresentar dificuldades ou diferencas do que é considerado tipico
em ambas as areas. Além de que essas caracteristicas ocorram desde a primeira
infancia, mesmo que estas sO sejam detectadas um pouco mais tarde ainda na
infancia.

O TEA é um transtorno que tém sido reconhecido pela comunidade cientifica
h&a muitos anos e sua presenca ja foi registrada em inUmeros artigos e estudos nas
tltimas décadas, com destaque que somente em 1993 a sindrome fez sua estréia na
Classificacdo Internacional de Doencas (CID) da Organizacdo Mundial da Saude
(OMS), o que levou parte da comunidade cientifica a defender que isso foi o que
recentemente promoveu um aumento significativo na ocorréncia dos diagndsticos
dos casos em todo o mundo, e isso levantou forte debate se existe um fator
desencadeante ainda desconhecido ou se os diagnosticos estdo melhores. No
entanto, ainda se fala que o numero real de casos de TEA ndo é adequadamente

relatado, e muitos outros casos estdo classificados de maneira incorreta.

‘O transtorno do espectro do autismo geralmente é diagnosticado na
primeira infancia, entre as idades de 18 e 24 meses, e ao longo dos anos,
houve um aumento na sua prevaléncia. O nimero global de casos antigos e
novos de TEA aumentou de 0,62% em 2012 para 1,0% em 2021.” (Chiugo
et al. 2023)

Segundo, Lopes (2019), entre os medicamentos mais utilizados para
tratamento no autismo estdo a risperidona (antipsicético atipico, bloqueador
serotonérgico e dopaminérgico), a olanzapina, a quetiapina, a ziprasidona, a
clozapina e o aripiprazol. A autora ainda destaca que somente a risperidona e o

aripiprazol foram reconhecidos como psicofarmacos com indicagdo no uso em
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autismo pela Food and Drug Administration (FDA) dos Estados Unidos, similar a
Anvisa no Brasil. Para Lopes (2019), cabe destacar ainda os possiveis efeitos

colaterais como:
Entre os mais utilizados dos citados, Tanto a risperidona quanto o
aripiprazol sao eficazes como antipsicéticos de segunda geracdo, mas
podem provocar efeitos colaterais importantes como aumento de peso,
sindrome metabdlica, hiperprolactinemia, sindrome extrapiramidal,
diminuigdo do limiar convulsivo e, muito raramente, a sindrome neuroléptica
maligna. Portanto, na auséncia de sintomas que justifiquem seu uso, a

crianga pode e deve ser tratada sem o emprego de psicofarmacos.

O uso desses medicamentos, dessa forma devem ser ponderados e
analisados caso a caso, com seu uso sendo limitado aos casos excepcionais,
sempre prescritos por especialistas que tenham pratica na sua indicacdo adequada
e precisa de preferéncia por curtos periodos de uso, sendo sempre que possivel
preteridos pela terapia psicossocial e comportamental (SHAFIQ. PRINGSHEIM,
2018).

Hyman et al. (2020) esclarece que as orientagdes de rastreio universal de
autismo segundo the American Academy of Pediatrics devem ocorrer aos 18 e 24
meses, devido a recentemente, os dados apontarem que até 80% dos pais
percebem e relatam as dificuldades de desenvolvimento em seus filhos afetados
pelo transtorno do espectro autista por volta dos 2 anos de idade. E os dados
demonstram (Zwaigenbaum et al, 2015), que o diagndstico precoce seguido de
terapias especificas sdo as bases mais importantes em promover melhoras no
prognaéstico das criangcas com autismo que perduram por toda vida dos pacientes.

Em uma andlise historica da evolugcédo do tema autismo oriunda das edi¢cbes
do DSM, é possivel perceber que a formagéo e consolidacdo dos diagnésticos do
TEA ocorreram lentamente do século XX (1952, DSM-1) ao XXI (2023, DSM-5 TR),
e que apesar dos esforcos ele ndo consegue ser ainda totalmente uma unanimidade
da comunidade médica, sofrendo criticas pelo excesso de diagndésticos rasos,
sobrepostos e sobretudo da promogéo de medicagdes em detrimento de outros tipos
de terapias possiveis.

Ressalta-se, como argumenta Frances (2014), a necessidade de se manter
foco em evitar diagnosticos superficiais e seu excesso de medicalizacdo, para nao

dizer inadequados de criangcas e adolescentes, que podem originar a longo prazo,
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prejuizos ao promover adversidades a saude pelo efeito colateral sobretudo desses
medicamentos em continuidade, tais como obesidade, diabetes, cardiopatia,
mudanc¢as hormonais, prejuizos psiquicos, sociais e de desenvolvimento.

Diante desse cenario, na atualidade o diagnostico de TEA ocorre de forma
essencialmente baseada na clinica, lastreado em observagdes clinicas da crianga
pelo médico ou equipe multiprofissional treinada, entrevistas com 0s pais € 0 uso
das avaliacdes instrumentais especificas de rastreamento para TEA como a Escala
de Classificacdo de Autismo na Infancia na versdo em portugués da Childhood
Autism Rating Scale (CARS), os Indicadores Clinicos de Risco para o
Desenvolvimento Infantil e o Modified Checklist for Autism in Toddlers (M-CHAT)
(GOMES, et al, 2015). E segundo, PARELLADA et al. (2023), no atual momento nao

existem biomarcadores comerciais reconhecidos para o diagnoéstico do TEA.
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5. METODOLOGIA

Esse estudo buscou analisar os critérios diagndsticos prevalentes do
autismo no recorte cronolégico de 2019 a 2024, e observar se ocorreu novas
atualizacbes, mudancas ou novidades desses critérios de diagndsticos, através do
emprego de uma revisao integrativa, que segundo, Souza, Silva e Carvalho (2010),
‘¢ um método que proporciona a sintese de conhecimento e a incorporacdo da
aplicabilidade de resultados de estudos significativos na pratica”.

Para esse estudo foi utilizada uma reviséo integrativa da literatura (PEREIRA
et al., 2018). Tratando de estudos sobre conhecimento acerca do diagnostico do
transtorno do espectro autista. A pesquisa seguiu com cinco etapas norteadoras,
que foram: 1) Elaboragcdo do conceito norteador da pesquisa: “Quais as mais
recentes e possiveis novas formas de diagndstico do autismo?”; 2) Busca de
trabalhos relacionados ao tema publicados nos anos de 2019 a 2024, sempre em
concordancia aos critérios de inclusao e de exclusao; 3) Coleta de dados; 4) Andlise
critica dos artigos relevantes e 5) Apresentacao e discussédo de resultados.

Foram analisadas publicacbes na Biblioteca Virtual em Saude (BVS),
disponivel em: https://bvsalud.org/, com as buscas indexadas nas bases de dados
da LILACS (Literatura Latino-Americana e do Caribe em Ciéncias da Saude), IBECS
(indice Bibliografico Espanhol em Ciéncias de la Salud) e Medical Literature Analysis
and Retrievel System Online (Medline). Os Descritores em Ciéncias da Saude
(DeCS) utilizados na construgéo deste trabalho foram: "autismo” and “Diagndstico”
and "Diagnostico Precoce" com os operadores booleanos “and” para a pesquisa.
Para o processo da busca, selecdo e analise dos artigos, foi utilizado o Diagrama
Flow (MOHER et al., 2009) (Figura 1). De posse desses artigos foi feito uma analise
sobre os conhecimentos e formas de diagnésticos possiveis para 0 autismo. Apés a
busca automética, a selecdo dos estudos seguiu por meio de trés triagens: por
titulos, por resumos e pela leitura completa do artigo.

Os critérios de inclusdo foram obras publicadas nos ultimos cinco anos em
lingua portuguesa, espanhola, francesa, alema e inglesa que abordaram pelo menos
dois dos objetivos especificos delineados para o estudo. Quanto aos critérios de

exclusdo foram as obras que nado abordarem pelo menos um dos objetivos
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especificos, os artigos que ndo se referem diretamente ao autismo, as obras que

néo estiverem publicadas na integra, bem como os artigos em duplicidade.

Figura 1. PRISMA da literatura usada para identificar itens de interesse da

pesquisa sobre diagndstico em autismo, publicados entre 2019 a 2024.

Referéncias identificadas nas bases de dados (n=161)
Ibecs: 10
Medline: 141
Lilacs:10
————*» 13 artigos Removidos: 01
v duplicado e 14 ndo disponiveis na
Artigos integra.
avaliados
(n=146)
N 116 Artigos excluidos (35
"|  removidos pela leitura do titulo e
Y 81 pela leitura do resumo)

Artigos com
textos completos
para avaliacdo
(n=30)

Nenhum artigo excluido apds
—

leitura completa

Y

Artigos incluidos
na revisao

integrativa (n=30)

Fonte: Autores baseados em Prisma de MOHER et al., 2009.

Por se tratar de uma pesquisa de cunho eminentemente bibliogréfica, ndo se

tornou necessario aprovacio do Comité de Etica em Pesquisa.
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6 RESULTADOS E DISCUSSAO

Inicialmente usando os descritores "autismo" and “Diagnéstico” and
"Diagnéstico Precoce" na Base de Dados BVS, foram encontradas 161 artigos. Em
seguida, houve analise de titulos repetidos entre as bases. Apds serem analisados,
num primeiro momento, através da leitura de titulos e seguido pelos seus resumos e
dos critérios de inclusdo, foram selecionados para comporem a andlise do presente
estudo 30 artigos.

A partir deste estudo, conclui-se que a evolucdo dos diagnosticos do autismo
€ algo desejado pela comunidade cientifica, com variada gama de trabalhos
publicados, mas que devido a sua complexidade da etiologia, ainda € um
diagnostico quase exclusivamente limitado a pratica clinica. Assim, mais trabalhos
com a tematica estdo sendo constantemente propostos, buscando identificar
biomarcadores possiveis de servirem como prova material da condicdo e de um
possivel diagndstico.

Entre os métodos de suporte atuais de diagnésticos mais comumente aceitos
na pratica clinica estdo o uso das escalas, como a Childhood Autism Rating Scale
(CARS), publicada originalmente em 1980, e também conhecida como Escala de
Pontuacdo para Autismo na Infancia de Schopler. Essa escala é bem documentada
e um dos instrumentos mais usados, sendo considerada uma escala forte e confiavel
para avaliacdo dos comportamentos associados relacionados com o diagndstico do
autismo (RAPIN; GOLDMAN, 2008).

Ainda, segundo Rapin e Goldman (2008), um dos seus destaques é que a
CARS exige pouco treinamento, é bem padronizada e esta disponivel e em uso ha
mais de 40 anos na pratica clinica. Essa escala de avaliagdo mensura a gravidade,
baseada no comprometimento ou déficit, com niveis de: déficit ausente, leve,
moderado ou grave para cada um de 14 comportamentos descritos, conta ainda com
um escore diagnostico da gravidade geral, capaz de realizar a somatéria total dos
escores da CARS, esse resultado podem variar entre zero, igual a estar “sem
caracteristicas de autismo” a valor de 60, representando “todas as caracteristicas
graves preenchidas” (RAPIN; GOLDMAN, 2008).

Percebeu-se também que avangos e modificagbes ocorreram nos ultimos

anos relacionados ao interesse pelo diagndstico precoce, que esta entre as mais
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citadas atualizagbes com viabilidade, efetividade e capacidade de serem inseridas
na rotina do diagnostico do autismo na préatica médica.

Ainda, ressalta-se que o estudo proposto aqui € uma peguena amostra em
analise, dos possiveis novos recursos e fatores associados as caracteristicas dos
diagnosticos propostos em indmeras &reas como neurogenética, imagens,
biomarcadores e exames computacionais dentre outros. Que fazem preposicoes
sobre o diagnostico de autismo, um assunto de grande interesse e que deve ser
objeto de andlise pelas instituicbes de saude voltados as melhorias e
aprimoramentos de mais rapidez no diagnéstico e consequente tratamento do

quadro autistico.

Quadro 1 - Apresenta a relacdo dos artigos selecionados para a amostra de acordo
com o titulo do artigo e ano de publicacao;

N° | Ano Titulo do Artigo

01 | 2024 | Early autism diagnosis based on path signature and Siamese unsupervised feature

compressor.

02 | 2024 | Enhancing early autism diagnosis through machine learning: Exploring raw motion
data for classification.

03 | 2024 | A biomarker-based solution for the limited access to early diagnosis and

assessment of autism.

04 | 2023 | Editorial: Endocrinological factors for autism: prenatal biomarkers, early diagnosis

and symptom treatment.

05 | 2023 | Early detection of autism using digital behavioral phenotyping.

06 | 2023 | Development and Replication of Objective Measurements of Social Visual

Engagement to Aid in Early Diagnosis and Assessment of Autism.

07 | 2023 | ECHO (Extension for Community Healthcare Outcomes) Autism STAT: A
Diagnostic Accuracy Study of Community-Based Primary Care Diagnosis of Autism

Spectrum Disorder.

08 | 2023 | Translating advances in developmental social neuroscience into greater access to

early diagnosis in autism spectrum disorder.

09 | 2023 | Machine Learning-Based Blood RNA Signature for Diagnosis of Autism Spectrum

Disorder.

10 | 2023 | The Use of Optical Coherence Tomography and Electrophysiological Tests in the
Early Diagnosis of Inflammatory Changes in the CNS in children with ASD-A

Review of Contemporary Literature.

11 1 2023 | The Sensory Observation Autism Rating Scale (SOAR): Developed using the
PROMIS® framework.




12 1 2023 | [Challenges and Influencial Factors in Autism-Specific Diagnostics in Toddlers].

13 | 2023 | Are there gender-based variations in the presentation of Autism amongst female
and male children?

14 1 2022 | Prediction of autistic tendencies at 18 months of age via markerless video analysis
of spontaneous body movements in 4-month-old infants.

15 | 2022 | Diagnostic Accuracy of the Social Attention and Communication Surveillance-
Revised With Preschool Tool for Early Autism Detection in Very Young Children.

16 | 2022 | C1g/TNF-related protein-1: Potential biomarker for early diagnosis of autism
spectrum disorder.

171 2022 | Hacia una herramienta de cribado temprano del trastorno del espectro del autismo
(TEA) / Towards an Early Screening Tool for AutismSpectrum Disorder (ASD)

18 | 2022 | Estudo de propriedades psicométricas do M-chat no Brasil / Study of M-chat
psychometric proprieties in Brazil / Estudio de las propiedades psicométricas de M-
chat en Brasil

19 | 2021 | Towards a Change in the Diagnostic Algorithm of Autism Spectrum Disorders:
Evidence Supporting Whole Exome Sequencing as a First-Tier Test.

20 | 2021 | Towards Motor-Based Early Detection of Autism Red Flags: Enabling Technology
and Exploratory Study Protocol.

21 | 2021 | Evidence-based use of scalable biomarkers to increase diagnostic efficiency and
decrease the lifetime costs of autism.

22 | 2021 | Early and Repeated Screening Detects Autism Spectrum Disorder.

23 1 2021 | Applying machine learning on home videos for remote autism diagnosis: Further
study and analysis.

24 | 2021 | A robust DWT-CNN-based CAD system for early diagnosis of autism using task-
based fMRI.

25 | 2020 | Early screening of autism spectrum disorder using cry features.

26 | 2020 | Tracing Autism Traits in Large Multiplex Families to Identify Endophenotypes of the
Broader Autism Phenotype.

27 1 2020 | A heritable profile of six miRNAs in autistic patients and mouse models.

28 | 2020 | A Metabolomics Approach to Screening for Autism Risk in the Children's Autism
Metabolome Project.

29 | 2019 | An Exploratory Examination of Neonatal Cytokines and Chemokines as Predictors
of Autism Risk: The Early Markers for Autism Study.

30 | 2019 | Evaluation of the Diagnostic Stability of the Early Autism Spectrum Disorder

Phenotype in the General Population Starting at 12 Months.

Fonte: Autores (2024)

23
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O presente trabalhou seguiu com a separacao dos 30 artigos analisados por
proposta da forma de diagndstico em quadros especificos para melhor analise,
sendo os achados distribuidos da seguinte maneira:

Quadro 2 - Diagnostico baseado em imagem (02 artigos);

Quadro 3 - Diagnéstico baseado em leitura dos movimentos dos olhos e/ou
suas estruturas (05 artigos);

Quadro 4 - Diagndstico baseado em movimentacao corporal (05 artigos);

Quadro 5 - Diagnéstico baseado em marcadores quimicos, sanguineos ou
enddcrinos (03 artigos);

Quadro 6 - Diagnéstico baseado em fenotipagem e/ou DNA (06 artigos);

Quadro 7 - Diagndéstico baseado em testes de avaliacéo clinica (07 artigos);

Quadro 8 - Diagndstico baseados em propostas nao classificadas (02 artigos);

No Quadro 02 podemos ver, que segundo Yin et al. (2024), o uso de novas
formas de aprendizado de maquina podem melhorar o padrdo de diagndstico de
criancas com autismo, sobretudo as mais jovens, abaixo de dois anos de idade. Seu
estudo foi baseado na analise de imagens de ressonancia magnéticas do cérebro
afetado com leitura pelo método de arquitetura siamesa de rede, onde existem dois
pontos de analises que seguem caminhos semelhantes e diversos e vao se
comparando de forma constante em auto andlise e melhora progressiva, oferecendo
novas informacGes anatdbmicas que podem melhorar o diagndstico precoce no
futuro.

Por sua vez Haweel et al. (2021), trata do uso de imagens em Resonancia
Magnética Funcional (fMRI), que é capaz de detectar entre as imagens colhidas as
possiveis variagbes no fluxo sanguineo em resposta a atividade neural como
instrumento de informacé&o para gerir e utilizar uma base de dados em Convolutional
Neural Network (CNN-Framework), em uso de algoritmos de deep learning de
sobreposicdo de inumeras imagens de comparacdo entre todas as imagens
indiferente da ordem para diagnéstico do autismo, os resultados obtidos foram de
78% de precisdo, com 81% de sensitividade e 75% de especificidade. Os dados
agora devem ser ampliados, e mais estudos propostos para aumentar o tamanho

amostral para ampliar a robustez da proposta segundo os autores.
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Quadro 2 - Apresenta a relacao dos artigos selecionados para a amostra de acordo

com o autor, ano de publicacdo, titulo e objetivo do artigo com proposta de

diagnéstico baseado em imagem.

§ Autores Ano Titulo do Artigo Obft'.v 0 do
rtigo

01 | Yin, Zhuowen; Ding, 2024 | Early autism diagnosis Propde diagnosticar o autismo
Xinyao; Zhang, Xin; Wu, based on path signature | baseado em imagens do cérebro
Zhengwang; Wang, and Siamese analisadas através de inteligéncia
Li; Xu, Xiangmin; Li, unsupervised feature artificial (1A).
Gang. compressor.

26 | Haweel, 2021 | A robust DWT-CNN- Demonstra a possivel efetividade

Reem; Shalaby,
Ahmed; Mahmoud,

based CAD system for
early diagnosis of

de Machine learning Algorithms
Task-based fMRI (TfMRI) como

Ali; Seada, autism using task-based | ferramenta de diagnéstico do
Noha; Ghoniemy, fMRI. autismo através da analise de
Said; Ghazal, imagens do cérebro em (CNN)-

Mohammed; Casanova,
Manuel F; Barnes,
Gregory N; El-Baz,
Ayman.

based framework produzidas em
respostas de experimentos de fala
em busca de altera¢des neuronais
funcionais ou de doencas
instaladas.

Fonte: Autores (2024)

Entre os possiveis biomarcadores de grande potencial de uso pratico mais
imediato na pratica médica de diagnostico do autismo, os relacionados com
medicdes das capacidades visuais e das partes anatdbmicas dos olhos estdo na
lideranca de entrarem efetivamente no mercado, como ja € o caso do EarliPoint
(KLIN, 2024), autorizado pelo Food and Drug Administration (FDA), como método de
suporte ao diagnostico do TEA por leitura visual dos movimentos dos olhos do
paciente. Assim, no Quadro 03 iremos ver algumas das propostas encontradas
nessa dire¢éo de forma de diagnostico.

Outros autores como Jones et al. (2023), desenvolvem estudos que

comprovam mais ainda que esse € um caminho acertado na realizacdo de
diagnésticos precoces do TEA, o que fica claro na propria pesquisa anterior da Klin
(2023), que antecedeu o produto EarliPoint, e também nos achados de Acevedo
(2022) com resultados também animadores relacionados com dispositivos de
rastreio visual.

Merece destaque também, as pesquisas de Modrzejewska e Bosy-Gasior
(2023), que demonstraram que as estruturas fisicas dos olhos das criancas com

TEA, séo diferenciadas das neurotipicas, e que essas diferencas sdo percebidas
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desde muito cedo, como espessura das fibras oculares, dos nervos 6éticos e de

outras estruturas fisicas relacionadas com a visao.

Quadro 3 - Apresenta a relacdo dos artigos selecionados para a amostra de acordo

com o autor, ano de publicacdo, titulo e objetivo do artigo com proposta de

diagnostico baseado em leitura dos movimentos dos olhos e/ou suas estruturas.

§ Autores Ano Titulo do Artigo Objet|_v O
Artigo

03 | Klin, Ami. 2024 | A biomarker-based Apresenta o uso de um
solution for the limited Biomarcador Visual para uso no
access to early diagnostico do autismo, primeiro
diagnosis and reconhecido pelo FDA para esse
assessment of autism. uso.

07 | Jones, Warren; Klaiman, | 2023 | Development and Apresenta achados que sugerem
Cheryl; Richardson, Replication of Objective | que o engajamento visual pode ser
Shana; Lambha, Measurements of Social | medido e usado como ferramenta
Meena; Reid, Visual Engagement to no diagndéstico e acompanhamento
Morganne; Hamner, Aid in Early Diagnosis do autismo.

Taralee; Beacham, and Assessment of
Chloe; Lewis, Autism.

Peter; Paredes,

Jose; Edwards,

Laura; Marrus,

Natasha; Constantino,

John N; Shultz,

Sarah; Klin, Ami.

09 | Klin, Ami. 2023 | Translating advances in | Prop&e o diagndstico através da
developmental social captacdo dos movimentos dos
neuroscience into olhos baseado em achados da
greater access to early neurociéncia.
diagnosis in autism
spectrum disorder.

11 | Modrzejewska, 2023 | The Use of Optical Apresenta achados que ligam a
Monika; Bosy-Gasior, Coherence Tomography | espessura das estruturas dos
Wiktoria. and Electrophysiological | olhos como biomarcador e preditor

Tests in the Early do diagnéstico precoce do autismo.
Diagnosis of
Inflammatory Changes
in the CNS in children
with ASD-A Review of
Contemporary
Literature.
18 | Acevedo Diaz, 2022 | Hacia una herramienta Demonstra dispositivo eye tracker,

Gloria; Camero
Fernandez,

Raquel; Fernandez
Prada, Ménica; Andrés
Suarez, Javier

de cribado temprano del
trastorno del espectro
del autismo (TEA) /
Towards an Early
Screening Tool for

para diagnostico precoce de
autismo.
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de; Gonzalez- AutismSpectrum
Rodriguez, Disorder (ASD)
Martin; Fernandez-
Lanvin, Daniel.

Fonte: Autores (2024)

Cinco artigos dos selecionados, Quadro 04, trataram dos estudos de dados
relacionados ao movimento espontaneo corporal como fator preditivo de diagnédstico
para o TEA, como Nabil et al. (2021) demonstrou em seu estudo de analise de
videos baseados em software preparado com Machine learning. Outros
pesquisadores preferiram usar aplicativos conectados a rede como no caso do
Sistema MoVEAS que é capaz de capturar videos on-line e analisar o0s mesmo com
Inteligéncia Atrtificial (I1A) dentro da Internet of the Things (loT) (MARIASOLE ET AL.
2021).

Uma das grandes promessas do diagnostico por andlise de movimento
corporal, € sua possivel precocidade no diagnéstico, com dados encontrados pelo
grupo de pesquisa de Doi et al. (2022), sugerindo grande numero de acertos no
diagnéstico de bebés de quatro meses de idade sendo pré-diagnésticados na
possibilidade de serem afetados futuramente pelo TEA, o que se confirmou no
rastreio preconizado aos dezoito meses com grande sensibilidade segundo os
achados do estudo.

A possibilidade de transformar esse tipo de rastreio em jogos e ser aplicado
de forma ludica é outra vantagem, como ficou claro na pesquisa de Luongo et al.
(2024), que instalou seu sistema em um aplicativo de celular e o utilizou em um
tablet com as criangcas em seus estudos de motor data. Essa sistematica ludica, é
ainda mais eficiente pela velocidade de diagnostico como demonstrou Unwin et al.
(2023), que com o seu sistema SOAR, foi capaz de codificar e obter os dados
necessarios para um parecer em cinco minutos, levando mais dez minutos de
processamento dos dados, que uma vez finalizados podem ser impressos e
utilizados pelos profissionais de salde com grande agilidade no suporte diagndstico

ou acompanhamento dos pacientes TEA.
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Quadro 4 - Apresenta a relacao dos artigos selecionados para a amostra de acordo
com o autor, ano de publicacdo, titulo e objetivo do artigo com proposta de
Diagnéstico baseado em leitura da movimentacao corporal;

§ Autores Ano Titulo do Artigo ObJet|_v 0 do
Artigo

02 | Luongo, Maria; Simeoli, | 2024 | Enhancing early autism | Prop&e diagnosticar o autismo
Roberta; Marocco, diagnosis through baseado em app de jogo em tablet
Davide; Milano, machine learning: baseado em coleta de movimentos
Nicola; Ponticorvo, Exploring raw motion interpretados por autistic motor
Michela. data for classification. data .

12 | Unwin, Katy L; Barbaro, | 2023 | The Sensory Apresenta o sistema SOAR com
Josephine; Uljarevic, Observation Autism sistema de coded de analise de
Mirko; Hussain, Rating Scale (SOAR): movimentos e comportamentos
Azul; Chetcuti, Developed using the capaz de dar apoio ao diagndstico
Madison; Lane, Alison PROMIS® framework. de autismo precoce em andlise de
E. videos de 5 minutos do paciente.

15 | Doi, Hirokazu; lijima, 2022 | Prediction of autistic Aponta que analise baseadas em
Naoya; Furui, tendencies at 18 months | machine-learning dos movimentos
Akira; Soh, Zu; Yonei, of age via markerless dos pacientes podem ser capazes
Rikuya; Shinohara, video analysis of de realizar diagnésticos preditivos
Kazuyuki; Iriguchi, spontaneous body aos 4 meses de idade, com
Mayuko; Shimatani, movements in 4-month- | sucesso confirmado de diagnéstico
Koji; Tsuji, Toshio. old infants. fechado aos 18 meses.

22 | Mariasole; Chessa, 2021 | Towards Motor-Based Demonstra os achados do
Stefano; Narzisi, Early Detection of MoVEAS System para captura de
Antonio; Pelagatti, Autism Red Flags: movimentos em uso no diagnéstico
Susanna; Zoncheddu, Enabling Technology do autismo com o uso de Internet
Michele. and Exploratory Study da Coisas (loT).

Protocol.
Bondioli,
25 | Nabil, Mohamed 2021 | Applying machine Demonstra o uso de métodos

A; Akram,
Ansam; Fathalla, Karma
M.

learning on home videos
for remote autism
diagnosis: Further study
and analysis.

baseados em machine learning
(ML) para serem usados em
ferramentas de andlise de videos
para uso acessivel no diagndstico
do autismo.

Fonte: Autores (2024)

Pacientes com TEA apresentam varias comorbidades reconhecidas, e

desregulacbes diversas do seu sistema, sabendo disso, muito pesquisadores

buscam descobrir padrées que sirvam como biomarcadores para o diagndstico do

autismo. Isso é o que Liang et al. (2023), destaca ao estudar os biomarcadores

endocrinolégicos dos pacientes TEA, que sédo possivelmente desregulados desde a

gravidez por exposi¢cao a horménios e compostos quimicos diversos.
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Voinsky et al. (2023), aponta que amostras de sangue podem ser usadas na
leitura de material com potencial de auxiliar no diagnéstico do TEA. Ja segundo
Smith et al. (2020), os metabdlicos sdo mais adequados para um rastreio, e eles
estdo na fase de producdo de dados no projeto Children’s Autism Metabolome
(CAMP), conforme apresentam seus achados em seu estudo.

Em se tratando de precocidade, uma das propostas mais interessantes é a do
grupo de Heuer et al. (2019), que analisa os marcadores inflamatorios de recém-
nascidos, que demonstram potencial de serem gatilhos de ativacdo imunoldgica,
capazes de desregular o sistema nervoso, e causar o que antes se denominava de
autismo regressivo, sendo essa proposta de possiveis testes ao nascimento,

semelhantes ao teste do pezinho.

Quadro 5 - Apresenta a relacdo dos artigos selecionados para a amostra de acordo

com o autor, ano de publicacdo, titulo e objetivo do artigo com proposta de

diagnéstico baseado em marcadores quimicos, sanguineos ou endocrinos;

§ Autores Ano Titulo do Artigo Objet|_v 0do
Artigo
05 | Liang, Yujie; Zhong, 2023 | Editorial: Destaca as possibilidades dos
Liyan; Lu, Jianping; Yao, Endocrinological factors | Biomarcadores endocrinolégicos
Paul. for autism: prenatal no diagnéstico precoce do autismo.
biomarkers, early
diagnosis and symptom
treatment.
30 | Smith, Alan 2020 | A Metabolomics | O Projeto Children's
M; Natowicz, Marvin Approach to Screening | Autism Metabolome (CAMP),
R; Braas, for Autism Risk in the | propde um rastreio metabdlico
Daniel; Ludwig, Michael Children's Autism | como um facilitador futuro no
A; Ney, Denise Metabolome Project. diagndstico do autismo, além de
M; Donley, Elizabeth L ferramenta para tratamentos
R; Burrier, Robert direcionados.
E; Amaral, David G.
31 | Heuer, Luke S; Croen, 2019 | An Exploratory Aponta que niveis elevados de
Lisa A; Jones, Karen Examination of Neonatal | alguns marcadores inflamatorios
L; Yoshida, Cathleen Cytokines and em amostras sanguineas de
K; Hansen, Robin Chemokines as recém-nascidos indicaram um
L; Yolken, Predictors of Autism maior grau de ativacao
Robert; Zerbo, Risk: The Early Markers | imunoldgica ao nascimento em
Ousseny; DelLorenze, for Autism Study. criancas que foram posteriormente
Gerald; Kharrazi, diagnosticadas com TEA. Os
Martin; Ashwood, dados produzidos nesse estudo
Paul; Van de Water, exploratorio sugerem que, com
Judy. uma maior expanséo, o
desenvolvimento de testes
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sanguineos neonatais para medir
os niveis de citocinas/quimiocinas
pode levar a identificacdo de
biomarcadores que fornecem uma
avaliacao precisa do risco de TEA
no nascimento.

Fonte: Autores (2024)

Em relacdo de interesse em descobertas, as propostas relacionadas em

fenotipagem e andlise de DNA, Quadro 6, sdo uma das mais esperadas em obter

ganhos. Porém, o estudo de Arteche-Lépez et al. (2021), faz um relato simples e

direto da dificuldade encontrada nessa linha, ao apontar que o0s atuais testes

genéticos em estudos ainda estdo com taxas muito baixas de acertos com um

escore global de diagnostico com 12.8% de acertos, eles destacam também que a

idade é um fator que interfere nos achados mudando os resultados conforme essa.

Quadro 6 - Apresenta a relacdo dos artigos selecionados para a amostra de acordo
com o autor, ano de publicacdo, titulo e objetivo do artigo com proposta de
diagndstico baseado em fenotipagem e/ou DNA;

§ Autores Ano Titulo do Artigo Objet|_v gida
Artigo

06 | Perochon, Sam; Di 2023 | Early detection of autism | Destaca a possibilidade de
Martino, J using digital behavioral diagnostico precoce com auxilio de
Matias; Carpenter, phenotyping. fenotipagem com uso de APP.
Kimberly L H; Compton,

Scott; Davis,
Naomi; Eichner,
Brian; Espinosa,
Steven; Franz,
Lauren; Krishnappa
Babu, Pradeep
Raj; Sapiro,
Guillermo; Dawson,
Geraldine.

10 | Voinsky, Irena; Fridland, | 2023 | Machine Learning- Propde ferramenta de leitura
Oleg Y; Aran, Adi; Frye, Based Blood RNA genética por amostra de sangue,
Richard E; Gurwitz, Signature for Diagnosis | interpretada por Machine Learning-
David. of Autism Spectrum Based Blood RNA Signature para

Disorder. diagndstico de autismo baseado
em dois modelos que
apresentaram alta taxa de
efetividade em dataset genético
com marcadores: (1) MT2A,
ISG15, FBX0O6, SERPINGL1, e
BATF2; (2) BATF2, ISG15,
SERPINGL, LY6E, e EFHC2.

17 | Raeisy, Hamed; Bayati, | 2022 | C1g/TNF-related Apresentam possiveis
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Paria; Noorbakhsh,
Farshid; Hakim
Shooshtari,

Mitra; Eftekhar Ardebili,
Mehrdad; Shekarabi,
Mehdi; Mojtabavi,
Nazanin.

protein-1: Potential
biomarker for early
diagnosis of autism
spectrum disorder.

biomarcadores genéticos para o
diagnostico do autismo através de
testes genéticos.

21

Arteche-Lépez,

Ana; Gomez Rodriguez,
Maria José; Sanchez
Calvin, Maria

Teresa; Quesada-
Espinosa, Juan
Francisco; Lezana
Rosales, Jose

Miguel; Palma Milla,
Carmen; Gémez-
Manjon, Irene; Hidalgo
Mayoral, Irene; Pérez de
la Fuente, Rubén; Diaz
de Bustamante,
Arancha; Darnaude,
Maria Teresa; Gil-
Fournier, Belén; Ramiro
Ledn, Soraya; Ramos
Gomez, Patricia; Sierra
Tomillo, Olalla; Juarez
Rufian,

Alexandra; Arranz Cano,
Maria Isabel; Villares
Alonso,

Rebeca; Morales-Pérez,
Pablo; Segura-Tudela,
Alejandro; Camacho,
Ana; Nuiez,

Noemi; Simén,

Rogelio; Moreno-Garcia,
Marta; Alvarez-Mora,
Maria Isabel.

2021

Towards a Change in
the Diagnostic Algorithm
of Autism Spectrum
Disorders: Evidence
Supporting Whole
Exome Sequencing as a
First-Tier Test.

Aponta que os atuais testes
genéticos ainda estdo com taxas
muito baixas de acerto
relacionadas com o diagnostico de
autismo, com um escore global de
diagnostico com 12.8% (44/343) de
acertos, destaca também que a
idade é um fator que interfere nos
achados, sendo identificado que
ocorrem achados de 22.5%
(87/164) em pacientes com mais
de 5 anos, mas somente de 3.9%
(7/179) em abaixo dessa idade.
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Trevis, Krysta J; Brown,
Natasha J; Green,
Cherie C; Lockhart, Paul
J; Desai, Tarishi; Vick,
Tanya; Anderson,

Vicki; Pua, Emmanuel P
K; Bahlo,

Melanie; Delatycki,
Martin B; Scheffer,
Ingrid E; Wilson, Sarah
J.

2020

Tracing Autism Traits in
Large Multiplex Families
to ldentify
Endophenotypes of the
Broader Autism
Phenotype.

Andlise do uso de fenotipagem
"Broader Autism Phenotype"
(BAP) capaz de identificar
possiveis genes do autismo e
serem usados como ferramenta de
diagndostico precoce do autismo.

29

Ozkul, Yusuf; Taheri,
Serpil; Bayram, Kezban
Korkmaz; Sener, Elif
Funda; Mehmetbeyoglu,
Ecmel; Oztop, Didem
Behice; Aybuga,

2020

A heritable profile of six
miRNAs in autistic
patients and mouse
models.

Estudo em modelo animal
demonstra seis microRNAs (miR-
19a-3p, MmiR-361-5p, miR-3613-3p,
miR-150-5p, miR-126-3p, e MiR-
499a-5p) sendo expressados de
forma mais baixa ou extremamente
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Fatma; Tufan, baixa em individuos com autismo
Esra; Bayram, guando comparados ao grupo
Arslan; Dolu, controle saudavel, sendo possiveis
Nazan; Zararsiz, biomarcadores genéticos para o
Gokmen; Kianmehr, diagnostico precoce do TEA.

Leila; Beyaz,

Feyzullah; Doganyigit,
Zileyha; Cuzin,
Francois; Rassoulzadeg
an, Minoo.

Fonte: Autores (2024)

Sohl et al. (2023), afirma em sua analise que a intensificagdo do treinamento
dos profissionais de salde na aten¢do basica para enfrentar o aumento da demanda
de diagnéstico de TEA, pode ser alcangcado com o auxilio do sistema ECHO
(Extension for Community Healthcare Outcomes), que é uma plataforma mantida e
gerenciada pela Organizacdo Mundial de Saude (OMS) para partilhar informacdes e
dados criticos, oportunos e capazes de salvar vidas com e entre os profissionais de
saude em intercambio continuo e sincrénico em diferentes localizacdes geograficas,
tanto nacionais como internacional. Dessa forma, caréncias de informacdes ou
treinamentos podem ser minimizados, através de treinamentos e suporte entre
profissionais e especialistas.

Apesar da pratica clinica ser dominante no atual diagnéstico do TEA, segundo
Kloidt et al. (2023), em criancas menores de 4 anos, devido a limitacdes
observacionais pelo comportamento, irritabilidade e falta de interesse dos pacientes,
além do tempo dos agentes de salde e escassez de profissionais bem treinados, o
diagndstico se néo for explicito e inquestionavel deve ser postergado para depois da
realizagdo das terapias por no minimo seis a nove meses, educacdo do pais quanto
ao TEA e reavaliacdes de equipes multiprofissionais.

Simcoe et al. (2023), em seu estudo aponta que deve existir maior atencéo ao
diagnoéstico de meninas com TEA, e destaca que o Questionario para Condi¢cdes do
Espectro do Autismo (Q-ASC), é uma das poucas ferramentas de suporte ao
diagnéstico clinico destinado a atender a demanda feminina, sobretudo no TEA nivel
de suporte 1, que sédo geralmente as mais dificeis de receber corretamente o
diagnodstico. Ainda segundo os autores, as autistas demonstram em testes Q-ASC
adaptado para o estudo, pontuacbes mais altas em sensibilidade sensorial,

mascaramento social e imitacdo, além de comportamento mais adequado ao
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género, e isso muitas vezes dificulta o correto diagnostico precoce das meninas
autistas.

Barbaro et al. (2022), apresenta os resultados do estudo de precisao
diagnoéstica que incluiu 13.511 criancas de 11 a 42 meses, e demonstrou que a
pratica clinica de diagndéstico do TEA pode contar com confiabilidade as ferramentas
de Atencdo Social e Vigilancia de Comunicagdo — Revisada (SACS-R) e SACS-Pré-
escolar (SACS-PR). Essa precisdo diagnostica é fundamental para atender as
necessidades comunitarias segundo os autores, e os dados foram comparados com
o resultado diagnostico clinico baseado em avaliacbes padrdo de autismo do
(Autism Diagnostic Observation Schedule — Second Edition) e do (Autism Diagnostic
Interview — Revised). Os resultados finais do estudo apresentaram sensibilidade de
(82,0%) e especificidade de (99,8%), mesmo em criancas menores de 2 anos, 0 que
a torna uma excelente opcdo de suporte a prética clinica de diagnéstico em
comunidade.

O estudo de Alves et al. (2022), buscou avaliar as propriedades psicométricas
do Modified Checklist for Autism in Toddlers (M-Chat) em criancas de 24 a 36 meses
de idade com e sem o TEA no Brasil. De acordo com os pesquisadores, o M-Chat se
apresentou valido como ferramenta de suporte ao diagnéstico, mas observou-se
algumas falhas maiores no grupo de criangas com TEA do sexo masculino, com
faixa etaria de 25-36 meses, que devem ser vistos com maior atencdo. O estudo
concluiu que a versdo brasileira do M-Chat possui propriedades psicométricas
adequadas no que se refere a confiabilidade, sensibilidade, especificidade, valor
preditivo negativo (VPN) e validade discriminante, o que torna recomendavel sua
aplicacao para rastrear criangas com sinais do TEA na comunidade. Segundo o
estudo, o Unico critério insatisfatério foi o valor preditivo positivo (VPP).

Wieckowski et al. (2021), demonstrou em seus estudos que a realizacéo de
triagem precoce aos 12 meses de idade € capaz de auxiliar melhor a identificar de
forma efetiva muito mais criangas em risco de TEA. Apontou ainda, que as criangas
examinadas aos 12 meses conseguiram receber o diagnéstico de TEA
significativamente mais cedo do que o0s seus pares que foram examinados pela
primeira vez em idades mais avancadas 18 e 24 meses, facilitando uma intervencao
mais precoce. Resalta porém, que devido a uma sensibilidade menor, mesmo com o

encaminhamento para tratamento e terapias, a triagem precisa ser repetida.



34

Pierce et al. (2019), em seu trabalho examinou a estabilidade diagndstica do
TEA em uma grande coorte com 2.241 criangas pequenas com primeira avaliacao
diagnostica a partir dos 12 meses de idade com limite de até 36 meses. Dessas,
1.269 criancas foram incluidas no estudo, o0s achados apontaram que
o diagndstico de TEA se torna mais estavel a partir dos 14 meses de idade e, uma
vez diagnosticado o TEA, tém baixas chances de serem retirados nos rastreios
posteriores até os 3 anos de idade. Segundo os autores, essa informacao demonstra
gue existe a oportunidade para se iniciar e testar o impacto do tratamento precoce

do TEA em idades entre os 12 a 14 meses.

Quadro 7 - Apresenta a relacdo dos artigos selecionados para a amostra de acordo
com o autor, ano de publicacdo, titulo e objetivo do artigo com proposta de

diagnéstico baseado em testes de avaliagao clinica;

§ Autores Ano Titulo do Artigo Objet'.v 0 do
Artigo

08 | Sohl, Kristin; Levinstein, | 2023 | ECHO (Extension for Propde treinamento clinico
Leeore; James, Community Healthcare melhorado e focado para
Alexandra; Greer, Outcomes) Autism diagndstico precoce e correto
Sophia; Boles, STAT: A Diagnostic através do uso do sistema ECHO
Katrina; Curran, Alicia Accuracy Study of (Extension for Community
Brewer; Mahurin, Community-Based Healthcare Outcomes) .

Melissa; Mazurek, Primary Care Diagnosis
Micah O; Nanclares, of Autism Spectrum
Valeria. Disorder.

13 | Kloidt, Birgit; Blatz, 2023 | [Challenges and Aponta que o diagnéstico dos
Lisa; Flemming, Influencial Factors in pacientes mais novos s deve
Marion; von Spee, Autism-Specific ocorrer apés um minimo de 6 a 9
Lidwin; Giersdorf, Diagnostics in Toddlers]. | meses de follow-up e participagdo
Matthias. de terapias;

14 | Simcoe, Sarah 2023 | Are there gender-based | Aponta que a pratica clinica deve
Mae; Gilmour, variations in the ter maior atengdo com o
John; Garnett, Michelle presentation of Autism diagnostico de meninas e aponta
S; Attwood, amongst female and gue o método Q-ASC é um dos
Tony; Donovan, male children? poucos métodos que diagnoéstica
Caroline; Kelly, Adrian meninas do nivel 1 em autismo.
B.

16 | Barbaro, 2022 | Diagnostic Accuracy of Propde o uso da ferramenta
Josephine; Sadka, the Social Attention and | SACS-R+PR como simples e
Nancy; Gilbert, Communication confiavel para a pratica clinica no
Melissa; Beattie, Surveillance-Revised diagndstico precoce do autismo em
Erin; Li, Xia; Ridgway, With Preschool Tool for | comunidades.

Lael; Lawson, Lauren Early Autism Detection
P; Dissanayake, Cheryl. in Very Young Children.
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19 | Alves, Maria 2022 | Estudo de propriedades | O objetivo deste estudo foi avaliar
Rachel; Maia, Fernanda psicométricas do M-chat | as propriedades psicométricas do
Alves; Almeida, Maria no Brasil / Study of M- Modified Checklist for Autism in
Tereza chat psychometric Toddlers (M-Chat) em PT/BR
Carvalho; Saeger, proprieties in Brazil / em criancas de 24 a 36 meses de
Vanessa Souza de Estudio de las idade, na pratica clinica com o
Aradujo; Silva, Victor propiedades resultado sendo adequado dentro
Bruno da; Bandeira, psicométricas de M-chat | do aceito para o M-Chat (baixo
Laura Vicufia en Brasil indice de acerto).

Santos; Cezar, lonara
Aparecida

Mendes; Oliveira,
Steffany Lara

Nunes; Costa, Amanda
de Andrade; Oliveira,
Amanda Amaral

de; Silveira, Marise
Fagundes.

24 | Wieckowski, Andrea 2021 | Early and Repeated Aponta a importancia do rastreio
Trubanova; Hamner, Screening Detects ocorrer mais cedo aos 12 meses e
Taralee; Nanovic, Autism Spectrum repetido aos 18 na pratica clinica
Sarah; Porto, Katelynn Disorder. do diagndstico precoce do autismo.
S; Coulter, Kirsty
L; Eldeeb, Sherief
Y; Chen, Chi-Ming
A; Fein, Deborah
A; Barton, Marianne
L; Adamson, Lauren
B; Robins, Diana L.

32 | Pierce, 2019 | Evaluation of the Seus dados sugerem gue 0s

Karen; Gazestani, Vahid
H; Bacon,

Elizabeth; Barnes,
Cynthia Carter; Cha,
Debra; Nalabolu,
Srinivasa; Lopez,
Linda; Moore,
Adrienne; Pence-
Stophaeros,

Sunny; Courchesne,
Eric.

Diagnostic Stability of
the Early Autism
Spectrum Disorder
Phenotype in the
General Population
Starting at 12 Months.

diagndstico realizados mais cedo
aos 12 meses melhoram os
resultados do diagnéstico precoce
final do autismo.

Fonte: Autores (2024)

Os critérios e instrumentos utilizados nos estudos revisados que néo foram

classificados encerram nossa listagem. O artigo de Frazier et al. (2021), destaca que

o ideal é se utilizar de todas as ferramentas possiveis e se possivel juntas para

alcancar o maximo possivel de diagndsticos e evitar ha ocorréncia de pacientes

afetados sem o correto diagnadstico.
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Quadro 8 - Apresenta a relacao dos artigos selecionados para a amostra de acordo
com o autor, ano de publicacdo, titulo e objetivo do artigo com proposta de
diagndstico nao classificadas;

§ Autores Ano Titulo do Artigo Objet|y 0 do
Artigo

23 | Frazier, Thomas 2021 | Evidence-based use of Apontam que o uso de marcadores
W; Coury, Daniel scalable biomarkers to visuais, testes genéticos e
L; Sohl, Kristin; Wagner, increase diagnostic protocolos devem ser usados
Kayla E; Uhlig, efficiency and decrease | conjuntamente para aumentar os
Richard; Hicks, Steven the lifetime costs of diagndsticos de autismo.

D; Middleton, Frank A. autism.

21 | Khozaei, Aida; Moradi, 2020 | Early screening of Analise de viabilidade do rastreio
Hadi; Hosseini, autism spectrum automético do autismo baseado na
Reshad; Pouretemad, disorder using cry analise do choro como
Hamidreza; Eskandari, features. biomarcador do TEA.

Bahareh.

Fonte: Autores (2024)

J4, o artigo de Khozaei et al. (2020), apresenta um trabalho inovador, que
busca utilizar a andalise do choro como um biomarcador para TEA, ao qual eles
defendem ser superior a analise de voz, e capaz de abranger criancas menores e
sem fala. Em sua analise o ritmo do choro de criancas com TEA entre 10 a 18
meses, se mostra diferenciado desde muito cedo, e através da analise desses
parametros se pode prever as criancas com maiores riscos preditivos de serem
futuramente diagnosticados com TEA. Ainda de acordo com o0s autores, a
sensibilidade foi 85,71%, especificidade 100% e precisédo de 92,85%, para 0s
meninos, e de 71,42%, 100% e 85,71% para as meninas, respectivamente na

mesma ordem de fatores.
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7 CONCLUSAO

A pesquisa identificou que, existem grandes interesses por parte da
comunidade cientifica e comunidade em geral de encontrar novas formas de
diagnosticar o TEA. Que devido as suas variadas formas de acometimentos
possiveis com inameras apresentacdes fisicas, cognitivas e comportamentais
conhecidas, além das caracteristicas metabolicas, gastrintestinais e fisioldgicas
distintas, a torna um espectro de grande complexidade diagndéstica sobretudo em
menores de dois anos.

Hoje, se sabendo que quanto mais cedo e precocemente se iniciar as terapias
para aproveitar a maior plasticidade do cérebro em desenvolvimento na fase mais
jovem do individuo afetado, melhores sédo os resultados, se torna relevante o
desenvolvimento de estudos na é&rea de diagnostico precoce. E a constante
atualizacdo dos profissionais da saude, para serem capazes de identificar e prestar
0 mais rapidamente possivel o suporte necessario para aumentar a qualidade de
vida dos pacientes TEA.

Na pesquisa ficou claro que existem avancos nessa direcao, e possibilidade
de diagnosticos cada vez mais cedo, como os de rastreio dos movimentos dos olhos
e corporais que alcancam bons resultados em criancas de até quatro meses de
idade, ou de testes de biomarcadores inflamatérios que podem ser parte das
triagens dos recém nascidos como hoje o fazem com o teste do pezinho e
semelhantes.

A producgdo de artigos e matérias sobre os avancos diagnosticos devem ser
incentivados como forma de auxiliar médicos e outros profissionais da equipe
interdisciplinar de tratamento dos pacientes TEA, terem mais uma forma de possivel

e constante forma de atualizagdo no assunto.
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