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Um ano mais tarde, Hans Asperger, pediatra 
austríaco, publicou tese de doutorado descreven-
do quatro crianças com características semelhan-
tes às descritas por Kanner e empregou o mesmo 
termo – autista – para a descrição dos sintomas.

Em 1980, o TEA passou a ser reconhecido 
como uma condição específica do neurodesen-
volvimento, constando no Manual Diagnóstico 
e Estatístico de Doenças Mentais (DSM), criado 
pela Associação Americana de Psiquiatria.1,2

Introdução

As primeiras descrições do transtorno do es-
pectro do autismo (TEA) foram feitas em 1943 
pelo psiquiatra austríaco Leo Kanner, que cons-
tatou uma falta de habilidade, em crianças ava-
liadas, de estabelecer relações interpessoais e 
dificuldades na fala, chamando o problema de 
“distúrbios autísticos do contato afetivo”.
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mo único “Transtorno do Espectro do Autismo”, 
em vez de diversos diagnósticos independentes 
(síndrome de Asperger, transtorno invasivo do 
desenvolvimento, transtorno desintegrativo da 
infância, entre outros), a partir do DSM-5, em 
2013. Houve também uma mudança acerca do 
conhecimento da população leiga a respeito do 
TEA e hoje as famílias e educadores estão muito 
mais atentos aos sinais de alerta e mais aptos a 
buscar avaliações e terapias precocemente.

Por fim, o desenvolvimento de terapias  
eficazes direcionadas para o TEA fez necessá-
ria a formalização do diagnóstico para que os 
indivíduos pudessem ter acesso aos tratamen-
tos, seja no setor público, seja no setor privado  
de saúde.

Apesar das evoluções observadas nos úl-
timos anos, no Brasil ainda temos um percurso 
importante a ser percorrido para que possamos 
melhorar nossas taxas de diagnósticos precoces 
de TEA. Um estudo nacional publicado em 2017 
mostrou que mães que identificaram preocupa-
ções com o desenvolvimento de seus filhos por 
volta dos dois anos de idade só tiveram seu diag-
nóstico estabelecido por volta dos seis anos. Es-
tas preocupações iniciais aconteceram em uma 
média de idade de 23,6 meses e a maioria das 
mães (79%) buscaram ajuda cerca de três meses 
do início das suas preocupações, sendo o primei-
ro profissional procurado o pediatra (84,2%). 
Isto mostra o quanto esses profissionais são im-
portantes no rastreio e direcionamento de des-
vios do desenvolvimento e comportamento e 
têm um papel fundamental no prognóstico des-
sas crianças.6

Definição e Prevalência

O TEA abrange um continuum de distúrbios 
do neurodesenvolvimento caracterizados por 
deficiências na comunicação social, associadas a 
padrões de comportamento restritivos e repeti-
tivos.

Desde 2000, O CDC (Centro de Controle e 
Prevenção de Doenças dos Estados Unidos da 
América) faz, a cada dois anos, uma estimativa da 
prevalência de autismo no país entre crianças de 
8 anos. Inicialmente, a prevalência era estimada 
em 1 para cada 150 crianças. Em 2010, esse nú-
mero já era de 1 para cada 68 crianças e os dados 
mais recentes de 2020 estimam que 1 a cada 36 
crianças de 8 anos nos Estados Unidos da Amé-
rica seja autista. Isso corresponde a um aumento 
na prevalência de TEA de 317% desde 2000.3

Esses dados nos levam à inevitável reflexão a 
respeito dos motivos que estariam por trás des-
se aumento tão significativo. Podemos citar mu-
danças sociais e culturais que levam a fatores de 
risco para o TEA, como idade avançada dos pais, 
aumento das taxas de prematuridade extrema, 
de baixo peso ao nascer e de gestações múlti-
plas. Outros fatores ambientais são ainda estu-
dados, como mudança dos hábitos alimentares e 
aumento da poluição.4

Estudo de meta-análise identificou que fato-
res maternos, tais como hipertensão gestacional, 
excesso de peso antes ou durante a gravidez, pré-
-eclâmpsia e idade materna de 35 anos ou mais 
foram associados a maiores taxas de TEA na pro-
le. Além disso, estudos de coorte e caso-controle 
relataram que a idade paterna aumentada e uso 
de medicamentos como ácido valproico durante 
a gestação também estão relacionados ao TEA.5

Entretanto, essa elevação tão relevante na 
prevalência tem certamente como principal im-
pulsionador o aumento dos diagnósticos de TEA. 
Isso ocorreu em decorrência do surgimento de 
melhores ferramentas para uso clínico, maior 
difusão de conhecimento e capacitação de pro-
fissionais de saúde e amplas campanhas para 
triagem ativa de TEA nas consultas de puericul-
tura, como a realizada pela Academia Americana 
de Pediatria (AAP) desde 2006 e pela Socieda-
de Brasileira de Pediatria (SBP) desde 2017. Isso 
permitiu uma melhor acuidade no diagnóstico 
precoce, assim como o diagnóstico de casos com 
sintomas mais leves e com menor grau de supor-
te. Somado a isso, passamos por mudanças nos 
critérios diagnósticos, como a adoção de um ter-
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Estatísticas mais recentes apontam para uma 
prevalência em torno de 1% da população mun-
dial, com maior prevalência no sexo masculino 
(4,2:1)7. Sabe-se que o tratamento precoce me-
lhora significativamente a qualidade de vida e 
o prognóstico desses pacientes. Tendo isso em 
vista, o pediatra deve estar habilitado para reco-
nhecer crianças de risco e encaminhá-las para as 
intervenções adequadas.

Etiologia

O TEA é causado pela combinação de fatores 
genéticos e fatores ambientais. Os fatores de 
risco genéticos para TEA se sobrepõem a outros 
diversos transtornos do desenvolvimento e psi-
quiátricos. Estudos comparando gêmeos idênti-
cos e gêmeos fraternos mostram que a taxa de 
concordância do TEA é significativamente maior 
entre os primeiros do que entre os segundos, su-
gerindo um forte componente genético na etio-
logia do autismo.8,9

De fato, há evidências de que a arquitetura 
genética do TEA envolve centenas ou milhares 
de genes, cujas variantes, herdadas ou de novo, 
e comuns ou raras na população, compreendem 
múltiplos modelos de herança.

Muitos dos genes de risco de autismo afetam 
a regulação da expressão gênica, neurogênese, 
modificação da cromatina e função sináptica.5 
No cérebro de uma pessoa com TEA os neurô-
nios, colunas e mini colunas de neurônios ficam 
dispostos de maneira desorganizada, muitas ve-
zes em excesso, em localizações diferentes, de 
acordo com as áreas mais afetadas e relaciona-
das aos sintomas do autismo, assim como suas 
conexões. A diversidade dos sintomas do espec-
tro do autismo pode ser explicada, entre outros 
aspectos, por esses desarranjos e alterações da 
conectividade nas mais diversas áreas cerebrais 
como linguagem, senso-perceptivas, motoras e 
de percepção visual, entre outras. Um bebê que 
vai apresentar o TEA já nasce com questões atípi-

cas de engajamento social, atenção, habilidades 
motoras, de linguagem, cognitivas e do proces-
samento sensorial; já apresenta um cérebro ao 
nascimento muitas vezes hiperexcitado e mais 
imaturo com prejuízos na habilidade de imitação 
que prejudicam oportunidades de aprendizado 
desde muito cedo e dificultam a especialização 
neuronal.10

Um grupo de neurônios importantes no 
entendimento do espectro do autismo são os  
neurônios espelho que são neurônios que estão 
distribuídos por partes essenciais do cérebro 
como o córtex pré-motor, centros de linguagem, 
empatia e dor. Estes neurônios são capazes de 
simular ou imitar uma ação que estamos vendo, 
mentalmente, e assim, pode-se repetir a mesma 
ação de maneira reflexa.

Os neurônios espelho estão relacionados 
com o desenvolvimento de habilidades como 
imitação, aquisição da linguagem, comunica-
ção e cognição social, empatia, interpretação de 
ações nas relações sociais possibilitando que os 
coloquemos no lugar dos outros, predizer o com-
portamento das pessoas, interpretar o que elas 
estão fazendo e se antecipar para os comporta-
mentos dela (Teoria da mente).

A poda neuronal importante que ocorre 
por volta de um ano e meio até três anos tem  
papel particular no TEA. Acredita-se que, durante 
este processo, possa haver falhas importantes.  
Essas falhas poderiam determinar um excesso 
de conexões por uma poda neuronal ineficiente, 
o que acarretaria um cérebro mais desorgani-
zado, hiper excitado e poderiam causar perdas 
de habilidades já adquiridas, caso ocorra elimi-
nação de sinapses/conexões não fortalecidas,  
mas que detinham habilidades adquiridas im-
portantes.

Apesar de claramente importantes, os fa-
tores genéticos não atuam sozinhos, sendo sua 
ação influenciada ou catalisada por fatores de 
risco ambientais, incluindo, entre outros, a idade 
avançada dos genitores no momento da concep-
ção (especialmente a idade do pai), hipertensão 
materna durante a gestação, pré-eclâmpsia, so-
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brepeso materno antes ou durante a gestação, 
uso de medicações durante a gestação (especial-
mente ácido valproico), nascimento prematuro, 
baixo peso ao nascer e negligência extrema nos 
cuidados da criança. A exposição ao estrógeno 
parece ser um fator de proteção, o que pode 
explicar parte das diferenças de prevalência de 
TEA entre os sexos masculino e feminino.11-16

Vale lembrar que há dados robustos para 
afirmarmos que não há associação entre vaci-
nas e o risco de TEA. Coorte dinamarquesa que 
acompanhou 650 mil crianças nascidas entre 
1999 e 2010, mostrou que a incidência de TEA 
foi maior no grupo de não vacinados, em com-
paração às crianças que receberam a vacina 
sarampo+cachumba+rubéola.16

Sinais de Alerta

O TEA tem origem nos primeiros anos de 
vida, mas sua trajetória inicial não é uniforme. 
Em algumas crianças, os sintomas são aparentes 
logo após o nascimento. Na maioria dos casos, 
no entanto, os sintomas do TEA só são consisten-
temente identificados entre os 12 e 24 meses 
de idade. Alguns marcadores potencialmente 
importantes no primeiro ano de vida incluem 
anormalidades no controle motor, atraso no de-
senvolvimento motor, sensibilidade diminuída a 
recompensas sociais, baixo contato visual, pouca 
resposta ao chamado pelo nome. A partir de 12 
meses os sintomas das dificuldades de comuni-
cação social, o atraso na aquisição da fala (que 
não é obrigatório, mas é bastante frequente), o 
uso repetitivo de objetos, alterações sensoriais 
e comportamentos motores atípicos.17

Triagem

Sabendo-se que a intervenção precoce nos 
casos de TEA é de extrema importância para 

o prognóstico da criança, uma vez que as ja-
nelas de oportunidades estão abertas nos 
primeiros anos de vida e a velocidade de for-
mação de conexões cerebrais e a neuroplastici-
dade estão na fase de maior desenvolvimento 
no cérebro e considerando-se que quanto mais 
precoce for o diagnóstico, mais rápido o trata-
mento poderá ser iniciado, é recomendado na 
literatura médica o uso de instrumentos de tria-
gem que possam aumentar a sensibilidade do  
diagnóstico.18,19

Nesse sentido, o Departamento de Pediatria 
do Desenvolvimento e Comportamento da SBP 
orienta o preenchimento pelos pediatras e/ou 
profissionais de saúde que trabalham com crian-
ças da primeira infância, do instrumento de tria-
gem de indicadores do TEA chamado Modified 
Checklist for Autism in Toddlers (M-CHAT-R/F), 
que está disponível na Caderneta de Saúde da 
Criança.20

O M-CHAT-R/F é um questionário composto 
por 20 questões do tipo sim/não, que indicam a 
presença de comportamentos conhecidos como 
sinais de alerta para o TEA. As questões devem 
ser respondidas pelos pais ou cuidadores de 
crianças entre 16 e 30 meses de idade em uma 
consulta de puericultura e o gabarito deve ser 
avaliado pelo pediatra ou profissional de saúde. 
A AAP e a SBP indicam que a triagem seja reali-
zada nas consultas de 18 e 24 meses de idade.21 
A triagem está recomendada para todas as crian-
ças, independentemente de haver suspeita diag-
nóstica de TEA ou outros transtornos, desvios ou 
atrasos do desenvolvimento.

Além do M-CHAT-R/F, existem outras ferra-
mentas de triagem do autismo que também po-
dem ser utilizadas na prática clínica, como o tes-
te RITA-T22 e o IRDI.23

A recomendação detalhada a respeito dessas 
ferramentas de triagem e de como aplicar e pon-
tuar o M-CHAT-R/F está descrita no Documento 
“TRIAGEM PRECOCE PARA AUTISMO” desenvolvi-
do pelo Departamento de Pediatria do Desenvol-
vimento e Comportamento da Sociedade Brasi-
leira de Pediatria.24
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Diagnóstico

O diagnóstico do TEA é iminentemente clíni-
co e baseado em sistemas classificatórios como 
o DSM-5 (Manual Diagnóstico e Estatístico de 
Transtornos Mentais).

O processo diagnóstico envolve a realização 
de anamnese cuidadosa, exame físico direciona-
do, exames complementares selecionados, caso 
a caso, e ponderação de diagnósticos diferen-
ciais e possíveis comorbidades.

Anamnese

O primeiro passo para o diagnóstico diferen-
cial é a busca de informações, colhidas dos pais 
ou cuidadores, sobre a gestação e as condições 
do parto destas crianças, através de uma anam-
nese detalhada.

Deve-se identificar se há fatores de risco 
como a idade avançada dos genitores no mo-
mento da concepção (especialmente a idade do 
pai), hipertensão materna durante a gestação, 
pré-eclâmpsia, sobrepeso materno antes ou du-
rante a gestação, uso de medicações durante a 
gestação (especialmente ácido valproico), ex-
posição elevada intraútero a álcool, infecções 
congênitas (como rubéola e citomegalovírus), 
pre¬maturidade, gestações múltiplas, baixo 
peso ao nascer e hipóxia neonatal.11-15,25

Além disso, é importante avaliar os fato-
res de risco genéticos, com histórico familiar 
de transtornos do neurodesenvolvimento, es-
pecialmente de diagnóstico de TEA em proge-
nitores e irmãos. Sabe-se que o TEA tem uma 
possibilidade de herança estimada variando de  
50% a 90% e que a recorrência do diagnóstico 
em irmãos de crianças diagnosticadas gira entre 
6,1% e 18,7%. É interessante pontuar que a re-
corrência em irmãos do sexo masculino é mais 
alta quando comparada à recorrência nas irmãs. 
Um estudo observacional envolvendo irmãos  
de 39.460 crianças com TEA evidenciou recor-
rência de 14% entre os meninos e de 5% entre 
as meninas.26

Na anamnese é importante também que se-
jam avaliados os momentos de aquisição dos 
principais marcos do desenvolvimento, se hou-
ve regressão em alguma habilidade que já havia 
sido adquirida e em que momento os pais nota-
ram alguma preocupação a respeito do desen-
volvimento de seu filho.

No que se refere aos aspectos da comuni-
cação social é importante que sejam avaliadas 
tanto habilidades de comunicação verbal como 
não verbal (como apontar e usar gestos simbó-
licos) e tanto da comunicação expressiva quan-
do receptiva (como a criança reage ao chamado 
pelo nome e responde a comandos que lhe são 
direcionados, por exemplo). Também devem ser 
contempladas as observações a respeito da inte-
ração com pares e com adultos.

Em relação aos aspectos comportamentais é 
importante que os cuidadores sejam questiona-
dos quanto às preferências e formas de brincar 
da criança, se há sinais de rigidez ou inflexibili-
dade e se notam alterações sensoriais. A anam-
nese também deve contemplar perguntas a res-
peito de movimentos motores compatíveis com 
estereotipias e de ecolalias.

Exame Físico

O exame físico como parte da avaliação clíni-
ca deve trazer informações para auxiliar no pro-
cesso do diagnóstico diferencial, nutricional e na 
busca de sinais clínicos dismórficos como pistas 
de causas genéticas e de distúrbios hormonais. 
Portanto, deve contemplar as medidas pôndero-
-estatural e do perímetro cefálico. Entre 20% e 
30% das crianças com TEA apresentam circunfe-
rência da cabeça maior que o percentil 97 (ma-
crocefalia). Em grande parte das crianças com 
autismo, especialmente nos dois primeiros anos 
de vida, o cérebro é maior enquanto o cerebelo 
menor, em comparação às crianças neurotípicas, 
mas não significa que estas crianças se tornarão 
macrocefálicas.27 A microcefalia também pode 
ser um sinal de alerta indicativo de quadro sin-
drômico como Síndrome de Rett ou de infecções 
congênitas.
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A inspeção da pele também é importante, vi-
sando a detecção de lesões que possam sugerir 
síndromes neurocutâneas, como manchas “café 
com leite” (que podem ser compatíveis com o 
diagnóstico de neurofibromatose) e angiofibro-
mas (que podem ser compatíveis com o diagnós-
tico de esclerose tuberosa).

Alterações neurológicas, como hipotonias e 
hipertonias e movimentos atáxicos também de-
vem ser considerados.

O exame físico também deve contemplar 
condições altamente prevalentes em pacientes 

com TEA, como, por exemplo, problemas gastrin-
testinais: cerca de 22% dos pacientes com TEA 
têm constipação intestinal.28

Critérios clínicos

O diagnóstico propriamente dito é estabe-
lecido a partir dos critérios clínicos de sistemas 
classificatórios, entre os quais o mais consagrado 
é o Manual Diagnóstico e Estatístico de Transtor-
nos Mentais (DSM), que está em sua 5ª edição.29 
Os critérios para o diagnóstico de TEA estão des-
critos na tabela abaixo:

Tabela. Critérios diagnósticos do TEA de acordo com o DSM-5-TR:

A.	 Déficits persistentes na comunicação social e na interação social em múltiplos contextos, 
conforme manifestado pelo que segue, atualmente ou por história prévia (é necessário que os 
três critérios estejam presentes):
1. Déficits na reciprocidade socioemocional (ex. dificuldade para estabelecer uma conversa; 

compartilhamento reduzido de interesses, emoções ou afeto; dificuldade para iniciar ou 
responder a interações sociais).

2. Déficits nos comportamentos comunicativos não verbais usados para interação social  
(ex. comunicação verbal e não verbal pouco integrada; anormalidade no contato visual e 
linguagem corporal; déficits na compreensão e uso de gestos).

3. Dificuldade para desenvolver, manter e compreender relacionamentos (ex. dificuldade 
em ajustar o comportamento para se adequar a contextos sociais diversos; dificuldade em 
compartilhar brincadeiras imaginativas ou em fazer amigos; ausência de interesse por pares)

B.	 Padrões restritos e repetitivos de comportamento, interesses ou atividades, conforme 
manifestado atualmente ou por história prévia (é necessário que pelo menos dois dos quatro 
critérios estejam presentes):
1. Movimentos motores, uso de objetos ou fala estereotipados ou repetitivos  

(p. ex., estereotipias motoras simples, alinhar brinquedos ou girar objetos, ecolalia).
2. Insistência nas mesmas coisas, adesão inflexível a rotinas ou padrões ritualizados de 

comportamento verbal ou não verbal (p. ex., sofrimento extremo em relação a pequenas 
mudanças, dificuldades com transições, padrões rígidos de pensamento, rituais de saudação, 
necessidade de fazer o mesmo caminho ou ingerir os mesmos alimentos diariamente).

3. Interesses fixos e altamente restritos que são anormais em intensidade ou foco  
(p. ex., forte apego a ou preocupação com objetos incomuns, interesses excessivamente 
circunscritos ou perseverantes).

4. Hiper ou hiporeatividade a estímulos sensoriais ou interesse incomum por aspectos sensoriais 
do ambiente (p. ex., indiferença aparente a dor/temperatura, reação contrária a sons ou 
texturas específicas, cheirar ou tocar objetos de forma excessiva, fascinação visual por luzes  
ou movimento).

C.	 Os sintomas devem estar presentes precocemente no período do desenvolvimento  
(mas, podem não se tornar plenamente manifestos até que as demandas sociais excedam as 
capacidades limitadas ou podem ser mascarados por estratégias aprendidas mais tarde na vida).

D.	 Os sintomas causam prejuízo clinicamente significativo no funcionamento social,  
profissional ou em outras áreas importantes da vida do indivíduo no presente.

E.	 Essas perturbações não são mais bem explicadas por deficiência intelectual  
(transtorno do desenvolvimento intelectual) ou por atraso global do desenvolvimento.

	 Deficiência intelectual e transtorno do espectro autista costumam ser associados; para fazer 
o diagnóstico da comorbidade (Transtorno do Espectro Autista e deficiência intelectual), a 
comunicação social deve estar abaixo do esperado para o nível geral do desenvolvimento
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Os critérios A contemplam a comunicação so-
cial e a interação social. Boa parte dos indivíduos 
com TEA apresenta atraso na aquisição da fala, 
mas essa não é uma condição sine qua non para 
o diagnóstico. Alguns pacientes podem apresen-
tar desenvolvimento da fala dentro do esperado 
e vocabulário até mais rebuscado do que seus 
pares. O critério se estabelece no uso da comu-
nicação como forma de interação social, portan-
to em crianças que tem a oralidade desenvolvida 
devem ser observados aspectos como intenção 
comunicativa, interesse compartilhado e trocas 
de turnos.

Além da comunicação verbal, os comporta-
mentos comunicativos não verbais também de-
vem ser avaliados. Em crianças pequenas essas 
características podem ser identificadas por exem-
plo no baixo contato visual, na dificuldade em 
apontar o que deseja ou em apontar para demons-
trar interesse em algo ou ainda em realizar ges-
tos simbólicos como dar “tchau”, mandar beijos 
ou fazer “não” com a cabeça. Em crianças maio-
res ou em adultos esses comportamentos podem 
estar presentes, por exemplo, na dificuldade de  
compreensão da linguagem corporal do outro.

Ainda nos critérios A devemos observar ca-
racterísticas referentes ao estabelecimento de 
vínculos sociais. Em crianças menores isso geral-
mente é notado na dificuldade em compartilhar 
a brincadeira com outras crianças e em desen-
volver brincadeiras simbólicas (como brincar 
que está dando comidinha para uma boneca ou 
criar um cenário com personagens). Em crianças 
maiores ou em adultos essa característica pode 
se manifestar na dificuldade em aprofundar ami-
zades e de realizar a leitura de ambiente, fazen-
do, por exemplo, comentários que não são ade-
quados ao contexto.

Os critérios B contemplam as questões com-
portamentais, que se dividem em quatro itens:

1.	Movimentos motores, uso de objetos ou fala 
estereotipados ou repetitivos

	 Aqui podemos observar características como 
as estereotipias motoras, cuja manifestação 
mais conhecida é flapping (balançar as mãos), 

mas outros movimentos também podem ocor-
rer, como balançar o corpo para frente e para 
trás, pular consecutivamente, correr sem um 
destino claro, andar nas pontas dos pés e girar 
em volta do próprio corpo.

	 Outras características que se encaixam nesse 
item são ações repetitivas (como brincar gi-
rando as rodas de um carrinho de forma per-
sistente) e as chamadas ecolalias (repetição 
de palavras ou frases ouvidas anteriormente, 
fora de contexto).

2.	Insistência nas mesmas coisas, adesão 
inflexível a rotinas ou padrões ritualizados 
de comportamento

	 Indivíduos com TEA frequentemente têm um 
comportamento rígido, que se manifesta na 
dificuldade de experimentar coisas novas e no 
estabelecimento de rituais para ações do dia 
a dia. Isso pode se apresentar, por exemplo, 
na necessidade de fazer sempre os mesmos 
caminhos, ingerir sempre os mesmos alimen-
tos, vestir sempre um mesmo padrão de roupa 
ou de manter sempre a mesma sequência de 
ações na rotina diária.

3.	Interesses fixos e altamente restritos que 
são anormais em intensidade ou foco

	 Em crianças pequenas essa característica 
pode se apresentar na necessidade de man-
ter sempre determinado objeto nas mãos. Em 
crianças um pouco maiores, adolescentes e 
adultos pode se manifestar no interesse mui-
to aprofundado por determinado assunto e na 
dificuldade de conversar (ou brincar) envol-
vendo outros temas.

4.	Hiper ou hiporreatividade a estímulos 
sensoriais

	 Boa parte dos indivíduos com TEA apresentam 
disfunções no processamento sensorial, que 
podem corresponder a reações de desconfor-
to frente a estímulos que normalmente não 
são aversivos para indivíduos típicos (hiper-
sensibilidade) ou a necessidade de estímulos 
mais intensos do que o habitual (hipossensi-
bilidade).
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Essas alterações podem afetar diferentes 
modalidades sensoriais: táteis, auditivas, vesti-
bulares, proprioceptivas, paladar, olfato, intero-
cepção e práxis.

Alguns exemplos de como essas característi-
cas podem se manifestar clinicamente são: indi-
ferença à dor e temperatura; incômodo com sons 
que levam a criança a tampar os ouvidos com as 
mãos; desconforto com texturas como massinha 
e dificuldade em pisar descalço em areia e gra-
ma; cheirar ou tocar objetos de forma excessiva; 
levar objetos excessivamente à boca; fascinação 
visual por luzes ou por objetos em movimento 
(ex. ventiladores).

Além dos critérios clínicos para o diagnós-
tico, o DSM-5-TR recomenda que seja estabele-
cido o nível de gravidade do TEA, tanto para os 
déficits na comunicação social e na interação 
social, quanto para os padrões de comporta-
mento restritos/repetitivos. Nesse sentido, hou-
ve uma mudança na nomenclatura trazida pelo  
DSM-5 que deixa claro o fato de que todas as 
pessoas com TEA vão necessitar de algum nível 
de suporte, de modo que os termos “leve, mo-
derado e grave” não são mais utilizados. Esses 
níveis podem variar entre 1 (requer suporte),  
2 (requer suporte substancial) e 3 (requer su-
porte muito substancial). Vale lembrar que este 
nível de gravidade pode variar com o tempo e o 
contexto.

Instrumentos e Escalas

Algumas ferramentas padronizadas podem 
auxiliar no processo diagnóstico do TEA.

Vale lembrar que existem ferramentas de 
triagem, como é o caso do M-CHAT-R/F, do RITA-T 
e do IRDI20,22,23 e ferramentas de suporte para o 
diagnóstico, como é o caso da Autism Diagnos-
tic interview Revised (ADI-R),30 da Childhood Au-
tism Rating Scale (CARS),31 da Autism Behavior 
Checklist (ABC),32 da Social Responsiveness Scale 
(SRS),33 da Autism Diagnostic Observation Sche-
dule (ADOS-2)34 e da Escala Labirinto, que é um 
instrumento diagnóstico brasileiro.

•	 (Autism Diagnostic Intervie Revised (ADI-R): é 
uma escala semiestruturada para pais e cuida-
dores que fornece informações sobre suspeita 
de TEA. A entrevista é apropriada para crianças 
com idade a partir de 18 meses. Necessita de 
pelo menos duas horas para sua aplicação. Em 
relação às propriedades psicométricas, o ins-
trumento tem sensibilidade de 80% e especi-
ficidade de 72%.5,30

•	 Childhood Autism Rating Scale (CARS / CARS-2): 
é a escala mais antiga e largamente utilizada 
na avaliação do TEA e pode ser aplicada a partir 
dos dois anos de idade. Leva em consideração 
observações dos pais em atividades não estru-
turadas do dia a dia, podendo ser utilizada du-
rante a consulta pelo clínico. Avalia 15 itens, 
com uma pontuação graduada para cada um 
deles e ao final sua pontuação reflete a proba-
bilidade do indivíduo estar no TEA e, em caso 
afirmativo, se o quadro é leve a moderado ou 
grave. O tempo de administração é de 20 a  
30 minutos. A sensibilidade é 80% e a especi-
ficidade 88%.35

•	 Autism Behavior Checklist (ABC): trata-se de 
uma escala desenvolvida na década de 1980 
que foi traduzida e adaptada para o portu-
guês com o nome de Inventário de Compor-
tamentos Autísticos (ICA). Pode ser aplicada 
a crianças a partir dos 18 meses de idade, até 
vida adulta. É composta por 57 itens que ava-
liam cinco grandes áreas: sensorial, relacio-
namentos, uso do corpo e de objetos, lingua-
gem e habilidades sociais e de autocuidado.  
Considerando o corte de 49 pontos, estu-
dos demonstraram sensibilidade de 92,1% e  
especificidade de 92,6% para o diagnóstico  
de TEA.32

•	 Social Responsiveness Scale (SRS): é uma es-
cala que pode ser utilizada em crianças e 
adolescentes de quatro a 18 anos. É traduzi-
da e validada para o português com o nome 
de Escala de Responsividade Social (ERS).  
Consiste em 65 itens com uma pontuação to-
tal que varia de 0 a 195 e contempla 5 áreas: 
consciência social, cognição social, comunica-
ção social, motivação social e interesses res-
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tritos e comportamentos repetitivos. A escala 
pode ser preenchida por pais ou professores. 
Utilizando-se como ponto de corte 41, a SRS/
ERS-2 apresentou sensibilidade de 96,8% e 
especificidade de 100%.33,36

•	 Autism Diagnostic Observation Schedule  
(ADOS-2): ADOS-2 é uma avaliação semies-
truturada, que envolve os principais domínios 
afetados no TEA. Pode ser utilizado em crian-
ças e adultos, a partir de 12 meses de idade. 
Apresenta um conjunto de tarefas que são di-
vididas em cinco módulos cada um deles com 
um tempo de administração que varia de 30 a 
60 minutos. Pode ser usado para avaliar crian-
ças ou adultos com pouca ou nenhuma lingua-
gem, bem como aqueles que são verbalmente 
fluentes. É considerado o instrumento “gold 
standard” para o diagnóstico de TEA e o mais 
utilizado em pesquisas clínicas, porém sua uti-
lização na prática clínica é limitada pela neces-
sidade de um treinamento específico com cer-
tificação, além do alto custo do teste e longo 
tempo de administração. Tem sensibilidade de 
94% e especificidade 80% para o diagnóstico 
de TEA.34,37

•	 Escala Labirinto: é uma escala desenvolvida no 
Brasil e lançada em 2021, com objetivo de au-
xílio no diagnóstico, para ser aplicada na fai-
xa etária de dois a quatro anos e 11 meses e 
demanda cerca de uma a duas horas para sua 
aplicação, dependendo da faixa etária e cola-
boração da criança. A validação do instrumen-
to obteve índices robustos para uso na prática 
clínica.

Exames Complementares

Não existe exame complementar capaz de 
estabelecer o diagnóstico de TEA por si só, mas, 
uma vez que foi clinicamente definido o diag-
nóstico, alguns exames genéticos podem ser 
realizados no sentido de identificar a etiologia 
do quadro e fornecer aconselhamento genético 
quanto ao risco de recorrência em familiares e 
quanto ao prognóstico. A testagem específica 
para Síndrome do X-Frágil é recomendada para 

todos os indivíduos com diagnóstico de TEA, 
uma vez que se trata da alteração genética mais 
prevalente em indivíduos com TEA (1% a 2%) e 
para todas as meninas com regressão do neuro-
desenvolvimento está indicada a testagem ge-
nética para Síndrome de Rett (sequenciamento 
do gene MECP2).

Exames genéticos mais amplos incluem o ca-
riótipo com banda G (que tem uma baixa positivi-
dade para TEA), o microarray cromossômico (que 
identifica alterações genéticas em 10% a 20% 
dos pacientes com TEA) e o sequenciamento do 
exoma (que identifica alterações genéticas em 
cerca de 15% dos pacientes com TEA).38

Considerando todas as ferramentas de in-
vestigação genética disponíveis atualmente, é 
possível a identificação de alterações genéticas 
que expliquem a etiologia do TEA em aproxima-
damente 25% dos indivíduos, hoje em dia. Esse 
número tende a aumentar conforme forem sen-
do mais utilizados os testes genéticos, uma vez 
que os bancos de dados para interpretação dos 
resultados vão sendo progressivamente alimen-
tados.38

Exames de imagem (como ressonância nu-
clear magnética) e eletroencefalograma não de-
vem ser indicados rotineiramente, mas podem 
ser realizados a depender da história clínica, por 
exemplo se houver alterações neurológicas, his-
tória de crises convulsivas, regressões no neuro-
desenvolvimento ou cefaleia.5

A avaliação clínica é imprescindível que seja 
realizada, a fim de afastar deficiências nutricio-
nais primárias, como exemplo a anemia ferropri-
va, ou secundárias à seletividade e/ou restrição 
alimentar, como a deficiência de vitamina B12 
ou da D. Deficiências hormonais como hipoti-
reoidismo causando atraso do desenvolvimento 
ou outros fatores que poderiam estar interferin-
do no neurodesenvolvimento da criança, assim 
como os erros inatos do metabolismo. Nestes ca-
sos, os exames laboratoriais a serem solicitados 
devem ser guiados pela avaliação clínica, e não 
uma extensa lista de exames que pouco ou nada 
contribuam.
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A avaliação audiológica está indicada, com 
o objetivo de afastar perdas auditivas profun-
das ou mesmo completa. Para tanto, se reco-
menda que seja feita a escolha o método mais 
adequado para a idade da criança. O potencial 
evocado de tronco cerebral (PEATE ou BERA), é 
indicado para crianças pequenas, quando não 
é possível fazer uma audiometria em campo 
aberto (comportamental) ou uma audiometria 
tonal-vocal, que exige a colaboração da criança.  
Da mesma forma em algumas situações se faz 
necessário a avaliação de um otorrinolaringo-
logista e talvez a realização de uma imitancio-
metria, para avaliar problemas de ouvido médio 
que possam estar atrapalhando a audição, dife-
rentemente da surdez, este tipo de problema 
não impede o desenvolvimento da linguagem, 
mas atrapalha a fala.

Comorbidades

É frequente a ocorrência de comorbidades 
em indivíduos com TEA, assim como a prevalên-
cia de TEA é muito mais frequente em indivídu-
os com algum tipo de deficiência. Por exemplo, 
a prevalência de TEA em indivíduos com déficit 
visual é de 19% e com déficit auditivo é de 9%. 
Entre pessoas com deficiência intelectual (DI) te-
mos uma ocorrência de 18% a 23% de TEA, mui-
to relacionado com os casos de DI graves e pro-
fundas, entre pessoas com Síndrome de Down é 
de 16% e em indivíduos com Síndrome do X-Frá-
gil esse número atinge 30%.5 Na relação inversa, 
de todos os pacientes com TEA, a comorbidade 
de DI é de 30% a 35%.

A comorbidade com outras afecções do neu-
rodesenvolvimento e com transtornos psiqui-
átricos também é frequente entre indivíduos 
com TEA: observamos 28% de comorbidade com 
TDAH, 20% com transtorno de ansiedade e 11% 
com transtorno depressivo. A prevalência de epi-
lepsia é de 21% em indivíduos com deficiência 
intelectual e de 8% em indivíduos TEA sem defi-
ciência intelectual.

Entre indivíduos com TEA também é mais fre-
quente a ocorrência de problemas alimentares, 

desordens da coordenação motora, problemas 
gastrintestinais e alterações do sono.5

Diagnósticos diferenciais

Os diagnósticos diferenciais do TEA envol-
vem afecções que também comprometem a co-
municação, a socialização e/ou a alterações com-
portamentais.

Como um dos primeiros sinais observados 
costuma ser o atraso na aquisição da fala, é ne-
cessário afastar déficits auditivos, pensar nos 
transtornos de linguagem (como o Transtorno do 
Desenvolvimento da Linguagem – TDL) e altera-
ções motoras da fala (como a apraxia de fala na 
infância - AFI). Um diferencial importante, nes-
ses casos é que geralmente nesses diagnósticos 
há comprometimento da comunicação verbal e 
expressiva, mas a comunicação não verbal e re-
ceptiva e a intenção comunicativa estão preser-
vadas, diferentemente do TEA, no qual também 
observamos déficits na comunicação não verbal, 
receptiva e na intenção comunicativa. Além dis-
so, esses diagnósticos diferenciais não cursam 
com as alterações comportamentais que compõe 
os “Critérios B” para o diagnóstico de TEA.

 A deficiência intelectual (DI) também é um 
diagnóstico diferencial a ser considerado. O 
quadro de DI também pode cursar com atrasos 
na comunicação e na socialização, mas em geral 
não observamos as alterações comportamentais 
que caracterizam o TEA e o interesse social com 
intenção comunicativa e atenção compartilhada 
costumam estar preservados. Da mesma forma, 
em quadros de Transtorno Global do Desenvol-
vimento (TGD) nos deparamos com aspectos se-
melhantes ao DI, somado ao fato de que o com-
prometimento motor é mais significativo no que 
no TEA.

Alguns quadros sindrômicos podem cursar 
com quadro clínico de TEA, como é o caso da Es-
clerose Tuberosa (na qual 20% a 40% dos pa-
cientes tem TEA), da Neurofiblomatose (em que 
40% a 50% dos pacientes têm TEA), da Síndrome  
de Angelman (na qual 50% dos pacientes tem 
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TEA), da Síndrome do X-Frágil (na qual 25% dos 
pacientes masculinos e 6% das pacientes femi-
ninas tem TEA) e da Síndrome de Rett (em que 
todas as pacientes apresentam diagnóstico de 
TEA associado).39 Outro quadro sindrômico a ser 
considerado é a Síndrome de Landau-Kleffner, 
que costuma ter início entre dois e oito anos e 
cursa com epilepsia, prejuízo da linguagem, po-
dendo levar a prejuízos cognitivos e alterações 
comportamentais.

Transtorno de Ansiedade e Transtorno Ob-
sessivo Compulsivo (TOC) podem cursar com 
alterações comportamentais semelhantes às 
que são observadas no TEA, como rigidez de 
comportamento, comportamentos ritualizados e 
movimentos motores atípicos, mas em geral têm 
início mais tardio e não costumam cursar com 
déficits na comunicação.

O Transtorno de Déficit de Atenção e Hipe-
ratividade (TDAH) também compartilha sintomas 
que são comuns ao TEA. Muitas vezes o contato 

visual desses pacientes é mais fugaz, eles podem 
apresentar hiperfoco e dificuldades na interação 
social decorrentes das questões comportamen-
tais (seja pela desatenção como pela hiperativi-
dade). Em casos mais graves, atrasos na aquisição 
da fala e desordens do processamento sensorial 
também podem estar presentes. Alguns autores 
discutem, inclusive, se TDAH e TEA não poderiam 
estar dentro de um mesmo espectro.40

Os transtornos psiquiátricos, como a de-
pressão, o mutismo seletivo, o TEPT (transtorno 
de estresse pós traumático), a Esquizofrenia e 
Transtorno de Personalidade Esquizoide podem 
ser considerados como diagnósticos diferenciais, 
principalmente em indivíduos adolescentes e 
adultos, uma vez que também podem cursar com 
prejuízos na interação social, com padrões de 
pensamento incomuns e com comportamentos 
atípicos. Entretanto, tais quadros costumam ini-
ciar sintomas mais tarde (dificilmente na infân-
cia), ao contrário do TEA que necessariamente 
tem seu início na primeira infância.
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