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I INTRODUCAO

l.1.Razao de ser do trabalho

Actualmente o autismo é considerado um distdrbio organico resultante de disfungao
cerebral precoce, com sequelas crénicas que se manifestam clinicamente como
anomalias no neurodesenvolvimento e no comportamento. Caracteriza-se por uma
triade semioldgica de altera¢des na interac¢ao social, na comunicagdo e no padrao de
comportamento, que se expressa com uma grande heterogeneidade fenotipica. A
maioria dos casos é de causa desconhecida.

O autismo é uma perturbacdo funcional devastante para o individuo, para a familia e
para a sociedade, que ndo tem ainda tratamento eficaz. A prioridade actual centra-se
na investigacdo etioldgica e na identificacdo de substratos genéticos que possam
orientar a pesquisa de medidas farmacoldgicas, minimizando a sintomatologia autista
e permitindo a prevencao.

No imediato ndo podemos descurar a promoc¢ao da melhoria de qualidade de vida
destas criangas e das suas familias. Para isso € necessario o conhecimento da
frequéncia do autismo de modo a formar um nimero adequado de equipas de saude,
educativas e sociais que permita um diagndstico e uma intervencao precoce.

O meu interesse nesta patologia data de 1992, quando iniciei as minhas fun¢ées como
especialista de Pediatria na area do desenvolvimento no Centro de Desenvolvimento
da Crianca (CDC) do Hospital Pedidtrico de Coimbra (HP). O enigma destas criancas
sempre me fascinou. Desde logo me apercebi da escassez de diagndsticos e da
inexisténcia de apoios educativos especificos, apesar da bibliografia destacar a elevada
frequéncia do autismo e a urgéncia de um diagndstico e de uma intervencao precoces.
Em finais de 1992 teve inicio a consulta de autismo do HP. No ano lectivo 1996/1997,
desenvolveu-se um projecto de ambito regional, denominado - Projecto de
Intervencdo e Apoio a Criangas com Perturba¢bes do Espectro do Autismo e suas
Familias (PIACAF), em parceria entre o CDC do HP e a Direc¢do Regional da Educacdo
do Centro (DREC), financiado pelo “Programa ser Crianc¢a”. Inicidmos em Portugal uma
intervencdo educativa de ensino estruturado especifico do autismo- “Treatment and
Education of Autistic and Related Comunications Handicapped Children”(metodologia
TEACCH). Em Coimbra, no ano lectivo 1996/97 abriu a primeira turma para criancas
com autismo numa escola primdria regular puiblica com esta metodologia. Hoje, este
modelo de ensino foi alargado a varias regides do pais incluindo os Agores. O Projecto
teve a duragao de trés anos, mas a estrutura da consulta tem-se mantido. Apesar disto,
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continua a ser exigua a resposta que é possivel dar a estas criangas face a dimensao
dos seus problemas. O numero de familias que nos procura tem sido crescente,
concluindo assim que ndo estamos a lidar com um problema raro. Dai nasceu a
necessidade de conhecer melhor e mais profundamente o autismo e a sua realidade
em Portugal. Pareceu-nos essencial “retratar” o pais no que diz respeito a frequéncia e
a caracterizacao clinica e social da populagdo com autismo. A programagao adequada
dos recursos da saude, psicoeducativos, terapéuticos e sociais imprescindiveis a
melhoria da sua qualidade de vida fundamentada por um estudo epidemioldgico,
tornou-se um grande objectivo a médio prazo. A investigacao etioldgica, outra das
exigéncias sentidas para intervir no autismo e o prevenir, foi outro objectivo proposto.
Com estes dois grandes objectivos foi possivel pormos em prdatica um estudo
epidemioldgico através da colaboracdo entre o HP e a DREC desde 1996/97 e o
Instituto Gulbenkian de Ciéncia (IGC) desde 1999.

Em 1999 a Fundacao Calouste Gulbenkian financiou o projecto “Estudo epidemioldgico
do autismo em Portugal” e, em 2001, a Fundacdo para a Ciéncia e Tecnologia (FCT)
aprovou o projecto “Epidemiologia genética do autismo”. Estavam assim criadas
condi¢bes indispensdveis ao estudo da prevaléncia e da investigacao etioldgica do
autismo em Portugal.

Em 1999 iniciou-se uma investigacao genética nesta drea coordenada pela
investigadora Astrid Vicente, que tem como objectivo principal a identificacdo e a
caracterizacdo de factores genéticos que medeiam a susceptibilidade para o autismo.
O estudo epidemioldgico surgiu nesta sequéncia.

*kk

O trabalho que aqui se apresenta versara essencialmente o estudo epidemioldgico.
Tivemos como objectivo geral determinar a estimativa da prevaléncia do autismo em
criangas de idade escolar e, como objectivos especificos: 1- conhecer a histdria clinica
do autismo nestas criancas; 2- identificar possiveis causas; 3- fornecer dados que
fundamentem a programacao dos recursos de saulde, educacionais e sociais

necessdarios ao bem estar destas criancas e das suas familias.
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I.2.Revisao histdrica

I.2.1 Histéria da Pediatria e da patologia do desenvolvimento
.. Podes ensinar-me como se cresce, ou isso € indizivel como a melodia ou a sedug¢do?
Emily Dickinson (1862)
A pediatria do desenvolvimento tem uma histdria recente. Até ao século XIX pouco
trabalho cientificamente valido foi realizado nesta drea "*. A infancia era ignorada
como um periodo particular da vida do individuo®. Foram os trabalhos pioneiros de
Gregor Mendel, Charles Darwin e Sigmund Freud, entre outros, que, em diferentes
areas do conhecimento humano, influenciaram o curso da histdria, levando ao
reconhecimento da crianca como um ser Unico em desenvolvimento®.
Em 1881, foi publicado por Preyer "The mind of the child” abordando o
desenvolvimento da crianga, considerado o primeiro livro da psicologia infantil
moderna®. Quando Galton, em 1886, desenvolveu um questiondrio para estudar a
mente humana, mais um passo havia sido dado na funda¢ao da moderna Psicologia do
desenvolvimento®. Na transicdo do século XIX para o século XX, a crianca deixou
definitivamente de ser considerada um adulto em miniatura, passando o
desenvolvimento a ser considerado tema de investigacdo cientifica. J&4 no século XX,
Jean Piaget considerado o fundador dos estudos modernos do desenvolvimento
infantil, dedicou-se ao estudo das bases bioldgicas da teoria global do
conhecimento®”.
Em 1916 Alfred Binet e Terman Simon criaram a primeira prova de avaliagdao cognitiva,
baseada na relacdo entre a idade mental e a cronoldgica, ou seja, um quociente de
inteligéncia’.
Arnold Gesell, psicélogo e pediatra, ao dedicar-se ao estudo de criangas com
problemas de desenvolvimento preocupou-se com os sinais precoces no diagndstico
da deficiéncia mental. Considerou necessario estabelecer padrées de desenvolvimento
normal e, em 1925, estabeleceu as “normas” do desenvolvimento duma série de
criancas que observava mensalmente desde o nascimento até aos cinco anos*®. A
descricao que fez das diferentes etapas e areas do desenvolvimento deu origem as
diversas escalas de desenvolvimento ainda hoje em uso.

*%k%x
Em meados do século XIX, o conhecimento das patologias do desenvolvimento na
crianca retratava-se na descricdo que Maudsley (1867) deixou: “tal como os adultos, as

criangas podem exibir insanidade”. De um modo similar, o conceito de “dementia
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praecox” aplicado ao adulto (como sinénimo do conceito actual de esquizofrenia) era
extensivo a crianca apelidando-a de “dementia praecocissima” *.

Para o reconhecimento das patologias de desenvolvimento da infancia teve um
contributo importante o nascimento da Psiquiatria moderna. Os psiquiatras franceses
pioneiros, como Philippe Pinel e Jean Esquirol revolucionaram o conceito e tratamento
da “insanidade”.Consideraram imperativo distinguir os individuos com défices
cognitivos permanentes, (que, de acordo com a gravidade, classificavam de idiotas,
imbecis e dédeis mentais) de outros diagndsticos psiquiatricos transitdrios. Mais tarde
Jean Itard, o seu aluno Edward Seguin e Maria Montessori, iniciaram a educacao
especial, mesmo antes de estabelecidos os conceitos de diagndstico das doencas
mentais *.

Terad sido Itard, no século XVIIl, quem trabalhou com o primeira crian¢a que, séculos
mais tarde, foi reconhecida como apresentando autismo. Victor, um rapaz de 12 anos,
era uma crianca ‘“selvagem”, que terd sido encontrada nos arredores de Aveyron,
Franca, em 1797. Itard tentou “reeducd-lo” durante cinco anos. Aplicou diferentes
métodos de comunicacdo (simbolos visuais, treino sensorial, modificacdo do
comportamento e sinais gestuais). Os resultados ndo terdo sido os esperados. Itard
considerou o seu trabalho falhado tendo-se posteriormente dedicado a
otorrinolaringologia”®. Contudo, as suas técnicas educativas foram reconhecidas como
benéficas, tendo sido levadas para os EUA pelo seu discipulo Seguin.

Seguin, em 1866, publica o livro A idiotia e o seu tratamento pelo método psicoldgico”.
Ali, descreve a histéria do Tom “idiota sdbio”. Décimo quarto filho de um escravo,
quase cego de nascenca que foi vendido a um coronel. Desde sempre foi fascinado
pelos sons, a chuva no telhado, o ruido aspero do milho na debulhadora, mas, acima
de tudo, a musica.... Até aos cinco, seis anos nao falava, mal andava e o Unico sinal de
inteligéncia que dava era a sede insacidvel de musica. Aos quatro anos tocava muito
bem. Aos seis comecou a improvisar. A fama do génio cego negro espalhou-se e, aos
sete anos, deu o primeiro concerto. Aos onze tocou na Casa Branca. Seguin observou o
comportamento de Tom ao ouvir uma nova peca musical que o fascinava, descrevendo
expressdes, posturas e movimentos anémalos considerados esteriotipados (esfrega as
maos, balanca o corpo, sorrisos estranhos...)’.Tom era classificado como idiota ou
imbecil, contudo o quadro clinico cumpria os critérios de autismo, que sé veio a ser
definido quase um século depois°.

Em 1883, a taxonomia psiquidtrica elaborada por Emil Kraepelin ignorava a patologia
de desenvolvimento na crian¢a. Somente 70 anos mais tarde, em 1952, o primeiro
manual de diagndstico e estatistica das perturbacdes mentais (DSM-1) da Associacdo
Americana de Psiquiatria (AAP) dedicou trés categorias de diagndstico a patologia
psiquidtrica na crianca. No final do século XIX, William Little descreveu a paralisia

11



Loilomivtogia do autiomo e Fortugal

cerebral (PC) ndo s6 como um mero disttrbio motor, mas como uma sindrome clinica
complexa de disfun¢ao cerebral, desenvolvendo pela primeira vez a no¢dao de um
continuum de disfun¢ées nas patologias do desenvolvimento *.

Poderemos entdao concluir que o século XIX testemunhou a identificacdo de
incapacidades (disabilities) do desenvolvimento que se apresentavam como um atraso:
cognitivo no caso da deficiéncia mental (DM) ou motor no quadro de PC. A
identificacao de perturbag¢bes do desenvolvimento em que os sinais de apresentacao
sao dissociacbes e desvios entre a capacidade cognitiva global e as dreas mais
especificas como a linguagem, a comunicacdo e o comportamento (entre elas o

autismo) sé virdo a ser diferenciadas no século XX °.

1.2.3.Histdria do autismo

O termo autismo, que deriva da palavra grega “autos”, (o préprio), foi pela primeira
vez usado no inicio do século XX por Eugene Bleuler para designar uma categoria de
disttrbio do pensamento que estava presente nos esquizofrénicos™.

Trés décadas mais tarde, Leo Kanner, pedopsiquiatra do Hospital Johns Hopkins
(Baltimore), focou a sua atencdo num conjunto de criancas que achava terem em
comum particularidades clinicas distintas (peculiaridades fascinantes) até entdo nao
descritas. Assim, em 1943 publicou uma nova sindrome clinica a que chamou “Autistic
disturbances of affective contact”", descrevendo pormenorizadamente onze criancas
com autismo, oito rapazes e trés raparigas, observados pela primeira vez entre os dois
e 0s oito anos. Estas criancas apresentavam em comum, desde cedo, défices
importantes nas relacdes sociais do dia a dia, quer com os pais e com os familiares,
quer com outras pessoas incluindo os seus pares, preferindo estar sozinhas. O seu
comportamento era bizarro, caracterizando-se por interesses e actividades restritos,
repetitivos e estranhos. A linguagem era peculiar, trés criancas ndo falavam e as
restantes apresentavam ecoldlia, trocas pronominais ou interpretacao literal da
informacao verbal, sendo-lhes dificil manter uma conversa. Com frequéncia
apresentavam medos intensos e desproporcionados de ruidos da vida quotidiana
(aspiradores ou batedeiras por exemplo). Pareciam ter boa memdria, decoravam com
facilidade poemas, musicas e tinham interesses especiais por nimeros e letras".

Esta sindrome, que combinava autismo, obsessOes, esteriotipias e problemas de
linguagem, foi pela primeira vez distinguida da esquizofrenia. Segundo Kanner o
numero de criangas com este tipo de patologia que recorria a clinica era reduzido,
provavelmente pelo facto destas criancas serem subdiagnosticadas e consideradas
como “débeis mentais” ou esquizofrénicas”.

Kanner estudou as familias daquelas onze criancas e concluiu que os pais eram muito

inteligentes, com interesses particulares na ciéncia, na literatura ou nas artes, mas
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limitados nas pessoas. No seu artigo original colocou a questdo se estas caracteristicas
dos pais poderiam contribuir para a condi¢ao patoldgica das criangas. Contudo, a
constatacdo de que o isolamento se manifestava desde os primeiros meses de vida
tornava dificil atribuir todo o quadro clinico ao tipo de relagdo parental precoce
assumindo a origem inata e biologicamente determinada do autismo ”...These children
have come into the world with innate inability to form the usual, biologically provided
affective contact with people...”".

Hans Asperger, um ano depois (1944), na Austria, descreveu o mesmo tipo de
perturbacbes em criancas com melhores capacidades verbais, utilizando a
denominacdo de “autistic psychopathy”. Kanner e Asperger foram pioneiros no
reconhecimento do autismo como uma perturbacao distinta das outras patologias do
desenvolvimento até entdo descritas .

Ainda hoje, ao lermos cuidadosamente o artigo de Kanner, encontramos uma
descricdo clinica actualizada do espectro clinico do autismo. Nele estd expressa a
vontade que o seu autor tinha de que esta peculiar perturbacdo fosse reconhecida
pela comunidade cientifica como uma entidade clinica Unica. Porém, nas décadas que
se seguiram (anos 50 e 60) o autismo continuou a ser confundido com a esquizofrenia.
Este periodo como sabemos foi dominado pelas correntes psicanalistas. Nos dois
primeiros manuais das perturba¢des mentais da AAP o autismo foi considerado uma
psicose “reaccbes psicéticas nas criancas que se manifestam primariamente como
autismo” sendo classificado com a denominacdo de reac¢do esquizofrénica ou

esquizofrenia do tipo infantil” .

A teoria causal dominante era estritamente
comportamental e pds-natal (psicogénica), apesar de Kanner ter reconhecido, anos
antes, o autismo como inato. Bruno Bettelheim, em 1967, culpabilizava a relacdo
afectiva precoce inadequada entre os pais e a crianca como promotora do
comportamento autista. A “parentectomia”, afastamento das «criancas para
residenciais longe dos pais era uma norma terapéutica corrente™®,

Na década de 70, varios grupos de investigadores reconheceram a necessidade de
diferenciar as perturbac6es mentais com inicio na infancia, de que o autismo era o
protdtipo, das psicoses, que se iniciavam mais tarde (na crianca ou somente na
adolescéncia), cujo modelo era a esquizofrenia'®"” #1922,

Em simultaneo, Michael Rutter e Edward Ritvo da Sociedade Americana para criangas
com autismo (1978), redefiniram os critérios para o diagndstico de autismo™.
Reconhecendo estes trabalhos, a AAP (terceiro manual DSM-I11,1980) incluiu o autismo
(auséncia de resposta aos outros, diminuicdo marcada nas capacidades comunicativas
e respostas bizarras ao meio ambiente) numa nova classe de perturbacdes globais do
desenvolvimento com inicio na infancia. Surgiu entdo pela primeira vez a denominacao

”Pervasive Developmental Disorders” (PDD) adaptado para portugués como
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Perturba¢des Globais do Desenvolvimento (PGD). Esta nova categoria englobava um
conjunto de disturbios clinicos, com inicio precoce, que afectavam simultaneamente
multiplas dreas basicas do comportamento e do desenvolvimento. As PGD ou PDD
englobavam entdo na DSM-III: “autismo infantil”’- com inicio antes dos 30 meses, “PGD
com inicio na infancia”- autismo com inicio depois dos 30 meses e “PGD atipica”-
sindnimo de autismo atipico. Considerava ainda as formas residuais: “autismo infantil
residual” e ‘“ PGD residual com inicio na infancia” para adolescentes ou adultos que nao
cumpriam todos os critérios para o diagndstico de autismo, mas que ainda mantinham
alguns sintomas (peculiaridades da comunicacdo e do comportamento social) '*'®*, Na
DSM-IIl o autismo foi claramente diferenciado da esquizofrenia infantil e de outras
psicoses, pela auséncia de sintomas psicéticos como as alucinagdes e os delirios™?**. Os
critérios de diagndstico de autismo infantil deste manual foram criticados por muitos
autores como rigidos, sobretudo por exigirem o inicio da clinica antes dos 30 meses e
considerarem a auséncia de interaccao social em vez do seu défice.

A revisao deste manual em 1987, DSM-III-R, continuou a considerar o autismo como
uma PGD/PDD. Subdividiu a clinica de autismo em trés categorias comportamentais:
défice na interaccdo social (IS); défice na comunicacdo (C) e comportamento
repetitivo (CR). Alargou o conceito de autismo com a nocdo de espectro clinico,
considerando apenas dois subgrupos: a perturbacdo autistica “autistic disorder” e o
autismo atipico ou perturbacdo global do desenvolvimento sem outra especificacao
“pervasive developmental disorder not otherwise specified—PDD-NOS” para os casos em
que estavam presentes apenas algumas caracteristicas de perturbacdo autistica. As
outras categorias da DSM-Ill foram eliminadas®. O termo “infantile autism” foi
modificado para “autistic disorder”, reconhecendo-se o autismo como uma disfuncao
crénica que que se prolonga para além da infancia.

Actualmente a classificacdo da AAP no manual de doencas mentais de 1994, DSM-IV*4,
e a revisdo do texto em 2000, DSM-IV-TR*, engloba cinco possiveis entidades de
diagndstico sob o conceito de perturbacdo global do desenvolvimento (PGD), sendo
concordantes com a décima classificacdo internacional de doencas (CID-10), da
Organizacdo Mundial de Sadde (OMS) de 1992 e 1993°*?. O quadro l.1discrimina as
entidades de diagndstico englobadas na PGD da AAP e da OMS.

Quadro I.1- Entidades de diagndstico englobadas nas PGD da AAP (DSM-IV e DSM-IV-TR) e da OMS (CID-
10).

DSM-IV e DSM-IV-TR CID-10

(AAP, 1994, 2000) OMS, 1992, 1993)
Perturbacdo autistica Autismo infantil
Perturbagdo de Asperger Sindrome de Asperger
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Perturbagdo desintegrativa da segunda infancia Perturbagdo desintegrativa da infancia
Perturbacdo de Rett Sindrome de Rett

PGD sem outra especificagdo (autismo atipico) Outras PGD ndo especificadas

—————— Perturbagdo hiperactiva com deficiéncia mental e
movimentos esteriotipados

I.3. Clinica do autismo

I.3.1.Triade sintomatica

E indispensavel para o diagndstico de autismo a presenca de uma triade clinica nuclear
que integra os critérios de diagndstico formais da AAP e da OMS: défice na interaccao
social, défice na comunicacao e a presenca de comportamento repetitivo.

Défice na interaccdo social (IS)

Os defeitos na qualidade da interaccao social estdao sempre presentes, embora com
espectro de gravidade varidvel. Num extremo manifestam-se com uma diminuicao
subtil da utilizacdo de comportamentos nao verbais que fazem parte das rela¢des
sociais como o olhar, a mimica facial, a postura e os gestos. Podem traduzir-se em
défices na partilha do prazer e dos interesses com os outros, na dificuldade em
desenvolver relagbes sociais com o0s seus pares, sem envolvimento nos jogos,
brincadeiras ou tarefas de natureza colectiva. No outro extremo de gravidade estarao
os individuos que se comportam como ignorando a existéncia dos outros. Estes
défices sao considerados patoldgicos, apenas se desproporcionados a idade mental do
individuo'”**.

llustram as perturbacdes desta drea algumas histdrias relatadas pelas maes na
consulta de autismo do HP “O meu filho de trés anos sobe para o meu colo como se eu

”

fosse um sofd... ”, “ o meu filho tem 13 anos, nunca me mostrou nem pediu nada....”.

Défice na comunicacao (C)

O défice na comunicacdo também se apresenta com um espectro de gravidade
varidvel, desde a auséncia total de comunicacdo a uma linguagem fluente. Contudo, a
dificuldade na compreensao de questdes mais complexas e da pragmatica social estdo
sempre presentes no autismo. O atraso de linguagem ndo é compensado com a
comunicacdo gestual, ao contrdrio do que se passa com as crian¢as surdas ou com as
perturbacdes especificas de linguagem. Numa fase pré-verbal de comunicacdo, em vez
de pedirem apontando ou olhando, as criancas levam a mao do adulto ao que
pretendem ou entdo eles préprios vdo buscar, parecendo muito auténomos. E
frequente a ecoldlia imediata (repeticdo do que ouvem) e diferida (repeticdo de frases

decoradas, muitas vezes fora do contexto) em idades acima dos dois anos'***.
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Uma crianca de seis anos que leu antes de falar dizia repetidamente, na consulta de

)

autismo do HP, de um modo descontextualizado “..arroz de ervilhas..” “..rebucados de
banana...”.

Frequentemente trocam os pronomes referindo-se a si préprios como os adultos se
lhe dirigem (em cépia), ”...queres fazer xixi...” (em vez de quero fazer xixi). As criancas
com autismo com fluéncia verbal tém dificuldade em manter uma conversa; podem
responder correctamente a perguntas directas, mas é-lhes dificil manter um didlogo
contextualizado. A interpretacdo tende a ser literal, nao compreendendo o significado

de frases como “O gato comeu-te a lingua ?”” ou “os pais babados...”.

Comportamento repetitivo (CR)

Este grupo semioldgico caracteriza-se pela existéncia de um ou mais padrbes de
interesses comportamentais que sao anormais por serem repetitivos e esteriotipados
ou demasiado intensos ou invulgares. Sdo exemplos o brincar repetitivo, perguntas
esteriotipadas e o interesse exagerado por temas especificos (sinais e regras de
transito, simbolos, bandeiras, horarios de comboios, idade das pessoas, dia dos anos,
meteorologia, terramotos..) motivando perguntas do género “ De que marca é a tua

mdquina de lavar?...

’ . Sao muito frequentes comportamentos motores esteriotipados
como abanar as maos e os bracos quando zangados ou excitados, corridas sem
objectivo, rodopiar, andar em bicos de pés, bruxismo ou outras posturas mais raras. As
esteriotipias motoras sao consideradas patoldgicas quando se prolongam para além
dos dois anos de idade. Podem existir interesses persistentes com objectos ou partes
deles sem a sua utilizacdo funcional ou simbdlica, de que sao exemplos: alinhar carros
ou cubos, abrir e fechar portas, apagar e acender luzes, abanar fios, cheirar objectos,
olhar o objecto em angulos especiais ou rodopia-los'*,

A made de um menino de quatro anos queixava-se de ter de ir todos os dias a bomba de
gasolina para que o seu filho pudesse assistir a lavagens de carros. Outra mae relatou
que das primeiras anomalias que notou no seu filho desde bebé foi a atraccdo por
arestas (da televisdo, das mesas, das portas...), sendo para ai que gatinhava e também
pelo seu reflexo nas superficies metdlicas, ai ficando a balancar o corpo repetidamente

de um lado para o outro....

I.3.2. Os sintomas para além da triade

As respostas andmalas aos estimulos sensoriais sao quase uma constante nos
individuos com autismo. A reaccao alterada ao som é muito frequente e precoce.
Podem parecer surdos para conversas sociais mas reagir a ruidos menores que lhe
despertam a atencao ou a tapar os ouvidos a barulhos mais comuns num sinal de

incémodo. O efeito de sombras e reflexos em espelhos ou superficies metalicas
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podem despertar um interesse exagerado, esteriotipado. Podem apresentar reac¢des
andmalas por excesso ou defeito, a estimulos sensoriais como a dor, o calor e o frio. A
fixacdo obsessiva ou a eviccao de determinadas texturas, a necessidade de cheirar ou
de tactear pessoas ou objectos sdo outros dos sintomas habituais.

Estes sintomas nao constituem critérios necessarios, nem suficientes para o
diagndstico de autismo (AAP e OMS), mas sdo muito frequentes e caracteristicos®®.
Uma crianga que conhecemos tem uma capacidade olfactiva especial e uma fixacao
por cheiros, sendo até um dos seus problemas actuais por desencadear
constrangimento social. Numa das consultas cheirou uma de nds com um prazer

intenso e disse “Linic...”; de facto, aquele champ6 tinha sido utilizado horas antes.

1.3.3. Fenétipo clinico alargado, espectro ou subgrupos?

Kanner (1971), publicou a evolucdo de nove das onze criancas com autismo que havia
descrito 28 anos antes (uma havia falecido, desconhecia-se a evolu¢do de outra); eram
agora adultos com idades compreendidas entre os 29 e 0os 40 anos. Dos nove, dois
adquiriram independéncia social e sete eram dependentes de familiares, de
instituices ou de hospitais®. Kanner considerou para a discussdo se a divergéncia
evolutiva se deveria a intervenc¢des educativas distintas ou se a variacao clinica desta
perturbacdo seria constitucional *3%3'.

A nocao da existéncia de um espectro de gravidade clinica da triade sintomatica
nuclear, foi confirmada oito anos mais tarde num importante estudo epidemioldgico
realizado por LWing e J Gould (1979) *. Estudaram criancas com menos de 15 anos que
apresentavam problemas de interac¢ao social, de linguagem e de comportamento
repetitivo. Detectaram um subgrupo que apresentava a triade sintomatica compativel
com o diagndstico de autismo. Contudo, descreveram outros casos que, apesar de ndo
manifestarem critérios clinicos suficientes para a afirmacdo deste diagndstico,
caracterizavam-se por um padrdao comportamental que associava défice social, de
linguagem e comportamento esteriotipado, que consideraram poder tratar-se de um
“continuum” do autismo?.

Em 1988 L Wing utilizou a expressdo “autistic continuum”?* e Allen escreveu acerca do
“autistic spectrum disorder*>%. Ambos transmitiram a ideia da existéncia de quadros
clinicos que, embora apresentando em comum a triade clinica nuclear, diferiam entre
si pela capacidade linguistica, cognitiva e pela gravidade comportamental. Wing
considerou ndo haver uma fronteira ou linha bem definida entre um e os outros
subtipos, que se integravam num leque (espectro) clinico®®. Deste modo, num extremo
localizam-se os individuos mais afectados e, no outro, os mais capazes, como 0s casos

de autismo com normal ou bom potencial intelectual (autismo ‘“high-functioning”) e
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com uma clinica mais discreta com boas capacidades linguisticas da sindrome descrita
por Asperger 353637:3839,40,

A nocao clinica da existéncia de um “continuum” de gravidade, com a mesma base
genética, em vez de subgrupos estanques é suportado pela evidéncia de que
diferentes quadros clinicos ocorrem nas mesmas familias. Também a variacao do
quadro clinico no mesmo individuo, passando de autismo cldssico na infancia a
sindrome de Asperger na adolescéncia sdo a favor do mesmo substrato genético™*"*.
A tentativa de alguns investigadores identificarem subtipos no autismo (com base nas
diferencas e semelhancas bioldgicas, cognitivas e comportamentais) em vez de o
considerarem um continuum, tem como justificacdo agrupar os quadros clinicos para
melhor pesquisar a etiologia, orientar intervenc¢des e definir o progndstico®*.

Existem duas formas correntes de criar subgrupos no autismo, a classificacao empirica
e a classificacdo clinica das PGD preconizadas pela AAP e pela OMS*% .

A classificagao empirica foca-se na sintomatologia e caracteristicas comportamentais
sendo sugeridos diferentes arranjos em subgrupos**%. Dos mais consensuais sdo os
subtipos sociais (do tipo distantes “aloof”, passivos “passive” e excéntricos “active-
but odd”) descritos por L Wing >* e confirmados por outros autores®. Também sdo
bem aceites os subgrupos baseados no potencial cognitivo (do tipo bom potencial
“high functioning” e baixo potencial “low functioning”) recentemente reafirmados
como distintos por Fein e col**.

Continuamos sem consenso. Uma revisdo recente sobre o tema, propde para o
autismo um modelo de um continuum ou espectro de gravidade clinica, considerando
quatro graus ¥. O tipo | de maior gravidade [socialmente distantes, com baixo
potencial cognitivo (Ql inferior a 50) e comportamento repetitivo grave]. Seguem-se
as formas de gravidade cognitiva e clinica intermédias, como o tipo Il [socialmente
passivos/distantes] e o tipo Il [socialmente passivos ]. No outro extremo do espectro,
de menor gravidade, situa-se o tipo IV [socialmente excéntricos, tratando-se de formas
mais ligeiras da clinica autista com bom potencial cognitivo (Ql superior a 70)] *.
Alguns autores propdem modelos clinicos baseados na conjugacao de trés factores
basicos: a gravidade clinica da semiologia autista, a capacidade cognitiva e a
modificacdo clinica com a idade, como recentemente proposto por Coplan °.
Actualmente o “termo perturbagdo do espectro do autismo” (PEA), é usado como
sindnimo de autismo. A PEA refere-se a uma sindrome clinica neurocomportamental,
que se manifesta como um continuum de gravidade de alteracbes cognitivas,

linguisticas e neurocomportamentais +>4°

. Estas, incluem a triade nuclear de défice na
interaccdo social (IS), na comunicacdo (C) e um padrdo de comportamento que é

restrito e repetitivo (CR).
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O autismo ou a PEA ou as PGD de acordo com a AAP e a OMS englobam a perturbacao
autistica (autismo tipico), a sindrome de Asperger e a perturbacdo global de
desenvolvimento sem outra especificacao ou autismo atipico. A AAP e a OMS incluem

ainda nas PGD a sindrome de Rett e a sindrome de Heller'4242526:27:4247,

1.3.4. Critérios de diagndstico de autismo tipico

Para o diagndstico de perturbacdo autistica da AAP, sobreponivel ao conceito de
autismo tipico de Kanner sao necessarios os seguintes critérios clinicos de acordo com
a DSM-IV**e a DSM-IV-TR*, que estdo resumidos no quadro 1.2.
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Quadro |.2- Critérios de diagndstico de perturbagao autistica de acordo com a DSM-IV e a DSM-IV-TR.

A-Presenca de seis ou mais itens na interag¢do social (IS), na comunicacdo (C) e no comportamento repetitivo
(CR), pelo menos dois de IS, um de C e um de CR.

Défice qualitativo na IS, manifestado pelo menos por duas das seguintes caracteristicas:

a) acentuado défice no uso de muiltiplos comportamentos ndo verbais, tais como o contacto visual, a
expressdo facial , a postura e os gestos reguladores da interac¢ado social;

b) incapacidade para desenvolver relacdes com os companheiros, adequadas ao nivel de desenvolvimento;
¢ ) auséncia da tendéncia espontanea para partilhar prazeres, interesses ou objectivos (por exemplo, ndo
mostrar, trazer ou indicar objectos de interesse) com os outros;

d) falta de reciprocidade social ou emocional.

Défice qualitativo na C, manifestado pelo menos por uma das seguintes caracteristicas:

a) atraso ou auséncia total de desenvolvimento da linguagem oral (ndo acompanhada de tentativas para
compensar através de modos alternativos de comunicacdo, tais como gestos ou mimica);

b) uma acentuada incapacidade na competéncia para iniciar ou manter uma conversa¢do com os outros, nos
sujeitos com um discurso adequado;

¢) uso esteriotipado ou repetitivo da linguagem ou linguagem idiossincratica;

d) auséncia de jogo realista espontaneo, variado, ou de jogo social imitativo adequado ao nivel de

desenvolvimento.

Défice qualitativo no CR, manifestado pelo menos por uma das seguintes caracteristicas:

a) preocupacdo absorvente por um ou mais padrdes esteriotipados e restritivos de interesses que resultam
anormais, quer na intensidade quer no seu objectivo;

b) ades&o, aparentemente inflexivel, a rotinas ou rituais especificos, ndo funcionais;

€) maneirismos motores esteriotipados e repetitivos (por exemplo, sacudir ou rodar as maos ou dedos ou
movimentos complexos de todo o corpo);

d) preocupacdo persistente com parte de objectos.

B- Atraso ou funcionamento anormal em pelo menos uma das areas (IS, C, CR) com inicio antes dos trés anos
de idade.

C- A perturbagao ndo é melhor explicada pela presenca de uma perturbagao de Rett ou perturbacao
desintegrativa da segunda infancia.

I.3.5. Sindrome de Asperger

As caracteristicas clinicas descritas por Asperger nos seus pacientes, eram
globalmente sobreponiveis as referidas por Kanner. Diferiam essencialmente no facto
dos individuos de Asperger apresentarem melhor linguagem antes da idade escolar,
sintomatologia mais discreta e dificuldades motoras™3°, Esta entidade foi
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desconhecida da literatura inglesa até aos anos 80, altura em que L Wing chamou a
atencdo para a descricio original de Asperger®®. Wing sublinhou que ndo havia
diferencas clinicas evidentes de modo a separar o autismo descrito por Kanner do
autismo de Asperger, a que chamou sindroma de Asperger. Considerou-os um
continuum clinico, num extremo mais grave o autismo descrito por Kanner e do outro
uma forma mais ligeira com melhor funcionamento verbal que corresponderia aos
pacientes de Asperger. Todavia, a denominacdo de sindroma de Asperger foi
considerada como uma entidade clinica distinta na DSM-IV** e na ICD-10°* fazendo
parte das PGD. Nesta entidade, os critérios de diagndstico sao sobreponiveis aos da
perturbacdo autistica nas dreas da interaccdo social e do comportamento. Para o
diagndstico de sindroma de Asperger, estes manuais exigem que ndo exista
compromisso na area da comunicagdo nem atraso significativo na aquisicdo da
linguagem (palavras aos dois anos e frases comunicativas aos trés). A inteligéncia deve
ser normal e ndo devem ser cumpridos os critérios para o diagndstico de outra PGD.
No entanto, a grande maioria das criancas a quem foi feito o diagndstico de sindroma
de Asperger apresentam linguagem alterada, com compreensdo limitada, com
capacidade reduzida de iniciar e de manter didlogos, sendo ainda de considerar a
existéncia de temas obsessivos de conversa (metereologia, terramotos, hordrios, arte,
geografia, filmes...) *°%°". De facto, vérios estudos sugerem que se forem aplicados
estritamente os critérios exigidos nos manuais da AAP e da OMS, o diagndstico de
sindroma de Asperger € raro, preenchendo a grande maioria dos casos os critérios
necessarios para o diagndstico de autismol*°. Para além dos critérios de diagndstico
destas duas organizac6es (AAP e OMS), existem outras escalas de critérios clinicos
mais amplos para o diagndstico e rastreio de sindroma de Asperger, de entre elas as
do grupo canadiano de Peter Szatmari e do grupo sueco de Christopher e Carina
Gilberg 553 545556557

Os critérios de diagndstico da perturbacdo de Asperger (Asperger disorder) de acordo
com a AAP estdo resumidos no quadro I.3.
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Quadro |.3- Critérios de diagndstico de perturbacao de Asperger de acordo com a DSM-IV e DSM-IV-TR.

A- Défice qualitativo na IS, manifestado pelo menos por duas das seguintes caracteristicas:

a) acentuado défice no uso de multiplos comportamentos ndo verbais, tais como o contacto visual, a
expressao facial, a postura e os gestos reguladores da interac¢do social;

b) incapacidade para desenvolver relagdes com os companheiros, adequadas ao nivel de desenvolvimento;
) auséncia da tendéncia espontanea para partilhar prazeres, interesses ou objectivos (por exemplo, ndo
mostrar, trazer ou indicar objectos de interesse) com os outros;

d) falta de reciprocidade social ou emocional.

B- Padrbes de comportamento, interesses e actividades restritos, repetitivos e esteriotipados, que se
manifestam pelo menos por uma das seguintes caracteristicas:

a) preocupacao absorvente por um ou mais padrdes esteriotipados e restritivos de interesses que resultam
anormais, quer na intensidade quer no seu objectivo;

b) adesdo, aparentemente inflexivel, a rotinas ou rituais especificos, ndo funcionais;

¢) maneirismos motores esteriotipados e repetitivos (por exemplo, sacudir ou rodar as maos ou dedos ou
movimentos complexos de todo o corpo);

d) preocupacdo persistente com parte de objectos.

C- A perturbagao produz um défice clinicamente significativo da actividade social, laboral ou de outras areas
importantes do funcionamento.

D - N3o ha um atraso geral da linguagem clinicamente significativo (por exemplo, uso de palavras simples aos
dois anos, frases comunicativas aos trés anos de idade)

E- Ndo ha atraso clinicamente significativo no desenvolvimento cognitivo ou no desenvolvimento de aptid6es
de auto-ajuda préprias da idade, no comportamento adaptativo (distinto da interac¢do social) e na curiosidade
acerca do meio ambiencial durante a infancia.

F- Ndo preenche os critérios para outra perturbacdo global do desenvolvimento ou esquizofrenia.

1.3.6. Autismo atipico

De acordo com DSM-IV** e com a DSM-IV-TR*, reserva-se o diagndstico de perturba¢ao
global do desenvolvimento sem outra especificacdo (PGD/SE) como sinénimo de
autismo atipico para as crian¢as que apresentam alguns critérios de PEA, mas em que
0 seu numero ou gravidade ndo sdo suficientes para o diagndstico de perturbacdo
autistica, ou em que a sintomatologia surgiu apds os trés anos de idade 5%,
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I.3.7. Perturbacao desintegrativa da segunda infancia

Em1908, Heller, descreveu seis casos de criancas que tiveram um desenvolvimento
normal até aos trés ou quatro anos, e que, subitamente, iniciaram um processo de
regressao global do desenvolvimento com evolu¢do para um quadro autista.
Denominou esta condi¢ao de “dementia infantilis”, que posteriormente foi substituida
por sindroma de Heller. Actualmente é uma entidade diagndstica englobada nas PGD
como perturbacdo desintegrativa da infancia na DSM-IV>*, DSM-IV-TR* e na ICD-10°%7.
E uma entidade de diagndstico controverso. Dez a 40% das criancas diagnosticadas
com autismo sofreram regressao do desenvolvimento, habitualmente entre os 15 e18
meses de idade. Alguns destes casos de regressao marcada, poderdo ser devidos a
problemas neuroldgicosprogressivos (sindromas epilépticos, doencas
neurodegenerativas e neurometabdlicas de entre outas )°*®"®,

Os critérios de diagndstico para a perturbacao desintegrativa da segunda infancia
(Childhood desintegrative disorder ) - (CDD) da DSM-IV** e da DSM-IV-TR* estdo

disponiveis no anexo I.1.

1.3.8. Sindrome de Rett

Embora descrito em 1966%3, 0 seu reconhecimento sé viria a verificar-se em 1983 na
sequéncia da descricdo de 35 casos de meninas de origem portuguesa, sueca e
francesa®. Caracteriza-se por um perfodo inicial (6 a 18 meses) de desenvolvimento
psicomotor aparentemente normal, a que se segue uma etapa de paragem do
desenvolvimento e posterior regressao, particularmente notdria na capacidade
manipulativa. O periodo de regressao acompanha-se de comportamento autista. A
desaceleracdo do crescimento do perimetro craniano pds natal é quase uma
constante. Em 1999 foram descritas mutac6es no gene que codifica a proteina methyl-
CpG-binding protein 2 (MECP2) em virias criancas com a sindrome clinica de Rett®.
Trata-se de uma doenca neurodegenerativa distinguivel da perturbacdo autistica pela
gravidade do quadro regressivo, da microcefalia adquirida e ainda pela perda da
capacidade manipulativa®*®,

Os critérios de diagndstico para perturbacdo de Rett da DSM-IV** e da DSM-IV-TR*

estdo disponiveis no anexo |.2.

1.3.9. Variacao clinica de PEA de acordo com a idade

A semelhanca de outras patologias que afectam a crianca, o sindroma
neurocomportamental que caracteriza o autismo varia com a idade. Deste modo, a
manifestacdo clinica da PEA é varidvel ao longo do tempo e de individuo para individuo

de acordo com a gravidade e a comorbilidade que Ihe estd associada®>*+4%%7,
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Numa perspectiva desenvolvimentista, o autismo caracteriza-se por uma clinica de
atraso, dissociacdo e desvio nas diferentes dreas do desenvolvimento. O atraso é
evidente nas dreas da interaccdo social, da linguagem e do jogo que serdao sempre
desproporcionadas para a idade cronoldgica e mental da crianca. A dissocia¢ao revela-
se pelo perfil de desenvolvimento que ndo é homogéneo, em que a drea da linguagem,
a mais deficitdria, é quase sempre inferior a drea da realizacdo (ndo verbal). O desvio é
bem notdrio em quase todas as criancas com autismo, pela ordem andémala (ndo
sequencial) das aquisicoes do desenvolvimento. A boa memdria visual e auditiva, leva-
os a identificar e a nomear letras e por vezes a escrever antes de ‘“conversar” e a
grandes ladainhas ecoldlicas sem serem capazes de responder a perguntas simples do
tipo “como te chamas?” *.

Para completar o quadro de autismo podem associar-se gostos estranhos, fixacdes e
reac¢bes andmalas a estimulos sensoriais que pela sua qualidade e intensidade ndo
fazem parte de nenhum periodo de desenvolvimento normal.

Este intrincado quadro clinico, torna este sindroma unico. Kanner, no seu artigo
original, denominou estas caracteristicas de “peculiaridades” e adjectivou-as de
“fascinantes”. Fez o0s seus comentdrios originais numa perspectiva de
desenvolvimento; “qudo discrepantes eram aquelas criangcas que ndo apresentavam
atitudes antecipatdrias de interaccdo social, como dar os bracos, adquiridas tdo

»n

precocemente, por volta dos quatro meses, no desenvolvimento normali,...

Idade de inicio

As referéncias dos pais de criancas com PEA evidenciam que na maior parte dos casos
as anomalias no desenvolvimento e no comportamento sao muito precoces: o inicio
dos sintomas surge entre os 16 e 0s 20 meses®®. Muitos pais expressam preocupacio
ao médico assistente por volta dos 18 meses, contudo o diagndstico de autismo sé se

69,70

efectua habitualmente entre os trés e os quatro anos de idade O autismo

raramente tem inicio depois dos 30 meses. A possibilidade de regressao entre os 18 e
0s 30 meses apds um periodo de aparente normalidade estd bem documentada 772,
Ha descricao de casos clinicos de autismo que se iniciaram entre 0s 4 e 0s 31 anos apds
encefalite herpética em individuos previamente saudaveis .

Primeiros dois anos

Nos primeiros anos de vida, em regra, o autismo manifesta-se por atraso nas
aquisicbes de desenvolvimento e auséncia de comportamentos normais (como
exemplo, dificuldade na utilizacdo de comportamentos ndo verbais, comunicativos e
imitativos, adequados a idade mental) e ndo pela presenca de comportamentos mais

especificos do autismo, como o comportamento repetitivo e as fixacses®®7+75,
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De acordo com a revisdo efectuada por Filipek, 75% das criancas com autismo tém
deficiéncia mental (DM) associada. Contudo o autismo associa défices mais especificos
e desproporcionados nas dreas da interaccao social e da comunica¢do. Deste modo,
serd importante identificar precocemente os sinais especificos do autismo que ndo se
sobrepdem aos da deficiéncia mental. As criancas com autismo sem défice intelectual
tém somente afectadas as &reas da relacio e da comunicacdo social °¥777. Ha

investigacdes que comprovam estes factos®747579:808

ao compararem
comportamentos precoces de crian¢as com autismo, com deficiéncia mental sem
autismo e sem problemas de desenvolvimento. Estudos de filmes de festas do
primeiro aniversario, concluiram que as criancas com autismo distinguiam-se por
apresentarem menos interesse nos outros (ndo “respondendo” quando eram
chamados pelo nome, nao olhando para as pessoas nem para os objectos que estas
lhe mostravam)®. Os comportamentos em mostrar interesse pelos outros parecem
preceder e contribuir para a capacidade de atencdo conjunta (capacidade de usar o
contacto visual e de apontar para mostrar e partilhar interesses). Esta partilha na
interaccao social precoce tem uma progressao conhecida, aos nove meses o bebé é
capaz de seguir visualmente o foco de interesse mostrado pelo adulto, ao ano de idade
o bebé olha, verbaliza ou aponta para o objecto que necessita, pedindo (apontar
protoimperativo), usando o adulto como um meio. Aos 18 meses, numa fase mais
evoluida de interaccdo social, j&a aponta para mostrar e partilhar prazer (apontar
protodeclarativo ), coincidindo com a fase em que ja é capaz de trazer um brinquedo
para o mostrar®,

O défice no apontar e mostrar foi evidenciado nas criancas com autismo®. Para além
destas caracteristicas precoces de falta de partilha social, os estudos que incluiram
avalia¢do da sensibilidade sensorial, como os de Baranek’?, revelaram que as criancas
com autismo frequentemente mostram aversao a serem tocadas e levam mais os
objectos a boca. Alteracbes no contacto visual e reac¢bes anormais ao som no
primeiro ano de vida, foram as anomalias mais referidas pelos pais de criancas com
autismo no estudo de Gillberg”®.

Nos casos de autismo de gravidade ligeira e nivel intelectual normal, a consulta pode
apenas ter lugar apés o segundo ano de vida ou mais tarde, na idade escolar™.

A AAP, quando pela primeira vez codificou o autismo como uma entidade clinica unica,
fé-lo englobado-o nas perturbacdes globais do desenvolvimento e chamou a atencao
para a valorizacao da clinica como indicadora de autismo sé quando em despropor¢ao
com o esperado para o nivel funcional da crianca®. A ecoldlia ndo pode ser
considerada anormal até aos dois anos. A avaliacdo da relacdo com pares, da
capacidade linguistica e do jogo (brincar simbdlico de faz de conta) sdo aquisicdes s6

atingidas entre os 12 e 0518 meses.
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Deste modo os critérios de diagndstico da DSM-IV e da ICD-10 sdo dificeis de aplicar a
criancas com nivel mental inferior a 18 ou 24 meses o que pode levar ao atraso de
diagndstico®.

Ha actualmente instrumentos de rastreio de que é exemplo a escala Checklist for
Autism in Toddlers (CHAT), que baseia a suspeita de autismo em defeitos de
aquisicdes muito precoces do desenvolvimento social como seja, o olhar, 0 apontar e o

fazer de conta®¥®4,

Anos pré-escolares

A clinica tipica de autismo é mais dbvia nesta fase. Por volta dos dois anos, as criancas
sem problemas ja desenvolveram um potencial de linguagem comunicativa falada e de
interaccdo com os seus pares de tal modo evidente que a sua inexisténcia ou défice
pode ser considerado anédmalo. Na idade pré-escolar sao referidos sobretudo défices
nas dreas das relacdes sociais e da comunicagdo. A presenca de actividades repetitivas
e restritas é referida nalguns trabalhos mas ndo em todos; é na idade escolar que este
tipo de manifestacdes é mais proeminente®. Contudo, o diagndstico de autismo antes
dos trés anos de idade cronoldgica j& pode ser feito com um grau considerdvel de
confianga, desde que a idade mental seja superior ou igual a 18 meses®87%:82,

Este periodo é considerado dificil para as familias. Sao frequentes as birras, os
problemas de sono e alimentares, os défices na comunicacdao e nalguns casos, o
comportamento esteriotipado que os familiares tém dificuldade em entender e lidar,

muitas vezes por desconhecimento do diagndstico”™ *.

Anos escolares

Na idade escolar, as dificuldades de interac¢ao social, as limitacdes linguisticas e a
presenca de comportamentos e interesses repetitivos, muitas vezes bizarros,
contrasta ainda mais com o comportamento normal dos seus pares do que no periodo
pré-escolar, sendo uma idade de facil diagndstico de autismo ®°. Embora exista uma
heterogeneidade clinica marcada, L Wing descreveu trés subtipos de comportamento
social (distantes, passivos, excéntricos) que sdo facilmente observdveis nas criancas
desta idade®>®,

Adolescéncia

A investigacdo sO recentemente se interessou pelo adulto jovem com autismo. Até
1987 o autismo denominava-se de infantil. Varios estudos demonstram que este
periodo pode ser critico; a deterioracdao cognitiva e comportamental esta descrita em

86,87,88

10 a 30% dos casos, podendo coincidir com o inicio de epilepsia . A comorbilidade
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com problemas psiquidtricos como a depressao de entre outros torna este periodo
ainda mais dificil. Apesar de tudo hd descricdes de melhoria clinica global sobretudo

nos individuos com autismo com bom potencial cognitivo®>*%°.

I.4. Instrumentos de diagndstico

O autismo é uma entidade diagndstica relativamente recente. Na sua curta histdria
evoluiu de uma fase em que mereceu pouca atencdo e compreensdo para uma das
perturba¢des do desenvolvimento alvo de intensa investigacdo. A uniformizagdao dos
critérios de diagndstico tem levado a avancos marcados nos instrumentos de

1691 Os véarios instrumentos de

avaliagdo, até agora exclusivamente comportamentais
diagndstico tém sido criados sob a forma de entrevistas, escalas de observacao e listas
semioldgicas. Porém, a validade e a estabilidade do diagndstico de autismo vai
depender largamente da experiéncia do observador. S3o fundamentais os
conhecimentos das variantes do normal e das especificidades do desenvolvimento e
comportamento (birras, fixacoes, ecoldlia...), que se vao modificando ao longo do
tempo e com a “personalidade da crian¢a” e o diagndstico diferencial com outras
anomalias do desenvolvimento.

Podem classificar-se os instrumentos de diagndstico em questiondrios ou entrevistas e
em escalas de observacao directa.

Cada um destes instrumentos tem as suas vantagens e desvantagens, devendo ser
utilizados em conjunto de modo a obter os dados clinicos mais precisos, uma vez que
ambos os métodos se complementam. O diagndstico baseado somente numa
entrevista aos pais tem a desvantagem da informacdo poder ndo ser precisa e da
interpretacdo da pergunta ou resposta nao ser correcta. Fazer o diagndstico baseado
exclusivamente na observacao directa pode nao dar conta de factos importantes do
desenvolvimento e comportamento relatados pelos familiares®'.

ApOs a colheita dos dados a apreciacao critica por alguém experiente na observacao
de criancas com autismo e outras anomalias do desenvolvimento é indispensavel*'.
Dos instrumentos de diagndstico, as escalas de observacao, Childhood Autism Rating
Scale (CARS), das mais documentadas e utilizadas e a Autism Diagnostic Observation
Schedule (ADOS), a mais recente, sdo descritas com algum pormenor, bem como a
entrevista Autism Diagnostic Interview-Revised (ADI-R), a mais utilizada na

investigacdo. Os outros instrumentos sao apenas citados.
A Childhood Autism Rating Scale (CARS), da autoria de Shopler, Reichler & Renner

1988, é um instrumento que requer observacao directa e entrevista aos pais ou

prestadores de cuidados®”. E composta por 15 itens e pode ser utilizada em qualquer
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crianga com mais de dois anos. Cada item é classificado numa escala de sete pontos. A
cotacao mais elevada significa anomalia mais marcada. A classificacdao deve ter em
conta o nivel de desenvolvimento da crianca. A cotacao total diferencia entre nao
autismo (inferior a 30), autismo ligeiro a moderado (de 30 a 36.5) e autismo grave (de
37 a 60). Em termos psicométricos é uma escala que tem boa consisténcia interna, boa
estabilidade entre diferentes observadores e boa estabilidade ao longo do

tempo9294959%97 £ das escalas mais utilizadas e melhor documentadas'®9% 9598,

A Autism Diagnostic Observation Schedule (ADOS), Catherine Lord publicou a
primeira versdo desta escala de observacdo em 1989%°, seguindo-se as revisdes de

1995'°° e de 1998
ndo verbais até adultos verbais, dispondo de quatro mddulos (individuos ndo verbais,

101. 101

A Ultima versdo ~ é aplicavel desde a idade pré-escolar em criancas
individuos com frases, criancas fluentes e adolescentes ou adultos fluentes). Inclui
actividades dirigidas pelo investigador para avaliar a comunicagdo, a interac¢ao social,
0 jogo, o comportamento estereotipado, os interesses restritos, e outras anomalias
comportamentais. O tempo de administracdo € de 30 a 45 minutos. Tem cotacao para
autismo (autistic disorder) e para a PEA. A sua aplicacdo requer treino especifico.

A Autism Diagnostic Interview-Revised (ADI-R), consiste numa entrevista estruturada
dirigida a pais ou prestadores de cuidados de C Lord, M Rutter e A Le Couter em
1994'°%. E uma versdo da original Autism Diagnostic Interview (ADI) . A ADI-R é uma
entrevista adequada para as criangas e adultos com idade mental igual ou superior a 18
meses com suspeita de autismo. Avalia as areas consideradas nucleares de autismo a
semelhanca da DSM-IV e da ICD-10 (interaccdo social, comunicacdo e comportamento
repetitivo). Também questiona acerca de algumas aquisices chave do
desenvolvimento. Contem 111 itens. A classificacdo de cada item varia de zero a trés (o-
sem evidéncia de anomalia, 1-alguma evidéncia de anomalia, sem ser grave, 2- anomalia
grave, 3-anomalia muito grave). A cotacdo mais elevada indica maior gravidade. O
algoritmo final resulta da soma de alguns itens seleccionados. Na ADI-R 0 minimo de
cotacdo exigida em simultaneo nas trés dreas para o diagndstico de autismo
(semelhante a perturbacdo artistica da DSM-IV) é a seguinte: drea da comunicacdo
[para sujeitos verbais - 8 (maximo-26), para sujeitos ndo verbais 7 (maximo-14)];
interaccdo social —10 (maximo-30) e comportamento repetitivo — 3 (maximo-12). Note-
se que a cotagao mais elevada reflecte maior gravidade clinica.

A aplicacao da ADI-R exige conhecimento clinico sélido na drea do desenvolvimento e
do autismo, bem como preparacao especifica para ser usada com fins de investigacao.

A sua administracdo para investigacao obriga a obtencdao de concordancia na
classificacdo de alguns itens, de pelo menos 90% entre o entrevistador e o

28



Introdugio

formador’®. Estudos das propriedades psicométricas da ADI-R revelaram que a
concordancia entre observadores tem sido boa a excelente para itens individuais e
excelente para a cotacao total, e em cada uma das trés areas. A consisténcia interna é
excelente nas trés areas””. A diferenciacio entre autismo e deficiéncia mental na
crianca e no adulto € excelente, sendo a Unica restricao o facto de a ADI-R exagerar no
diagnéstico de autismo nos individuos com idade mental inferior a 18 meses'**. Dado
que o tempo de aplicagdo é de 60 a 90 minutos e necessitar de treino especifico e
procedimentos de validacao do entrevistador, este instrumento € sobretudo utilizado
em investigacdo'.

Actualmente a ADI-R e a ADOS sao considerados como os padrdes de instrumentos de
diagndstico do autismo™.

Citamos outros instrumentos de diagndstico de autismo: Rimland diagnostic form for
behavior disturbed children (1968,1971), behavior rating instrument for autistic and
atypical children (1966,1977), handicaps behavior and skills schedule (1978), behavior
observation scale (1978), autism behavior checklist (1980), Ritvo-Freeman real life rating
scale (1986), Gilliam autism rating scale (1995), parent interview for autism (1993),
checklist for autism in toddlers (1992,1996), pervasive developmental disorders screening
test (1996), screening toll for autism in two-year-olds (1998) 7',

I.5. Co-morbilidade

Na sequéncia do estudo de casos de paralisia cerebral, W Little, no século XIX,
descreveu pela primeira vez o conceito do continuum de disfun¢bes nas patologias do
desenvolvimento®.

O mesmo se verifica com o autismo que frequentemente coexiste com outra clinica
neuroldgica decorrente de disfun¢do cerebral difusa ou apenas de imaturidade

neuroldgica'®

. Sdo exemplos o défice intelectual e outros défices cognitivos, a
epilepsia, os problemas comportamentais especificos e outros sinais menores como a
persisténcia dos reflexos primitivos no bebé, o atraso no desenvolvimento da

dominancia da mdo e os “soft signs”'°°.

Défice intelectual

De acordo com estudos realizados nesta drea a grande maioria dos individuos com o
diagndstico principal de PEA apresentam défices cognitivos, 70 a 90% revelam
deficiéncia mental (DM), somente 10% tém inteligéncia média e raramente apresentam

197,108,109 Mesmo que a taxa de DM seja mais baixa nos estudos

valores acima da média
epidemioldgicos mais recentes que englobam um conceito mais lato de PEA,

considera-se que os individuos com PEA tém algum défice cognitivo™.
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Epilepsia

A associagdo entre o autismo e a epilepsia estd documentada desde 1943. Dois dos
onze doentes descritos por Kanner sofriam de epilepsia, com inicio na infancia ou na
adolescéncia®.

Dois estudos longitudinais, nas décadas de 70 e 80, reunindo individuos com autismo
desde os primeiros anos de vida até a idade adulta, constataram a existéncia de dois
picos etdrios no aparecimento de convulsdes; um na infancia e outro na adolescéncia.
A incidéncia cumulativa de epilepsia variava entre 25% a 33%%. Resultados semelhantes
sdao referidos por outros autores, sendo a prevaléncia de epilepsia na crian¢ga com
autismo estimada entre 7 a 14% e a prevaléncia cumulativa até a idade adulta entre 20 a
35%’>'". Em cerca de metade dos casos a epilepsia inicia-se na infancia. Nos restantes,

/M Parece ndo existir um tipo especifico de

as convulsdes tém inicio na adolescéncia
epilepsia no autismo, podendo ocorrer espasmos em flexdo, epilepsia mioclénica
juvenil, epilepsia parcial complexa e tdnico-clonica generalizada; as duas ultimas sdo,
as formas mais referidas'®. A epilepsia é mais frequente nos individuos mais
gravemente afectados, sendo a DM com ou sem anomalias motoras e a histdria
familiar de epilepsia factores de risco significativo de convulsGes nas crian¢as com
autismo*""™",

Mesmo sem evidéncia clinica de convulsdes, 15 a 36% das crian¢cas com PEA mostram

61,72

anomalias no electroencefalograma ”"*.Varios estudos referem nao haver evidéncia de

SLIAIS TGN Qutros apontam

um tipo especifico de alteracdo no electroencefalografica
como mais frequentes as alteracdes que consistem em “generalized paroxysmal spike
and wave activity” e, menos frequentemente, “spike or slow wave focus” que tendem a

ser bilaterais e, se unilaterais, ndo tém preferéncia por uma Regido cortical especifica™™

Problemas auditivos

Defeitos na acuidade auditiva podem estar associados ao autismo. Défices auditivos
ligeiros foram referidos em cerca de um quarto das criangas com PEA no estudo
populacional de Steffenburg"®™. A coexisténcia de surdez grave e de autismo esta

20,1 Numa revisdo de Fombonne de cinco estudos

referida em alguns estudos
populacionais de criancas com autismo, a taxa de défice auditivo foi de 3.1% (0.9% a
5.9%)'°’. Contudo, a hiperacusia parece ser mais comum que o défice auditivo, tendo

sido diagnosticada em 18% da populac¢do autista no estudo de Rosenhall™'.
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Problemas visuais

Uma variedade de doencas oculares associadas ao autismo foram relatadas por Ritvo
no estudo epidemioldgico de Utah em 1990, nomeadamente a displasia septo-6ptica, a
atrofia do nervo dptico e a retinite pigmentar’. Também sdo frequentemente

referidos os erros de refraccio™.

Numa revisdo de estudos epidemioldgicos por
Fombonne em popula¢ées com autismo a prevaléncia de défices visuais foi de 1.3% (0 a

2.9%) .

Problemas sensoriomotores

No autismo sdo raras as anomalias do controlo motor com significado funcional. No
entanto, muitos pacientes vém a desenvolver altera¢bes da marcha, movimentos
ataxicos e desajeitados. Algumas criancas com autismo revelam hipotonia, ataxia
ligeira, apraxia dos membros, laxidao ligamentar, inabilidade motora e marcha na

110,113,123

ponta dos pés na idade pré-escolar O exame neuroldgico classico na

generalidade dos individuos com autismo ndo demonstra défices neuroldgicos

12

motores graves ~. O ténus muscular pode ser discretamente diminuido e os reflexos

osteotendinosos ndo revelam anomalias especificas '

. Os défices de fun¢ao motora
global e fina sdo mais graves nos individuos que tém QI baixo. Isabel Rapin refere a
hipotonia como a alteracdo neuroldgica mais frequente (25% de 176 criancas com
autismo), enquanto que a espasticidade foi assinalada em menos de 5% destas criancas
4. Os maneirismos das maos e dos dedos sdo referidos em 37 a 95% dos individuos
com autismo, manifestando-se sobretudo na idade escolar, sendo mais frequentes nos
casos em que estd associado a DM . As altera¢des motoras mais graves como a
paralisia cerebral sdo muito raras e predominam nos individuos com défice intelectual
mais marcado '”’.

As capacidades de processamento sensorial sdo anormais em 42 a 88% dos individuos
com autismo, incluindo preocupa¢dao com determinadas caracteristicas sensoriais dos
objectos (textura, temperatura) e resposta excessiva, ausente ou paradoxal a

diferentes estimulos sensoriais como a dor, o calor e o frio ™.

Anomalias fisicas

Muitas criancas com autismo tém cabeca grande, mas somente uma pequena
percentagem tém macrocefalia, podendo esta ndo existir logo ao nascimento e
aparecer mais tarde'™. Estudos de neuroimagem também encontram cérebros grandes
sem serem associados a neuropatologia'. Anomalias menores do desenvolvimento
fisico tém sido identificadas, sendo os pavilhdes auriculares as d4reas mais

habitualmente afectadas ™°.
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Disturbios psiquiatricos

A prevaléncia de disturbios psiquidtricos associados ao autismo nao é facil de
estabelecer. Existem relatos de casos clinicos mas nao ha trabalhos epidemiolégicos
nesse sentido. Por outro lado, a grande maioria dos individuos com autismo ndo tem
capacidade de exprimir os seus pensamentos ou problemas. A depressdo, seguida da
ansiedade, sdo os disturbios psiquidtricos que mais vezes estdo descritos em
associagao com as PEA. O risco de depressao nos adolescentes e adultos com autismo
estd estimado entre 4.4 a 57.6%; esta variabilidade de valores revela a dificuldade de

obtencdo destes dados ™

. Outros disturbios sdo referidos tais como a esquizofrenia, a
catatonia, os comportamentos compulsivos, a hiperactividade, os tiques e o sindroma
de Gilles la Tourette. Numa revisdo sobre este tema ', a compilacdo de publicacdes
sobre os disturbios psiquiatricos na PEA entre 1951 e 2001, um total de 189 individuos
com autismo foram identificados como apresentando distlrbios psiquidtricos
associados. A frequéncia com que os diferentes disturbios surgiam foi por esta ordem:
a depressdo, 39%; a ansiedade, 17%; a mania e doenca bipolar, 10%; a esquizofrenia, 7% e

os sintomas psicdticos isolados em 7%.

Problemas de sono

As criangas com PEA apresentam uma taxa mais elevada de perturba¢des do sono do
que aquelas que sofrem de outros problemas de desenvolvimento, parecendo estas
alteracbes acontecer em qualquer nivel de funcionamento intelectual. O acordar
durante a noite, a reduc¢ao do periodo de sono nocturno, a dificuldade em adormecer e

o0 acordar precoce, sdo as anomalias mais referidas'’.

1.6. Diagnéstico diferencial

Como tem vindo a ser referido, a triade clinica sintomatica que individualiza o autismo
coexiste, na grande maioria dos casos, com outros problemas de desenvolvimento e
sintomas neuropsiquidtricos,nomeadamente: deficiénica mental, perturbacdes
especificas da linguagem, neurose obsessivo-compulsiva, de entre outras. Por vezes o
diagndstico principal (primario) é dificil de identificar.

Nas criancas em idade pré-escolar, em que o autismo frequentemente se apresenta
como um atraso de linguagem, o diagndstico diferencial deve fazer-se com a
deficiéncia mental, nestas também se verifica um atraso no desenvolvimento ndo
verbal. Nas criancas que apresentam um desenvolvimento ndo verbal adequado a
idade cronoldgica, o diagndstico diferencial de autismo deve fazer-se com o défice da

acuidade auditiva e com as perturbacdes especificas da linguagem (PEL) ™.
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Em idade escolar, as formas ligeiras de PEA podem simular outros problemas
especificos de linguagem como o défice semantico pragmatico. Os problemas de
comportamento como o disturbio obsessivo compulsivo, a perturbacdo do défice de
atencao e hiperactividade, a sindrome do défice de atencdo, do controlo motor e da
percepcdo (sindromo de DAMP), as dificuldades especificas de aprendizagem, a
dificuldade de aprendizagem do hemisfério direito, sdo outras entidades clinicas a ter
em conta no diagndstico diferencial"¥.

De seguida descreveremos brevemente algumas entidades clinicas que com

frequéncia colocam questdes no diagndstico diferencial com a PEA.

Deficiéncia mental

10,29 palo

Aproximadamente dois tercos dos individuos com autismo tém DM
contrario, apenas cerca de um quarto dos pacientes com DM apresentam autismo (5 a
10% nos casos de DM ligeira e em 30% ou mais nos casos de DM moderada ou
88,130

profunda) . Por vezes a linha de separacao ndo é facil de encontrar e o diagndstico
principal é dificil de identificar. L Wing no estudo epidemioldgico de Camberwell **
verificou que a presenca da triade clinica era muito frequente no grupo de ciangas com
DM profunda. Contudo, também encontrou criangas com DM profunda com niveis
sociais de comunicacdo adequados ao seu nivel mental. Nesse mesmo estudo verificou
que as criancas com nivel de compreensao verbal inferior a 20 meses e sem jogo
simbdlico, frequentemente apresentavam esteriotipias simples, mesmo com
socializacao adequada. Concluiu que os individuos com DM severa e profunda podem
apresentar esterioripias sem que sofram de autismo, desde que o seu nivel de
funcionamento social e comunicativo esteja de acordo com o sua idade mental. Deste
modo, avaliando a desproporc¢do entre o comportamento social e o nivel funcional é

possivel diagnosticar autismo mesmo nos individuos com DM profunda™®"".

Perturbac¢6es especificas da linguagem (PEL)

Os individuos que apresentam PEL podem partilhar os mesmos défices verbais que
aqueles que sofrem de autismo, contudo diferenciam-se pela normalidade da
interac¢do social e do reportério de actividades que serd adequado ao nivel mental”.

Dificuldades de aprendizagem nao verbal

Algumas criangas com desenvolvimento linguistico adequado, tém graves dificuldades
em resolver tarefas que envolvam capacidades de percepcao visual e de realiza¢do ndo
verbal. Esta entidade denominada de dificuldades de aprendizagem ndo verbal pode
sobrepor-se a clinica do sindromo de disfun¢ao do hemisfério direito e do sindromo de

Asperger, diferenciando-se deste pela normalidade da interaccdo social™
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Perturbacao do défice de atencao e hiperactividade e sindrome de défice
na atencao, controlo motor e percep¢ao (S DAMP)

Existem criangas em que a sintomatologia central se caracteriza por défices de
atencao, da percepcao, e do controlo motor com hiperactividade, mas que também
associam alguma clinica de autismo, levantando dudvidas quanto ao diagndstico

primario™.

Esquizofrenia

A esquizofrenia raramente tem inicio antes da idade escolar. Habitualmente, existe
uma histéria prévia de desenvolvimento normal, sendo o inicio caracteristicamente
definido por alucinacbes e delirios. A clinica evolui tipicamente com periodos de
recidiva e remissao. Em casos raros, os adolescentes e os adultos jovens com autismo

podem vir a desenvolver clinica de esquizofrenia™™®™9,

Mutismo selectivo

Ha criangas de idade escolar e adolescentes que recusam falar em certos contextos
sociais, apesar de apresentarem um potencial linguistico adequado. Estes individuos
podem por vezes associar caracteristicas de autismo, nomeadamente defeitos na

interaccdo social o que vai dificultar o diagndstico diferencial ™.

Deméncia

A deméncia na crianga caracteriza-se por uma deterioracdao progressiva da fun¢ao
mental e motora, nestes casos deve-se proceder a pesquisa de doencas
neurodegenerativas. Numa fase inicial, o diagndstico diferencial deve ponderar-se com

os casos de autismo em que existe regressdo™.

Perturbacao obsessiva e compulsiva
Sdo criangas com comportamentos e interesses obsessivos nao habituais, mas com

capacidades sociais e comunicativas normais'>™.

Privacao emocional
Sdo situagdes clinicas relacionadas com histdrias de grave negligéncia, abandono ou

1132

abuso, que podem simular uma clinica de “quase autismo””°. Nestes quadros, a

sintomatologia tende a regredir num ambiente social adequado ™.
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I.7. Prognéstico

Actualmente, a maior parte dos estudos que segue grupos de criangas com autismo
até a idade de adolescentes e de adultos jovens conclui que apenas uma minoria de
individuos vem a atingir a autonomia social. A percentagem daqueles que vem a obter
emprego varia entre 0 a 21.5%, apresentando o Japdao os melhores indices de
integracdo social >4 embora na maioria dos caos se trate de trabalho protegido™>.
Cerca de metade dos individuos mantém-se totalmente dependentes °%.

Nos casos em que esta descrito melhor progndstico sdao aqueles que em crianca
apresentavam melhores niveis de capacidade intelectual®®™®"33% Estd documentada
melhor evolucdo nas criangas identificadas mais cedo e submetidas a intervencao
precoce e adequada, embora as capacidades cognitivas, linguisticas e sociais inatas

88133135 A auséncia de linguagem

parecam ser factores determinantes do progndstico
comunicativa entre os cinco e os seis anos e o QI inferior a 50 sdo indicadores de
progndstico desfavoravel ®'%°. Na crianca, um QI inferior a 50 é preditivo de nivel

intelectual semelhante na vida adulta e de pobre adaptacéo social*.

1.8. Etiologia
A procura e a compreensao das causas do autismo tem feito progressos significativos,

embora ainda ndao haja uma resposta definitiva para a grande maioria dos casos.

Até aos anos 70

Dado que os sintomas se iniciavam pouco apds o nascimento, Kanner concluiu que o
autismo podia ser causado por um erro inato e biolégico desconhecido™. Nos anos 50 e
60, 0 autismo passou a ser considerado uma perturbacdo emocional ™ ™.

O reconhecimento de epilepsia e de anomalias electroencefalograficas numa
percentagem significativa de criancas com PEA, foram dos primeiros dados a apontar
uma base neurobioldgica para o autismo™. Nos anos 70 diferentes trabalhos
epidemioldgicos, mostraram que o modo de relacionamento dos pais das criangas com
autismo com os seus filhos ndo diferia do dos pais das criancas sem problemas ou com
outras patologias do desenvolvimento; concluiram que problemas familiares, a
existirem, n3o seriam suficientes para o desenvolvimento do autismo'®. Também
Chess, ao verificar que 9% de 243 criangas com rubéola congénita sofriam de autismo,

reforcou a teoria da organicidade™.

As ultimas 3 décadas

Aceita-se actualmente que o autismo é causado por uma alteracao neurobioldgica que
determina disfunc¢do cerebral. Nalguns casos, sao diagnosticadas entidades médicas
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conhecidas™®. Nos outros (os casos de autismo idiopético) estudos familiares e de
gémeos revelaram uma concordancia no diagndstico de autismo de 60% nos gémeos
monozigdticos, contra 0% nos gémeos dizigdticos. Se considerarmos a clinica alargada
do espectro do autismo a concordancia no diagndstico entre gémeos mono e
dizigdticos passa a ser, respectivamente, de 92% e de10 a 30% 3% 39 140141142,

Considerando a taxa de concordancia de autismo em gémeos monozigdticos e a
percentagem de recorréncia de PEA nos irmaos ndo gémeos (de 3 a 7%), Bailey e col
quantificaram a importancia dos factores hereditdrios do autismo em
Q0%38140,142,143,144145146  Ectes  dados suportam um modelo multifactorial de

147,

hereditariedade'”'*®'°, O niimero exacto destes genes, a sua identificacio e o modo

de transmissdao permanece desconhecido.
1.8.1. Genética e entidades médicas associadas

Influéncias genéticas

Na grande maioria dos individuos com autismo ha provas de uma influéncia genética
complexa, com interac¢do entre varios genes, que aumenta a susceptibilidade para a
PEA. O suporte para esta conclusao tem sido obtido através de variados estudos

#1138,140,142,143,146/147 ' Os rastreios do genoma para identificacio de

clinicos e genéticos
genes ligados ao autismo (genome-wide screening), levados a cabo em diferentes
populacdes de familias com mais de um caso de PEA (familias multiplex),
demonstraram que existe associacdo entre autismo e genes em multiplas regides de
diferentes cromossomas. Sdo referidos, em dois ou mais estudos, as regides dos
cromossomas 1p, 24, 64, 7q, 13q, 16p e1gp 5*'5M52153154155,156157  Apesar da intensa
investigagdo, ainda ndao ha dados conclusivos, podendo este facto ser devido a
heterogeneidade genética do autismo e a variabilidade dos factores hereditarios em
diferentes populacdes.

A susceptibilidade genética pode ser potenciada por factores ambientais, resultando
em diferencas fenotipicas™®.

Entidades médicas associadas

A PEA representa uma sindrome clinica com multiplas etiologias, na maioria dos casos
desconhecidas. Gillberg defende que alguns casos de autismo estdo associados a
condi¢des médicas conhecidas, a que se referiu como "’Possibly Autism Related Medical
disorders”- PARMDs. A frequéncia de “PARMDs” varia entre 11 a 12%, nos estudos
populacionais que ndo incluem uma investigacao neuroldgica e médica extensa, e 37%

nos estudos que fazem uma investigacdo intensiva *'*°.
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7

A frequéncia e o significado destas associacdes € motivo de controvérsia. Rutter
encontrou esta associacdo em 10% dos casos de autismo'’. Nos grupos de autismo
decorrentes de estudos epidemioldgicos sdo referidas em média cerca de 6% de

entidades médicas associadas'®"'®,

Anomalias cromossémicas e doen¢as monogénicas

Nos casos de autismo em que é possivel determinar a entidade médica associada
habitualmente trata-se de anomalias cromossdmicas ou doencas monogénicas, sendo
mais frequentes nos individuos com autismo atipico e deficiéncia mental moderada a
profunda 4% ™% Tam sido descritas anomalias em quase todos os

164,165,166,167,168,169,170,171,172,173,174,

cromossomas 7>, S0 mais frequentemente referidas as do

braco longo do cromossoma 15, incluindo delec¢bes, duplicagbes e inversdes na
regiao15q11-qi3 préximo da regido do gene UBE3A '0417168:176,177,178

E através do conhecimento das anomalias cromossémicas associadas ao autismo,
nomeadamente, translocacbes e deleccdes, que posteriormente serd possivel
identificar pontos de quebra, que sdo indicativos de regides envolvidas no autismo e
deste modo genes candidatos para a investigacdo molecular 7915,

Um defeito no gene FMR-1 na regido cromossémica Xq27.3 pode também estar
associado com o comportamento autista.Todavia, a sindrome de X fragil é considerada
uma causa rara de autismo'%64165,166:182

Outras sindromes clinicas bem individualizadas tém sido descritas ocasionalmente nos
quadros de autismo.

A prevaléncia actual de PEA entre as populacdes com trissomia 21 vai de 5 a 9% "®>"®4)

quando anteriormente esta associacio era considerada mais rara, entre 1a 2.2% ",
Na sindrome de Turner, 5% das pacientes tém autismo e, em todos os casos, 0

cromossoma X é de origem materna'®

. Mutag¢bes gene MECP2, descrito na sindrome
de Rett, tém sido referidos raramente em casos de autismo™®. Recentemente este
gene foi estudado numa amostra de 19 meninas com autismo e sé foram encontradas
mutac¢des em duas que também preenchiam critérios clinicos para o diagndstico da
sindroma de Rett na sua forma ligeira de linguagem preservada ¥/,

Outras sindromes tém sido descritas em associagao com o autismo em dois ou mais
trabalhos, nomeadamente: sindromes de Angelman, Cohen, Lange, Ehlers-Danlos,
Goldenhar, Joubert, Kleine-Levin, Lujan-Fryns, Moebius, Noonan, Smith-Magenis,
Sotos, distrofia miotdnica, Gilles de la Tourette, Velocardiofacial-“CATCH 22”, Williams,
associacdo de CHARGE e outras associa¢des sindromaticas de anomalias congénitas
multiplas e deficiéncia mental"'88"9,

As sindromes neurocutaneas sao classicamente descritos em quadros de autismo. Em

1932 foram pela primeira vez referidos sintomas do tipo do autismo em doentes com
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esclerose tuberosa (ET) e desde entdo muitos outros casos foram relatados. Em sete
estudos epidemioldgicos a taxa de ET encontrada em autistas foi de 1.1% (0 a 3.1%) .
Estes valores sdo superiores (8 a14%) nos grupos em que o autismo co-existe com
epilepsia. Pelo contrdrio, a frequéncia de autismo nas popula¢des com ET varia entre 17
a 61%°%""99%° A neurofibromatose tipo 1 (NF) é uma das doencas monogénicas que
mais frequentemente afectam o cérebro. Em quatro estudos epidemioldgicos, a taxa
de NF em grupos de autismo foi de 0.3% (0 a1.4%)'®’. A hipomelanose de Ito é outro

disttrbio neurocutaneo que pode estar asssociado ao autismo™.

As anomalias do metabolismo que podem associar-se ao autismo sdo mdltiplas "%
113142191 No passado, estavam descritos quadros de autismo em casos de fenilcetondria
diagnosticados tardiamente. Hoje em dia, o diagndstico precoce por rastreio neonatal
e a dieta isenta de fenilalanina tornou esta associa¢do excepcional™. Em cinco estudos
epidemioldgicos de populagdes com autismo ndo foram identificados casos de
fenilcetonuria'.

Outras anomalias metabdlicas tém sido descritas no autismo, embora muito
raramente, nomeadamente: alteracdes no metabolismo das purinas e das
pirimidinas'®*'?, mucopolissacaridoses (Sanfilipo e a sindrome de Hurler)""* doencas

dos peroxisomas'?, défices do metabolismo da creatina™*

195,196,197

, e disfuncao da cadeira
respiratdria mitocondrial . As doencgas dos aminodacidos e dos acidos organicos,

sdo uma raridade nos quadros de autismo "'

Disturbios enddcrinos
O hipotiroidismo esta descrito na literatura em crian¢as com PEA bem como nos seus
familiares™. A deficiéncia hipofisaria multipla foi referida em alguns casos de criancas

com autismo ™%,

1.8.2. Factores ambientais
Apesar da predominancia irrefutdvel da componente genética na etiologia do autismo,
agressdes precoces do cérebro em desenvolvimento podem determinar uma maior

susceptibilidade para o autismo e serem factores determinantes para a sua variada
expressao fenotipica.

Factores pré e perinatais

Risco perinatal

Tem sido investigada a associacao entre incidentes nos periodos pré, peri e neonatais
e o0 autismo, embora as conclusdes nao sejam concordantes. Alguns estudos sugerem
que as criancas com autismo apresentam uma frequéncia aumentada de complica¢des
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pré e perinatais quando comparados com 0s irmdos ou outros grupos testemunha. A
idade materna avancada, a pré ou pds maturidade, a hemorragia durante a gravidez e
a hiperbilirrubinémia neonatal sdo factores apontados'+'°%'992°%>°",

Outros trabalhos consideram ndo existir incidentes relevantes, que possam, sd por si,
ser considerados consistentes ou especificos do autismo*"14%:202203204,205206

Dois estudos recentes relancam esta discussdo. Um estudo japonés revelou que a
prevaléncia de autismo nos sobreviventes de cuidados intensivos neonatais foi duas
vezes superior a da populagao de referéncia; mas, dos 30 factores de risco estudados,
somente a sindrome de aspiragao meconial foi significativamente mais elevada no
grupo de autismo®®’. No outro estudo, baseado nos registos clinicos de nascimentos na
Suécia, 408 criancas que vieram a ser diagnosticadas com autismo foram comparadas
com um grupo controlo de 2040 criancas em que este diagndstico ndo se verificou.
Das diferentes varidveis estudadas (caracteristicas maternas, complicacbes da
gravidez e do parto e caracteristicas do RN) o risco para autismo estava associado com
habitos tabagicos na gravidez precoce, local de nascimento da mae no exterior da
Europa ou Estados Unidos da América, parto por cesariana, atraso de crescimento
intrauterino, indice de Apgar baixo e anomalias congénitas. Os autores concluiram que
é de considerar a possibilidade de um subgrupo de criancas com predisposi¢ao
genética para autismo vir a desencadear esse quadro quando expostas a condi¢des
adversas de crescimento e de oxigenacao no periodo perinatal, um periodo critico do

desenvolvimento cerebral®®®.

Agentes teratogénicos infecciosos

Um numero baixo de criancas desenvolve autismo na sequéncia de infeccbes pré-
natais. A exposicao na vida intra uterina ao virus da rubéola aumenta o risco de
autismo®”?°"*%. Apesar das campanhas de vacinacdo, casos destes continuam a ser
registados"*"°. Infeccbes congénitas a citomegalovirus tém sido referidas por varios
autores em criangas com autismo; contudo esta relacdo tem sido dificil de interpretar

pela frequéncia da presenca do virus no recém-nascido”*".

Agentes teratogénicos quimicos
Numa série de cerca de 100 casos de embriopatia por talidomida, cinco criancas
apresentavam autismo; a exposicao terd ocorrido entre os 20 e os 24 dias de

gestacdo*"*”

. Também estdo descritos casos de autismo associados a exposicao
embriondria ao &cido valproico e outros anticonvulsivantes*®>. Tanto os casos de
teratogenicidade da talidomida como os de 4cido valproico associam-se a

malformacées dos pavilhdes auriculares e das maos™.
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Estd descrita uma elevada frequéncia de autismo (11.2%) em criancas expostas a
cocaina na vida pré-natal'®.

A associacdo entre o autismo e a exposicdo fetal ao alcool tem sido referida™. Num
estudo prospectivo de 24 criancas expostas ao alcool no periodo pré-natal, trés
apresentavam um quadro de PEA”",

Factores pdsnatais

Agentes infecciosos pdsnatais

Casos de encefalite herpética tém sido acompanhados de clinica autista, mesmo fora
do periodo da infancia, embora nalguns de forma transitéria’"’>""%*". Ritvo descreceu

dois casos de autismo apdés meningite por Hemophilus influenzae'™.

Imunizacdes e a sindrome de esteatorreia

Tem sido descrita a coexisténcia de autismo e de patologia gastrointestinal’>*">'**7, A
associacdo entre o autismo e a doenca celiaca foi inicialmente citada por Asperger em
1961. Mais tarde, em 1969, Goodwin descreveu uma crianga de seis anos que melhorou
da sintomatologia autista apds dieta sem gluten, tendo agravado posteriormente com
a sua reintroducdo'9>*"°. A dieta livre em gliiten e em caseina com melhoria do quadro
autista foi também referida num trabalho que relacionou a excrecao aumentada de
peptideos na urina com a ingestao de gliten e de caseina num grupo de criancas com
autismo®'®. Todavia esta relacio no é consensual'®>*'®.

Em 1998, Wakefield®” descreveu doze criancas com regressdo autista que
concomitantemente apresentavam manifestacdes gastrointestinais (dor abdominal,
diarreia crénica e nalguns casos intolerancia alimentar), com hiperplasia ganglionar
linfoide ileal e colite. Os autores chamaram a atencdo para a administracao da vacina
anti sarampo parotidite epidémica e rubéola (VASPR) em oito destas criancas, dias
antes do inicio da clinica®”. Contudo a relacdo entre o aparecimento do quadro autista,

a administracdo da VASPR e a clinica gastrointestinal ndo foi confirmada®'®****',

Agentes téxicos

O metilmercurio pode ter efeitos deletérios no cérebro em desenvolvimento, mas ndo
ha evidéncias da sua relacdo com o autismo*. O timerosal, composto orgéanico de
etilmercurio presente em algumas vacinas foi implicado na etiologia do autismo. Uma

*2. 0 chumbo é uma

revisdo recente conclui ser pouco provavel essa relacao
neurotoxina que afecta o funcionamento cognitivo e o desenvolvimento na crianga.
Um estudo inglés revelou que um grupo de criancas com problemas de
desenvolvimento apresentava niveis séricos elevados de chumbo quando comparado

com um grupo testemunha®?, e o mesmo foi verificado no autismo™. Esta associacdo
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parece estar relacionada com a persisténcia da tendéncia em levar objectos a boca nas

criancas com problemas de desenvolvimento.

Nutricao e dieta
A dieta da populacao pediatrica com autismo parece nao diferir da das outras criancas,
ndo estando habitualmente descritos niveis andmalos de minerais*'. Existem relatos

pontuais de casos de autismo com défices vitaminicos por dieta selectiva *"**.

I.9. Neurobiologia

Apesar da extensa investigacao nesta drea, ainda nao existe consenso quanto a base
neurobioldgica do autismo, uma vez que ndo ha concordancia nos resultados
anatémicos, funcionais e neuroquimicos em relagdo ao mecanismo

117,225,226

fisiopatoldgico

1.9.1. Anomalias cerebrais

Estudos estruturais

Os estudos de cérebros de pacientes com autismo sugerem um desenvolvimento
celular anémalo no cerebelo e nalguns nicleos limbicos, ao revelarem altera¢des das
células de Purkinje e granulares (reducdo do nimero e menores dimensdes) que
apontam para disgenesia pré-natal'7227228:229,

No decurso da investigacao anatdmica, baseada em estudos de tomografia axial
computorizada (TAC) cerebral, foi publicada uma larga gama de anomalias cerebrais
em individuos com autismo (assimetria na Regido esquerda parieto-occipital, a
auséncia da normal assimetria entre os hemisférios e o alargamento do sistema
ventricular) como sumariado na revisdo de Aiteken®°. Hanna Damdsio encontrou uma
baixa prevaléncia de lesdes focais, ou outras anomalias estruturais e inconsisténcia na
sua localizacdo™'.

Os estudos de ressonancia magnética (RMN) cerebral descreveram variadas anomalias
do desenvolvimento cerebral (hipoplasia dos VI e VIl I6bulos do vermis cerebeloso,
defeitos corticais, hipoplasia do tronco cerebral, reducao da porcao posterior do corpo
caloso, assimetria ou aumento dos ventriculos, quisto aracnoideu, areas de aumento
ou de diminuicdo da densidade na substancia branca), no entanto, nenhuma das
alteraces encontradas foi consistente nos diferentes estudos' >3»233234235236,237

Uma revisdo (1999) notou que a frequéncia das alteracées da RMN cerebral em
individuos com autismo foi semelhante a dos grupos testemunha, reforcando a

auséncia de anomalias cerebrais estruturais com significado na etiologia do autismo?3.
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Estudos mais recentes (2000) de RMN cerebral, num grupo de crian¢as com autismo,
revelaram uma reduc¢ao da dimensao da Regiao anterior do corpo caloso, sobretudo
na area que envolve a projeccao do cortex préfrontal, um aumento de volume do
cortex do lobo frontal e ainda uma redu¢do do volume do vermis cerebeloso®%*4°.
Um destes estudos detectou uma relagdo inversa entre o aumento do cortex frontal e
a hipoplasia cerebelosa®*°. Discute-se a hipétese de o cerebelo e o cortex frontal serem
regides de desenvolvimento interligado, em que uma actividade neuronal andmala na
ligacdo cerebelo-talamo-cortical (pela reducdo das células de Purkinje) poder causar
uma anomalia no desenvolvimento do lobo frontal e noutras dreas que recebam
informacbes de cerebelo, podendo estes estar envolvidos na fisiopatologia do

autismo*°.

Estudos funcionais

As novas tecnologias [RMN funcional, single-photon emisson (SPECT) e tomografia com
emissdo de positrées (PET)] permitem hoje estudar o cérebro em funcionamento.
Trabalhos actuais em individuos com autismo tém revelado mdltiplas anomalias
(auséncia da normal assimetria da actividade cerebral; diminui¢do do fluxo cerebral
nos lobos temporais, frontais, hipocampo e insula ; diminui¢do da sintese da serotonina
no lobo frontal e tdlamo; diminuicdo do metabolismo da glicose no giro cingulato
anterior e hipometabolismo temporal)'7424%243 |

Nas tarefas que exigem interpretacdo de faces com diferentes expressdes emotivas,
um grupo de individuos com autismo e inteligéncia normal, revelou altera¢bes na
actividade cerebral indicando disfuncao no cerebelo, no cortex do lobo temporal e
mesolimbico, ndo activando as dreas normais de reconhecimento de expressdes faciais

(girus fusiforme)**.

1.9.2. Anomalias neuroquimicas

A investigacdo neuroquimica na drea do autismo tem-se focado no estudo dos
neurotransmissores e dos neuromodeladores'.

Virtualmente todos os sistemas de neurotransmissores tém sido implicados na
patogénese do autismo. Actualmente o sistema da serotonina estd em intensa

245

investigacdo, justificado pela ligacdo entre o autismo e as doencas afectivas™ e o

conhecimento da melhoria de alguns sintomas de autismo com a administracao de
farmacos que interagem com o sistema serotoninérgico'”*4°.
A maioria das anomalias publicada nos diferentes sistemas de neurotransmissores ou

nao foram replicadas ou sdo inconsistentes.
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Catecolaminas

A dopamina, a noradrenalina e a adrenalina sdo neurotransmissores envolvidos em
distdrbios comportamentais. Embora tenha sido sugerido que o sistema nervoso
simpatico possa ser hiperactivo no autismo, ndo ha resultados consistentes em rela¢ao

s . . . 8
ao aumento dos niveis destes neurotransmissores no plasma ou na urina " 2424,

Opioides endégenos
As endorfinas e as encefalinas constituem a complexa familia dos peptideos que tém
fun¢bes de neurorregulacao. Os estudos dos opioides do plasma e do liquido céfalo

raquideo (LCR) nos individuos com autismo tém revelado resultados inconsistentes™".

Ocitocina
A ocitocina é um neuropeptideo envolvido na regulacdo do comportamento social;
este conhecimento levou a especulacdo do seu envolvimento no autismo. Num estudo

de 29 criancas com autismo foi encontrado um nivel plasmatico baixo de ocitocina
191,43

AMP ciclico

O AMP ciclico actua como segundo mensageiro intracelular para os
neurotransmissores, serotonina e catecolaminas. No autismo ha referéncia a niveis
séricos elevados de AMP ciclico™".

Gangliosideos

Os gangliosideos sdo glicolipidos que tém como func¢do participar na diferenciacao e
no crescimento do tecido nervoso e na manuten¢do da comunicagdo intercelular. Sdo
libertados no espaco intercelular no decurso da reciclagem normal das membranas
celulares. Tem sido descrito um aumento de gangliosideos no LCR de criancas com
autismo quando comparado com grupos testemunha'®"**°.

Glial fibrillary acidic protein (GFAp)

Julga-se que a proteina GFAp é um marcador do grau de gliose e um indicador da
densidade neuronal. Um estudo revelou um nivel de GFAp no LCR de 47 criancas com
autismo, trés vezes superior ao do grupo testemunha. Estes resultados em conjunto
com o aumento de gangliosideos sugerem um incremento da actividade sinaptica no

autismo™".
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Serotonina

A serotonina é um dos neurotransmissores vitais para o cérebro humano. Desempenha
diferentes papéis no cérebro em desenvolvimento. Tem func¢do na neurogénese,
sendo um agente morfogenético e, mais tarde, actua como um importante
neurotransmissor. Em1961 foi publicado um trabalho sobre o aumento do nivel de

serotonina num grupo de criancas com autismo®°. Desde entdo, varios trabalhos

251,252,253,
)

7

confirmaram este resultado a hiperserotoninémia € actualmente das
anomalias bioquimicas mais consistentes na populagao autista. Os farmacos inibidores
da recaptacdo de serotonina do tipo da fluoxetina, parecem ser parcialmente eficazes
no controlo do comportamento repetitivo associado a ansiedade e a agressividade
nos individuos com autismo, acc¢do atribuida ao bloqueio do transportador da
serotonina com consequente aumento do nivel de serotonina na sinapse 24625 3254255,

Tem sido referida a ligacdo entre o autismo e algumas variantes dos genes do

transportador da serotonina®¥*?,

Um estudo muito recente do nosso grupo
evidenciou que uma variante do gene do transportador da serotonina (SLC6A4)
contribui significativamente para a hiperserotoninémia no grupo de criangas com

autismo’>3.

1.9.3. Outras anomalias

Neuropeptideos e factores neurotroéficos

Nelson e col**® documentaram um aumento da concentracdo sérica de neuropeptideos
e factores neurotréficos de entre eles o brain-derived-neurotrophic factor (BDNF) nos
primeiros dias de vida dum grupo de 69 criancas que posteriormente veio a

desenvolver autismo.

Anomalias imunolégicas

Estudos da funcdo imunoldgica nos individuos com PEA tém notado uma vasta gama
de anomalias tais como: um defeito da resposta da imunidade celular, uma diminui¢dao
do nivel sérico de C4b, niveis anormais de imunoglobulinas no plasma e no LCR, uma
elevagao da interleucina 12 e do interferon gama e alfa e um aumento da resposta de
autoanticorpos*. A frequéncia aumentada de doencas autoimunes (diabetes tipo |,
hipotiroidismo, artrite reumatoide e lUpus eritematoso sistémic), nos familiares de
criancas com autismo também foi descrita®™”.

Um estudo da nossa equipa evidenciou que a frequéncia de auto-anticorpos contra
antigénios cerebrais num grupo de criangas com autismo foi significativamente muito

superior & encontrada num grupo testemunha®.
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Apesar de multiplos trabalhos nesta drea ainda ndo existem dados conclusivos da

relacdo entre as altera¢Ges imunoldgicas e a clinica autista.™

Anomalias inflamatdrias e da permeabilidade intestinal
Desde 1998 que alguns estudos sugerem a existéncia de patologia gastrointestinal

97215,

inflamatdria em casos de autismo “enterocolite autista”*>*". Algumas criancas com

autismo tém tido resultados benéficos apds serem submetidas a dietas isentas de

gliten e de caseina*”™®

. A hipdtese de que a abstencdo destas proteinas possa
melhorar a clinica do autismo é baseada em trabalhos que referem que, durante a
digestao da caseina e do gluten sdo produzidas beta-casomorfinas e gluteomorfinas,
que sdo biologicamente activas, com efeitos semelhantes aos das endorfinas e com
propriedades imunorreguladoras. Discute-se a hipdtese de que a absor¢ao em excesso
destes produtos, por anomalias da permeabilidade intestinal, possa provocar efeitos
adversos no sistema nervoso central (SNC)*"*®.Todavia, ndo existem ainda estudos

controlados adequados que permitam conclusées definitivas®'.

1.9.4. Resumo da neurobiologia

Presentemente ainda nao foram demonstrados defeitos estruturais especificos do
autismo. Estudos funcionais sugerem a existéncia de anomalias dos lobos frontais e
préfrontais (onde se processam fun¢bes cognitivas como a planificacdo e o controlo
de ac¢bes complexas para a resolucdo de problemas), do lobo temporal interno (onde
se da o processamento da informacdo socio-emocional), do corpo caloso, do tronco
cerebral e do cerebelo (envolvidos em actividades motoras e cognitivas) **/4**>%, Pge-
se a hipdtese de que exista uma disfuncdo neuroquimica comum entre estas dreas,
envolvendo as vias de actividade dos neurotransmissores do tipo da dopamina, da
noradrenalina e sobretudo da serotonina 24%246:25%253254,255,259

Sendo o funcionamento social um processo tdo complexo, ndo € de estranhar que
resulte do funcionamento e da interligacdo de diferentes dreas do SNC. Do mesmo
modo, o autismo, que envolve multiplos défices, de entre eles 0 do comportamento

social deverd ter na origem disfuncdes de multiplas e distintas dreas cerebrais.

I.10. Neuropsicologia

Os modelos neurocognitivos explicativos do comportamento autista tiveram inicio nas
décadas de 60 e de 70.

De acordo com a revisdo de Minshew®®, os modelos iniciais propunham um defeito
Unico na recepcao da informacao por dificuldades na percepcao sensorial, nos

mecanismos de atencdo e de estimulacdo do tronco cerebral ou da memdria
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associativa, como base cognitiva para o autismo. Nos anos 70 passou a dominar a
teoria de que o autismo seria explicado por um problema de aquisicao da linguagem
motivado por um defeito de especializacao do hemisfério esquerdo. Na década
seguinte surgiu o conhecimento de disfuncao do hemisfério direito, pela énfase dada
ao envolvimento da linguagem ndo verbal na clinica autista. Entretanto, foram
reconhecidas limitacbes a tentativa de compreender o autismo com base apenas na
existéncia de um unico defeito cognitivo. Em 1980 foi proposto um modelo de
anomalia no processamento da informagdo, em oposi¢ao aos modelos anteriores que
destacavam defeitos na sua percepcao.

No fim dos anos 80 e inicio de 90, novos modelos emergiram.

Em 1988 Rumsey e Hamburger260 realizaram um estudo em que avaliaram o
funcionamento psicolégico em dez individuos com autismo e inteligéncia normal.
Documentaram um perfil cognitivo caracterizado por resultados normais nas
capacidades linguisticas, na memdria, na motricidade e na percepcao sensorial e
visuoespacial, contrastando com défices marcados nas capacidades de compreender
conceitos (raciocinio abstracto). Propuseram entdo, um modelo de defeito no
raciocinio abstracto de conceitos verbais e ndo verbais. Ainda assim, o defeito da
capacidade de abstraccdo ndo seria suficiente para explicar o quadro clinico do
autismo.

Outra das contribuicOes para a conceptualiza¢do do autismo foi o reconhecimento por
Uta Frith e Simon Baron-Cohen da anomalia da teoria da mente, como um dos
defeitos cognitivos mais relevantes, subjacente ao comportamento social inadequado

no autismo®®

. Mentalizagao, ou teoria da mente, refere-se a compreensao intuitiva do
estado mental dos outros em oposi¢ao ao estado fisico, capacidade esta que todos os
individuos normais parecem ter, e que lhes permite antecipar o comportamento dos

250« _E um dom raro, esse de agarrar instantaneamente a alma dos outros, num

outros
so relance, pelo tacto intimo do olhar. Media com um rigor clinico a temperatura dos
humores...” In: Inés Pedrosa. Unica/Expresso 17.4.2004.

Um défice de mentalizacdo traduz-se num problema de empatia que desde muito cedo
vai afectar as relacbes sociais (partilha da atencdo), a aprendizagem social e o uso da
comunicagdao, podendo também estar na base de um defeito de simbolizagdo e de
imaginacdo. Para quem tem estas dificuldades, torna-se dificil perceber que as palavras

41262 parece existir

faladas s@o uma mensagem da mente, com um fim comunicativo
uma boa correspondéncia entre os defeitos de mentalizacdo e o comportamento
social diario™>.

Em 1991 os estudos de Ozonoff***demonstraram a existéncia de defeitos na funcdo
executiva (FE), surgindo o modelo “frontal” para o autismo. A FE é um termo colectivo

que pretende cobrir uma vasta gama de faculdades mentais superiores (focar a
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atencao, flexibilidade cognitiva de acordo com a informacao recente, planear,
organizar, sequenciar no tempo e de motivacdo) necessaria para um individuo
trabalhar para um objectivo, que ndao pode ser atingido de um modo imediato. As
pessoas com autismo tém maus resultados em provas que avaliam estas fungdes.
Estes défices podem explicar os comportamentos rigidos e perseverantes e as
dificuldades em lidar com factos imprevistos. Estudos baseados em lesdes cerebrais
adquiridas sugerem que os défices da FE estdo associados a lesbes do cortex
dorsolateral préfrontal e a patologia fronto-estriatal-cerebelosa*"3%*¢42652%¢  0zonoff
e a sua equipa investigaram os componentes cognitivos especificos responsaveis pela
disfuncao executiva nos individuos com autismo aplicando a prova “Wiscosin Card
Sorting Test”*®’. Verificaram que a dificuldade na flexibilidade cognitiva contribuia mais
para a deficiente execucdo da tarefa do que a incapacidade em desviar a atencao.
Estas observa¢bes levaram estes investigadores a concluir que a perseveranca, ou a
tendéncia para se deter em detalhes nos quadros de autismo tem uma base

conceptual (cognitiva) em vez de perceptual (atencdo)”®.

No entanto, outros
trabalhos continuam a considerar os problemas de atencdo (défices na atencdo
selectiva, atencdo especial para espagos extrapessoais e dificuldade de desviar a
atencdo) como défices primarios no autismo?>°.

A fraca coeréncia global é outro defeito, sugerido por Francesca Happé como fulcral
no autismo>®®. “Central coherence-coeréncia global” refere-se & tendéncia natural de
um individuo processar a informag¢ao nova contextualizando-a, isto é, juntar elementos
informativos no sentido de obter o significado global, em vez de se deter em
pormenores®®. Frith e Happé descrevem as pessoas com autismo como tendo uma
fraca coeréncia global, por revelarem uma tendéncia natural para o processamento da
informacdo ser focado em detalhes, retendo-se em pormenores, com prejuizo do
significado ou conceito global. Esta hipdtese foi fundamentada em estudos que
demonstraram que os individuos com autismo executam melhor as tarefas que exigem
um processamento da informacdo por detalhes, em vez das que exigem o
processamento integral do objecto ou cena. Habitualmente as criangas com PEA
processam imagens de faces através de pormenores fisicos em vez de o fazerem no
global como acontece nas criangas saudaveis. Os individuos com autismo inteligentes,
sao melhores do que os sauddveis em descobrir uma forma escondida numa figura, em
copiar figuras “impossiveis” e em construir padrdes com cubos®®?7% 7",

Esta profusdo de trabalhos e de teorias neuropsicoldgicas revela a necessidade da
conjugacao entre os multiplos e distintos componentes cognitivos na base do
desempenho normal do complexo comportamento humano™®.

6

Minshew e Goldstein®*® com base nestes novos conhecimentos neurocognitivos e na

sua propria hipdtese da existéncia de um envolvimento selectivo de capacidades
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cognitivas superiores relacionadas com uma disfungao global do cortex de associacao,
aplicaram uma bateria extensa de provas com o objectivo de demonstrar o perfil
neuropsicoldgico decorrente destes modelos. Avaliaram individuos adultos e
adolescentes com autismo e inteligéncia normal, comparando-os com grupos
testemunha nas seguintes dreas: atencdo, percepcao sensorial, dominio motor,
linguagem simples e complexa, memdria simples e complexa, raciocinio e dominio
visuo-espacial. Concluiram que o grupo que sofria de autismo, apesar de apresentar
inteligéncia normal, evidenciava defeitos na elaboracao de conceitos, na memdria
complexa, na linguagem complexa e nas capacidades motoras. No entanto, este grupo
mantinha func¢des intactas ou até superiores na atengdo, na percepcdo sensorial, na
memdria simples, na linguagem simples, nas regras de aprendizagem e nas dreas
visuo-espaciais. Consideraram que o autismo se caracteriza por um disturbio de
processamento da informacdo complexa (drea visuoespacial poupada) em vez de uma
desordem de processamento da informacdo simples ou precoce.

Em conclusdo, até aos anos 90 eram propostos para o autismo, modelos cognitivos de
defeitos Unicos, actualmente considera-se a existéncia de problemas em multiplos
dominios cognitivos. E o processamento da informacdo mais complexa que parece

estar afectado e ser caracteristico do autismo sem deficiéncia mental.

48



Introdugio

I.11. Avaliacao coghnitiva e funcional

Métodos de avaliacao

A nogao classica de que as crian¢as com autismo nao eram passiveis de avaliagado com
provas cognitivas formais protelou a investigacdo. Os estudos neste dominio tém-se
revelado imprescindiveis na evolu¢ao do conhecimento do funcionamento cognitivo,
da intervenc¢ao educativa, da estimativa do progndstico e até da investigacao genética
ao permitir o reconhecimento de subgrupos mais homogéneos"®"3%"4%272,

A escolha das provas de avaliacao a utilizar depende de varios factores: da idade
cronoldgica, do nivel funcional (desenvolvimento global e linguistico da crianga), das
provas disponiveis e da familiaridade dos técnicos na sua aplicacao e ainda do
objectivo da avaliacao. As escalas de desenvolvimento de Ruth Griffiths podem ser
uma escolha nas criancas de menor idade ou com niveis funcionais baixos"®**”. Sao
também usadas a escala de inteligéncia de Wechsler para criancas (WISC), o teste de
Raven e a escala de Leiter (adequados a avaliacdo do QI ndo verbal)°.

Para além do conhecimento da fung¢do cognitiva, € da maior utilidade avaliar o
comportamento adaptativo que permite conhecer o desempenho pessoal, doméstico
e social do individuo no seu ambiente, uma vez que é destas aquisicdes que vai
depender a sua independéncia social. A escala Vineland Adaptive Behavior Scale
(VABS) é das mais utilizadas para esta finalidade 74?7577

A avaliagao formal da linguagem é de igual modo relevante. A presenca de linguagem

funcional aos cinco anos é dos melhores factores predictivos de bom progndstico™®.

Perfil cognitivo

O perfil cognitivo nos individuos com autismo é distinto quando comparado ao de
criangas normais ou com outras anomalias do desenvolvimento com semelhante nivel
mental. No autismo, o valor do quociente intelectual de realizacdo (QIR), que
quantifica o desempenho nas areas nao verbais, é habitualmente superior ao do

quociente intelectual verbal (QIV)"*3%*78

. Contudo a diferenca verificada entre o QIR e
o QlIV depende da gravidade do défice intelectual. Se o QI global for superior a 70, a
discrepancia entre o QIR e o QIV ndo é observada em 80% dos individuos®°. O perfil
cognitivo tipico nos individuos com autismo cldssico, obtido da avaliagao com a prova
WISC caracteriza-se por resultados elevados na construcao com cubos e baixos na
compreensdao e composicao de figuras. Este perfil, embora ndao fazendo parte dos
critérios de diagndstico de autismo, é sugestivo desta patologia. Estes individuos
realizam melhor as actividades que envolvam conhecimentos visuoespacias do que os

temporais, tornando-se muito dificil para eles adquirir a nocdo de tempo"*™°. Os
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resultados decorrentes da avaliagao com a prova Griffiths evidenciam cotagbes baixas
nas areas da linguagem e do raciocinio pratico e mais elevadas nas dreas de realizacao,
da motricidade global e pessoal social (autonomia)*’>.

Cerca de metade dos individuos com PEA tém uma aptiddao especial que ndo é
esperada para o seu nivel mental""®, “|diot savant” foi um termo introduzido por
Langdon Down em 1887, para descrever individuos com defeitos graves de raciocinio e
que, simultaneamente, apresentavam uma capacidade extraordinaria que lhes
possibilitava a classificacdo de génio em dreas particulares do conhecimento®. Sdo
conhecidos individuos com autismo que revelam capacidades excepcionais na area do
calculo, da geografia, da musica e da pintura de entre outras, mas isto acontece muito

raramente, talvez em menos de 5% dos casos™® 2%,

Perfil de linguagem

Cerca de metade dos individuos com autismo ndo adquire linguagem verbal. Os
restantes tém frequentemente atraso de linguagem ou linguagem andmala,
caracterizada pela inversao de pronomes, ecoldlia imediata e diferida e perguntas
repetitivas descontextualizadas. O discurso narrativo é fraco (histérias pobres), tém
dificuldade em compreender e em utilizar a linguagem abstracta e em seleccionar a
informacdo relevante. Estas caracteristicas linguisticas dos individuos com autismo
ocorrem mesmo nos mais inteligentes e fluentes. H3 défices marcados na linguagem
receptiva: o significado de palavras concretas como substantivos e verbos é mais
facilmente compreendido do que o de conceitos abstratos. A fonologia, a sintaxe, a
morfologia e a semantica podem estar afectadas mas n3do especificamente. A
pragmadtica social (linguagem e comunicacdo em contexto social) estd sempre alterada
até nos individuos mais inteligentes e com clinica discreta, como nos casos da

113,136 <

sindrome de Asperger . A aquisicao das regras sociais comunicativas também é

dificil de alcancar®

. No autismo, os problemas verbais e ndo verbais da comunicacao
sdao mais complexos do que simples atrasos de linguagem causados pelo défice
cognitivo, sobrepondo-se com frequéncia aos das pertubacdes especificas da

linguagem'™.

Perfil da funcao adaptativa

Os individuos com PEA tém uma capacidade adaptativa ao ambiente inferior aquela
que é previsivel pelo QI que apresentam, quando comparados com grupos de
individuos sem autismo com semelhante potencial cognitivo'>?74277:281282285 - 5
discrepancia verificada entre o potencial intelectual e a capacidade adaptativa tende a
aumentar com a idade, parecendo estes individuos nao aplicar diariamente o que

aprenderam. Estd descrito um perfil tipico de comportamento adaptativo, obtendo-se
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melhores resultados nas areas da autonomia e da motricidade e défices mais marcados

nas dreas da socializacdo e intermédios na comunicacdo®”>*%4.

l.12. Intervencao
N3o ha medidas de intervencdo curativas nos individuos com PEA. No entanto, a
aprendizagem da autonomia e o controlo farmacolégico da comorbilidade sao

frequentemente alcancados™>*%.

l.12.1. Intervencdo educativa

A intervencdo educativa fornece as condi¢des ambientais necessarias para o ensino
dos conhecimentos e das capacidades que estdo na base da independéncia pessoal e
social dos individuos. Existem muitos comportamentos que as criancas sem problemas
aprendem espontaneamente. Porém, aquisicdes tao basicas como o pedir ajuda de um
modo adequado tém que ser ensinadas as criancas com autismo. Dos objectivos
educativos especificos destas criangas fazem parte o ensino da comunicagdo, das
regras de interaccio social e adaptativas que ndo constam dos curricula normais®°,
Existem varios programas de intervencdo educativa destinados aos individuos com
PEA, que comecgaram a surgir na década de 70. Até entdo, foi o dominio do periodo
psicanalista, baseado na convic¢ao que o autismo era uma perturbacao emocional
secundaria a pais “patoldgicos” o que determinava medidas de intervencao como a
psicoterapia e o afastamento das criancas.

Em 1971 Eric Shopler e Robert Reichler adoptaram uma atitude diferente.
Consideraram os pais como agentes de recuperagdo das suas criancas “doentes” e
trataram-nos como colaboradores, em vez de pacientes. Foram disponibilizados
ambientes educativos estruturados, com programas de ensino individualizados e
baseados no conhecimento do perfil de desenvolvimento de cada um e convidaram os
pais a participar’®’. Teve assim inicio oficial em 1972, na Universidade da Carolina do
Norte, um dos primeiros programas educativos para os individuos com autismo,
Treatment and Education of Autistic and Related Comunications Handicapped Children
(TEACCH).

Os programas para individuos com PEA s3o desenvolvidos com base em diferentes
modelos tedricos de intervencdo educativa®. O modelo de intervencio
comportamental é hoje reconhecido como eficaz no ensino destas criancas, sendo a
base de muitos programas de intervencdo especificos*****, Trata-se da aplicacdo ao
comportamento humano, dos principios psicoldgicos conhecidos da aprendizagem289.
Todo o comportamento depende da interaccao entre o individuo e o ambiente.

Ambientes estruturados e contextualizados favorecem niveis dptimos de execucao
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enquanto que meios complexos e desorganizados determinam um nivel mais baixo de

desempenho®°

. O modelo desenvolvimental e cognitivo no ensino tem em conta a
sequéncia natural do desenvolvimento, bem como as caracteristicas tipicas de
aprendizagem de cada individuo®®.

Compararam-se dez programas de intervencdao educativa especificos para individuos
com PEA e foi possivel detectar semelhancas, apesar de uns serem baseados no
modelo comportamental, alguns no modelo desenvolvimental e outros em ambos
(caso do modelo TEACCH)*®®. Todos apresentaram resultados globalmente positivos,
objectivados com ganhos no potencial intelectual, na capacidade linguistica, na

melhoria da clinica do quadro autista e na adaptacao social*®

. Contudo, por limita¢des
metodoldgicas, ndo foi possivel concluir a que procedimentos de intervencao
especifica se ficou a dever o efeito benéfico®®. A informacdo actualmente disponivel,
sugere fortemente que um subgrupo de criancas com autismo tem progressos
evidentes quando submetidos a intervencao educativa precoce e intensiva e que
quase todos mostram alguns beneficios. Todavia, ndo existe evidéncia que permita
atestar a superioridade da eficacia de um determinado programa de intervencao em
relacdo a outro e muito menos que determinada intervencao educativa cura o autismo.
As capacidades cognitivas e linguisticas sao factores determinantes no progndstico
88,133,135,286,391.

Tendo em conta as especificidades do perfil de funcionamento neuropsicoldgico dos
individuos com autismo sao globalmente aceites como vantajosos alguns principios
fundamentais, comuns a varios programas de intervencdao educativa que
destacamos?®®29°29;

- O inicio precoce da intervengdo. As crian¢as que iniciam a intervencao antes dos trés
ou quatro anos (idealmente por volta dos dois ou trés) tém melhor progndstico,
quando comparadas com as do inicio tardio, tanto na aprendizagem como na melhoria
clinica do autismo 92292,

- A intervencao intensiva. O niumero de horas de ensino varia entre quinze a quarenta
(em média, 27 horas por semana) nos diferentes programas. O ensino intensivo diario
e em vdrios contextos ambientais tem eficacia comprovada na aprendizagem global e
na reducdo de comportamentos desajustados®*®9% 29,

- A participacdo das familias no programa educativo melhora a manutencdo e a
generaliza¢ao dos conhecimentos adquiridos e promove uma melhor compreensao do
autismo, reduzindo a tens3o familiar 2362%729°,

- Os curricula devem ser adaptados. O perfil de desenvolvimento e de funcionamento
cognitivo do individuo condiciona um programa educativo individual. Todos os

conteudos curriculares devem trabalhar aquisicdes bdsicas necessdrias a todas as
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outras aprendizagens como: a atenc¢do, a imita¢do, a comunicacao, a interacao e a
brincadeira *°°.

- O ambiente e as tarefas de ensino devem ser estruturados, previsiveis e facilitados
com informacao visual **.

- Devem ser promovidas estratégias de generalizacdo e de manutenc¢dao das
aprendizagens adquiridas™®’.

- A equipa de intervencdo deve ser ensinada e estar preparada a trabalhar com
individuos com autismo *%.

- A evolucdo das aprendizagens deve ser avaliada regularmente de modo a adaptar os
programas e as estratégias de ensino®®.

- E fundamental a utilizacdo de meios de comunicacdo alternativa, de terapia

ocupacional e treino de competéncias sociais *°°.

l.12.2. Intervencao farmacolégica

N3o ha medicacdo especifica para o autismo, uma vez que ainda ndao é cabalmente
conhecida a sua fisiopatologia®'. Contudo, a farmacoterapia tem indica¢do clinica para
o controlo de sintomas que nao sao exclusivos do autismo mas que lhe estao muitas
vezes associados como: o défice de atencdo, a hiperactividade, os fendmenos
obsessivos, as compulsdes e os rituais, as esteriotipias, a ansiedade, a depressado, os
problemas de sono e a epilepsia, entre outros. Ao controlar as alteracbes
comportamentais e as convulsbes a medicacdo desempenha um papel fulcral na
optimizacdo da resposta das criancas aos programas educativos #"°?16?2529329  S5¢
vdrios os farmacos referidos como potencialmente benéficos nos individuos com
PEA225246,293,294,295

Os farmacos inibidores da recaptagao da serotonina, que interferem com a funcao
serotoninérgica, estdo indicados na terapéutica do comportamento repetitivo e da
perturbacao obsessiva-compulsiva que também pode ser factor de agravamento no
autismo®??%. Existem vdrios trabalhos nesta drea que referem uma reducdo do
comportamento repetitivo e da agressividade e melhoria do comportameno social em
algumas criangas e adultos com autismo, com a administragao de farmacos inibidores
da recaptacdo da serotonina *4%29% 294295,

Os neurolépticos, antagonistas dopaminérgicos, parecem reduzir os comportamentos

293296 A literatura recente

de agressividade, melhorar as esteriotipias e a sociabilidade
evidencia a superioridade dos neurolépticos atipicos (efeito serotoninérgico e
dopaminérgico) em relacdo aos convencionais, no controlo da agitacdo, da
hiperactividade, da agressividade e das esteriotipias, em baixas doses e com menores

efeitos extrapiramidais®’?%°.
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Os psicoestimulantes (agonistas dopaminérgicos) tém resultados controversos no
controlo da hiperactividade nos individuos com PEA, estando descrita uma maior
frequéncia de efeitos adversos com doses elevadas®?3%°3%,

Existe referéncia ao beneficio dos antiopioides na hiperactividade, mas a capacidade
de melhorar a auto e hetero agressividade parece ser minima®9>29%3%,

Os farmacos que interferem na funcao adrenérgica e noradrenérgica, como os beta
bloqueantes e os agonistas alfa 2 noradrenérgicos, tém efeitos benéficos na
agressividade e na hiperactividade mas deve ser dada atencdo aos efeitos secundarios
cardiovasculares e a sedacdo®®.

Os antiepiléticos, como o valproato de sédio e a carbamazepina, sdo os farmacos de
primeira escolha no tratamento da epilepsia associada ao autismo, uma vez que as
convulsdes mais frequentes sdo as do tipo parciais complexas''®>°4.

Os farmacos do tipo do lamotrigine podem exercer alguns efeitos indirectamente
através do sistema do glutamato; quando usado como antiepilético em individuos com
autismo foram referidas melhorias comportamentais®°, mas um estudo recente nega

qualquer beneficio®®.

l.13. Epidemiologia

O conhecimento epidemioldgico para além de disponibilizar informacdes
indispensaveis a gestdao de recursos, contribui posteriormente para a melhoria da
saude publica ajudando na investigacdo etioldgica e de seguida na implantacdo de
medidas preventivas®®. A prevaléncia estimada de doencas crénicas na crianca atinge
valores de 57 a 180/1000. As mais frequentes sdo as doencas respiratdrias, seguidas da
patologia do neurodesenvolvimento®”.

As perturbac¢bes do neurodesenvolvimento representam pois, uma importante taxa
dos problemas de saude da idade pediatrica, da actividade didria da pediatria geral,
dos técnicos de salde publica, do servico social e dos profissionais da educacdo. A
OMS estima que 15 a 20% das criangas apresente alguma forma de desvantagem social
decorrente de problemas de desenvolvimento; na Europa e nos Estados Unidos da
América esses valores oscilam entre 5 a 20%°”.0 encargo econdmico relativo as
patologias do neurodesenvolvimento € tremendo. Para uma pessoa com autismo e
DM, o custo de uma vida foi estimado em média em 2.940.500 libras; se nao for
associado a DM, esse valor desce para 785 000; na Inglaterra, o custo anual
% (355
milhdes de euros por milhdo de habitantes). Os custos emocionais das familias sdo

dispendido nas pessoas com autismo foi calculado em 957 milhdes de libras

inquantificaveis3°®.
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Na auséncia de marcadores bioldgicos para a maioria das patologias do
desenvolvimento, a prevaléncia estimada em cada estudo varia com a definicao clinica
““de caso”. Esta deve ser vdlida, largamente aceite e de critérios estritos. Para além da
definicdo de caso, a metodologia seguida é determinante para o cdlculo da
prevaléncia. O rastreio populacional directo (rastreio de toda a populagdo através de
entrevistas ou de inquéritos) pode levar a ocultacdo de casos o que vai subestimar a
prevaléncia. Os resultados também podem ser afectados pelo factor idade; os valores
obtidos em grupos de idade escolar sdo mais precisos do que os obtidos em idades pré
escolares ou no periodo da adolescéncia. Na idade pré-escolar a patologia pode nao
ser ainda identificada; em contraste, na idade escolar, virtualmente todas as criancas
estao matriculadas nas escolas e sao alvo de aten¢ao especial, logo ja estao ou podem

ser facilmente detectadas'®*3%,

Nos estudos baseados na pesquisa de casos
previamente conhecidos e registados (consultas, centros educativos, associacdo de
pais), a precisdo dos resultados vai depender do rigor dos registos®”’. Neste tipo de
abordagem € ainda de considerar a auséncia de uniformidade na defini¢ao de caso.

O primeiro trabalho epidemiolégico no campo do autismo data de 1966. Victor Lotter
fez um estudo populacional em duas fases que continua a servir de modelo. Primeiro
rastreou todas as criancas (78 000) entre os oito e os dez anos que frequentavam as
escolas normais no distrito de Middlesex (Inglaterra) e na segunda fase observou-as.
Aplicando os critérios de diagndstico de Kanner estimou uma prevaléncia de autismo
cldssico de 4.1/10000 e de PEA de 7.8/100003°°. Desde entdo muitos outros estudos se
seguiram. Os valores de estimativa de prevaléncia do autismo vém aumentando,
passando de patologia rara (4 a 5/10000) a muito frequente (70 a 100/10000)'°%""31°3",
Apds a andlise de varios estudos, revisbes e comentdrios sobre o tema da
epidemiologia do autismo nos ultimos 35 anos, pareceu possivel extrair alguns
resultados que se passa a relatar#"8807,108:161,162,310323

No quadro 1.4 estdo sumariados 42 trabalhos epidemioldgicos realizados de 1966 a
2003; nos quais foi vidvel recolher alguns dados.

Os trabalhos da década de 70 revelaram taxas de prevaléncia de autismo que variaram
de 0.7 a 5/10000, enquanto que as do espectro mais alargado foram de 3.1 a
21.2/10000"7"°%3*, Neste periodo o diagnéstico de autismo era baseado nos critérios de
Kanner, mas L Wing ja teve em conta um espectro clinico mais alargado®”.

Em 13 estudos na década seguinte, os resultados variaram largamente desde valores
muito baixos (1.9/10000) num estudo alem3o, até estimativas de prevaléncias muito

superiores (13 a 16/10000) em estudos japoneses'®'*% 324331

. Nesta época, teve inicio a
aplicagao dos critérios de diagndstico da DSM-IIl e da DSM-III-R. Os unicos estudos
populacionais americanos da década de oitenta apresentaram estimativas de

prevaléncia de autismo tipico muito baixas®>***" como registado no quadro I.4.
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Em 13 trabalhos publicados na década de 90 encontraram-se prevaléncias globalmente

107,108,123,219,316,332-340

superiores . Contudo, a variacao dos valores da taxa de prevaléncia

de PEA foi enorme, desde 5.2/10000 num estudo da Noruega®*® até valores tdo

elevados como 120/10000 num trabalho da Suécia®*°

. Os critérios de diagndstico
utilizados neste periodo foram os da DSMIII-R, da CARS e da CID-10. Nesta década, as
taxas de PEA mais elevadas, entre 21 a 120/10000, foram as de dois estudos na
Suécia®®”*® e um no Japdo®®. Estes trés trabalhos tiveram em comum dimensdes
populacionais reduzidas (muito inferiores a 10000), o que diminui a exactiddo dos
resultados, como demonstrado pela amplitude dos intervalos de confianca (quadro

1.4).

Quadro I.4- Resumo de alguns resultados de 42 trabalhos epidemioldgicos realizados entre 1966 a 2003.

lAno  |Autor ™ Pais Idade  |Populacdo  Critérios QIN M/F Prevaléncia 10 000 (IC-95%)

(anos) diagndstico % Autismo Autismo PEA

tipico atipico

1966 [Lotter* 3 RU 8-10 78 000 Lotter, Kanner  [15.6 2.6 4.1(2.7,5.5) 3.3 7.8
1970  [Brask* Dinamarca 2-14 46 500 Clinica - 1.4 4.3 (2, 6) 1.9 6.2
1970 [Treffert* EUA 3-12 899 750 Kanner - 3.0 0.7 (0.6,0.9) - 3.1
1979 ing > RU 5-14 35 000 Triade clinica 30 16 4.9 (2, 7.5) 16.3 21.2
1982  [Hoshino* Uapao 0-18 609 848 Kanner - 9.9 2.33(1.9, 2.7) 2.92 5.25
1982  [Ishii Uapao 6-12 35987 DSMIII - - 16 (12, 20.8)
1983  [Bohman* Suécia 0-20 69 000 Rutter 20.5 1.6 5.6 (3.9, 7.4)
1984  |Gillberg®* Suécia ? 128 600 DSMIII - - 4 (3,5.2)
1984 [McCarthy* Irlanda 8-10 65 000 Kanner - 1.3 4.3 (2.7,5.9) - -
1986 [Steinhausen*  |Alemanha 0-14 279 616 Rutter 55.8 2.2 1.9 (1.4, 2.4) -
1987  [Burd*3* EUA 218 180986 DSMIII - 2.7 3.3 (2.4, 4.1) >7.79 >11.05
1987 [Matsuishi**®  apio 4-12 32834 DSMIII - 4.7 15.5(11,19.8)
1988  [Tanoue*3” Uapé&o 7 95394 DSMIII - 4.0 13.8(11.5,16)
1988  [Bryson*3*® ICanada 6-14 20 800 DSMIIIR 23.8 2.5 10.1(5.8, 14)
1989 [Sugiyama***®  Dapdo 3 12263 DSMIII - - 13 (6.7,19.4)
1989 [Cialdella*3*° Franca 3-9 135180 DSMIII - 2.3 4.5 (3.4,5.6) 4.7 9.2
1989 [Ritvo*™' EUA 3-27 769 620 DSMIII 34 3.7 2.47(2.1,2.8)
1991  [Gillberg*>® Suécia 4-13 78 106 DSMIIIR 18 2.7 9.5 (7.3,11.6) - 11.6
1992 |[Fombonne*3*  [Franca 9e13 274 816 CID10 13.3 2.1 4.9 (4,5.7) 6.6 11.2
1992  |Wignyosumart* [ndonésia 4-7 5120 CARS o 2 11.7 (2,2)
1994 |Deb/P? Escdcia - 101800 DSMIIIR - - 9 (7, 11)
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1996 [Baron-C3** RU - 16 000 CiD1o 6.3

1996 [Nordin3 Suécia 16 600 DSMIIIR 9 (5, 14.9)

1996 [Honda*3%* Uap&o 5 8537 CID10 50 2.6 21(11,30.8)

1997 ebb*3% RU 3-15 73300 DSMIIIR 6.5 7.2 (5,9)

1997  |Arvidsson **’  [Suécia 3-6 1941 CID1o 22.2 3.5 31 46.4

1997 [Fombonne* 3* |Franca 6-16 325347 CiD1o 12.1 1.8 5.35 (4.6, 6.1) 10.95 16.3

1998 [Sponheim*¥*?  [Noruega 3-14 65688 CiD1o 47.1 2.0 3.8 (1.9, 5.1) 5.2

1999 [Taylor* ** RU 0-16 490000 CID1o 8.7(7.9,9.5) 10.1

1999 [Kadesjo* 3%° Suécia 6.7-7.7 1826 CID10,DSMIIIR 50 5 60 (19, 141) 60 120

2000 [Powell* 34 RU 15 25377 CID10,DSMIV L 7.8 (5.8, 10.5) 13 20.8

2000 [Baird *3% RU 7 16 235 CID10,ADI-R 60 15.7 30.8(22.9,40.6) 227.1 57.9

2000 [Kielinen* 3% Finlandia 318 152 732 CID10,DSMIV 50 4.1 12.2 (10.5, 14)

2000 [Hillman* 3% EUA 5-9 ? 4.8

2001 [Chakrabarti*>* [RU 2.5-6.5 15500 CID10,DSMIV, 74 3.3 16.8 (11,24.6) 45.8 62.6
ADI-R

2001 |Fombonne***' [RU 5-15 10438 DSMIV,ICD10 55.5 8 26.1(16.2, 36)

2001 Magnusson*346 Islandia 5-14 43153 CID10, ADI-R 15.8 4.2 8.6 (5.8, 11.3) 4.6 13.2

2001 [Sturmey 3% EUA 6-18 3564577 16

2001 [Bertrand *34 EUA 3-10 8 896 DSMIV,ADOS 51 2.7 40 (28, 56) 27 67(51, 87)

2002 [Fiona**® RU 5-11 57

2002 |Croen®° EUA 4-9 4590333 DSMIIIR,IV F 11(10.7,11)

2003 |Yeargin®® EUA 3-10 289 456 DSMIV 32 4 - 34(32-36)

EUA- Estados Unidos da América, F-feminino, M-masculino, QIN-quociente inteligéncia normal, RU-Reino Unido.

Eric Fombonne, em revisdes recentes'"'®*3'

, analisou 32 trabalhos publicados em
revistas de lingua inglesa de 1966 a 2001. A maior parte destes trabalhos seguiu o tipo
de estudo em duas fases. A primeira consistia na identificacdo de casos suspeitos de
apresentarem autismo através do envio de questiondrios para os profissionais da
educacao ou da salde; a segunda fase constava da avaliagao dos casos suspeitos de
modo a confirmar ou refutar o diagndstico™. Os procedimentos de avaliacdo e de
diagndstico também variaram, desde a revisdo dos dados registados nos processos
clinicos ou educativos até a observacdo directa, utilizando critérios de diagndstico de
instrumentos formais especificos para autismo. A decisdo do diagndstico final foi
habitualmente baseada no julgamento clinico de um especialista nesta drea apods a
revisdo de todos os dados disponiveis™®. A taxa mediana de prevaléncia de autismo

nesses 32 trabalhos revistos por Fombonne (assinalados no quadro 1.4 por *) foi de
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" De acordo com a sua andlise, a estimativa

8.7/10000, com uma varia¢gdo muito ampla
de prevaléncia de PEA detectada nestes estudos correlacionava-se negativamente com
a dimensao da amostra e com o ano de publica¢do, revelando prevaléncias superiores
os trabalhos com dimens6es populacionais pequenas e publicados recentemente’”'®",
Apds a exclusdao de trabalhos com populagdes inferiores a 10000 individuos e
analisando 19 estudos publicados desde 1987, Fombonne™ calculou uma taxa mediana
de autismo de 9.5/10000, propondo uma estimativa conservadora de prevaléncia de

139 Estimou a prevaléncia de

perturbacdo autistica (autismo tipico) de 10/10000
autismo atipico em 15/10000, uma vez e meia superior a da perturbacao autistica’'. A
prevaléncia da sindrome de Asperger foi especificamente estudada em seis
trabalhos™9?393%3%sumariados no quadro I.5. Comparando com o autismo, verifica-se
que as taxas da sindrome de Asperger sdo consistentemente muito inferiores (cerca

de quatro vezes) a volta de 2,5/10000""3%°,
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Quadro I.5- Resumo de seis estudos epidemiolégicos de prevaléncia do autismo e da sindrome de
Asperger (adaptado de Fombonne)**°

ref

lAno Autor Prevaléncia 10 000 (n°casos)
Autismo lAsperger utismo/Asperger

1998 Sponheim % 4.9 (32) 0.3(2) 16

1999 Taylor*® 8.7(427) 1.4 (71) 6

1999 Kadesjo*° 72.6 (6)* 48.4(4) 1.5

2000 Powel?* -(54) -(16) 3.4

2000 Baird>* 27.7 (45) 3.1(5) 9

2001 Chackrabarti** 16.8 (26) 8.4 (13) 2

Total (590) (111) 5.3

(*-no artigo original 60 (5) ).

Em conclusdo, apds a revisao de varios trabalhos, a prevaléncia de PEA no final da
década de 90 e no inicio de 2000 foi estimada por Fombonne em 27.5/10000 (autismo
tipico - 10/10000 + sindrome de Asperger - 2.5/10000 + autismo atipico - 15/10000)"°""®>,
Considerando-se os trabalhos publicados apds 2000™2*"343°° yerifica-se que as taxas
de prevaléncia de PEA ai estimadas foram ainda superiores, variando de 11 a 67.4
/10000, a excep¢do do referido por Hilman*** (4.8/10000) como registado no quadro
l.4. Quatro destes trabalhos3434348349 gpresentaram valores de prevaléncia de PEA 3
volta de 60/10000 (57.9 a 67/10000).

Se estes resultados recentes forem replicados, a estimativa de prevaléncia actualizada
de PEA pode situar-se entre 60 a 70/10000 (6 a 7/1000) e 0 conceito mais estreito de
autismo (perturbacdo autistica) entre 10 a 30/10000 (1 a 3/1000) em criancas abaixo

dos oito anos™"3',

A prevaléncia de autismo esta a aumentar?

Nos ultimos anos, entre os diferentes profissionais que lidam com as perturbacdes do
neurodesenvolvimento, hd a percepcdao de que se estao a observar um nudmero
crescente de criancas com PEA em todas as faixas de capacidades cognitivas®”.
Também os estudos epidemioldgicos ja referidos vém demonstrando um aumento das
taxas de prevaléncia. Contudo, é discutivel se este aumento decorre de diferencas
metodoldgicas entre os estudos e representa uma melhor acuidade para o diagndstico
ou se corresponde verdadeiramente ao surgimento de mais novos casos.

Para avaliar a tendéncia do incremento da frequéncia de autismo ao longo do tempo,
deve recorrer-se de preferéncia a taxas de incidéncia (medidas mais correctas de
ocorréncia das doencas) e a comparacdo de taxas de prevaléncia nas mesmas areas
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geograficas em periodos diferentes, com semelhantes metodologias. Contudo, ha
poucos estudos disponiveis neste sentido.

Powell?%

levou a cabo um estudo de incidéncia de PEA em criangas de idade pré-escolar
em duas dreas de West Midlands, Inglaterra, entre 1991 e 1996. A taxa de incidéncia
anual de PEA aumentou de 3.5/10000 em 1991/92 para 13.1/10000 em 1995/96. No
entanto o diagndstico de PEA foi baseado nos registos ja existentes em quatro centros
de desenvolvimento, realizado por diferentes observadores e com distintos critérios
de diagndstico. Noutro estudo, também inglés, baseado em registos do diagndstico de
autismo por clinicos gerais, a incidéncia anual de autismo aumentou cerca de quatro
vezes entre os rapazes de dois a cinco anos de 1988 a 1993, ndo havendo relacao com a
VASPR, uma vez que a taxa de vacinagdo se manteve constante nestes anos**'.

Estudos populacionais de prevaléncia na mesma area geografica, mas em periodos
diferentes, foram realizados em alguns paises. Os estudos na Suécia, na zona de
Goteborg, revelaram um aumento de prevaléncia de 4/10000 em 1980 para 7.6 em
1984 e para 11.5 em 19883"®, Porém, nestes trabalhos foram incluidos diferentes grupos
etarios e nos estudos mais recentes foram utilizados critérios de diagndstico mais
alargados. Num estudo inglés a prevaléncia de autismo foi de 3.3/10000 no grupo
nascido entre 1977 e 1979 e de 9.2/10000 no grupo nascido entre 1987 e 198933, Os
autores consideraram responsavel por este acréscimo uma melhor acuidade para o
diagndstico®®. Na Islandia a prevaléncia de PEA foi de 4.2/10000 numa populacio de
42403 individuos nascidos entre 1974 e 1983 e de 13.2/10000 em 43153 crian¢as nascidas
entre 1984 e 1993%%. Pelo contrario, em Franca, quando a definicdao de caso e a
metodologia de procura se manteve, ndo foi evidente um aumento de prevaléncia ao
longo do tempo?®.

Um estudo recente na Califérnia, baseado nos registos de autismo em departamentos
de desenvolvimento de um grupo de criancas nascidas entre 1987 e 1994, a prevaléncia
de autismo encontrada foi de 11/10000. Verificou-se um valor de 5.8/10000 nos
nascidos em 1987 e de 14.9/10000 nos nascidos em 1994*%%', O maior incremento
verificou-se entre as crian¢as sem DM, embora também nas outras se tivesse registado
um aumento ligeiro. Uma percentagem elevada de criancas (62.8%) ndo apresentava
DM, em oposi¢do a grande maioria de todos os outros estudos®°. Neste estudo da
Califérnia, a idade média em que as criancas com autismo foram sinalizadas para o
departamento de desenvolvimento foi de 6.9 anos nas nascidas em 1987 e de 3.3 anos

nas nascidas em 1994>°

. Os dados deste trabalho podem revelar a tendéncia actual
para uma melhor atencdo ao diagndstico de autismo, quer pela idade mais precoce
com que as criancas foram referidas quer pela inclusdo de formas clinicas mais ligeiras.
A prevaléncia aumentada de autismo parece entdao decorrer do melhor conhecimento

desta entidade, dos instrumentos de diagndstico disponiveis serem mais inclusivos e
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da procura ser mais intensiva, permitindo que casos omissos no passado, sejam

actualmente diagnosticadosﬁ”’162

. Num grupo de criangas inglesas nascidas em 1970,
aos cinco anos de idade a prevaléncia de autismo foi considerada de 4.5/10000. Nesta
populacdo, ao ser feita uma revisao de diagndstico de PEA de acordo com os critérios
clinicos actuais, a taxa de prevaléncia encontrada passou a ser de 37.6 [10000°'**,
Numa instituicao para individuos com DM, nos 893 adultos ai residentes desde 1980,
foi feito o diagndstico de PEA em 134; somente numa minoria dos mais jovens havia
sido diagnosticada esta patologia®*'.

Para além da modificacao dos critérios de diagndstico, as diferencas metodoldgicas
entre os numerosos trabalhos poderdo ser responsaveis por resultados divergentes,
tornando-os de dificil comparac@o e interpretacao. Em oito estudos analisados por
Fombonne registados no quadro 1.6, realizados em dois paises no mesmo periodo de
tempo, em grupos etarios similares, verifica-se uma varia¢ao na taxa de prevaléncia de
seis vezes na Inglaterra e de catorze nos EUA. Esta disparidade de valores ilustra o
impacto das diferencas metodoldgicas nos resultados.

A menos que um controlo seja feito na metodologia, as variagbes nas taxas de
prevaléncia de autismo dos diferentes estudos permanecem incomparaveis e as

diferencas nao interpretaveis'™'.
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Quadro 1.6- Estudos epidemioldgicos de prevaléncia de PEA realizados no RU e nos EUA no mesmo

periodo de tempo (adaptado de Fombonne)™'.

Ano Autor " Regiao Populagao Idade Metodologia de estudo Prevaléncia
anos) PEA/10000

RU

2001 Chakrabarti?* Staffordshire 15 500 2.5-6.5 Procura intensiva 62.6
avaliagdo directa

2000 Baird>* South Thames 16 235 7 Rastreio precoce, 57.9
Identificag@o em seguimento

2001 Fombonne3 England Wales 10 438 5-15 Rastreio domiciliar 26.1

1999 ’Taylor219 North Thames 490 000 0-16 Registos administrativos 10.1

EUA

2001 Bertrand 2001%% BrickTownship 8 896 3-10 Muiltiplos processos procura 67.4

2001 Sturmey>¥ Texas 3564577 6-18 Servicos educativos 16

1999 CDER 1999 Califérnia 3215 000 4-9 Servigos educativos 15

2000 Hillman 20003* Missouri - 5-9 Servigos educativos 4.8

CDER-Client development evaluation report, EUA-Estados Unidos da América, RU-Reino Unido.

Os critérios de diagndstico de autismo da CID-10, comparaveis aos da DSM-IV, sao os
que mais estdo de acordo com o diagnéstico baseado apenas na clinica®*?>. Apesar
disso, os estudos da década de 90 que aplicaram os critérios da CID-10, revelaram
diferencas extremas da prevaléncia de autismo como assinalado no quadro 1.7. Talvez
o processo de procura dos casos e o tamanho das popula¢des estudadas justifiquem a

disparidade de resultados detectada®*.

Quadro I.7-Prevaléncia de PEA adoptando os mesmos critérios de diagndstico (adaptado de
Magnusson) >4

IAno Autor ™f Pais Populagao Idade Critérios de Prevaléncia
(anos) diagndstico Qutismo/10000

1996 Honda'” Uapdo 8537 5 CID-10 21.1

1997 IArvidsson®”  |Suécia 1941 3-6 CID-10 31

1997 Fombonne®*  |Franca 325347 6-16 CID-10 5.35

1998 Sponheim®®  [Noruega 65688 3-14 CID-10 3.8

Parece poder concluir-se que as diferentes estimativas de prevaléncia de autismo sdo
dependentes dos instrumentos utilizados, dos critérios de diagndstico adoptados e da
metodologia seguida.

Os estudos mais recentes, com métodos de procura intensiva, critérios de diagndstico
mais inclusivos e que estudam populagdes mais reduzidas, sdo os que apresentam

prevaléncias mais elevada5315’321’335’337’340’342’345’348’349
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Dados epidemiolégicos em relacao a:

Distribuicdo por sexo

Todos os estudos epidemioldgicos tém evidenciado uma preponderancia do sexo
masculino (M), trés a quatro vezes superior a do sexo feminino (F) nos grupos de

88,162

individuos com autismo . Esta relacdo aumenta nos grupos com inteligéncia normal

418" De acordo com a revisio

ou superior e diminui nas popula¢des com DM mais grave
sumariada no quadro 1.4 a relacdo entre o sexo M/F dos diferentes trabalhos

epidemioldgicos foi de 4.3/1 (1.3 a 16).

Capacidade intelectual

O potencial cognitivo verificado nas popula¢des com autismo dos diferentes estudos
epidemioldgicos, ndo sdao fdceis de interpretar ou comparar pelas distintas
metodologias de avaliacdo aplicadas. Estes dados foram referidos em 20 estudos'®"'®*,
A percentagem de autistas sem DM foi de 30% (0 a 60%), de 30% (6.6 a 100%) com DM
ligeira a moderada e de 40% (0 a 81.3%) com DM severa a profunda.

Os estudos apds 2000>#343321345348 " com um conceito de autismo mais alargado, tém

revelado uma maior proporc¢ao de criancas com QI normal (quadro 1.4).

Problemas médicos associadas
Da andlise dos estudos epidemioldgicos que referem estes dados, em média 6.4% dos
pacientes com autismo apresentam outros problemas médicos associados, sendo a

epilepsia referida em 17% dos casos''.

Classe social
Os estudos apds 1980 nao tém revelado qualquer relacdo entre a frequéncia de

autismo e a classe social*""°%"®",

Estacao de nascimento

O tema da sazonalidade dos nascimentos das criancas com PEA é controverso ndo so
para o autismo como também para os outros disttrbios psiquidtricos*'. Enquanto que
alguns estudos mostram uma relacao entre o autismo e o més de nascimento, com
maior frequéncia nos meses de Marco e de Agosto e na estacao da Primavera, outros

ndo confirmam essa associacdo>>#3535¢,

Etnia e emigracao
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No estudo epidemiolégico de Camberwell* a taxa de autismo cldssico foi superior nas
criancas que descendiam de pais emigrantes, sobretudo nos provenientes das
Caraibas.

Em dois trabalhos da Suécia, as criancas com autismo apresentavam mais
probabilidade de terem pais oriundos da Asia, da América do sul e da Europa de

8
leste®”3'®

. N3o obstante estes resultados, a hipdtese de associacdo entre a populagao
de emigrantes, etnia e autismo ndo estd comprovada e as investiga¢des que reclamam
esta associacdo baseiam-se em pequenas amostras e ndao foram submetidos a

tratamentos estatisticos rigorosos'®.

l.14. Resumo da revisao bibliografica

Apd6s meio século da sua individualizagao clinica, o autismo passou a ser uma das
patologias do desenvolvimento mais investigadas.

E definitivamente considerado uma sindrome clinica neurobioldgica por lesdo cerebral
precoce, de fendtipo clinico alargado, a semelhan¢a de outros quadros neurolégicos
nao evolutivos como a deficiéncia mental ou a paralisia cerebral.

A etiologia é heterogénea. Numa pequena percentagem de casos sdo identificadas
entidades médicas reconhecidamente associadas a manisfestacbes neuroldgicas,
sobretudo doencas genéticas. Mantém-se a discussdo se esta associacao € apenas
casual ou se existe uma relacdo causa e efeito. Contudo, a maioria dos casos sao
idiopaticos. Nestes, parece existir um modelo poligénico de hereditariedade (ja
identificados vérios genes candidatos) que aumenta a susceptibilidade para o autismo.
Esta predisposicao genética podera ser potenciada por factores do ambiente. A
investigacdo nesta area é intensa, mas ainda sem resultados definitivos.

Na drea da neurobiologia a investigacao tem afastado a existéncia de lesGes
estruturais, apontando para vastas dreas disfuncionais em que os neurotransmissores,
essencialmente a serotonina, podem desempenhar um papel fulcral. As anomalias
neuropsicoldgicas parecem dever-se a defeitos multiplos de fun¢bes complexas no
processamento da informacdo. Dai resulta uma sindrome clinica heterogénea, onde as
dificuldades das rela¢bes sociais, da comunicacdo e o comportamento estranho e
repetitivo dominam e tornam o quadro uUnico. Mas a comorbilidade é a regra,
destacando-se a deficiéncia mental, um dos condicionantes do progndstico.

Embora o valor da prevaléncia do autismo seja dificil de calcular por resultados
dispares entre os estudos, em parte pela heterogeneidade clinica e pelas diferencas
metodoldgicas, trata-se de uma patologia frequente (superior a 1/1000) e de grande
peso social.
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No autismo ndo existe intervencdo curativa. A farmacoterapia ajuda no controlo do
comportamento desajustado e das convulsdes.

A énfase no autismo deve ser colocada no diagndstico precoce, no seguimento por
uma equipa multidisciplinar e na intervencao educativa intensiva e ajustada a cada
caso, uma vez que desta conduta depende a qualidade de vida destas criancas e das

suas familias.
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I
OBJECTIVOS E METODOLOGIA

Il.1. Objectivo geral

Neste trabalho pretendeu-se determinar a prevaléncia da perturba¢ao do espectro do
autismo (PEA) na populacdo portuguesa (Continente e Acores) de idade escolar com
sete, 0ito e nove anos em 1999 (nascida nos anos 1990, 1991 e 1992).

Il.2. Objectivos especificos

Tivemos ainda como objectivos especificos:

a) Conhecer a histdria clinica da PEA nesta populacdo portuguesa;

b) Identificar possiveis causas da PEA (entidades médicas associadas e investigacao
genética);

c) Fornecer dados que fundamentem a programacdo e a gestdo dos recursos

especificos nas dreas da salde, educacionais e sociais.

I1.3. Tipo de estudo epidemiolégico

O trabalho desenvolvido tem por base um estudo do tipo transversal através de um
inquérito por amostragem, efectuado durante o ano lectivo 1999/2000, que pretendeu
identificar casos com PEA na populacdo alvo - criancas (nascida nos anos 1990, 1991 e
1992) a frequentar as escolas do Continente e dos Acores.

11.4. Populacao alvo

A populacdo alvo era constituida por todas as criangas com sete, oito e nove anos de
idade a residir e a frequentar as escolas de Portugal Continental e dos Agores no ano
lectivo 1999/2000.

No quadro Il.1 apresenta-se o nimero de criangas da faixa etdria em estudo, residentes
no Continente e nos Acores em 31 de Dezembro de 1999.

Quadro Il.1 - Criangas residentes no Continente e nos Agores em 31 de Dezembro de 1999.

Idade (anos) Continente Agores
Sete 101921 3331
Oito 104 618 3476
Nove 104743 3617
Total 311282 10 424

Fonte: Estimativas da populac¢do residente em 1999 aferida aos resultados definitivos dos censos 2001(INE)357.
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Relativamente ao ano lectivo em estudo (1999/2000) apresentamos, no quadro 1.2, o
ndmero de criangas do escaldo etdrio em analise matriculadas nas escolas do 1° ciclo de
ensino bdsico regular publicas (EBpub), do 1° ciclo de ensino basico regular particular
(EBpar) e das escolas de ensino especial (EE).

Quadro Il.2- Nimero de criangas matriculadas nas escolas EBpub, EBpar e de EE no Continente e nos
Acores no ano lectivo 99/00.

Idade (anos) Continente Acores

EBpub EBpar EE Total EBpub EBpar Total
Sete 99 046 1147 120% 110 313* 3284 202 3486
Oito 100 584 11112 197% 111 893* 3510 227 3737
Nove 99 699 10 141 170% 110 010%* 3466 221 3687
Total 299 329 32 400 487* 332216% 10 260 650 10 910

*0O nimero das criancas matriculadas nas EE foi fornecido como valor provisério.
Fontes: Continente- Departamento da avaliacdo prospectiva e planeamento do Ministério da Educag¢ao-

Estatisticas da Educa¢do 2000358; Acores- Servico Regional de estatistica dos Agores359.

As criancas desta idade frequentavam o 1° ciclo do ensino bdsico obrigatdrio, pelo que
a melhor forma de obter informacdes sobre esta populacdo alvo seria recorrer as
escolas existentes onde, teoricamente, estariam todas as criancas deste escaldo etario.
Quando analisdamos os valores representados nos quadros anteriores Il.1 e I1.2 relativos
aos numeros de criangas residentes e matriculadas, verificdmos existir uma forte
divergéncia entre eles. O numero das criancas matriculadas (Continente-332216,
Acores-10910) ultrapassava o das residentes (Continente-311282, Acores-10424). No
Continente essa diferenca foi de 20934 (6.7%) e nos Acores foi de 486 (4.7%), sendo
esta discrepancia de dificil justificacdo. Dado o trabalho ir incidir nas escolas, ser
relativo a um ano escolar e ndo civil, optamos por referir os dados deste estudo ao

numero de criancas matriculadas (popula¢ao alvo).

11.4.1. Plano de amostragem

Continente

Dada a elevada dimensdo da populacdo alvo no Continente (valor provisdrio de 332216
criancas) decidiu-se estudar uma amostra.

As criancas de idade escolar no Continente encontravam-se a frequentar trés tipos de
escolas: as de ensino regular (EBpub e EBpar) e as de EE. A grande maioria das criancas

Os termos PEA e autismo sdo usados com o mesmo sentido, englobando as formas de autismo tipico e atipico 67
(estas denominagGes serdo diferenciadas sempre que necessdrio).
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frequentava as escolas de ensino regular, uma minoria frequentava exclusivamente as
escolas de ensino especial.

Utilizdmos estes trés tipos de escolas (estratos) como meio de chegar as criancas, ou
seja, considerdmos trés estratos populacionais.

Para identificar as escolas regulares publicas utilizamos como base de amostragem a
listagem das escolas publicas do ensino basico com o 1° ciclo do Ministério da
Educacao, obtidas na base de dados de estabelecimentos publicos de educacao pré-
escolar, do ensino basico, do ensino secundario e escolas profissionais do Ministério da
Educacdo, disponivel em http://barril.dapp.min-edu.pt/estab/rede.htm (em 1999).

Para identificar as escolas EBpar utilizaram-se as listagens de estabelecimentos de
ensino particular e cooperativo do 1° ciclo do ensino bdsico fornecidas pelas cinco
direccdes regionais de educacdo do Continente (Direccdo Regional de Educacdo do
Norte — DREN; Direccao Regional de Educacao do Centro - DREC; Direccao Regional de
Educacdo de Lisboa e Vale do Tejo - DRELVT, Direccao Regional de Educacao do
Alentejo — DREA; Direccao Regional de Educacdo do Algarve - DREALG).

Com o objectivo de estudar cerca de 20% da populacdo alvo seleccionamos
aleatoriamente uma amostra de cerca de 20% das escolas regulares distribuidas por
distritos (grupos). Tal seleccdo aleatdria foi efectuada usando o programa “Statistical
Package for the Social Sciences - SPSS3°, Seleccionou-se, também aleatoriamente,
uma amostra de escolas regulares suplentes, composta por aproximadamente 4% das
escolas que nao haviam sido apuradas anteriormente, com o objectivo de substituir
escolas da primeira amostra que pudessem estar encerradas ou nao localizaveis.
Considerando que a patologia em estudo determina dificuldades de aprendizagem, era
de prever a possibilidade de muitas destas criancas ndo frequentarem o ensino regular
e permanecerem exclusivamente em instituicbes para pessoas com deficiéncia; por
esse motivo inquiriram-se todas as escolas de ensino especial conhecidas. Para
localizar a totalidade das escolas de ensino especial utilizou-se a listagem de escolas de
ensino especial registadas no Guia de Instituicdes e Programas para Pessods com
Deficiéncia (1998)*®'e nas cinco direccbes regionais de educacio do Continente.
Utilizamos, assim, as escolas como unidade amostral primaria como meio de localizar
as criancas em estudo (unidade elementar ou unidade de amostragem)>®2.

No Continente, em 1999 estavam registadas 9546 escolas do 1° ciclo de ensino basico
regulares e especiais. A distribuicdo destas escolas segundo os sectores publico,
particular e especial esta representado na figura Il.1.
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Escolas registadas no Continente N= 9546
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Figura Il.1- Escolas registadas no Continente por tipo (EBpub, EBpar e EE).

Da totalidade (9546) das escolas registadas, predominavam as 8774 EBpub (91.9%),
seguidas das 524 EBpar (5.4%) e por fim as 248 EE (2.6%). A distribuicdo das escolas
registadas nas bases de amostragem por distritos (divisdo administrativa) esta

representada no quadro Il.3.
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Quadro 1.3 - Distribui¢do por distritos do nimero total das escolas registadas nas bases de amostragem
(EBpub+ EBpar+ EE) e do niimero de escolas por tipo EBpub, EBpar e EE.

(% N° total de escolas registadas) - relacdo do N° de EBpub, EBpar e EE com o N° total de escolas
registadas.

Distritos N° total N° escolas registadas por tipo (% N°total escolas registadas)

escolas registadas

(EBpub+ EBpar+ EE) EBpub ST TE
Aveiro 679 646 (95) 15 (2.2) 18(2.7)
Beja 247 238 (96.4) 3(1.2) 6(2.4)
Braga 803 772 (96.1) 16(2) 15(1.9)
Braganca 441 437(99) 3(0.7) 1(0.2)
C.Branco 263 255(97) 4(1.5) 4(1.5)
Coimbra 610 564 (92.5) 28 (4.6) 18 (3)
Evora 162 150(92.6) 4(2.5) 8(4.9)
Faro 297 268(90.2) 20(6.7) 93
Guarda 438 434(99.1) 1(0.2) 3(0.7)
Leiria 612 587(96) 12(2) 13(2)
Lisboa 1096 751(68.5) 273(24.9) 72(6.6)
Portalegre 132 124(93.9) 3(2.3) 5(3.8)
Porto 1048 931(88.8) 83(7.9) 34(3.2)
Santarem 556 533(95.9) 10(1.8) 13(2.3)
Settbal 357 308(86.3) 30(8.4) 19(5.3)
V.Castelo 354 349(98.6) 4(1.1) 1(0.3)
V. Real 630 620(98.4) 7(1.1) 3(0.5)
Viseu 821 807(98.3) 8(1) 6(0.7)
Continente 9546 8774 (91.9) 524 (5.4) 248 (2.6)

As EBpub predominavam em todos os distritos apresentando uma percentagem
superior a 86%, a excepcao de Lisboa onde este tipo de escolas contribuia apenas com
68.5% da totalidade. Nas EBpar existia maior variacdo de proporcao em relacao a
totalidade das escolas nos diferentes distritos do Continente, desde um valor minimo
de 0.2% no distrito da Guarda, até ao valor maximo de 24.9% no distrito de Lisboa. A
distribuicdo das EE, as menos frequentes no Pais, variava de 0.2% no distrito de
Braganca até 6.6% no distrito de Lisboa.
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Verificdmos que o distrito de Lisboa se afastava do padrdo de distribuicao dos
diferentes tipos de escolas registadas no Continente; de facto, neste distrito as EBpub
representavam apenas 68.5% da totalidade das escolas e as percentagens
correspondentes as EBpar e as EE eram de 24.9% e 6.6% respectivamente como
representado no quadro 1.3

Foram enviadas cartas para 2163 escolas a que vamos passar a denominar escolas
contactadas. A expressao escolas registadas € utilizada como sinénimo das escolas
que constavam nas bases de amostragem (anterior a selec¢do aleatdria). A proporcao
verificada entre os diferentes tipos de escolas registadas vai manter-se nas
contactadas, a excepc¢ao das de EE. Das 2163 escolas contactadas, 1788 correspondiam
as escolas do tipo EBpub (recorrendo a amostra aleatdria das 8774 EBpub registadas),
127 as do tipo EBpar (recorrendo a amostra aleatdria das 524 EBpar registadas) e 248
as do tipo EE (numero total).

Assim, as EBpub representavam a maioria (82.7% da totalidade das escolas
contactadas), e as EBpar representavam 5.9%, percentagem muito semelhante a das
EBpar do grupo total de escolas registadas (5.5%). As EE representavam 11.5% da
totalidade das escolas contactadas, proporcao que era superior ao valor (2.6%) que
estas escolas representavam no total de escolas registadas, pelo facto de todas as EE
terem sido contactadas como previamente referido ( figura I1.2).

Escolas contactadas no Continente
N=2163
11%
6%
0 BB pub
B BB par
O
/-83%

Figura Il.2 — Escolas contactadas no Continente por tipo (EBpub, EBpar e EE).

A proporc¢ao das EBpub contactadas em relacao a totalidade das escolas contactadas
variou desde um valor minimo de 48.6% no distrito de Lisboa até um valor maximo de
97.6% no distrito de Braganca. Esta varia¢ao de representacao das EBpub contactadas
nos diferentes distritos é a esperada, uma vez que é semelhante ao que acontecia nas
escolas registadas. A representacdo das EBpar contactadas em relacdo a totalidade
das escolas contactadas é bastante varidvel, oscilando entre 0% nos distritos de Castelo
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Branco, Evora, Guarda e Portalegre até 25.4% no distrito de Lisboa, de um modo
também semelhante ao que acontecia nas registadas. A representacao das EE no
grupo das escolas contactadas foi de 11.5%. A variacdo da sua representacao, a
semelhanga das EBpar foi também bastante varidvel oscilando de 1.2% no distrito de
Bragancga até 26.1% no distrito de Lisboa; foram estes dois distritos que apresentaram
os valores extremos de representacdo de EE nas escolas registadas, (0.2%) no distrito
de Braganca e (6.6%) no distrito de Lisboa (quadro 11.4) .
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Quadro 11.4- Distribui¢do por distritos do nimero total de escolas (EBpub+ EBpar+EE) resgistadas
(regist) e contactadas (contact). NUimero de escolas por tipo EBpub, EBPar, EE resgistadas e
contactadas. Regist (%) - nimero dos diferentes tipos de escolas registadas EBpub, EBpar, EE e a sua %
em rela¢do ao total de escolas registadas (EBpub+ EBpar+EE). Contact (%)- nimero dos diferentes tipos
de escolas contactadas EBpub, EBpar, EE e a sua % em relacdo ao total de escolas contactadas (EBpub+

EBpar+EE ).

Distritos N° total escolas EBpub EBpar EE
(EBpub+ EBpar+ EE)
regist contact regist (%) contact (%) regist (%) contact (%) | regist (%) contact (%)

Aveiro 679 160 646 (95.1) 139 (86.8) 15(2.2) 3(1.9) 18 (2.7) 18(11.3)
Beja 247 48 238(96.4) 41(85.4) 3(1.2) 1(2.1) 6(2.4) 6(12.5)
Braga 803 191 772(96.1) 173(90.6) 16(2) 3(1.6) 15(1.9) 15(7.9)
Braganga 441 83 437(99) 81(97.6) 3(0.7) 1(1.2) 1(0.2) 1(1.2)
C.Branco 263 50 255(97) 46 (92) 4(1.5) 0(0) 4(1.5) 4(8)
Coimbra 610 137 564(92.5) 111(81) 28(4.6) 8(5.8) 18(3) 18(13.1)
Evora 162 38 150(92.6) 30(78.9) 4(2.5) o(0) 8(4.9) 8(21)
Faro 297 73 268(90.2) 59 (80.8) 20(6.7) 5(6.8) 9(3) 9(12.3)
Guarda 438 92 434(99.1) 89 (96.7) 1(0.2) o(0) 3(0.7) 3(3-3)
Leiria 612 137 587(96) 122 (89) 12(2) 2(1.5) 13(2) 13(9.5)
Lisboa 1096 276 751(68.5) 134 (48.6) 273(24.9) 70(25.4) 72(6.6) 72(26.1)
Portalegre 132 29 124(93.9) 24(82.8) 3(2.3) 0(0) 5(3.8) 5(17.2)
Porto 1048 237 931(88.8) 184 (77.6) 83(7.9) 19(8) 34(3-2) 34(14.3)
Santarem 556 123 533(95.9) 108(87.8) 10(1.8) 2(1.6) 13(2.3) 13(10.6)
Setubal 357 92 308(86.3) 67(72.8) 30(8.4) 6(6.5) 19(5.3) 19(20.7)
V.Castelo 354 75 349(98.6) 72(96) 4(1.1) 2(2.7) 1(0.3) 1(1:3)
V. Real 630 138 620(98.4) 132(95.7) 7(1.1) 3(2.2) 3(0.5) 3(2.2)
Viseu 821 184 807(98.3) 176(95.7) 8(1) 2(1) 6(0.7) 6(3.3)
Continente | 9546 2163 8774(91.9) 1788(82.7) 524(5.5) 127(5.9) 248(2.6) 248(11.5)

Acgores

A estimativa de criancas residentes nos Acores em 31 de Dezembro de 1999 com nove,
oito e sete anos de idade era de 10424, sendo de 10910 o nimero das matriculadas
deste escaldo etdrio no ano lectivo 1999/2000. Dada a menor dimensdo da populacéo
alvo na Regido Auténoma dos Acores, o estudo abordou a totalidade das escolas
publicas (N=249) e particulares (N=5) do 1° ciclo do ensino bdsico regular, cuja
distribuicao por ilhas se apresenta no quadro 11.5, tendo como fonte a lista telefdnica.
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No ano lectivo 1999/2000 ndo existiam criancas a frequentar escolas de ensino especial
nos Acores; as equipas de educacao especial foram substituidas por nicleos de
educacdo especial (despacho n° 2/98 A- 2* Série- de 23/01/97) tendo sido extintas as
instituicbes para pessoas com deficiéncia, estando as criangas na sua totalidade a

frequentar o ensino regular.

Quadro I1.5 - Distribui¢do do nimero total e por tipo (EBpub e EBpar) de escolas registadas e
contactadas por ilha no Arquipélago dos Agores.

Ilhas N° escolas registadas N° escolas contactadas
total EBpub EBpar total EBpub EBpar
(% registadas)

Corvo 1 1 o 1(100) 1 0
Faial 21 20 1 21(100) 20 1
Flores 7 7 o] 7 (100) 7 0
Graciosa 8 8 o 8 (100) 8 0
Pico 31 31 o 31(100) 31 0
Santa Maria 8 8 o 8 (100) 8 0
Sdo Jorge 22 22 0 22 (100) 22 0
S&do Miguel 100 97 3 100 (100) 97 3
Terceira 56 55 1 56 (100) 55 1
Agores 254 249 5 254 (100) 249 5

Il.5. Método de estudo e recolha de informacao

A recolha de informacdo acerca do comportamento e do desenvolvimento das
criancas alvo que frequentavam as escolas seleccionadas foi obtida por inquérito
postal de Maio a Novembro de 2000 (correspondente ao ano lectivo 1999/2000),
simultaneamente nas escolas do Continente e dos Acores.

A todas as escolas seleccionadas foi enviada uma carta (anexo I1.1) dirigida a direccdo
da escola onde constava: uma pdagina com a apresentacao e o objectivo do trabalho,
uma pagina de nota informativa sobre a perturbacdao do espectro do autismo e um
conjunto de questdes que devia ser respondido pelos professores de todas as salas de
aula destas escolas onde existissem criancas nascidas nos anos 1990, 1991 e 1992. Esta
carta continha ainda um envelope com porte pago para o envio da resposta. Cabia a
direccao da escola o encaminhamento da carta aos professores das diferentes salas de
aulas onde houvesse alunos nascidos nestes trés anos em estudo. Aos professores das
diferentes salas de aulas, apds uma nota de apresentacdao breve, era solicitada a
identificacao da escola, do professor e da sala de aula. Chamava-se a atencdo para a
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necessidade da leitura prévia da nota informativa e do questionario de rastreio da PEA
antes de responderem as perguntas que se seguiam. Na primeira questdo solicitava-se
o numero de crianc¢as a frequentar essa sala de aulas nascidas entre Janeiro de 1990 a
Dezembro de 1992 (no ano lectivo do estudo 1999/2000). Na segunda perguntava-se
se existia(m), nesse grupo de alunos, alguma(s) crianca(s) com problemas de
comportamento ou de desenvolvimento semelhantes aos referidos na nota
informativa. Se a resposta a segunda questdo fosse negativa ndo seria necessdrio
responder a mais perguntas, pedindo-se o favor do retorno da informacdo. Se a
resposta a segunda questdo fosse positiva, solicitava-se entdo o preenchimento de
uma lista de 12 perguntas (questiondrio de rastreio de PEA) por cada crianca suspeita,
bem como a sua identificacdo, a data de nascimento e a morada.

A recolha de informagdo iniciou-se em Maio de 2000. Foram enviadas cartas a 2163
escolas do Continente: as escolas regulares seleccionadas (1915) e a todas as escolas
de ensino especial 248 (quadro 11.4). Simultaneamente, uma carta semelhante (anexo
[1.2) foi enviada as 254 escolas publicas e particulares do 1° ciclo do ensino bésico
acorianas (quadro 11.5).

Em Setembro de 2000 foi dirigida uma segunda missiva as escolas de que ndo tinha
sido obtida resposta no primeiro contacto. O texto da carta (anexo I1.3) foi modificado,
chamando a aten¢do para uma carta prévia de que ndo tinhamos recebido informacao
e sublinhando que as questdes colocadas eram referentes ao ano lectivo transacto
(1999/2000).

Em Novembro de 2000 procedeu-se ao envio de uma terceira missiva dirigida as
escolas das quais, apesar de dois contactos prévios, ainda nao haviamos obtido
resposta.

Algumas cartas foram devolvidas, por se encontrarem as escolas encerradas ou as
moradas desconhecidas, pelo que se procedeu a respectiva substitui¢cao recorrendo a
amostra aleatoria seleccionada de escolas suplentes por distrito e tipo de escola.

O contacto telefénico foi feito para algumas escolas, com a intencdo de saber da
recepcao da carta e de sensibilizar para a resposta.

Concepc¢ao do questionario

O questionario do estudo foi concebido com base nos 12 critérios clinicos para o
diagndstico de perturbacdo autistica da DSM-IV (pagina 20). O texto de cada um
destes itens foi modificado e exemplificado, de modo a ser mais facilmente
interpretado. A apresentacdo do questiondrio fazia-se numa sé pégina (anexo l1.1),
sendo as questdes numeradas de 1a 12 com op¢do de resposta de SIM ou NAO.
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No sentido de conhecermos a inteligibilidade do questionario e a receptividade deste
trabalho por parte das escolas, procedeu-se a realizacdo de um ensaio em Marco de
2000. Foram enviadas oito cartas a oito escolas, seleccionadas com base no nosso
conhecimento prévio da existéncia ou auséncia de criancas com autismo (anexo 11.4).
Obtivemos retorno da informacao por correio de todas as escolas. Em todos os casos
houve identificacdo correcta das criancas com autismo, ndo tendo sido referida
qualquer outra crianga. Registou-se falha de uma escola que ndo indicou o nimero de
alunos de duas salas de aulas. Apds algumas modificacbes no aspecto grafico e na
redaccdo elaborou-se a carta definitiva (anexo Il.1).

Recepc¢ao das respostas

Foi criada uma base de dados com o registo de todas as escolas contactadas. A
distribuicdo das escolas contactadas foi registada por distritos (divisdo administrativa)
e por regides, de acordo com a distribuicdo prevista na Nomenclatura das Unidades
Territoriais para fins estatisticos (NUTS) em uso - Nomenclaturas territoriais -
designacdes e cédigos- INE (1998)*%3, sendo consideradas como NUTS Il as seguintes
regides: Norte, Centro, Lisboa e Vale do Tejo, Alentejo e Algarve.

Foram informatizados os dados referentes ao tipo de escola (EBpub, EBpar, EE), ao
nome, a morada, ao distrito e a Regido (NUTSII) a que pertenciam. Foi criado um
campo para registar a resposta de cada escola. As respostas possiveis eram
representadas por S1, S2, S3, N e D com os seguintes significados: S1- resposta ao
primeiro correio; S2 - resposta ao segundo correio; S3 - resposta ao terceiro correio; N-
sem resposta; D - carta devolvida. Nas escolas com resposta (S1, S2, S3) era registado o
numero total de alunos (nascidos em 1990, 1991 e 1992) referidos pelos professores e a
existéncia ou auséncia de criancas suspeitas de apresentarem sintomatologia de PEA.
Por cada crianga referida como suspeita foi registado o nome, a data de nascimento, a
morada, a escola que frequentava e o nimero de perguntas assinaladas como
positivas no questionadrio dirigido para estudo de PEA.

A recepcao das respostas no Continente foi centralizada no Hospital Pediatrico de
Coimbra (HP), sendo as respostas analisadas e informatizadas pela autora. Nos Acores
a recepcao das cartas foi centralizada no Hospital do Divino Espirito Santo, Ponta
Delgada, sendo posteriormente as respostas analisadas e registadas pela autora.

I1.6. Confirmacao do diagndstico
Convocacao e locais de observacao
Apds a andlise dos questionadrios recebidos, as criancas referidas como suspeitas de

apresentarem uma perturbagdo do espectro do autismo, foram convidadas, por carta,
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para observacdo directa e para colheita da histdria clinica, de modo a afirmar ou excluir
a suspeita de diagndstico. Aos pais ou aos responsaveis era sugerido que se fizessem
acompanhar do boletim de sadde infantil e juvenil (BSIJ), bem como de todos os
exames complementares de diagndstico e relatdrios de que dispusessem, referentes a
crianca em estudo, ver carta tipo no anexo II.5. Foi decidido ndo convocar as criangas
referidas como suspeitas pelos professores em que apenas foram registados um a trés
critérios positivos dos 12 questionados, a excep¢ao da Regiao Centro onde, pela maior
acessibilidade, todas as criangas suspeitas foram convocadas. As criangas que os
professores indicavam apresentar clinica sobreponivel a referida na carta informativa,
foram também convocadas para observacdao, mesmo que o questiondrio respectivo
nao tivesse sido preenchido.

As criancas que foram convidadas para a observacdo e que ndo compareceram, foram
consideradas como faltas e o diagndstico de autismo nao foi contabilizado,
independentemente da informacdo fornecida pelos professores, desde que ndo
fossem conhecidas da equipa de investigacao.

Previamente a convocacao e a observacao destas criancas as Direc¢cdes de Hospitais
Pediatricos, dos Servicos de Pediatria de Hospitais centrais e distritais e Direc¢bes de
Servicos de Neuropediatria e de Pedopsiquiatria do pais foram informadas do trabalho
em curso e da possibilidade de criancas seguidas nos seus Servicos virem a ser
convocadas e observadas pelo grupo de trabalho (anexo 11.6). Foi ainda solicitada a
sua colaboracdao em caso de existir necessidade de consulta ou de colheita adicional de
dados dos processos clinicos nos diferentes servicos.

A observacgdo das criangas e a colheita da historia clinica decorreu durante o ano de
2001.

O local de observacao variou de acordo com a residéncia das criangas e a possibilidade
de deslocacao dos pais ou dos responsaveis. Nos distritos de Viana do Castelo e de
Braga, a observacdo decorreu no servico de Pediatria do Hospital de Santa Luzia e do
Hospital de S3o Marcos, respectivamente e com a colaboracao dos Servicos de
Pediatria locais. No distrito de Vila Real a observacao decorreu no servico de
Pedopsiquiatria do Hospital de Sao Pedro, com a colaboracdao do servico de
Pedopsiquiatria e de Pediatria. No distrito de Braganca, a Unica crian¢a convocada
teve possibilidade de deslocacdo ao HP. No distrito do Porto as criancas foram
observadas na escola do 2° e 3° ciclo do ensino basico de Paranhos com a colaboragao
da DREN e na escola de ensino especial Ana Sullivan.

Na Regido Centro, as criancas dos seis distritos foram observadas no HP, a excepc¢ao
de duas internadas no Centro Jodo Paulo Il em Fatima, que foram ali observadas.
Houve casos de familias com dificuldades econémicas em que a deslocacdo ao HP se
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fez com a ajuda do Centro de Saude e da autarquia da area de residéncia e outros em
que as despesas foram suportadas pelo grupo de trabalho.

No distrito de Santarém, a observacao teve lugar no Hospital de Santarém com a
colaboracao do Servico de Pediatria. Nos distritos de Lisboa e de Setubal as criancas
foram observadas na escola secunddria Passos Manuel e na escola do 1° ciclo de ensino
basico N° 1 de Setubal, respectivamente, com a colaboracdo da DREL. No Alentejo, as
criangas do distrito de Evora foram observadas no Servico de Pediatria do Hospital do
Espirito Santo com a colaboracao do Servico de Pediatria local. Nos distritos de Beja e
de Portalegre ndo houve referéncia a criangas suspeitas. No Algarve a observacao
decorreu no Servi¢o de Pediatria do Hospital Distrital de Faro com a colaboracao do
servico de Pediatria.

Nos Acores, as criancas da llha de S3ao Miguel foram observadas no Servico de
Pediatria do Hospital do Divino Espirito Santo com a colaboracdao do Servico de
Pediatria e da Unidade de Genética e Patologia molecular. As criancas das restantes
ilhas (Pico, Faial, Graciosa, Sdo Jorge e Terceira) foram observadas no Servico de
Pediatria do Hospital de Santo Espirito em Angra do Heroismo, com a colaborac¢ao do
Servico de Pediatria. A deslocacao das criancas das ilhas de Sao Jorge, Faial, Graciosa e
Pico a ilha Terceira teve a participacao activa dos servicos de Saude locais. Nao foram
referidas criancas suspeitas nas ilhas do Corvo, das Flores e de Santa Maria.

Por impossibilidade ou dificuldade dos pais ou dos responsdveis se deslocarem aos
locais de observacao previamente acordados, houve trinta e cinco casos em que a
equipa foi observar as criancas na prépria escola e, num caso, a observacao foi no

domicilio.

Equipa e métodos de avaliacao

A constituicao da equipa de investigacao nado sofreu alteracdo ao longo do processo de
observacao, sendo constituida pela pediatra do HP responsavel pelo trabalho, uma
psicdloga do HP e duas pedagogas da DREC especializadas em ensino especial, uma
delas também psicéloga (equipa fixa da consulta de autismo do HP desde 1997).

O diagndstico de PEA baseou-se: a) numa entrevista semi-estruturada dirigida aos pais
ou ao responsavel pela crianca, designada por Autism Diagnostic Interview-Revised
(ADI-R)"** traduzida para portugués pelo grupo de trabalho, b) na observacdo directa
para preenchimento da escala de quantificacdo de comportamento autista, Childhood
Autism Rating Scale (CARS) * traduzida para portugués pelo grupo de trabalho e ¢) na
determinacdao dos critérios de diagndstico das perturbagbes globais do
desenvolvimento da DSM-IV**. Todos os elementos da equipa de observacdo estavam
aptos a utilizar os diferentes instrumentos para o diagndstico de PEA. Toda a equipa
teve formacdo na entrevista ADI-R com a autora (Catherine Lord), que se deslocou a
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Portugal em Marco de 2000. A pediatra responsdvel do trabalho apresenta
concordancia na classificagao da ADI-R com a Catherine Lord e os restantes membros
da equipa tém concordancia com a Pediatra. Ainda assim, todas as criancas foram
observadas directamente pela pediatra responsavel e todas as classificagbes dos
diferentes instrumentos de diagndstico foram discutidas em conjunto pelos técnicos
intervenientes em cada caso.

Nos casos de maior dificuldade na classificagdo do diagndstico foi pedido o parecer
clinico ao pedopsiquiatra de apoio a investigacdo (trés criancas) e ao médico
assistente que fazia o seguimento dos casos em duvida, o que aconteceu também em
trés criangas.

Para cada crianga observada foi feita a histdria clinica, uma avaliacdo cognitiva e

funcional.

Il.7. Avaliacao cognitiva e funcional

As provas de avaliacdo cognitiva e funcional utilizadas (as habituais na consulta de

autismo do HP) foram seleccionadas de acordo com o nivel funcional da crianca e da

sua capacidade de adesdo as tarefas propostas. Assim:

- Para criancas com idade mental sobreponivel a cronoldgica (idade escolar) foram
usadas as provas de avaliacdo - adaptacdo e afericdo portuguesa®**>®* da escala de

inteligéncia de Wechsler para criancas (W1SC)*®

, € a escala de comportamento
adaptativo-Vineland adaptative behavior scale interview-survey form (VABSY®,
(traducdo portuguesa pelo grupo de trabalho).

- Para criancas com nivel funcional inferior a idade escolar foram usadas as provas de
avaliacio de desenvolvimento de Ruth Griffiths>*® (traducdo e adaptacao
portuguesa)>®® e a VABS>?,

- Para criangas com nivel funcional muito baixo ou sem adesdao as tarefas de
avaliacdo directa foi utilizada somente a VABS*®.

Uma descricao breve destes trés instrumentos esta disponivel no anexo 11.7.

No quadro 1.6 apresenta-se os critérios da Classificacdo Internacional de Doencas da

Organizacdo Mundial de Salde-1978- CID-9 *° de deficiéncia mental (DM) de acordo

com a cotacdo do quociente de desenvolvimento (QD) ou do quociente de

inteligéncia (Ql).

Quadro 1.6 - Classificacdo da gravidade da DM de acordo com a CID-9.

Classificagdo DM Valores QI ou QD
Normal >70
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DM ligeira 50-69
DM moderada 35-49
DM severa 34-20
DM profunda <20

DM-deficiéncia mental, QD-quociente desenvolvimento, Ql-quociente intelectual.

11.8. Instrumentos, critérios de diagndstico e definicao de caso
de PEA

Englobados no conceito de perturbacdo do espectro do autismo (PEA) ou de autismo

foram considerados dois subtipos clinicos: o autismo tipico e o autismo atipico.

Foi assumido o diagndstico de:

1- Autismo tipico, se as quatro alineas seguintes estivessem presentes:

a) A idade mental ou funcional na subescala de realizacdo ou pessoal-social da
Griffiths ou na autonomia da VABS com nivel superior ou igual a 18 meses.

b) O resultado da entrevista ADI-R'® com cotac&o positiva nas trés areas do algoritmo
de diagndstico de autismo, concretamente:

- Interacgao social com cotacao superior ou igual a 10 em 30.

- Comunicacao e linguagem com cotagao superior ou igual a 8 em 26 nos sujeitos
verbais e superior ou igual a 7 em 14 nos sujeitos ndo verbais.

- Comportamento repetitivo com cotacao superior ou iguala3z em12.

c) Oresultado da escala CARS®” com cotacdo total superior ou igual a 30.

d) O minimo de seis itens positivos dos critérios de perturbacdo autistica da DSM-1V*4,

com pelo menos dois presentes na area da interac¢do social, um na drea da

comunicag¢do e um no comportamento repetitivo e a clinica com inicio antes dos trés

anos.

2- Autismo atipico, se:

a) Houvesse discordancia nos resultados da ADI-R, da CARS e da DSM-IV para autismo,

sendo contudo necessdria a positividade de pelo menos um dos instrumentos para ser

considerado uma PEA

ou se

b) A ADI-R, a CARS e a DSM-IV apresentassem resultados positivos, mas a idade mental

ou funcional da subescala de realiza¢do ou pessoal-social da Griffiths ou da autonomia

da Vineland estivesse entre os 12 e 0s 18 meses.

O diagndstico da sindrome de Asperger seria considerado nos casos em que se
encontrassem preenchidos os critérios de diagndstico de perturbacdo de Asperger da

DSM-IV e contabilizado para o estudo da prevaléncia de PEA dentro do subgrupo de
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autismo atipico (uma vez que, pelo menos na DSM-IV, estes casos ndo cumpririam os
critérios de perturbacdo autistica, logo ndo haveria concordancia nos resultados para
autismo nos trés instrumentos de diagndstico).

As criangas que ndo cumprissem os critérios referidos em 1 e 2 e todas aquelas que
apresentassem um nivel funcional inferior a 12 meses ndo seriam incluidas no
diagndstico de PEA.

Os critérios de diagndstico da DSM-IV (perturbacdo autistica, perturbacdo de Asperger
e autismo atipico) estdo descritos respectivamente nas paginas 20, 21 e 22. A escala
CARS e a entrevista ADI-R estdo descritas respectivamente nas paginas 28 e 29 e
disponiveis nos anexos 1.8 e 11.9.

Il.9. Recolha da histéria clinica (HC)
O protocolo informatizado da consulta de autismo do HP foi adaptado para a colheita
de dados deste grupo de estudo. Os dados ai registados referem-se aqui de um modo
sucinto.
e Identificacdo da crianga e residéncia.
e Antecedentes pessoais (pré e neonatais, doencas, internamentos).
e Histdria do desenvolvimento.
e Histdria da “doenca actual-PEA” (idade de inicio, sintomatologia, problemas
associados).
e Antecedentes familiares (histdria social, histdria de psicopatologia e problemas
de neurodesenvolvimento).
e (Cotacao da ADI-R, da CARS e da DSM-IV.
e Exame objectivo (peso, estatura e perimetro craniano occipito-frontal,
dismorfismos, manchas cutaneas, organomegalias).
e Exame neuroldgico classico.
e Avaliacao cognitiva e funcional.
e Escola que frequentava no ano lectivo 1999/2000, tipo de apoios educativos.
e Diagndstico prévio ao estudo.
e Equipa de seguimento.
e Registo do questionario.
e Exames de neuroimagem eventualmente efectuados.
e Resultados da eventual avaliacdo prévia da acuidade auditiva e visual.

e Investigacdo laboratorial (andlises de sangue e urina).
Destacamos aqui algumas questées e o modo como foram formuladas na HC,
particularmente na drea do desenvolvimento psicomotor, na histdria da “doenca
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actual-PEA” e problemas relacionados e ainda na histdria familiar, pelo facto destes

dados serem tratados de um modo mais pormenorizado na andlise dos resultados.

Assim, na histdria do desenvolvimento pretendemos conhecer especificamente:

A idade de inicio da marcha (andar sem apoio).
A idade de aquisicao das primeiras palavras com significado para além de

2

“papa
A idade de aquisicdo das primeiras frases (juntar duas palavras, sendo pelo

x”

e de “mama”.

menos uma delas um verbo).

Na histdria da doenca actual questionamos sistematicamente:

A idade em que pela primeira vez foi notado que “alguma coisa ndo estava bem”
no desenvolvimento ou no comportamento.

Qual ou quais foram os problemas que motivaram a preocupacdo inicial.
Tentamos agrupar o tipo de problemas em atraso global do desenvolvimento,
atraso da linguagem (sem palavras com significado no segundo ano de vida e
sem frases no terceiro), problemas de comportamento (birras excessivas,
comportamento estranho, problemas de sono, problemas alimentares, medos)
e regressdo da linguagem (perda de pelo menos cinco palavras que foram

utilizadas diariamente pelo menos durante trés meses).

Pretendemos conhecer os problemas associados ao autismo tais como:

A presenca de agitacao psicomotora, hiperactividade e agressividade com
interferéncia no funcionamento normal do dia a dia, que tenha motivado uma
atitude terapéutica medicamentosa ou comportamental.

A presenca de problemas de sono que, no momento da avaliacdo, fosse motivo
de preocupacdo (dificuldade em adormecer, acordar vérias vezes durante a
noite, dormir menos de cinco horas por dia e sono agitado).

A presenca de problemas alimentares que, no momento da avaliacdo, fosse
motivo de preocupacdo (alimentacdo selectiva, dificuldades em mastigar,
alimentos exclusivamente passados e ruminacao).

A ocorréncia de pelo menos dois episddios de convulsdes apiréticas.

A medicacao prescrita e administrada de um modo regular na data da avaliacao.

Na histéria familiar questiondmos sistematicamente :

A ocorréncia de disturbios ou problemas do neurodesenvolvimento e
problemas psiquidtricos como dificuldades de aprendizagem, depressao
materna (prévia ao nascimento da crianca com autismo), esquizofrenia, outras
doengas psiquidtricas, perturbacbes do espectro do autismo, alcoolismo,
toxicodependéncia e epilepsia. Estas questdes referiam-se aos pais, irmaos,

avos, tios e primos em primeiro grau.
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e A profissdo dos pais e o grau de escolaridade, bem como as condi¢bes

habitacionais, 0 numero de irmaos e o numero do agregado familiar.

Il.10. Definicdes e escalas utilizadas

Neste trabalho considerdmos a existéncia de macrocefalia se o perimetro craniano
(PQ) occipito-frontal medido no momento da obervacdo fosse superior ou igual (=) a
dois desvios padao (2DP) da média. Considerou-se microcefalia se o PC fosse menor (<)
a 2DP da média (tabelas da Academia Americana de Pediatria1968).

Os valores de peso e de estatura foram comparados com as curvas de percentis do
American National Center of Health Statistic de1976 que constam no BSIJ.

O crescimento prénatal foi comparado com as curvas de Lubshenco de 1963. Foi
considerado um atraso de crescimento intrauterino (ACIU) se o peso para a idade
gestacional fosse inferior ao percentil (P)10.

Considerou-se um caso de prematuridade se a idade gestacional fosse inferior a 37
semanas.

Consideramos um caso de epilepsia se houvesse histdria de mais do que um episddio
critico sob apirexia.

Para a classificacdo da classe social recorremos a escala de Graffar’’' adaptada,
disponivel no anexo Il.10.

A colheita da HC e 0 exame objectivo de todas as criancas foi realizada pela autora.

A colheita de dados para a histdria social (HS) foi realizada pela equipa de servico
social dos diferentes locais de observacao, sempre que disponiveis para o efeito. Nos
casos em que a esta disponibilidade nao existia a HS foi colhida pela técnica de servico
social que apoia a consulta de autismo do HP.

Il.1l. Investigacao etiolégica

Nas criancas em que o diagndstico de PEA foi confirmado e em que, pela analise dos
dados da histdéria clinica (incluindo exames complementares de diagndstico ja
realizados e observacdo médica), se concluia tratar-se de um caso de autismo
aparentemente idiopatico (isto é, auséncia ou desconhecimento de uma entidade
médica associada), foi proposto a familia uma investigacdo laboratorial alargada como
solicitado na carta do anexo Il.11.

O protocolo de investigacao foi decidido com a colaboragao e o acordo dos médicos
dos nucleos de: Neuropediatria e Unidade de doencas metabdlicas do HP e o Servico
de Genética Médica do Centro Hospitalar de Coimbra (CHC), bem como com a Doutora
Astrid Vicente, investigadora do IGC. Este protocolo tinha como objectivo diagnosticar
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os disturbios médicos mais frequentemente referidos na literatura como associados ao

autismo.

Il.11.1. Investigacao laboratorial

A investigacao laboratorial realizada foi a seguinte:
No sangue

Cromatografia de aminodcidos no plasma (AAp) por cromatografia liquida de
troca-idnica.

Transferrina deficiente em carbohidratos (CDT) por método turbidimétrico.
Lactato e piruvato no plasma por método enzimatico espectrofotométrico.
Hormonas tiroideias (T3/T4/TSH) pelo método de quimioluminescéncia.
Bioquimica corrente (funcdo renal, funcdo hepatica, triglicerideos, colesterol,
creatinaquinase, ionograma e acido Urico).

Hemograma.

Caridtipo de linfécitos do sangue periférico. A andlise cromossémica foi
realizada em metafases com bandas GTG e um nivel de resolugdao de 700
bandas.

Estudo molecular do sindroma de X Fragil (FRAXA e FRAXE). Caracterizacdo
molecular do locus FRAXA por “Southern - blotting” e caracterizagao molecular
do locus FRAXE por PCR.

Na urina

Cromatografia de aminodacidos urindrios (AAu) por cromatografia liquida de
troca-idnica.

Cromatografia de d&cidos organicos (AO) por cromatografia gasosa e
espectrometria de massa (GC-MS).

Teste de Bratton-Marshall (BM) através de reaccdo colorimétrica.

Andlise quantitativa dos metabolitos puricos e pirimidinicos (P/P) por
cromatografia liquida-liquida de alta resolucao, em fase reversa.
Mucopolissacdridos (Mu) por turbidimetria (usando um sal de aménio
quaternario).

Oligossacaridos (O) por cromatografia em camada fina.

Acido guanidinoacético (GAA) e creatina por cromatografia gasosa com
espectroscopia de massa por monitorizacdo selectiva de iGes (GC-MS-SIM).
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Il.11.2. Grupo com hiperlactacidémia

O valor normal do lactato plasmatico na populacdo pediatrica, obtido por puncao
venosa nas mesmas condicdes da colheita do grupo com autismo, havia sido
determinado previamente por Diogo L e col (1999) numa populacdo de criancas
saudaveis de idade escolar:1.15+0.48mM>”. De modo a melhorar a especificidade do
diagndstico, definimos hiperlactacidémia como valores de acido lactico plasmatico >
2.5mM (aproximadamente >3DP).

Nas criancas em que se verificou hiperlactacidémia procedeu-se a seguinte
investigacdo:

e Biopsia do musculo (BM) deltéide sob anestesia geral.

e Estudo da actividade dos complexos enzimaticos da cadeia respiratdria em
mitocdndrias isoladas do tecido muscular por espectrofotometria de duplo
comprimento de onda.

e Estudo de alteracdes do DNA mitocondrial (DNAmt) em tecido muscular
incluindo: mutag¢des pontuais G8363A, A3243G, T3271C, T3256C, T8356C por AS-
PCR e PCR-RFLP e delecbes major por PCR longo e PCR de flanqueamento.

e Estudos histoldgicos realizados por microscopia dptica com as coloracdes
correntes e técnicas histoenzimoldgicas (Gomori thricome, NADH-TR, SDH,
COX e ATPase).

e A determinacdo da actividade do complexo da piruvato desidrogenase (PDH),
baseada na medicao do CO, radioactivo libertado a partir do piruvato marcado
com "C em posicdo alfa, foi realizada nas criancas com um valor normal da

relacao lactato piruvato.

I1.11.3. Classificacdo da disfuncao mitocondrial

Para este trabalho foram adoptados os critérios de diagndstico clinicos e laboratoriais
de doenca da cadeia respiratdria mitocondrial (anexo 11.12) de acordo com a revisdo de
Bernier e col (2002) que aplicaram os critérios de diagndstico do adulto a idade
pediatrica®”.

Nas nossas criancas, a deficiéncia mental e a hiperlactacidémia foram considerados
critérios de diagndstico minor (clinico e laboratorial, respectivamente). Os resultados
da actividade dos complexos enzimaticos da cadeia respiratoria, corrigida em relacao a
enzima citrato sintetase, inferior a 20% ou entre 20 a 30% da média normal, foram
considerados critérios de diagndstico major e minor respectivamente.

A doenca mitocondrial da cadeia respiratdria (DMCR) foi classificada em:

Definitiva se na presenca de dois critérios major ou de um major e de dois minor.
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Provavel se na presenca de um critério major e um minor ou de pelo menos trés minor.

Possivel se na presenca de um critério major ou de dois minor, um deles laboratorial.

Il.12. Investigacao genética

Ao grupo de criancas onde, apds investigacao laboratorial alargada, nao foi
identificada uma entidade médica associada, foi proposta investigacdao genética.
Procedeu-se entdo a colheita de sangue (a crianca e aos pais) para extraccdo de DNA e
doseamneto de serotonina plaquetar desde que as criangas ndao apresentassem
deficiéncia mental grave (QD/Ql igual ou superior a 25).

I1.13. Equipa, institui¢es e servicos envolvidos

As instituicOes, os servicos, as equipas e as pessoas envolvidas neste trabalho sao
muitas e de diferentes disciplinas. Dividimo-las em grupos de investigacdo e de
colaboradores. Por comodidade de leitura, no grupo de investigacao enunciamos as
instituicOes e de seguida os investigadores e os seus papéis principais de um modo
necessariamente sumario. No grupo de colaboradores pelo grande ndmero envolvido
referimos os colaboradores e as institui¢bes ou servicos em simultaneo, ou somente as

instituicbes ou servicos. Esta informagdo encontra-se no anexo 11.13.

Il.14. Financiamento

Este trabalho foi financiado pelo Servico de Saude e Proteccdo Social da Fundagao
Calouste Gulbenkian com o projecto “Estudo epidemioldégico do autismo em Portugal”
e pela Fundacdo para a Ciéncia e Tecnologia com o projecto “Epidemiologia genética
do autismo” (POCTI/39636/ESP/2001).

Il.15. Pedidos de autorizacao

O estudo escolar da prevaléncia de PEA através de questionarios por correio foi
autorizado pelo departamento de ensino basico do Ministério da Educacdo no
Continente (anexo 11.14) e pela Secretaria Regional da Educacdo e Assuntos Sociais dos
Acores (anexo Il.15) que consideraram o estudo oportuno e de interesse
inquestionavel.

A convocacdo das criangas para a observacao foi participada aos diferentes servicos
(Pediatria, Neuropediatria e Pedopsiquiatria) do Servico Nacional de Saide em que
estas criancas poderiam ser seguidas (anexo I1.6).

Para observacao, informatizacao dos dados e colheita de sangue e da urina para a
investigacdo genética obteve-se um consentimento informado por escrito dos pais ou
do responsdvel legal (anexo 11.16).
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Para realizacdo da investigacao genética, obteve-se consentimento da Comissao de
Etica do HP (anexo I1.17).

Para informatizacao dos dados foi obtida autorizacdo da Comissao Nacional de
Proteccdo de dados pessoais (anexo 11.18).

Os dados obtidos sdao confidenciais e restritos a equipa de investigacdo. O anonimato
das familias e criancas é, obviamente, preservado em eventuais comunicag¢des publicas
dos trabalhos decorrentes desta investigacao .

As familias tém conhecimento da possibilidade de aceder a sua base de dados na
presenca do clinico responsavel.

11.16. Estudo de casos registados de autismo na Regiao Centro
Paralelamente ao estudo da prevaléncia de PEA na amostra de criancas alvo, cuja
metodologia se descreveu anteriormente, procedemos a recolha de casos de PEA
conhecidos na Regido Centro, nascidos nos mesmos anos (1990,1991 e 1992),
registados nos servicos de Saude e da Educacgao.

Cruzdmos os dados dos registos fornecidos pelos diferentes servi¢os, de modo a que
se complementasse a informacdo sem que houvesse repeticao de casos.

Tivemos como objectivo comparar os valores estimados de prevaléncia de PEA na
Regidao Centro, no mesmo grupo etdrio, com os mesmos critérios de diagndstico,
obtidos por duas metodologias diferentes de procura (por amostragem e inquérito
postal dirigido as escolas e pela recolha dos casos conhecidos e registados na mesma
populacdo).

Esta segunda procura de casos possibilitou-nos ainda a deteccao de possiveis falsos
negativos no estudo de amostragem, ou seja, verdadeiros casos de autismo que nao
tivessem sido referidos pelos professores e que pertencessem a popula¢des de escolas
estudadas no ano lectivo em causa.

A procura de casos de PEA conhecidos na Regiao Centro fez-se recorrendo a diversas
fontes: Hospitalares (Hospital Pedidtrico e restantes Hospitais da Regido Centro com
consulta de Pediatria/ Desenvolvimento/ Pedopsiquiatria-Guarda, Covilhg, Castelo
Branco, Viseu, Figueira da Foz, Leiria e Aveiro) e da Educacdo através de pedido
dirigido a Direc¢ao Regional da Educagao do Centro, que contactou com os nucleos de
Coordenacdo das Areas Educativas (CAE) dos seis distritos da Regido Centro e das 19
equipas de Coordenacdo Educativa da Regido Centro (ECAE) (Aveiro, Anadia, Ovar,
Sertd, Castelo Branco, Covilha, Coimbra, Montemor-o-velho, Lousd, Tabua, Figueira de
Castelo Rodrigo, Seia, Guarda, Leiria, Pombal, Santa Comba Dao, Oliveira de Frades,
Satdo e Viseu). A estes organismos educativos oficiais foi enviado um oficio da
Direc¢do Regional de Educa¢do do Centro (anexo 11.19) solicitando a identificagdo de
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criancas com o diagndstico de PEA conhecido ou suspeito, por eles apoiados, nascidos
em 1990,1991 e 1992, pedindo simultaneamente a identificacdo da escola em que estas
criancas teriam estado matriculadas no ano lectivo 1999/2000.

Os médicos responsaveis pelas consultas de desenvolvimento dos diferentes hospitais,
foram contactados directamente pela autora, solicitando a identificagao de criangas ai
registadas com o diagndstico ou suspeita de PEA, nascidas nos anos ja referidos.

As criancas com PEA identificadas pelos diferentes organismos (DREC, CAE e ECAE e
Hospitais da Regido Centro) como tendo o diagndstico ou suspeita de PEA que ndo
fossem conhecidas da equipa de investigacao, sé seriam contabilizadas para o calculo
da prevaléncia de PEA por esta metodologia se, apds andlise do processo, o
diagndstico ndo levantasse duvidas, ou entao seriam convocadas e observadas pela

equipa de investigacao com a mesma metodologia do trabalho de amostragem.

Il.17. Tratamento matematico e estatistico

Tratamento matematico

Sendo a populagdo alvo de idade escolar recorreu-se as escolas do 1° ciclo do ensino
bdsico ou especiais (unidade amostral primdria) como meio de estudar as criancas
(unidade de amostragem). No Continente, dada a grande dimens&o da populacdo alvo
(332216), procedemos ao estudo de uma amostra. De forma a obter uma amostra
representativa da populacdo do estudo, dividimo-la em subpopulacées homogéneas
estratificando-a por tipo de escolas, e agrupando-as por distritos (amostra
estratificada, combinada com amostragem por grupos). Considerou-se entdo a
populacdo do estudo dividida em trés subgrupos disjuntos ou estratos (trés tipos de
escolas). O estrato 1- EBpub com a populacdo de dimensdo N1, o estrato 2- EBpar com
a populacao de dimensdo N2 e o estrato 3-EE com a populacdo de dimensao N3. Dos
estratos 1 e 2 estudamos amostras aleatdrias de escolas agrupadas por distritos, de
dimensdo n1 e n2 de criancas, respectivamente. No estrato 3 estuddmos a amostra
total n3. A dimensdo da populacdo alvo é entdo igual a soma das popula¢des dos trés
estratos, N=N1+N2+N3 e a dimensdo da amostra estudada igual a soma das dimensdes
das amostras dos trés estratos, n=n1+n2+n3. O ndmero de criancas diagnosticado com
PEA nas amostras estudadas (n1, n2 e n3) permitiu o cdlculo da taxa de prevaléncia P1,
P2 e P3 de cada estrato estudado, respectivamente. No calculo da taxa de prevaléncia
da populacdo alvo (P), tivemos que ter em conta “o peso” da dimensdo de cada
estrato populacional em relacdo a populacdo alvo (N1/N, N2/N, N3/N), bem como os
diferentes resultados da prevaléncia nos trés estratos (P1, P2, P3). Assim, o célculo da
média ponderada da taxa de prevaléncia de PEA da populacdo alvo obteve-se
recorrendo a seguinte férmula P= (N1/N x P1)+ (N2/N x P2)+ (N3/N x P3) 374375376:377-
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Tratamento estatistico

A comparacao de caracteristicas especificas entre duas amostras independentes foi
feita utilizando a prova do qui-quadrado. Para comparar a mediana populacional entre
diferentes grupos que ndo cumprem a assuncdo de normalidade utilizou-se a prova
nao paramétrica de Mann-Whitney U. A correlacdo entre varidveis foi obtida
recorrendo ao coeficiente de correlacao de Spearman.

Toda a andlise estatistica foi feita utilizando o programa SPSS>*°.

Os termos PEA e autismo sdo usados com o mesmo sentido, englobando as formas de autismo tipico e atipico 89
(estas denominagGes serdo diferenciadas sempre que necessdrio).
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111 ANALISE DOS RESULTADOS PARA O ESTUDO DA PREVALENCIA
I11.1. Continente

lll.1.1. Escolas registadas e contactadas

Foram contactadas 2163 das 9546 escolas registadas. Apds andlise por diferentes tipos

de escolas verificdmos que foram contactadas 1788 das 8774 EBpub registadas, o que

corresponde a 20.4%, taxa que variou entre 17.2% no distrito de Beja até 22.4% em

Braga. Foram contactadas 24.2% das 524 EBpar registadas. As 248 EE registadas, foram

todas contactadas (quadro I11.1).

Quadro Ill.1 - Total de escolas (EBpub+ EBpar+ EE) registadas e contactadas. Numero de escolas por
tipo EBpub, EBpar e EE registadas e contactadas. (% registadas) - % dos diferentes tipos de escolas
(EBpub, EBpar e EE) contactadas em relacdo ao numero dos diferentes tipos de escolas (EBpub, EBpar e
EE) registadas por distritos.

Distritos EBpub+ EBpar+ EE EBpub Ebpar EE

registadas | contactadas |registadas contactadas registadas contactadas registadas | contactadas

(% registadas) (% registadas) (% registadas)

Aveiro 679 160 646 139 (21.5) 15 3(20) 18 18 (100)
Beja 247 48 238 41(17.2) 3 1(33) 6 6 (100)
Braga 803 191 772 173 (22.4) 16 3(18.8) 15 15 (100)
Braganga 441 83 437 81(18.5) 3 1(33) 1 1(100)
C. Branco 263 50 255 46(18) 4 0(0) 4 4 (100)
Coimbra 610 137 564 11(19.7) 28 8(28.6) 18 18 (100)
Evora 162 38 150 30(20) 4 0(0) 8 8 (100)
Faro 297 73 268 59(22) 20 5(25) 9 9 (100)
Guarda 438 92 434 89(20.5) 1 0(0) 3 3 (100)
Leiria 612 137 587 122(20.8) 12 2(16.7) 13 13 (100)
Lisboa 1096 276 751 134(17.8) 273 70(25.6) 72 72(100)
Portalegre 132 29 124 24(19.4) 3 o(0) 5 5 (100)
Porto 1048 237 931 184(19.8) 83 19(22.9) 34 34(100)
Santarem 556 123 533 108(20.3) 10 2(20) 13 13 (100)
Setubal 357 92 308 67(21.8) 30 6(20) 19 19(100)
V.Castelo 354 75 349 72(20.6) 4 2(50) 1 1(100)
V.Real 630 138 620 132(21.3) 7 3(42.9) 3 3 (100)
Viseu 821 184 807 176(21.8) 8 2(25) 6 6(100)
Continente 9546 2163 8774 1788 (20.4) 524 127 (24.2) 248 248 (100)
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l1l.1.2. Escolas contactadas e respostas recebidas

Das 9546 escolas registadas, foram enviadas cartas a 2163 (escolas contactadas). As
escolas contactadas em que os professores nos enviaram resposta informativa passam
a denominar-se, escolas estudadas. No Continente houve 1898 escolas estudadas. Este
valor corresponde a 87.7% das 2163 escolas contactadas e a 19.9% das 9546 escolas
registadas (figura IIl.1).

12000 9576
10000
8000 A
6000 A
4000 A 2163 1898

escolas escolas escolas
registadas contactadas estudadas

Figura I1l.1- Representagdo das escolas registadas, contactadas e estudadas no Continente.

N3o obtivemos resposta de 265 (12.3%) das escolas contactadas. Em 47 escolas as
cartas foram devolvidas e em 218 ndo houve resposta (figura I11.2)

Respostas recebidas das escolas contactadas no
Continente N=2163

10% 2%

O Sim
@ Nao
0O Devolvidas

~ ———388%

Figura I1l.2 — Respostas recebidas da totalidade das 2163 escolas contactada no Continente.
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A taxa de escolas estudada por distritos variou de um valor minimo de 78.7% em Viana
do Castelo, até 94.2% em Leiria. Na distribuicdo da taxa de escolas estudada por
NUTSII, a Regido Centro liderou com 91.1%. Houve 11 escolas que denomindamos de
origem desconhecida (desc), das quais obtivemos resposta informativa em relacdo aos
seus alunos, mas em que, para além de sabermos que se tratavam de EBpub, nao
foram fornecidos dados suficientes para a identificacdo da sua proveniéncia. Este
nimero entra na totalidade das escolas estudadas, ndo sendo contudo possivel
associa-lo a distritos ou a regides.

Recorrendo a amostra suplente, substituimos 28 das 47 escolas em que as cartas
foram devolvidas. As escolas substituidas foram contabilizadas no nimero total de
escolas contactadas, estando o numero das escolas substituidas referido entre
paréntesis nos quadros que se seguem. O quadro Ill.2 regista o tipo de resposta das
2163 escolas contactadas.

Quadro IIl.2-Tipo de resposta obtida das escolas contactadas (EBpub+EBpar+EE) por distritos e NUTSII.
Escolas contactadas, nimero (N°) total que engloba o nimero de substituidas (N° sub). Tipo de
resposta (S-sim; N-ndo; D-devolvidas). (% total)- percentagem de respostas positivas em relacdo ao
ndmero total de escolas contactadas.

Distritos EBpub+EBpar+EE

contactadas tipo resposta

N° total (N° sub) S (% total) N D
Aveiro 160 (0) 143 (89.4) 16 1
Beja 48 (0) 41(85.4) 7 0
Braga 191(6) 165 (86.4) 20 6
Braganca 83(2) 67 (80.7) 13 3
C.Branco 50(0) 47(94) 3 0
Coimbra 137 (5) 124 (90.5) 9 4
Evora 38 (0) 35(92.1) 3 0
Faro 73 (1) 59 (80.8) 13 1
Guarda 92(3) 81(88) 7 4
Leiria 137 (1) 129 (94.2) 7 1
Lisboa 276 (6) 230 (83.3) 26 20
Portalegre 29 (0) 26 (89.7) 3 0
Porto 237(1) 207 (87.3) 28 2
Santarem 123 (0) 104 ( 84.6) 18 1
Settbal 92(0) 81(88) 10 1
V. Castelo 75 (0) 59 (78.7) 16 0
V. Real 138 (2) 122 (88.4) 14 2
Viseu 184 (1) 167 (90.8) 16 1
Desc 1 -1
Continente 2163 (28) 1898 (87.7) 218 47
NUTSII
Norte 860 (11) 741(86.1) 106 13
Centro 587 (10) 535 (91.1) 41 11
Lisboa VT 507 (6) 430 (84.8) 55 22
Alentejo 136(0) 122 (89.7) 14 0
Algarve 73 (1) 59 (80.8) 13 1
Desc " -1
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Das 1788 EBpub contactadas, obteve-se resposta informativa em 1560 (87.2%); ndo se
obteve resposta em 206 (11.5%) e houve devolu¢do do correio em 22 (1.2%). Foram
substituidas 19 (86.4%), das 22 escolas EBpub com carta devolvidas.

Nas EBpar a taxa de respostas informativas foi igualmente elevada (87.4%) e
semelhante a das escolas EBpub e a da totalidade das escolas (87.7%). Em 6.3% dos
casos das EBpar as cartas foram devolvidas, tendo sido as escolas correspondentes
substituidas. Ndo se obteve resposta em 6.3% das escolas EBpar contactadas, valor
inferior ao das EBpub.

Foi nas EE onde se registou a maior percentagem de escolas estudadas (91.5%), s6 ndo
tendo sido obtida resposta em 1.6% de escolas. Numa taxa elevada de EE (6.9%) as
cartas foram devolvidas, ndo havendo possibilidade de substituicao, uma vez que
todas as EE conhecidas haviam sido contactadas, sendo de presumir que estas 17
escolas tivessem sido encerradas ou mudadas. As respostas obtidas pelos diferentes
tipos de escolas contactadas encontram-se discriminadas no quadro 111.3.
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Quadro 111.3 — Tipo de resposta obtida pelos diferentes tipos de escolas contactadas EBpub, EBpar e EE,
por distritos e NUTSII. Escolas contactadas, nimero (N°) total que engloba o nimero de substituidas (
N°sub). Tipo de resposta (S-sim; N-ndo; D-devolvidas). (% total)- percentagem de respostas positivas em

relacdo ao nimero total de escolas contactadas por diferentes tipos.

Distritos EBpub EBpar EE

contactadas | tipo resposta contactadas | tipo resposta contactadas | tipo resposta

total (N°sub) | S (% total) N D total (N°sub) | S (% total) N D total (N°sub) | S(%total) N D
Aveiro 139(0) 122(87.8) 16 1 3(0) 3 (100) 0 0 18 (0) 18 (100) 0 0
Beja 41(0) 35(85.4) 6 0 1(0) 1(100) 0 0 6 (0) 5(83.3) 1 0
Braga 173(5) 148(85.5) 20 5 3(1) 3 (100) 0 0 15 (0) 14 (93.3) 0 1
Braganca [ 81(2) 66(81.5) 13 2 1(0) 1(100) 0 0 1(0) o0 (0) 0 1
C.Branco 46 (0) 43(93.5) 3 0 o0 (0) 0 0 0 4(0) 4 (100) 0 0
Coimbra 111(4) 99(89.2) 8 4 8(1) 7(87.5) 1 0 18 (0) 18 (100) 0 0
Evora 30(0) 27(90) 3 0 0(0) 0 0 0 8(0) 8 (100) 0 0
Faro 59 (0) 46(78) 13 o |5(1) 4(80) o 1 9(0) 9 (100) o |o
Guarda 89(3) 78(87.6) 7 4 0(0) 0 0 0 3(0) 3 (100) 0 0
Leiria 122 (1) 114(93.4) 7 1 2(0) 2(100) 0 0 13 (0) 13 (100) 0 0
Lisboa 134 (1) 115(85.8) 18 1 70 (5) 57 (81.4) 6 7 72 (0) 58 (80.6) 2 12
Portalegre |24 (0) 21(87.5) 3 0 0(0) 0 0 0 5 (0) 5 (100) 0 0
Porto 184(0) 157(85.3) 26 1 19 (1) 18(94.7) 1 0 34 (0) 32(94.1) 1 1
Santarem |108(0) 90 (83.3) 18 0 2 (0) 2 (100) 0 0 13 (0) 12 (92.3) 0 1
Setubal 67(0) 57 (85.1) 10 0 6 (0) 6 (100) 0 0 19 (0) 18 (94.7) 0 1
V.Castelo |72(0) 56 (77-8) 16 0 2(0) 2 (100) 0 0 1(0) 1(100) 0 0
V.Real 132(2) 116(87.9) 14 2 3(0) 3 (100) 0 0 3(0) 3 (100) 0 0
Viseu 176(1) 159(90.3) 16 1 2 (0) 2 (100) 0 0 6 (0) 6 (100) 0 0
Desc 1 -1
Continente (1788 (19) 1560 (87.2) 206 22 (127(9) 111(87.4) 8 8 248(0) 227(91.5) 4 17
NUTSII
Norte 767 (9) 653 (85.1) 104 10 |30(2) 29 (96.7) 1 0 63 (0) 59 (93.7) 1 3
Centro 527 (9) 476 (90.3) 40 n (130 12 (92.3) 1 o 147(0) 47 (100) o |o
LVTejo 321(1) 273 (85) 47 1 [78(5) 65 (83.3) 6 7 |108(0) 92(85.2) 2 |14
Alentejo 114 (0) 101(88.6) 13 0 1(0) 1(100) 0 0 21(0) 20(95.2) 1 0
Algarve 59 (0) 46 (78) 13 o |5(1) 4(80) 0 1 [9(0) 9 (100) o |o
Desc " -1

Analisando-se as escolas estudadas (dependente das respostas dadas pelos

professores) verificou-se que a representacdo dos diferentes tipos de escolas (EBpub,

EBpar e EE), relativamente ao niimero total de escolas estudadas, foi semelhante a

propor¢do que existia dos diferentes tipos de escolas em relacdao ao grupo total das

escolas registadas e das escolas contactadas. Tal semelhanca foi mais forte nas escolas

regulares (EBpub e EBpar) (figuras II.1, 1.2 e l11.3).
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Escolas estudadas no Continente
N= 1898

12%

0 BB pub
B BB par
OEE

7 —82%

Figura 111.3 - Escolas estudadas no Continente por tipo (EBpub, EBpar e EE).

Deste modo, no Continente, o nimero das EBpub representava 91.9% da totalidade das
escolas registadas, 82.7% das escolas contactadas e 82.2% das escolas estudadas
(quadro 1Il.4). Na maioria dos distritos esta relacdo foi mantida. O distrito de Lisboa
afastava-se desta proporcao geral do Continente ali, as EBpub representavam 68.5%
das escolas registadas, 48.6% das escolas contactadas e 50% das escolas estudadas
(quadro 111.4).

No Continente, a relacao do nimero das EBpar para o total das escolas registadas,
contactadas e estudadas foi préximo de 6%. Mais uma vez o distrito de Lisboa diferiu
do Continente. Neste distrito, a relacdo do nimero das EBpar para o total das escolas
registadas, contactadas e estudadas foi sempre préximo de 25% (quadro lIl.5).

As EE correspondiam a 2.6% da totalidade de escolas registadas. Como foram todas
contactadas representavam uma propor¢ao muito superior (11.5%) na totalidade das
escolas contactadas, tal como das escolas estudadas (12%). No distrito de Lisboa, 6.6%
das escolas registadas eram EE. A proporcdao das EE na totalidade das escolas
contactadas neste distrito foi de 26.1% e a proporcao das estudadas foi de 25.2%
(quadro 111.6).

Poderemos concluir que a percentagem das EBpub, EBpar e EE estudada
relativamente a respectiva totalidade, cujos valores dependeram das respostas dadas
pelos professores, foi semelhante a taxa verificada nas escolas contactadas, quadros
[11.4, 1.5 e I11.6 que se seguem.

95



Loilomivtogia do autiomo e Fortugal

Quadro 1ll.4- Total de escolas (EBpub+EBpar+EE) registadas, contactadas e estudadas. EBpub
registadas. % total registadas — EBpub registadas / total escolas registadas. EBpub contactadas. % total

escolas

contactadas -

estudadas —EBpub estudadas [ total escolas estudadas, por distritos e NUTSII.

EBpub contactadas | total escolas contactadas. EBpub estudadas. % total

Distritos EBpub+EBpar+EE EBpub

total total total registadas | % total contactadas | % total estudadas | % total

registadas contactadas | estudadas registadas contactadas estudadas
Aveiro 679 160 143 646 95.1 139 86.9 122 85.3
Beja 247 48 41 238 96.4 41 85.4 35 85.4
Braga 803 191 165 772 96.1 173 90.6 148 89.7
Braganca 441 83 67 437 99 81 97.6 66 98.5
C Branco 263 50 47 255 97 46 92 43 91.5
Coimbra 610 137 124 564 92.5 1M 81 99 79.8
Evora 162 38 35 150 92.6 30 78.9 27 771
Faro 297 73 59 268 90.2 59 80.8 46 78
Guarda 438 92 81 434 99.1 89.1 96.7 78 96.3
Leiria 612 137 129 587 96 122 89 114 88.4
Lisboa 1096 276 230 751 68.5 134 48.6 15 50
Portalegre | 132 29 26 124 93.9 24 82.8 21 80.8
Porto 1048 237 207 931 88.8 184 77.6 157 75.8
Santarem 556 123 104 533 95.9 108 87.8 90 86.5
Setubal 357 92 81 308 86.3 67 72.8 57 70.4
V Castelo 354 75 59 349 98.6 72 96 56 94-9
V Real 630 138 122 620 98.4 132 95.7 116 95
Viseu 821 184 167 807 98.3 176 95.7 159 95.2
Desc 1 1
Continente | 9546 2163 1898 8774 91.9 1788 82.7 1560 82.2

Quadro .5 -Total de escolas (EBpub+EBpar+EE) registadas, contactadas e estudadas. EBpar
registadas. % total registadas — EBpar registadas [ total escolas registadas. EBpar contactadas. % total
contactadas - EBpar contactadas / total escolas contactadas. EBpar estudadas. % total estudadas -
EBpar estudadas / total escolas estudadas, por distritos e NUTSII.

Distritos (EBpub+EBpar+EE) EBpar
total total total registadas % total contactadas | % total estudadas % total
registadas contactadas | estudadas registadas contactadas estudadas
Aveiro 679 160 143 15 2.2 3 1.9 3 2.1
Beja 247 48 41 3 1.2 1 2.1 1 2.4
Braga 803 191 165 16 2 3 1.6 3 1.8
Braganca 441 83 67 3 0.7 1 1.2 1 1.5
C Branco 263 50 47 4 1.5 0 0
Coimbra 610 137 124 28 4.6 8 5.8 7 5.6
Evora 162 38 35 4 2.5 0 0
Faro 297 73 59 20 6.7 5 6.8 4 6.8
Guarda 438 92 81 1 0.2 0 0
Leiria 612 137 129 12 2 2 1.5 2 1.6
Lisboa 1096 276 230 273 24.9 70 25.4 57 24.8
Portalegre 132 29 26 3 2.3 0 0
Porto 1048 237 207 83 7.9 19 8 18 8.7
Santarem 556 123 104 10 1.8 2 1.6 2 1.9
Setubal 357 92 81 30 8.4 6 6.5 6 7.4
V Castelo 354 75 59 4 1.1 2 2.7 2 3.4
V Real 630 138 122 7 1.1 3 2.2 3 2.5
Viseu 821 184 167 8 1 2 1 2 1.2
Desc 1
Continente 9546 2163 1898 524 5.5 127 5.9 1 5.8
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Quadro 111.6 — Total de escolas (EBpub+EBpar+EE) registadas, contactadas e estudadas. EE registadas. %
total registadas - EE registadas / total escolas registadas. EE contactadas. % total contactadas — EE
contactadas / total escolas contactadas. EE estudadas. % total estudadas —-EE estudadas [/ total escolas
estudadas, por distritos e NUTSII.

Distritos (EBpub+EBpar+EE) EE

total total total registadas | % total contactadas | % total | estudadas | % total

registadas |contactadas |estudadas registadas contactadas estudadas
Aveiro 679 160 143 18 2.7 18 1.3 18 12.6
Beja 247 48 41 6 2.4 6 12.5 5 12.2
Braga 803 191 165 15 1.9 15 7.9 14 8.5
Bragancga 441 83 67 1 0.2 1 1.2 0
C Branco 263 50 47 4 1.5 4 8 4 8.5
Coimbra 610 137 124 18 3 18 13.1 18 14.5
Evora 162 38 35 8 4.9 8 21.1 8 22.9
Faro 297 73 59 9 3 9 12.3 9 15-3
Guarda 438 92 81 3 0.7 3 3.3 3 3.7
Leiria 612 137 129 13 2.1 13 9.5 13 10.1
Lisboa 1096 276 230 72 6.6 72 26.1 58 25.2
Portalegre 132 29 26 5 3.9 5 17.2 5 19.2
Porto 1048 237 207 34 3.2 34 14.3 32 15.5
Santarem 556 123 104 13 2.3 13 10.6 12 1.5
Setubal 357 92 81 19 5.3 19 20.7 18 22.2
V Castelo 354 75 59 1 0.3 1 1.3 1 1.7
V Real 630 138 122 3 0.5 3 2.2 3 2.5
Viseu 821 184 167 6 0.7 6 3.3 6 3.6
Desc 1
Continente 9546 2163 1898 248 2.6 248 1.5 227 12

No inicio deste trabalho previamos estudar 20% da populacao alvo. Para isso procedeu-
se a uma amostra estratificada combinada com uma amostragem por grupos
(distritos) com seleccdo aleatdria de cerca de 20% de escolas de ensino basico regular
(EBpub e EBpar) registadas na base de amostragem e de uma amostra suplente de 4%
para substituicao de cartas devolvidas.

Com base nessa amostra e com substituicdes das cartas devolvidas, foram de facto
contactadas 20.4% das EBpub registadas e 24.2% das EBpar registadas (valor superior
ao previsto pelo facto de ter havido um ndmero significativo de substituices, 7% como
ja foi referido). Analisando as respostas informativas recebidas das escolas
contactadas verificdmos que a taxa de resposta das EBpub foi de 87.2%. Deste modo as
EBpub estudadas representavam 17.8% das EBpub registadas, variando este valor de
15.3% no distrito de Lisboa, até 19.7% no distrito de Viseu (quadro 111.7).

Nas EBpar contactadas a taxa de resposta informativa foi igualmente de 87.4% o que
determinou que 21.2% das EBpar registadas tivessem sido estudadas (quadro 111.7).

As EE registadas foram todas contactadas. Obteve-se uma taxa de respostas de 91.5%;
foram devolvidas 6.9% das carta. Deste modo, somente em 4 (1.6%) EE ndo foi obtida
qualquer resposta o que permitiu que a quase totalidade das EE fosse estudada
(quadro 111.7).
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Quadro 11I.7- Escolas registadas, contactadas e estudadas por tipo EBpub, EBpar e EE. (% registadas)-
relacdo entre o nimero de escolas contactadas ou estudadas / nimero de escolas registadas por tipo.

Distritos EBpub EBpar EE
registadas | contactadas estudadas registadas | contactadas estudadas registadas | estudadas
(%registadas) (%registadas) (%registadas) (%registadas) = (%registadas)
contactadas
Aveiro 646 139(21.5) 122(18.9) 15 3(20) 3(20) 18 18(100)
Beja 238 41(17.2) 35(14.7) 3 1(33) 1(33) 6 5(83.3)
Braga 772 173(22.4) 148(19.2) 16 3(18.8) 3(18.8) 15 14(93.3)
Braganca 437 81(18.5) 66(15.1) 3 1(33) 1(33) 1 o(0)
C.Branco  |255 46(18) 43(16.9) 4 o(0) o(0) 4 4(100)
Coimbra 564 111(19.7) 99 (17.6) 28 8(28.6) 7 (25) 18 18(100)
Evora 150 30 (20) 27(18) 0(0) o(0) 8 8 (100)
Faro 268 59(22) 46(17.2) 20 5(25) 4(20) 9 9 (100)
Guarda 434 89(20.5) 78(18) 1 o(0) o(0) 3 3 (100)
Leiria 587 122(20.8) 114(19.4) 12 2(16.7) 2(16.7) 13 13 (100)
Lisboa 751 134(17.8) 115(15.3) 273 70(25.6) 57(20.9) 72 58 (80.6)
Portalegre |124 24(19.4) 21(16.9) 3 0(0) o(0) 5 5 (100)
Porto 931 184(19.8) 157(16.9) 83 19(22.9) 18(21.7) 34 32(94.1)
Santarem 533 108(20.3) 90(16.9) 10 2(20) 2(20) 13 12(92.3)
Setdbal 308 67(21.8) 57(18.5) 30 6(20) 6(20) 19 18(94.7)
V. Castelo  |349 72(20.6) 56(16) 4 2(50) 2 (50) 1 1(100)
V. Real 620 132(21.3) 116(18.7) 7 3(42.9) 3(42.9) 3 3(100)
Viseu 807 176(21.8) 159(19.7) 8 2(25) 2(25) 6 6(100)
desc 1
Continente | 8774 1788(20.4) 1560(17.8) 524 127(24.2) 111(21.2) 248 227 (91.5)

As respostas informativas das 1898 escolas estudadas (87.7% das 2163 contactadas)

foram conseguidas apds trés contactos sucessivos por correio. Foi no primeiro correio

que obtivemos a maior percentagem de respostas positivas (73.8%). No segundo

correio tal percentagem foi de 17.9% e finalmente de 8.3% no terceiro.

O quadro 111.8 regista o nimero e a taxa de respostas positivas nos diferentes correios

na totalidade das escolas estudadas.
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Quadro I11.8 - Numero total de escolas EBpub+EBpar+EE com resposta informativa, S1-1° correio, S2 - 2°
correio, S3 - 3° correio. % total S- relacdo respostas S1, S2 e S3 [/ ndmero total de S (S1+52+S3), por
distritos e NUTSII.

Distritos EBpub +EBpar +EE

S1 % total S S2 %total S S3 % total S total S

(S1/S) (S2/S) (S3/S) (S1+52+S3)

Aveiro 67 46.9 60 42 16 1.2 143
Beja 32 78 7 17.1 2 4.9 41
Braga 126 76.4 27 16.4 12 7.3 165
Braganca 51 76.1 10 14.9 6 9 67
C. Branco 33 70.2 9 19.1 5 10.6 47
Coimbra 94 75.8 18 14.5 12 9.7 124
Evora 20 57.1 1 31.4 4 1.4 35
Faro 48 81.4 9 15.3 2 3.4 59
Guarda 67 83 10 12.3 4 4.9 81
Leiria 101 78.3 25 19.4 3 2.3 129
Lisboa 173 75.2 25 10.9 32 13.9 230
Portalegre 16 61.5 7 26.9 3 1.5 26
Porto 157 75.8 40 19.3 10 4.8 207
Santarém 77 74 18 17.3 9 8.7 104
Setubal 63 77-8 8 9.9 10 12.3 81
V. Castelo 49 82.7 4 6.8 6 10.2 59
Vila Real 87 71.3 23 18.9 12 9.8 122
Viseu 129 77.2 27 16.2 1 6.6 167
Desc 10 1 1
Continente 1400 73.8 339 17.9 159 8.3 1898
NUTSII
Norte 535 72.2 149 20.1 57 7.7 741
Centro 398 74.4 97 18.1 40 7.5 535
LisboaV T 323 75.1 56 13 51 1.9 430
Alentejo 86 70.5 27 22.1 9 7.4 122
Algarve 48 81.4 9 15.3 2 3.4 59
Desc 10 1 1

Nas EBpub obtivemos 73.9% de respostas no primeiro correio, 18.5% no segundo e 7.6 %
no terceiro. Nas EBpar o primeiro correio contribuiu com 68.5% das respostas (valor
inferior ao das EBpub), 9.9% no segundo correio e um valor bastante elevado (21.6%)
no terceiro.

Nas EE os valores percentuais das respostas nos diferentes correios sao similares aos
das EBpub (75.3% de respostas no primeiro, 17.6% no segundo e 7% no terceiro). Estes
resultados por distritos e NUTSII encontram-se discriminados nos quadros 1, 2 e 3 do
anexo lIll.1.

Houve contacto pelo telefone em 221 das 1898 escolas com resposta informativa
(11.6%), correspondendo respectivamente a 7.4%, 43.2 % e 25.1% das EBpub, EBpar e EE
(quadro 4 do anexo Ill.1).

l1l.1.3. Populacdo contactada e estudada
No ano lectivo 1999/2000 o nimero de criancas da populacdo alvo matriculado nas
escolas regulares EBpub (299329) e EBpar (32400) e nas escolas EE (valor provisdrio
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487) totalizava um valor de 332216. Através de uma amostra aleatdria estratificada
combinada com amostragem por distritos nos dois estratos das escolas regulares
foram contactadas 1788/8774 (20.4%) das EBpub e 127/524 (24.2%) das EBpar. As EE
(248) foram todas contactadas.

O ndmero total previsto de criangas a estudar nestas 2163 escolas contactadas seria de
69391: [61063 (20.4% das 299329 criancas matriculadas nas EBpub) + 7841 (24.2% das
32400 matriculadas nas Ebpar) + 487 das EE].

Dependente das respostas dadas pelos professores das 2163 escolas contactadas,
foram efectivamente estudadas 1898 escolas: [1560 (17.8% das 8774 EBpub) + 111 (21.2%
das 524 Ebpar) + 227 (91.5% das 248 EE)].

Nessas escolas estudadas seria de esperar encontrar um ndmero de 60596 criancas:
[53281(17.8%/299329) EBpub + 6869 (21.2%/32400) das EBpar + 446 (91.5/487) EE ].

O nuimero total de criancas realmente estudado (o referido pelos professores das 1898
escolas estudadas) foi de 59478, muito préximo (98.2%) do valor de 60596 que seria de
esperar tendo em conta o nimero de escolas estudadas.

As EBpub referiram menos 2171 criancas do esperado pela taxa de escolas estudadas.
Pelo contrdrio, as EBpar e as EE ultrapassaram o valor, com um excesso de 421 e 634
criancas respectivamente (quadro I11.9 e figura 111.4).

Quadro lll.g - Escolas regulares (EBpub, Ebpar) e EE registadas. (% registadas)- percentagem de escolas
contactadas e estudadas em relagdo as registadas. Numero de criangas previstas, esperadas e
estudadas. (% previstas)-percentagem de criancas estudadas em relacdo as previstas.

EBpub EBpar EE Total
Escolas registadas 8774 524 248 9546
Criangas matriculadas 299329 32400 487* 332216
Escolas contactadas (% registadas) 1788 (20.4%) 127 (24.2% 248 (100%) 2163
Criangas previstas nas escolas contactadas 61063 7 841 487% 69 391
Escolas estudadas (% registadas) 1560 (17.8%) 111 (21.2%) 227(91.5%) 1898
Criangas esperadas nas escolas estudadas 53281 6869 446 60596
Criangas estudadas (% previstas) 51109 (95.9%) 7290 (106.1%) 1079 ( 241.9%) 59 478( 98.2%)

*Valor provisério

100




Kosublados

ESCOLAS REGISTADAS

N = 9546

!

ESCOLAS CONTACTADAS

N =2163

!

ESCOLAS ESTUDADAS
N=1898

\

POPULACAO ESTUDADA

POPULACAO ALVO

gz 332216

POPULACAO PREVISTA

I:N—>69391

I:N> POPULAGAO ESPERADA
= 60596

N =59 478 (98.2% da esperada)

(85.7% da prevista)

Figura lll.4- Representacdo esquematica do nimero das escolas registadas e da populacdo alvo, do
numero das escolas contactadas e da previsao da populagao a estudar, das escolas e da populagao

efectivamente estudada.

No global foram estudadas 59478 das 332216 (17.9%) criancas alvo. Por distrito, a

percentagem de criangas estudadas, em relacao as matriculadas, variou entre 12.8% em

Beja e 22.6% em Vila Real. Na distribuicao por NUTSII o nimero de criangas estudadas,

em relacdao as matriculadas, variou de 16.4% no Algarve até 18.8% na Regiao Centro. No

quadro lll.10 estao registados os valores da populacdo matriculada e estudada por

distritos e NUTSII, bem como o nimero total de escolas registadas e estudadas.
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Quadro lll.10 - Criancas de sete, oito e nove anos matriculadas em 99/00. Total de escolas registadas.
Total de escolas estudadas (%)- total escolas estudadas / total de escolas registadas. Total de criancas
estudadas (%)- total criancas estudadas / total criancas matriculadas, por distritos e NUTSII.

Distritos Criangas matriculadas EBpub+EBpar+EE

(EBpub e EBpar + EE) escolas registadas escolas estudadas (%) criangas estudadas (%)
Aveiro 25850+36 (25886) 679 143 (21.1) 4865 (18.8)
Beja 5367+8 (5375) 247 41(16.6) 690 (12.8)
Braga 33655+39(33694) 803 165( 20.5) 5869 (17.4)
Braganga 4250+6(4256) 441 67(15.2) 815 (19.1)
Castelo Branco | 5873+5(5878) 263 47(17.9) 773(13.2)
Coimbra 12758+21(12779) 610 124 (20.3) 2425(19)
Evora 5147+14(5161) 162 35(21.6) 887(17.2)
Faro 12759+18(12777) 297 59 (19.9) 2090 (16.4)
Guarda 5264+14(5278) 438 81(18.5) 783(14.8)
Leiria 15043+19(15062) 612 129(21.1) 2641(17.5)
Lisboa 68846+67(68913) 1096 230(21) 12105(17.6)
Portalegre 3734+ 14(3748) 132 26 (19.7) 654(17.4)
Porto 65937+ 132(66069) 1048 207(19.8) 11580(17.5)
Santarém 13262+5(13267) 556 104(18.7) 2854(21.5)
Setubal 24889+ 29(24918) 357 81(22.7) 4311(17.3)
Viana Castelo 7894+ 21(7915) 354 59(16.7) 1452(18.3)
Vila Real 7472+12(7484) 630 122 (19.4) 1688(22.6)
Viseu 13729+27(13756) 821 167(20.3) 2833(20.6)
Desc 1 163
Continente 331729+487 (332216) 9546 1898 (19.9) 59478 (17.9)
NUTSII
Norte 136120+243(136363) * 741 24386(17.9)
Centro 56 226+85(56311) * 535 10585(18.8)
Lisboa V Tejo 110100+99(110199) * 430 19359(17.6)
Alentejo 16524+42(16566) * 122 2895(17.5)
Algarve 12759+18(12777) 59 2090 (16.4)
desc 1 163

* Numero de escolas EBpub registadas por NUTSII ndo disponivel.

No Continente foram estudadas 17.8% (1560/8774) da totalidade das EBpub registadas.
Este grupo de escolas referiu 51109 criancas, o que correspondeu a 17% da populagao
alvo ai matriculada (299329).

Foram estudadas 21.2% da totalidade das 524 EBpar que referiram 7290 criancas, o que
correspondeu a 22.5% da populacdo alvo ai matriculada (32400).
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As EE estudadas quase na sua totalidade (91.5%) contribuiram com 1079 criancas. Este
nimero, que poderemos assumir como real (resposta dada pelos professores),
representava mais do dobro do valor de criangas matriculadas neste tipo de escolas no
ano lectivo 99/00, fornecidas pelo ME (487) como provisdrio.

Deste modo, no Continente, as EBpub, as EBpar e as EE contribuiram respectivamente
com 85.9%, 12.3% e 1.8% da populacdo estudada (59478).

Tendo em conta a grande diferenca da proporcao dos diferentes tipos de escolas:
EBpub (91.9%), EBpar (5.5%) e EE (2.6%) da totalidade das escolas registadas, da
totalidade das escolas contactadas EBpub (82.7%), EBpar (5.9%) e EE (11.5%) e da
totalidade das escolas estudadas EBpub (82.2%), EBpar (5.8%) e EE (12%) (quadros Il1.4,
[1.5 e 111.6) procurdmos saber se o nimero de criancas referidas pelos diferentes tipos
de escolas estava de acordo com a sua representacdo percentual na globalidade das
escolas estudadas.

As EBpub estudadas representavam 82.2% da totalidade estudada; o numero de
alunos referidos por estas escolas foi de 51109 (85.9% da totalidade dos referidos
59478).

As EBpar estudadas correspondiam a 5.8% da totalidade estudada contribuindo com
7290 criancas, (12.2% das estudadas), o que reflectiu um nimero mais elevado de
criancas por escola privada. Pelo contrario as 227 EE estudadas correspondendo a 12%
da totalidade da amostra das escolas estudadas, contribuiram apenas com um
reduzido numero de criancas, 1079, (1.8% da totalidade alunos estudados), o que
reflectiu, como seria de esperar, um menor nimero de criangas por escola EE.

Mais uma vez foi o distrito de Lisboa que se afastou destes valores médios, onde as
EBpub contribuiram apenas com 61% das criancas estudadas, as EBpar com 35% e as
escolas EE com 4%. Este comportamento correspondeu ao que era de prever tendo em
conta a proporcao dos diferentes tipos de escolas deste distrito que diferia da
distribuicao média do Continente (quadro I11.11).
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Quadro lll.11-Total escolas estudadas.Total criangas estudadas. Diferentes tipos de escolas
estudadas,EBpub, EBpar e EE. (%)- diferentes tipos de escolas estudadas / total escolas estudadas.
Criancas estudadas por diferente tipo de escola. (%) - criancas estudadas por diferentes tipos escola /
total de criangas estudadas, por distritos e NUTSII.

Distritos EBpub+Ebpar+EE EBpub EBpar EE
total total escolas (%) criancas (%) escolas (%) criangas (%) escolas (%) criangas (%)
escolas criangas
Aveiro 143 4865 122 (85.3) 4569 (93.9) 3(2.1) 171(3.5) 18(12.6) 125 (2.6)
Beja 4 690 35(85.4) 686(99.4) 1(2.4) 0(0) 5(12:2) 4(0.6)
Braga 165 5869 148 (89.7) 5755(98.1) 3(1.8) 10 (0.2) 14 (8.5) 104(1.8)
Braganca 67 815 66(98.5) 792(97.2) 1(1.5) 23(2.8) 0(0) 0(0)
C Branco 47 773 43(91.5) 766 (99.1) 0(0) 0 (o) 4(8.5) 7(0.9)
Coimbra 124 2425 99(79.8) 1897 (78.2) 7(5.6) 497 (20.5) 18 (14.5) 31(1:3)
Evora 35 887 27(771) 883(99.5) 0(0) 0(0) 8(22.9) 4(0.5)
Faro 59 2090 46 (78) 1910 (91.4) 4(6.8) 170 (8.1) 9 (15.3) 10 (0.5)
Guarda 81 783 78(96.3) 771(98.5) 0(0) 0(0) 3(37) 12 (1.5)
Leiria 129 2641 114 (88.4) 2467 (93.4) 2(1.6) 149 (5.6) 13 (10.1) 25(0.9)
Lisboa 230 12105 115 (50) 7418 (61.3) 57(24.8) 4251(35.1) 58 (25.2) 436 (3.6)
Portalegre |26 654 21(80.8) 648 (99.1) 0(0) 0(0) 5(19.2) 6(0.9)
Porto 207 11580 157 (75.8) 10160 (87.7) 18 (8.7) 1300(11.2) 32(15.5) 120(1)
Santarem 104 2854 90(86.5) 2677(93.8) 2(1.9) 129 (4.5) 12(11.5) 48(1.7)
Setubal 81 431 57 (70.4) 4068(94.4) 6(7.4) 120(2.8) 18(22.2) 123(2.9)
V Castelo 59 1452 56(94.9) 1345(92.6) 2(3.4) 105(7.2) 1(1.7) 2(0.1)
V Real 122 1688 116(95.1) 1418(84) 3(2.5) 269(15.9) 3(2.5) 1(0.1)
Viseu 167 2833 159(95.2) 2716(95.9) 2(1.2) 96(3.4) 6(3.6) 21(0.7)
Desc 1 163 1 163
Continente |1898 59478 1560(82.2) 51109(85.9) 11(5.8 7290(12.3) 227 (12) 1079(1.8)
NUTSIHI
Norte 741 24386 653 (88.1) 22188 (91) 29 (3.9) 1862 (7.6) 59(7.8) 336 (1.4)
Centro 535 10585 476 (89) 9728 (91.9) | 12(22) 758 (7.1) 47(8.8) 99(0.9)
LisboaVT 430 19359 273 (63-5) 14239(73.6) |65 (15.1) 4500 (23.3) 92(21.4) 620 (3.2)
Alentejo 122 2895 101(82.8) 2881(99.5) 1(0.8) o0 (o) 20 (16.4) 14 (0.5)
Algarve 59 2090 46 (78) 1910 (91.4) 4(6.8) 170 (8.1) 9 (15.3) 10 (0.5)
desc 1 163 1 163
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l1l.1.4.Populacao estudada e criangas suspeitas

Os professores referiram 59478 «criancas nascidas em 1990,1991 e1992 que
frequentavam a totalidade das escolas estudadas no ano lectivo 1999/2000.
Denomindmos esta populacdo como amostra de criancas estudadas. Destas, 226 foram
consideradas pelos professores como suspeitas de apresentarem alteracbes do
comportamento ou do desenvolvimento compativeis com uma perturbacdo do
espectro do autismo (PEA).

O numero de criancas suspeitas, sinalizadas pela totalidade das escolas e diferentes
tipos de escolas, por distritos e NUTSII, estd indicado no quadro Ill.12.

Quadro Il1.12- Criangas estudadas. Criangas suspeitas de PEA na totalidade das escolas

(EBpub+EBpar e EE) e por escolas EBpub, EBpar e EE por distritos e NUTSII. (%)-representa o nimero de
criangas suspeitas por 1000 estudadas.

Distritos EBpub+EBpar+EE EBpub EBpar EE

estudadas suspeitas estudadas suspeitas (%) estudadas suspeitas(%.) estudadas suspeitas(%)
Aveiro 4865 12 4569 7(15) 171 1(5.8) 125 4(32)
Beja 690 0 686 o] 0 0 4 0
Braga 5869 19 5755 12 (2.1) 10 0 104 7(67.3)
Braganca 815 4 792 4(5.1) 23 0 0 0
C Branco 773 6 766 5(6.5) o] 0 7 1(142.9)
Coimbra 2425 9 1897 6(3.2) 497 0 31 3(96.8)
Evora 887 7 883 6 (6.8) 0 0 4 1(250)
Faro 2090 8 1910 5(2.6) 170 0 10 3(300)
Guarda 783 2 771 1(1.3) o} 0 12 1(83.3)
Leiria 2641 6 2467 3(1.2) 149 0 25 3 (120)
Lisboa 12105 50 7418 17 (2.3) 4251 2(0.5) 436 31(71.1)
Portalegre 654 o] 648 0 o] 0 6 (o]
Porto 11580 28 10160 13 (1.3) 1300 0 120 15 (125)
Santarém 2854 14 2677 7(2.6) 129 0 48 7 (145.8)
Setubal 431 25 4068 16 (3.9) 120 1(8.3) 123 8(65)
V Castelo 1452 5 1345 5(3.7) 105 0 2 o}
Vila Real 1688 8 1418 8(5.6) 269 0 1 0
Viseu 2833 23 2716 13(4.8) 96 0 21 10 (476.2)
Desc 163 o] 163 0
Continente 59478 226 51109 128 (2.5%) 7290 4 (0.5%) 1079 94 (87.1%)
NUTSII
Norte 24386 73 22188 49(2.2) 1862 0 336 24 (71.4)
Centro 10585 46 9728 27(2.8) 758 1(1.3) 99 18 (181.8)
Lisboa VT 19359 90 14239 39(2.7) 4500 3(07) 620 48(77-4)
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Alentejo 2895 9 2881 8(2.8) 0 0 14 1(71.4)
Algarve 2090 8 1910 5(2.6) 170 0 10 3(300)
desc 163 o] 163 0

Analisando o quadro anterior verificdmos que a permilagem de criancas suspeitas de
apresentarem uma PEA variou substancialmente entre os diferentes tipos de escolas.
Como se esperava nas escolas de EE, o nimero de criangas suspeitas foi muito
elevado, concretamente de 94/1079 (87.1%); nas EBpub a taxa de suspeita foi de
128/51109 (2.5%) e nas EBpar foi apenas de 4/7290 (0.55%).

lll.1.5. Populacdo estudada e criancas suspeitas (convocadas, faltas e
observadas)

Convocaram-se 198 (87.6%) das 226 criancas referidas como suspeitas. Nao se
convocaram 28, 27 por apresentarem menos de quatro critérios positivos no
questiondrio de rastreio e residirem fora da Regido Centro (como previamente
referido na metodologia) e uma por ter falecido.

No quadro Il1.13 encontra-se representado o nimero de criangas suspeitas e o nimero
de convocadas por tipo de escolas, distritos e NUTSII.

Quadro I11.13-Criangas suspeitas e convocadas pelo total de escolas e por tipo (EBpub, EBpar e EE), por
distritos e NUTSII.

Distritos EBpub+ EBpar+EE EBpub EBpar EE

suspeitas convocadas/ | suspeitas |convocada suspeitas | convocadas suspeitas | convocadas

suspeitas (%) [suspeitas (%) [suspeitas(%) [suspeitas (%)

Aveiro 12 12/12 (100) 7 717(100) 1 1/1(100) 4 4/4(100)
Beja o) 0 o o o 0 o 0
Braga 19 15/19 (78.9) 12 9/12(75) (o] 0 7 6/7(85.7)
Braganca 4 1/4 (25) 4 1/4(25) (o] 0 (o]
C Branco 6 6/6 (100) 5 5/5(100) 0 0 1 1/1(100)
Coimbra 9 9/9 (100) 6 6/6(100) o o 3 3/3(100)
Evora 7 47 (57.1) 6 3/6(50) 0 0 1 1/1(100)
Faro 8 8/8 (100) 5 5/5(100) o] o 3 3/3(100)
Guarda 2 2/2 (100) 1 1/1(100) o o 1 1/1(100)
Leiria 6 5/6 (83.3) 3 2/3(66.7) o] 0 3 3/3(100)
Lisboa 50 44/50 (88) 17 12/17(70.6) 2 2/2(100) 31 30/31(96.8)
Portalegre 0 0 o o o 0 ¢} 0
Porto 28 24/28 (85.7) 13 11/13(84.6) o] o 15 13 /15(86.7)
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Santarém 14 10/14 (71.4) 7 6/7(85.7) o 0 7 4/7(57.1)
Setubal 25 24/25 (96) 16 15/16(93.8) 1 1/1(100) 8 8/8(100)

V Castelo 5 5/5 (100) 5 5/5(100) o o} 0

Vila Real 8 7/8 (87.5) 8 7/8 (87.5) (o] (o] 0

Viseu 23 22/23(95.7) 13 12/13 (92.3) 0 10 10/10(100)
Continente 226 198 (87.6) 128 107 ( 83.6) 4 4 (100) 94 87 (92.6)
NUTSII

Norte 73 60/73(82.2) |49 39/49 (79.6) o 0 24 21/24(87.5)
Centro 46 46/46 (100) 27 27/27 (100) 1 1/1(100) 18 18/18(100)
Lisboa VT 90 78/90(86.7) |39 3139 (79-5) 3 3/3 (100) 48 44/48(91.7)
Alentejo 9 6/9 (66.7) 8 5/8 (62.5) o 0 1 1/1(100)
Algarve 8 8/8 (100) 5 5/5 (100) o 0 3 3/3(100)

Da andlise do quadro anterior conclui-se que das 198 criancas convocadas,107
correspondiam a 83.6% das128 criangas suspeitas das EBpub, quatro representavam
100% das criancas suspeitas das EBpar, e 87 correspondiam a 92.6% das 94 suspeitas
das EE.

Da 198 criancas convocadas faltaram 16 (8%). Deste modo 182 criancas foram
observadas directamente pela equipa de trabalho, correspondendo a 91.9 % das 198

convocadas e a 80.5% das 226 suspeitas (quadro 111.14).

Quadro lll.14- Criancas suspeitas, convocadas, ndo convocadas, faltas e observadas na totalidade das

escolas e diferentes tipos (EBpub, EBpar e EE).

Suspeitas Convocadas Naoconvocadas Faltas Observadas Observadas
[suspeitas (%) [suspeitas (%) [convocadas (%) /convocadas (%) [suspeitas (%)
EBpub 128 107/128 (83.6) 21/128(16.4) 11107(10.3) 96/107(89.7) 96/128(75)
EBpar 4 4/4 (100) 0/4(0) 2/4(50) 2/4(50) 2/4(50)
EE 94 87/94 (92.6) 7/94(7-4) 3/87(3-4) 84/87(96.6) 84/94(89.4)
Total escolas | 226 198/226 (87.6) 28/226(12.4) 16/198(8.1) 182/198(91.9) 182/226(80.5)

Da analise do quadro anterior verificdmos que das EBpub foram convocadas 107
(83.6%) dos 128 alunos suspeitos; faltaram a observacdo 11 (10.3%), tendo sido
observadas 96 (89.7%) das convocadas e 75% das suspeitas.

Nas EBpar foram convocadas as quatro criangas suspeitas (uma no distrito de Aveiro,
duas no distrito de Lisboa e uma no distrito de Setubal); faltaram duas (uma do distrito
de Lisboa e outra do distrito de Setubal), tendo sido possivel observar apenas 50% das

convocadas.
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Nas EE convocdmos 92.5% das criangas referidas como suspeitas. Faltaram apenas 3.2%,
0 que permitiu a maior taxa de observacdo de todas as escolas (96.9% das criancas
convocadas e 89.4 % das suspeitas).

No quadro Ill.15 apresenta-se este tipo de informacao, relativamente a totalidade das
escolas, detalhada por distritos e NUTSII. A informacdo relativamente as EBpub e EE
estd representada nos quadrost e 2 do anexo lll.2. A informa¢do em relacao as EBpar

ndo é apresentada em quadro uma vez que se refere apenas a quatro criancas

suspeitas distribuidas por trés distritos.

Quadro 11115 - Criancas suspeitas, convocadas, ndo convocadas, faltas e observadas na totalidade das
escolas por distritos e NUTSII.

Distritos EBpub + EBpar+EE

suspeitas convocadas/ ndo convocadas/ faltas observadas observadas

suspeitas (%) suspeitas (%) [convocadas (%) Jconvocadas(%) [suspeitas (%)

Aveiro 12 12/12 (100) 0/12 (0) 0/12(0) 12/12 (100) 12/12(100)
Beja 0 0 0 0 0 0
Braga 19 15/19 (78.9) 4/19(21.1) 2/15(13.3) 13/15(86.7) 13/19(68.4)
Braganca 4 1/4(25) 3/4 (75) 0/1(0) 1/1(100) 1/4(25)
C Branco 6 6/6(100) 0/6(0) 0/6(0) 6/6(100) 6/6(100)
Coimbra 9 9/9(100) 0/9(0) 0/9(0) 9/9(100) 9/9(100)
Evora 7 4/7(57.1) 3/7(42.9) 1/4(25) 3 /4(75) 3/7(42.9)
Faro 8 8/8(100) 0/8(0) 1/8(12.5) 7/8(87.5) 718(87.5)
Guarda 2 2/2(100) 0/2(0) 1/2(50) 1/2(50) 1/2(50)
Leiria 6 5/6(83-3) 1/6(16.7) 0/5(0) 5/5(100) 5/6(83.3)
Lisboa 50 44/50(88) 6/50(12) 6/44(13.6) 38/44(86.4) 38/50(76)
Portalegre 0 0 0 0 o) 0
Porto 28 24/28(85.7) 4/28(14.3) 1/24(4.2) 23/24(95.8) 23/28(82.1)
Santarém 14 10/14(71.4) 4/14(28.6) 0/10(0) 10/10(100) 10/14(71.4)
Setuibal 25 24/25(96) 1/25(4) 2/24(8.3) 22/24(91.7) 22/25(88)
V Castelo 5 5/5(100) o/5(0) 1/5(20) 4/5(80) 4/5(80)
Vila Real 8 7/8(87.5) 1/8(12.5) 1/7(14-3) 6/7(85.7) 6/8(75)
Viseu 23 22/23(95.7) 1/23(4.3) 0/22(0) 22/22(100) 22/23(95.7)
Continente 226 198/226(87.6) 28/226(12.4) 16/198(8.1%) 182/198(91.9) 182/226(80.5)
NUTSII
Norte 73 60/73(82.2) 13/73(17.8) 5/60(8.3) 55/60(91.7) 55/73(75-3)
Centro 46 46/46(100) 0/46(0) 1/46(2.2) 45/46(97.8) 45/46(97.8)
Lisboa VT 90 78/90(86.7) 12/90(13.3) 8/78(10.3) 70/78(89.7) 70/90(77.8)
Alentejo 9 6/9(66.7) 3/9(333) 1(16.7) 5/6(83.3) 5/9(55.6)
Algarve 8 8/8(100) 0/8(0) 1/8(12.5) 7/8(87.5) 7/8(87.5)

l11.1.6. Populacao estudada e diagndstico nas criancas observadas

Em 107/182 (58.8%) das criancas observadas no Continente foi confirmado o
diagndstico de PEA, de acordo com os critérios definidos na metodologia. Das criangas
com PEA, 82/107 (76.6%) preenchiam os critérios adoptados de autismo tipico (figura

11.5).
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Diagnostico criangcas observadas no Continente

N=182

O Autismo tipico
@ Autismo atipico
0O Sem autismo

Figura lIl.5 - Diagndstico realizado nas 182 criancas observadas no Continente.

Nas escolas regulares, EBpub e EBpar, o diagndstico de PEA foi confirmado,

respectivamente, em 40/96 (41.7%) e 1/2 (50%) das criancas suspeitas observadas,

enquanto que nas EE esse diagndstico foi confirmado numa maior percentagem 66/84,

(78.6%). O quadro I11.16 discrimina estes resultados por distritos e NUTSII na totalidade

das escolas. Os resultados referentes as EBpub, EBpar e EE estd disponivel nos

quadros 1,2 e 3 do anexo 11.3.

Quadro I11.16- Criancas estudadas e observadas e tipo de diagndstico realizado na totalidade das escolas
por distritos e NUTSII.

Distritos Ebpub + Ebpar +EE

estudadas observadas PEA sem autismo

autismo tipico autismo atipico total

Aveiro 4865 12 5 2 7 5
Beja 690 0 0 0 0 0
Braga 5869 13 4 0 4 9
Braganca 815 1 0 1 1 0
C Branco 773 6 3 0 3 3
Coimbra 2425 9 3 0 3 6
Evora 887 3 1 0 1 2
Faro 2090 7 2 1 3 4
Guarda 783 1 1 0 1 0
Leiria 2641 5 3 0 3 2
Lisboa 12105 38 23 7 30 8
Portalegre 654 o] o] 0 0 0
Porto 11580 23 14 3 17 6
Santarém 2854 10 2 3 5 5
Setubal 4311 22 1 4 15 7
V Castelo 1452 4 2 0 2 2
Vila Real 1688 6 2 1 3 3
Viseu 2833 22 6 3 9 13
Desc 163
Continente 59478 182 82 25 107 75
NUTSII
Norte 24386 55 23 5 28 27
Centro 10585 45 18 5 23 22
LisboaV T 19359 70 37 13 50 20
Alentejo 2895 5 2 1 3 2
Algarve 2090 7 2 1 3 4
desc 163
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l1l.1.7. Prevaléncia de PEA na amostra de criancas estudadas

As estimativas de prevaléncia que se seguem sdo apresentadas em permilagem (%), 0s
limites do intervalo de confianca (IC) sdo apresentados com um grau de confianca de
95%. Nas criancas estudadas nas EBpub (51109), confirmou-se o diagndstico de PEA em
40. Deste modo, a prevaléncia estimada de PEA nas EBpub (P1) no Continente foi de
(40/51109) ou seja 0.78 %, 1C (0.54 a1.03%) (quadro I11.17).

Quadro I11.17-Prevaléncia de PEA na populacdo de criancas estudadas a frequentar as EBpub (P1).

Distritos EBpub

criangas criangas PEA P1PEA

matriculadas estudadas % criangas estudadas

EZO)PUIagéo alvo) (n1) autismo tipico autismo atipico total (1€-95%)

1

Aveiro 24928 4569 1 1 2 0.44 (-0.17,1.04)
Beja 5309 686 0 o] 0 0.0
Braga 32438 5755 1 o 1 0.17 (-0.17,0.51)
Braganga 4015 792 o} 1 1 1.26 (-1.21,3.74)
C Branco 5661 766 2 o 2 2.61 (-1, 6.22)
Coimbra 11398 1897 1 o 1 0.53 (-0.5, 1.56)
Evora 4869 883 0 0 0 0.0
Faro 1877 1910 o] o o] 0.0
Guarda 5183 771 0 o] 0 0.0
Leiria 14366 2467 1 o] 1 0.41(-0.39, 1.2)
Lisboa 52664 7418 6 1 7 0.94 (0.24, 1.64)
Portalegre 3587 648 0 o] 0 0.0
Porto 59054 10160 4 1 5 0.49 (0.06, 0.92)
Santarém 12846 2677 1 2 3 1.12 (-0.15, 2.39)
Setubal 23018 4068 5 3 8 1.97 (0.61, 3.33)
V Castelo 7717 1345 2 o} 2 1.49 (-0.57,3.55)
V Real 7007 1418 2 1 3 2.12 (-0.28,4.51)
Viseu 13392 2716 3 1 4 1.47 (0.03, 1.03)
Desc 163 0 o o 0.0
Continente 299329 51109 29 1 40 0.78 (0.54,1.03)
NUTS I
Norte 126 478 22188 9 3 12 0.54 (0.23, 0.85)
Centro 53366 9728 8 2 10 1.03 (0.39,1.66)
LV Tejo 91563 14239 1 5 16 1.12 (0.57,1.67)
Alentejo 16036 2881 1 1 2 0.69 (-0.27,1.66)
Algarve 1877 1910 0 o} 0 0.0
Desc 163 (o] o (o] 0.0

Nas criancas estudadas nas EBpar (7290), confirmou-se o diagndstico de PEA em uma
crianca das duas que foi possivel observar. A taxa de PEA nas EBpar (P2) no Continente
foi de (1/7290) ou seja de 0.14 %, 1C (-0.13 a 0.41) tratando-se de um caso de autismo
tipico. Foi nas criancas que frequentavam as EBpar que se verificou a menor taxa de

PEA (quadro 111.18).
Quadro 111.18 — Prevaléncia de PEA na populacdo de criancas estudadas a frequentar as EBpar (P2).
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Distritos EBpar
criangas criangas PEA P2 PEA
matriculadas estudadas (% criangas estudadas)
(N2) (n2) autismo tipico autismo atipico total 1C-95%

Aveiro 922 171 1 0 1 5.85 (-5.85,17.28)

Beja 58 0 o] o] (o] (o]

Braga 1217 10 0 0 0 o

Braganca 235 23 (o] o] o] (o]

C Branco 212 o o} 0 0 (4]

Coimbra 1360 497 0 0 0 0

Evora 278 0 0 0 0 0

Faro 882 170 o] 0 0 0

Guarda 81 o o} o} o} (0]

Leiria 677 149 0 0 0 o

Lisboa 16182 4251 o] o] o] 0

Portalegre 147 (0] 0 0 0 (0]

Porto 6883 1300 0 0 0 (4]

Santarém 416 129 0 0 0 0

Setubal 1871 120 0 0 0 0

V Castelo 177 105 0 0 0 0

V Real 465 269 0 0 0 o

Viseu 337 96 0 0 0 0

Continente 32400 7290 1 0 1 0.14(-0.13,0.41)

NUTSII

Norte 9633 1862 o} 0 0 (0]

Centro 2860 758 1 0 1 1.32(-0.13,0.41)

LisboaV T 18537 4500 0 0 0 (0]

Alentejo 488 o 0 0 0 (0]

Algarve 882 170 o] o] (o] (o]

Nas 1079 criancas estudadas nas EE confirmou-se o diagndstico de PEA em 66. A taxa
de PEA nas EE (P3) foi de (66/1079), ou seja, 61.2%., IC (46.8 a 75.4) (quadro 111.19).

111




Loilomivtogia do autiomo e Fortugal

Quadro 111.19 — Prevaléncia de PEA na populacdo de criancas estudadas a frequentar as EE (P3).

Distritos EE
criangas criangas PEA P3 PEA
matriculadas* | estudadas (% criangas estudadas)
N3 n3 autismo tipico autismo atipico total 1C-95%
Aveiro 36 125 3 1 4 32 (1.15,62.8)
Beja 8 4 o] o] o] [
Braga 39 104 3 0 3 28.9 (3.32,61.0)
Braganca 6 0 0 0 0 (¢}
C Branco 5 7 1 0 1 142.9 (116.3,402)
Coimbra 21 31 2 0 2 64.5 (21.9,151.0)
Evora 14 4 1 0 1 250 (174.3,674.3)
Faro 18 10 2 1 3 300 (15.9,584)
Guarda 14 12 1 0 1 83.3(73,239.7)
Leiria 19 25 2 o 2 80.0 (26.3,186.3)
Lisboa 67 436 17 6 23 52.8 (31.7,73.7)
Portalegre 14 6 0 0 (o] 0
Porto 132 120 10 2 12 100(46.3,153.6)
Santarém 5 48 1 1 2 41.7(14.8,98.2)
Setibal 29 123 6 1 7 56.9(15.9,97.8)
V Castelo 21 2 o} o} (o] 0
V Real 12 1 0 0 (o] 0
Viseu 27 21 3 2 5 238.1(55.9,420.2)
Continente 487 1079 52 14 66 61.2 (46.8,75.4)
NUTSII
Norte 243 336 14 2 16 47.6 (24.8,70.3)
Centro 85 99 9 3 12 121.2 (56.9,185.5)
LisboaV T 99 620 26 8 34 54.8 (36.9,72.7)
Alentejo 42 14 1 0 1 71.4 (63.4,206.3)
Algarve 18 10 2 1 3 300 (15.9,584)

*Valores provisorios. Fonte-ME

A taxa de PEA nas EE (P3) foi aproximadamente 78 vezes superior a das EBpub (P1).
Comparando as estimativas das prevaléncias de PEA pelos trés tipos de escolas, EBpub
(P1), EBpar (P2) e EE (P3) verificdmos que elas sdo estatisticamente diferentes entre si
(quadro 111.20).

Quadro I11.20 -Comparacdo dos valores de prevaléncia de PEA dos trés tipos de escola (P1, P2 e P3).

Prevaléncias PEA %. P1(0.78%) P2(0.14%)
P1(0.78%) [
P2 (0.14%.) d (p=0.05)
P3 (61.2%) d (p=0.00) d (p=0.00)

d= diferenga com significado estatistico

111.1.8. Estimativa de prevaléncia de PEA na populacdo alvo do Continente
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O objectivo global do estudo foi o de estimar a prevaléncia de PEA na popula¢ao alvo
[de nove, oito e sete anos de idade em 1999 (nascida nos anos 1990, 1991 € 1992) ]. O
ndmero de criangas matriculadas nas escolas regulares neste grupo etdrio no ano
lectivo 1999/2000 era nas EBpub N1=299329 e nas EBpar N2= 32400. Nas EE o nimero
de criancas referidas pelos professores foi de N3=1079. Consideramos, assim, como
populagdo alvo no Continente, as 331729 criangas matriculadas nas escolas regulares
(EBpub+EBpar), mais as 1079 que frequentavam exclusivamente as EE.
Consequentemente, a populagdo alvo era constituida por 332808 criangas de nove,
oito e sete anos a frequentar os trés tipos de escolas do Continente no ano lectivo

99/00.
Deste modo, o célculo da estimativa mais correcta de prevaléncia de PEA da populagao

alvo (P) no Continente (totalidade de criancas a frequentar as EBpub, N1= 299329, as
EBpar, N2-32400 e as EE, N3=1079), estava dependente das diferentes frac¢des de
amostragem estudadas, com as respectivas prevaléncias nos trés estratos
populacionais considerados.

Com este raciocinio em mente tivemos em conta a prevaléncia P1 das EBpub [40
criancas com PEA numa amostra estudada, n1 = 51109, (P1 = 40/51109)], a prevaléncia P2
das EBpar [uma crian¢a com PEA numa amostra estudada, n2 = 7290, (P2=1/7290)], e a
prevaléncia P3 das EE [66 criancas com PEA numa populacao estudada, n3 = 1079,
(P3=66/1079)].

Assim, a prevaléncia de PEA estimada no Continente (P) nesta populacdo alvo de
tamanho N = [N1(299329) + N2 (32400) + N3 (1079) ] = 332 808, foi calculada de acordo
com a seguinte férmula:

P=(N1/NxP1) + (N2/NxP2) + (N3/NxP3)=1/N x [(N1xP1+N2xP2+N3xP3) ]

P=1/332808 [(299329%40/51109 +32400 X1/7290 +1079 X 66/1079) ]

P=0.92/1000

Deste modo, no Continente a estimativa de prevaléncia de PEA na populac¢do alvo (P)
foi de 0.92 %, com limites de confianca de 0.81 a 1%, para um intervalo de confianca de

95%.

Recorrendo a mesma férmula, no quadro 1ll.21, estdo representados os valores das

estimativas de prevaléncia de PEA da populacdo alvo (P) por distritos e NUTS II.

Quadro l11.21- Prevaléncia de PEA na populagao alvo no Continente por distritos e NUTS Il
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Distritos EBpub EBpar EE Populagdo alvo

N1 P1 N2 P2 N3 P3 N P %o 1C 95%

PEA PEA PEA (N1+N2+N3) PEA

Aveiro 24928 2/4569 922 1171 125 4/125 25975 0.78 0.44,1.1
Beja 5309 0/686 58 0 4 o/4 5371 0
Braga 32438 1/5755 1217 o/10 104 3/104 33759 0.26 0.09, 0.4
Braganga 4015 11792 235 0/23 0 o/o 4250 1.2 0.16, 2
C Branco 5661 2/766 212 o] 7 17 5880 2.7 1.4, 4.0
Coimbra 11398 11897 1360 0/497 31 2/31 12789 0.63 0.19, 1.0
Evora 4869 0/883 278 o] 4 14 5151 0.2 0.19, 0.57
Faro 1877 0/1910 882 o/170 10 3/10 12769 0.24 -0.03, 0.5
Guarda 5183 o/771 81 o] 12 1/12 5276 0.2 0.18, 0.56
Leiria 14366 1/2467 677 0/149 25 2/25 15068 0.5 0.16, 0.88
Lisboa 52664 7/7418 16182 0/4251 436 23/436 69282 1 0.8,1.29
Portalegre 3587 0/648 147 o] 6 0/6 3740 0
Porto 59054 5/10160 6883 0/1300 120 12/120 66057 0.6 0.4,0.8
Santarém 12846 32677 416 0/129 48 2/48 13310 1.2 0.6, 1.8
Setubal 23018 8/4068 1871 0/120 123 7/123 25012 2.09 1.5, 2.7
V Castelo 7717 2/1345 177 0/105 2 o2 7896 1.5 0.6,2.3
V Real 7007 3/1418 465 0/269 1 o/ 7473 1.98 0.9,2.9
Viseu 13392 4/2716 337 0/96 21 5/21 13750 1.8 1.1, 2.5
Desc 163
Continente 239329 40/51109 32400 1/7290 1079 66/1079 332808 0.92 0.81,1.0
NUTS I
Norte 126487 12/22188 9633 0/1862 336 16/336 136456 0.6 0.5, 0.75
Centro 53366 10/9728 2860 1/758 99 12/99 56325 1.25 0.96, 1.5
LisboaV T 91563 16/14239 18537 0/4500 620 34/620 110720 1.23 1,1.4
Alentejo 16036 2/2881 488 o/o 14 1/14 16538 0.7 0.3, 1.1
Algarve 1877 0/1910 882 o/170 10 3/10 12769 0.24 -0.03, 0.5
Desc 163

As regibes Centro e Lisboa e Vale do Tejo apresentaram a maior taxa de prevaléncia de

PEA, sendo estatisticamente semelhantes entre si e diferentes do Continente, do
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Norte e do Algarve. As regides do Norte e do Algarve apresentaram a menor taxa de

prevaléncia de PEA, diferencas com significado estatistico das do Continente, de

Lisboa e Vale do Tejo e do Centro. O Alentejo apresentou uma prevaléncia intermédia

ndo diferindo com significado estatistico das restantes regides nem do Continente

(quadro I11.22). A figura 111.6 representa os valores de prevaléncia por NUTSII.

Quadro 111.22 - Comparacdo dos valores de prevaléncia de PEA da populagdo alvo (P) nas diferentes

NUTSIIL.
Prevaléncia de PEA|Norte Centro LisboaV T Alentejo Algarve Continente
% (1C 95%) 0.6 (0.5,0.75) | 1.25 (0.96,1.5) 1.23 0.7 0.24 0.92

(1,1.4) (0.3,1.1) (-0.03,0.5) (0.81,1)
Norte d (p=0.00) d (p=0.00) nd (p=0.55) nd (p=0.09) d (p=0.00)
0.6 (0.5,0.75)
Centro nd (p=0.96) nd (p=0.08) d (p=0.01) d (p=0.02)
1.25 (0.96,1.5)
LisboaV T nd (p=0.07) d (p=0.00) d (p=0.00)
1.23 (1,1.4)
Alentejo nd (p=0.06) nd(p=0.42)
0.7 (0.3,1.1)
Algarve d(p=o0.01)

0.24 (-0.03,0.5)

d-d

iferenca com s

gnificado estatistico, nd- diferenca sem significado estatistico.

A andlise dos valores de prevaléncia da populacdo alvo por distritos esta disponivel no

quadro 1 do anexo lll.4.
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Figura I11.6 - Representacdo da taxa de prevaléncia de PEA da populacdo alvo no Continente por NUTSII,
valores em permilagem (limites do IC-95%).

NOTA- (Em relacdo ao cdlculo da estimativa da prevaléncia da popula¢do alvo no
Continente). Faltaram 16 criancas a observacdo, onze das EBpub, duas das EBpar e trés
das EE.

O valor predictivo positivo nas criancas suspeitas observadas foi respectivamente de
41.7%, 50% e 78.6% na populacao das EBpub, das EBpar e das EE. Se considerarmos que
as criancas que faltaram tém a mesma probablidade de apresentarem PEA como as
que foram observadas, entdo: nas EBpub teriamos que contabilizar mais cinco criancas
(41,7% de 11), nas EBpar mais uma (50% de 2) e nas EE mais duas (78.6% de 3).
Deveriamos entdo considerar mais oito criancas com PEA. Aplicando a férmula de
calculo de prevaléncia de PEA da populagao alvo acima pormenorizada a prevaléncia
corrigida seria de:

[1/332808(299329%45/51109+32400x2/7290+1079x68/1079)]=1/1000, I1C (0.9 a1.1 %)

O valor corrigido de 1%, ndo apresenta diferenca com significado estatistico (p=0,29)
ao obtido de 0.92 % (sem termos em conta o nimero das criancas que faltaram).
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l1l.2. Acores

l1l.2.1. Escolas contactadas e respostas recebidas

Nos Acores inquiriu-se toda a populacao alvo. Das 254 escolas contactadas, obteve-se
resposta informativa em 85% dos casos (15% ndo responderam). Em trés ilhas (Corvo,
Sao Jorge e Flores) a taxa de respostas foi de 100%. Na ilha de Santa Maria apenas
responderam metade das oito escolas inquiridas. Nas EBpar a taxa de resposta foi de
100%. O quadro 111.23 discrimina as respostas obtidas por tipo de escolas e ilhas.

Quadro 111.23 -Escolas contactadas, respostas recebidas, S-sim, N-ndo, (%) - repostas S / total escolas
contactadas, nos Acores.

Ilhas EBpub+EBpar EBpub EBpar

contactadas | respostas contactadas respostas contactadas | respostas

total S (%) N total S (%) N total S (%total) N
Corvo 1 1(100) o 1 1(100) 0 o o 0
Faial 21 20(95.2) 1 20 19(95) 1 1 1(100) 0
Flores 7 7 (100) o] 7 7 (100) 0 o] (o] 0
Graciosa 8 7 (87.5) 1 8 7(87.5) 1 (o] (o] 0
Pico 31 29 (93.5) 2 31 29 (93.5) 2 o] o] 0
S Maria 8 4 (50) 4 8 4 (50) 4 o] o] 0
S Jorge 22 22 (100) o 22 22 (100) 0 o o 0
S Miguel 100 85(85) 15 97 82 (84.5) 15 3 3 (100) 0
Terceira 56 41(73.2) 15 55 40(72.7) 15 1 1(100) 0
Acores 254 216 (85) 38 |249 211(84.7) 38 5 5 (100) 0

l1l.2.2. Populacao contactada e estudada

A dimens3ao da populacao alvo dos Acores, matriculada nas 254 EBpub e EBpar foi
estimada em 10910 (ver metodologia pagina 74).

Obteve-se informacdo de 85% das escolas, que nos referiram 8317 criancas (76.2% das
10 910 criancas matriculadas), correspondendo a 97% (631/650) das matriculadas nas
EBpar e a 74.9% das matriculadas nas EBpub (7686/10260). O niimero de criancas
referido (8317) foi inferior ao que seria de esperar tendo em conta a taxa de escolas
que responderam (85%), que deveria corresponder a 9273 criancas (85% das10910
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matriculadas). Das 8317 criancas estudadas, 92.4% frequentavam as EBpub (7686) e
7.6% as EBpar (631).

No quadro lll.24 encontra-se discriminado o ndmero de criancas referido por escolas e
por ilhas.

Quadro I11.24 - Criancas matriculadas. Escolas registadas. Criangas estudadas, (%)- criancas
estudadas/criancas matriculadas. Escolas estudadas, (%)-escolas estudadas /escolas registadas nos
Agores.

Ilhas Criangas matriculadas Escolas registadas Criangas estudadas Escolas estudadas

(%) (%)
total EBpub EBpar total EBpub EBpar total EBpub EBpar total EBpub EBpar

Corvo 9 9 0 1 1 0 9 9 o 1 1 ¢}
(100) (100) (100) (100)

Faial 522 455 67 21 20 1 440 374 66 20 19 1
(843) [(82.2) (98.5)  [(952) |(95) (100)

Flores 137 137 0 7 7 0 132 132 o 7 7 o
(96.4) [(96.4) (100) (100)

Graciosa 172 172 o] 8 8 o] 148 148 0 7 7 0
(86) (86) (87.5)  [(87:5)

Pico 504 504 0 31 31 0 429 429 o 29 29 o
(85.1) | (85.1) (93.5)  {(93:5)

S Maria 243 243 o] 8 8 o] 19 19 0 4 4 0
(49) (49) (50) (50)

S Jorge 367 367 0 22 22 0 313 313 o 22 22 o
(85.3)  |(85.:3) (100) | (100)

S Miguel | 6598 6139 459% 100 97 3 5403 4930 473** |85 82 3
(81.9)  [(80.3) (85) (84.5) (100)

Terceira 2358 2234 124 56 55 1 1324 1232 92 41 40 1
(56.1) | (55.1) (742) |(732)  [727) (100)

Acgores 10910 10260 650 254 249 5 8317 7686 631 216 211 5
(76.2)  ((74.9) (97.1) | (85) (84.7) (100)

*valor referido de criancas matriculadas, **valor referido pelos professores de criangas a frequentar a escola.

Na andlise do quadro anterior verificdmos que o ndmero de criangas oficialmente
registadas como matriculadas nas escolas EBpar da ilha de Sdo Miguel (459) era
inferior ao nimero de criancas que nos foi referido pelos professores dessas escolas
(473). Consideramos para célculo de prevaléncia o nimero de criancas referido pelos
professores (473).

l1l.2.3. Popula¢ao estudada e criangas suspeitas

Nos Acores estudaram-se 8317 criancas. Destas, 25 foram sinalizadas como
apresentando problemas de comportamento ou de desenvolvimento compativel com
PEA, uma taxa de suspeitas de 3.0%. A semelhanca do Continente, as EBpub dos
Acores apresentavam uma taxa de suspeitas superior a das Ebpar, respectivamente de
3.1% e de 1.6%. O quadro l11.25 regista o nimero de criangas suspeitas por ilhas e por
tipo de escolas.
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Quadro I11.25 - Criancas estudadas por tipo de escolas, criangas suspeitas (%) - criangas

suspeitas/criancas estudadas nos Acores.

Ilhas EBpub+EBpar EBpub EBpar
estudadas | suspeitas (%) estudadas suspeitas (%) estudadas Suspeitas (%)

Corvo 9 o (0) 9 o (0) 0 0 (o)
Faial 440 1(2.3) 374 1(2.7) 66 0(0)
Flores 132 o (0) 132 o (0) 0 0 (o)
Graciosa 148 1(6.8) 148 1(6.8) 0 0(0)
Pico 429 2(4.7) 429 2(4.7) 0 0(0)
S Maria 19 o (0) 19 o (0) 0 o (o)
S Jorge 313 1(3.2) 313 1(3.2) 0 o (o)
S Miguel 5403 17 (3.1) 4930 16 (3.3) 473 1(2.1)
Terceira 1324 3(2.3) 1232 3(2.4) 92 o (o)
Acores 8317 25 (3.0) 7686 24 (3.1) 631 1(1.6)

l1l.2.4. Populacdo estudada e criangas suspeitas (convocadas, faltas e
observadas)

Das 25 criangas suspeitas foram convocadas 24 (96%); uma ndo foi convocada por

apresentar menos de quatro questdes positivas no questiondrio de estudo. Das

convocadas, faltou uma crianca. Foram assim observadas 95.8% das convocadas

(23/24) e 92% do grupo total suspeito (23/25). Todas as criancas suspeitas

frequentavam as EBpub a excepcao de uma crianca na Ilha da Sdo Miguel que

frequentava uma EBpar. Esta crianca foi convocada e observada. O quadro I11.26

discrimina o ndmero de criancas suspeitas, convocadas, as que faltaram e as

observadas por ilhas.
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Quadro 111.26 - Criancas suspeitas, convocadas, ndo convocadas, faltas e observadas nas escolas (EBpub
+ Ebpar) dos Agores.

Ilhas EBpub + Ebpar

suspeitas convocadas/ ndo convocadas/ faltas/ observadas/ observadas/

suspeitas (%) suspeitas (%) convocadas (%) convocadas(%) suspeitas (%)

Corvo (o} 0 0 (o] (o] (o]
Faial 1 1(100) 0(0) o(o) 1(100) 1(100)
Flores 0 0 0 o} (o] [¢]
Graciosa 1 1(100) o0 (o) o (o) 1(100) 1(100)
Pico 2 2(100) o0 (o) o (o) 2 (100) 2 (100)
S Maria 0 0 0 o} (o] [¢]
S Jorge 1 1(100) 0(0) o(o) 1(100) 1(100)
S Miguel 17 16 (94.1) 1(5.9) 1(6.3) 15 (93.8) 15 (88.2)
Terceira 3 3 (100) 0(0) o(0) 3 (100) 3 (100)
Acores 25 24 (96) 1(4) 1(4.2) 23 (95.8) 23(92)

l1l.2.5. Populacao estudada e diagndstico das criancas observadas

Em 13 das 23 criancas observadas (56.5%) foi confirmado o diagndstico de PEA (quadro

[11.27).Também aqui foi mais frequente o autismo tipico 9/13 (69.2%) que o atipico 4/13
(30.7%) (figura l11.7).

Quadro 111.27- Criangas estudadas, observadas e diagndstico realizado na totalidade das escolas por

ilhas.

Ilhas EBpub + Ebpar
estudadas observadas PEA sem
autismo
autismo tipico autismo atipico total

Corvo 9 [o] (o] (o] (o] (o]
Faial 440 1 o] o] o] 1
Flores 132 o] 0 0 0 0
Graciosa 148 1 o] 0 0 1
Pico 429 2 0 1 1 1

S Maria 19 o} 0 0 0 0

S Jorge 313 1 0 1 1 0

S Miguel 5403 15 7 2 9 6
Terceira 1324 3 2 0 2 1
Acores 8317 23 9 4 13 10
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Diagnéstico criancas observadas nos Agores
N=23

O Autismo tipico
@ Autismo atipico
O Sem autismo

44%

Figura I1.7- Diagndstico realizado nas 23 criangas observadas nos Agores.

111.2.6. Estimativa de prevaléncia de PEA na populacao alvo dos Acores

A prevaléncia de PEA nas criancas a frequentar as EBpub nos Acores (P1) na populacdo
estudada (n1=7686) foi de (12/7686),1.56%, IC (0.68 a 2.44%).

Das EBpar, apenas foi referida uma crianca suspeita na ilha de S Miguel, vindo a
confirmar-se o diagndstico de autismo tipico, o que determinou uma prevaléncia de
PEA nas EBpar dos Acores (P2) na populacdo estudada (n2=631) de (1/631), 1.58%, IC (-
1.5 2 4.6%).

O célculo da estimativa de prevaléncia de PEA conjunta dos Acores (P) da populacao
alvo N=10910, seguiu 0 mesmo raciocinio matematico aplicado ao Continente, tendo
sido calculada com recurso a férmula que se segue:
P=(N1/NxP1+N2/NxP2)=10260/10910x12/7686+650/10910x1/631=

[1/10910x (10260x12/7686+650x1/631)]=1.56/1000.

Deste modo, nos Acores a estimativa de prevaléncia de PEA na populacdo alvo foi de
1.56%., com limites de confianca de 0.8 a 2.3%..

No quadro 111.28 estao registados os valores de prevaléncia de PEA na populacao alvo
dos Acores porilha.
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Quadro 111.28- Prevaléncia de PEA na populagdo alvo nos Agores (P).

llhas EBpub EBpar Populacdo alvo

N1 P1 N2 P2 N P %. PEA (1C 95%)

PEA PEA (N1+N2)

Corvo 9 o/9 0 o/o 9 0
Faial 455 0/374 67 0/66 522 0
Flores 137 0/132 0 o/o 137 0
Graciosa 172 0/148 o] o/o 172 0
Pico 504 1/429 o o/o 504 2.3(-1.9, 6.5)
S Maria 243 o/119 o] o/o 243 0
S Jorge 367 1/313 o o/o 367 3.2(-2.6, 8.9)
S Miguel 6139 8/4930 459* 1/473%* | 6598 1.7 (0.7,2.6)
Terceira 2234 2/1232 124 0/92 2358 1.5(-0.04, 3.1)
Agores 10260 12/7686 650 1/631 10910 1.56 (0.8, 2.3)

* Considerado para célculos o nimero 473

Da andlise do quadro anterior verificdmos que em trés ilhas (Corvo, Flores e Santa
Maria), o nimero de criancas estudado foi muito baixo, reflectindo a baixa populacdo
destas ilhas, ndo tendo sido referidas criangas suspeitas. No Faial e na Graciosa
identificaram uma crianga suspeita em cada ilha. Estas criancas foram ambas
observadas, nao tendo sido confirmado o diagndstico de PEA. Na ilha de Sao Jorge
confirmou-se o diagndstico de autismo atipico na unica crianca referida, o que
determinou uma taxa de prevaléncia de PEA muito elevada, com limites de confianga
muito amplos. Na ilha do Pico referiram duas criangas tendo sido confirmado o
diagndstico de autismo atipico numa delas, determinando uma prevaléncia também
elevada de PEA e de igual modo com limites de confianca muito dispares. Nas ilhas
mais populosas dos Acores, S3o Miguel e Terceira a taxa de prevaléncia encontrada foi
semelhante, 1.7% e 1.5%. respectivamente
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l1l.3. Representacdo esquematica do estudo
Metodologia e principais resultados

CONTINENTE
Populagao alvo
Criancas com 9, 8 e 7 anos matriculadas no ano lectivo 99/00
(nascidas em 1990,1991 e 1992)

Populagao alvo
Trés estratos (trés tipos de escolas)
Escolas (EBpub 8774+EBpar 524+ EE 248)
Criancas (EBpub 299329+ EBpar 32400+ EE 487? (1079))
N=332808

Amostra seleccionada e contactada
EBpub e EBpar, selec¢do aleatdria de + 20%+ todas EE
N° escolas = 2163 (EBpub;1788)+(EBpar;127)+(EE; 248)

Recolha de informacgao
(ano lectivo 99/00)
Questionario as escolas seleccionadas (2163).
Solicitava-se o nimero total dos alunos nascidos em 1990,91 e
92 e identificacao de casos suspeitos.

Respostas
Taxa respostas -1898/2163 (87.7%)
Taxa escolas sem respostas-218/2163(10.1%)
Taxa cartas devolvidas- 47/2163 (2.1%)
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Criancas estudadas
N=59478
(EBpub-51109 + EBpar-7290 + EE-1079)
17.9% Populagdo alvo

Criancas suspeitas de PEA
N=226 /59478

Observacdo e diagnoéstico
Convocadas -198/226 (87.6% suspeitas)
Faltaram -16/198 (8% convocadas)
Observadas —182 /226 (80.5% suspeitas)
PEA - 107/ 182 (58.8% observadas)

Prevaléncia de PEA no Continente
Criancas com 9,8 e 7 anos no ano lectivo 99/00
(nascidas em 90/91 e 92)

0.92%
1C-95% (0.81 2 1%.)

ACORES
Populacdo alvo
Criangas com 9, 8 e 7 anos matriculadas no ano lectivo 99/00
( nascidas em 1990, 1991 € 1992)
N=10910

Populacdo contactada
Todas as escolas
EBpub + EBpar
N° escolas =254
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Recolha da informacgdo
(ano lectivo 99/00)
Questionario a todas escolas EBpub (249) e EBpar (5).
Solicitava-se o nimero total dos alunos nascidos em 1990, 91 e
92 e identificagdo de casos suspeitos.

Respostas
Taxa respostas - 216/254 (85%)
Taxa escolas sem respostas — 38/254 (15%)

Criancas estudadas
N= 8317
(EBpub-7686+EBpar-631)
(76.2% populagdo alvo)

Criancas suspeitas de PEA
N=25/8137

Observacdo e diagnoéstico
Convocadas - 24/25 (96% suspeitas)
Faltaram-1/24 (4.2% convocadas )
Observadas - 23/25 (92% dos suspeita)
PEA-13/ 23 (56.5% observadas)

Prevaléncia de PEA nos Acores
Criangas com 9,8 e 7 anos no ano lectivo 99/00
(nascidas em 90/91 e 92)

(1.56 %)
1C-95% (0.8 a 2.3%.)
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lll.4. Estudo de casos conhecidos (registados) de autismo na
Regiao Centro

Estavam registadas 42 criangas com o diagndstico de PEA ou suspeita.

Deste total de 42 criancas, 37 (88.1%) apresentavam o diagndstico de autismo
registado no HP. As equipas de apoios educativos (AE) sinalizaram 27 (64.3%) destas 42
criangas e os outros hospitais tinham registo deste diagndstico em 11 (26.2%) (quadro
[1.29).

O estudo populacional do ano 99/00 identificou nove criancas com autismo que eram
desconhecidas das trés fontes anteriores (Hospitais e AE).

De notar que havia criangas registadas simultaneamente em diferentes fontes, deste
modo a soma das parcelas ultrapassa o nimero total de criancas que era de 42. Assim,
no HP estavam registadas 37 criancas; destas, 24 eram conhecidas noutros
organismos, contribuindo o HP exclusivamente com 13. Os outros hospitais referiram
11 criancas; destas, nove foram sinalizadas noutras fontes, contribuindo estes hospitais
exclusivamente com duas. As escolas contribuiram com 27, 24 das quais estavam

codificadas noutros locais, referindo as escolas exclusivamente trés criancas (quadro
[11.29).

Quadro 111.29- Casos de autismo conhecidos nos distritos da Regiao Centro e fontes de registo.

Fonte Distritos Regido Centro Total
Aveiro C Branco Coimbra Guarda Leiria Viseu

Outros Hospitais 1 2 o} (o] 6 2 1%

Hospital Pediatrico 1 4 7 2 8 5 37 **

Apoios educativos 6 4 3 2 7 5 27 ***

Total 13 5 7 2 8 7 42

Nota- A soma das parcelas ultrapassa o nimero total 42, uma vez que existiam casos registados em diferentes
fontes.
*-destas, 9 estavam referidas noutras fontes; **-destas, 24 estavam referidas noutras fontes;

***. destas, 24 estavam referidas noutas fontes

Das 42 criangas, 37 eram seguidas no HP, sendo o diagndstico de PEA conhecido da
equipa de investigacao antes do trabalho epidemioldgico. Das restantes cinco criangas,
duas (uma referida pela equipa educativa, outra por um hospital) foram conhecidas e
observadas de novo pela nossa equipa no decurso do trabalho populacional, tendo
assim o diagndstico de autismo confirmado. As outras trés (duas referidas pelas
equipas educativas e uma por um hospital) ndo constavam da nossa informatizacao
como casos de autismo, contudo apresentavam processos clinicos no HP. Duas delas ja
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haviam sido observadas pela nossa equipa, ambas apresentavam dados nos processos
suficientes para confirmagdao do diagndstico de PEA, mas ndo haviam sido registadas
com este diagndstico, provavelmente por terem sido observadas ha alguns anos. A
terceira crianca foi o uUnico falso negativo no estudo de amostragem. Tratava-se de
uma crianca que frequentava uma escola seleccionada e estudada, que ndo foi
sinalizada no questiondrio, tendo sido posteriormente identificada pela equipa
educativa em 2002/2003. Esta crianca foi convocada e observada por nds, tendo sido
confirmado o diagndstico de PEA.

Destas 42 criancas com PEA conhecidas na Regido Centro, cinco frequentavam escolas
de ensino especial e 37 escolas regulares.

A estimativa da populacdao de nove, oito e sete anos de idade na Regidao Centro
matriculada nas EBpub, EBpar e EE no ano lectivo 99/00 foi de 56325.

Deste modo a taxa de prevaléncia de PEA pelo registo de casos conhecidos da
populacdo alvo da Regido Centro foi de 42/56325, isto &, 0.75%, 1C-95% (0.5 a 0.9%).
Este valor é significativamente diferente (p=0.00) da taxa de prevaléncia estimada de
PEA nesta Regido pelo estudo populacional (1.25%).

lll.4.1. Sensibilidade e especificidade do questiondrio de rastreio na
Regiao Centro

Avalidamos a validade (sensibilidade e especificidade) do questionario utilizado no
estudo da PEA por amostragem dirigido as escolas com os dados da Regido Centro
(quadro 111.30).

A amostra da Regido Centro integrava 10585 criancas. Destas, 46 foram sinalizadas
como suspeitas de apresentarem uma PEA. Foram todas convocadas, uma faltou.
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Regido Centro

Criangas matriculados 56 325
Criangas estudadas (total) 10585
EBpub 9728
EBpar 758
EE 99
Suspeitas (total) 46
EBpub 27
EBpar 1

EE 18
Convocadas 46
Faltas 1
Observadas (total) 45
EBpub 26
EBpar 1

EE 18
PEA (total) 23
EBpub 10
EBpar 1

EE 12
Prevaléncia PEA % (1C 95%) 1.25 (0.96 a 1.54%)

Identificou-se um falso caso negativo, como ja referido.

Das 45 criancas suspeitas e observadas, em 23 (51.1%) confirmou-se o diagndstico de

PEA

(quadro 111.30). Logo, poderemos considerar 23.5 casos de verdadeiros positivos (V+),

e 22.5 casos de falsos positivos (F+), considerando que a crianca que faltou

apresentava cerca 50% de probabilidade de sofrer de autismo.

Nas 10359 (10585 estudadas—46 suspeitas) criancas ndo suspeitas foi detectado um

caso de falso negativo (F-), podemos assim considerar os 10358 casos como

verdadeiros negativos (V-) (quadro 111.31).

Quadro 111.31- Amostra de criangas estudadas, suspeitas e confirmagdo do diagndstico de PEA da Regido

Centro.
Questiondrio Autismo Sem autismo Total
Positivo V+(23.5) F+(22.5) 46
Negativo F (1) V7~ (10538) 10539
Total 24.5 10560.5 10585

Sensibilidade = V+/ (V+ + F-), (23.5/23.5+1 = 95.9% ). Especificidade = V-/(V- + F+), (10538/ 10538+22.5=99.8%)

Poderemos entdo considerar que o questionario de rastreio de PEA na Regiao Centro

apresentou uma sensibilidade de 95.9%, IC a 95% (87 a103%) e uma especificidade de
99.8%,1Ca 95% (99.7 @ 99.9%).
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v
ANALISE DOS RESULTADOS DA SERIE DE CRIANCAS SUSPEITAS E
OBSERVADAS
(CONTINENTE E ACORES)

IV.1. Andlise das criancas suspeitas

Foram referidas como suspeitas de apresentarem PEA, 251 criancas (226 no Continente
e 25 nos Acores). Convocaram-se para observacdo 222, das quais 17 faltaram, tendo
sido observadas 205.

Das 205 criancas observadas, 120 (58.5%) cumpriam os critérios clinicos de PEA (quadro
V.1).

Quadro V.1 - Criangas suspeitas, convocadas, que faltaram, observadas e tipo de diagndstico realizado
no Continente e nos Agores.

Criangas Continente Acores Total
Suspeitas 226 25 251
Convocadas 198 24 222
N&o convocadas 28 1 29
Faltaram 16 1 17
Observadas 182 23 205
Sem PEA 75 10 85
PEA 107 13 120

Criancas ndo convocadas

Das 29 criancas nao convocadas, 28 obedeciam as condi¢bes metodoldgicas
previamente definidas; ndao convocar criancas com menos de quatro respostas
positivas as 12 perguntas do questiondrio matriculadas fora da Regidao Centro.

Houve uma crianca com quatro critérios positivos que faleceu antes de ser observada.
O sumario dos dados das 29 criancas ndo convocadas encontra-se registado no quadro
1do anexo IV.1.

Na Regido Centro, cinco criancas apresentavam menos de quatro respostas positivas
no questiondrio (quatro com trés critérios positivos e uma com dois). Foram todas

observadas e em nenhuma delas foi confirmado o diagndstico de PEA.

Criancas que faltaram
Das 17 criangas que faltaram e que nunca haviam sido observadas pela equipa de

investigacdo, em dez nao foi possivel obter qualquer informacdo adicional. Em sete,

129



Loilomivtogia do autiomo e Fortugal

obteve-se informacdo clinica que nos pareceu de confianca (analise do processo
hospitalar em quatro, contacto telefénico com médico especialista assistente em duas
e conversa telefénica com a mae e a professora num caso). Deste modo foi possivel
excluir o diagndstico de autismo em trés criangas e considerd-lo com grande
probabilidade em quatro. O quadro IV.2 sumaria alguns dados relativos a estas 17
criangas.

Quadro 1V.2 - Resumo dos dados das 17 criangas que faltaram a observagdo.

DN Sexo | Escola Falta (motivo) Diagndstico | Informagao adicional N°
distrito/Regido/tipo provavel respostas
escola positivas

1 6/1/90 M Guarda /Centro/EBpub Desc Desc Etnia cigana 6

(abandono escolar)

2 9/4/90 M Porto/ Norte/EBpub Desc Desc 8

3 30/11/90 F S Miguel/Agores/EBpub Internada tumor cerebral | Autismo Autismo H Ponta Delgada 12

4 29/6/92 M Faro /Algarve/EBpub Desc Desc 8

5 6/6/90 M V Real/ Norte/EBpub Problema social N&o autismo | Autismo negado H Vila Real 7

6 21/9/92 M Braga | Norte/EBpub Emigrou Franga Desc 5

7 1/12/91 F V Castelo/Norte/EBpub Problema social N&o autismo | Autismo negado HV Castelo 7

8 30/9/92 M Lisboa /L V T/EBpub Desc Desc - 10

9 17/7/91 F Lisboa /LV T/EE Internada tumor cerebral | Autismo Autismo H Estefania 9

10 20/11/90 M Lisboa /L V T/EE Desc Desc 4

1 1/1/91 M Lisboa /LV T/EBpar Desc Desc - 6

12 2/10/90 M Lisboa/L V T/EBpub Pais recusaram Desc - 6
13 19/9/91 M Braga [Norte/EBpub Pais recusaram Autismo Autismo H S Jodo 1
14 | 31/5/91 M Evora/Alentejo/EBpub Desc N&o autismo | Autismo negado H Evora 4
15 4/10/91 M Setubal/L V T/EBpub Desc Desc - 4

16 18/9/92 F Lisboa/Lisboa V T/EE Pais recusaram Desc - Nao

preenchido
17 25/12/90 M Setubal/LV T/EBpar Pais recusaram Autismo Autismo, escola 8
(Desc) - Desconhecido, DN-data nascimen to, F-feminino, H-hospital, LVT-Lisboa e Vale do Tejo,M-masculino.

Criancas observadas e locais de observacao

A observacao das 205 criancas decorreu em diferentes locais. A grande maioria, 169
(82.4%) deslocou-se de acordo com a sua drea de residéncia as instituicdes (escolas ou
hospitais) previamente acordadas entre o grupo de investigacdo e as equipas
educativas ou de saude locais. Em Coimbra, no HP observamos 34.6% das criancas,
quase a totalidade da Regiao Centro, algumas das regides Norte e de Lisboa e Vale do
Tejo. Na escola Passos Manuel em Lisboa observaram-se 13.2% das criangas. Nao
tiveram possibilidade de comparecer aos locais programados 36 criancas. Nestes
casos, a equipa de investigacdo deslocou-se as escolas que as criancas frequentavam,
apds um acordo com os professores, com 0s pais ou com os responsdveis. Uma crianca
na ilha de Sdo Miguel foi observada no préprio domicilio, na presenca da mae. O
quadro 1do anexo IV.2 resume os locais de observacao de todas as criancas.

Para a observacao e para a entrevista de diagndstico as criancas foram acompanhadas
pelos pais (mde e ou pai) na grande maioria dos casos 166/205 (81%). Trinta e quatro
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em 205 (16.6%), foram acompanhadas pelos professores ou pelos responsaveis legais.
Tratavam-se de criangas que viviam em institui¢bes ou de casos em que os pais ndo as
puderam acompanhar.

De acordo com os critérios de diagndstico e com a definicdo de caso referidos na
metodologia, o diagndstico de PEA foi confirmado em 120 das 205 criangas observadas
(58.5%), (107 no Continente e 13 nos Acores). As restantes 85 criancas (41.5%) foram
consideradas como nao apresentando uma PEA.

IV. 2. Andlise dos resultados das 120 criancas com PEA

Colheita da historia clinica (HC)

As questdes referentes a HC e a entrevista ADI-R foram dirigidas aos acompanhantes.
Na carta de convite a observacao era pedido que se fizessem acompanhar do boletim
de saude infantil e juvenil (BSIJ), de todos os relatérios médicos, psicolégicos ou
educativos e exames complementares de diagndstico (ECD) que dispusessem, de
modo a tornar mais completa a colheita da HC.

Os pais foram os acompanhantes em 97 (80.8%) destas 120 criangas, os professores em
21 (17.5%) e as avés em duas (16.7%). Consideramos que a colheita de dados foi facil em
93 (77.5%) dos 120 casos; nos restantes 27 (22.5%) a obtencdo das respostas levantou
dificuldades.

Idade de observacao
A idade com que as criangas foram observadas, avaliadas e realizada a colheita da HC
variou dos 7.4 aos 11.6 anos com uma mediana de 9.9 (P10-8.6, P90-11.1).

Diagndstico de PEA

Todas as criancas foram submetidas a avaliacdo clinica para o diagndstico de PEA
utilizando a entrevista semi-estruturada ADI-R e a observacao com a escala CARS. O
tempo de entrevista e de observacao foi varidvel, mas nunca inferior a duas horas por
crianga.

De acordo com os critérios de diagndstico da DSM-1V, 115 (95.8%) das 120 criancas
apresentavam os critérios de peturbacdo autistica; as restantes cinco criangas
preenchiam os critérios de perturbacdo pervasiva do desenvolvimento sem outra
especificacdo (autismo atipico). Em rigor, nenhuma das 120 criancas cumpriu os
critérios de perturbagao de Asperger de acordo com a DSM-IV, uma vez que mesmo
naquelas que ndo apresentavam atraso quantitativo da linguagem, foi considerado
pelo menos um critério positivo na drea da comunicacdo, o que exclui este
diagndstico. 100/120 criancas (83.3%), apresentavam mais de seis critérios positivos dos
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doze que fazem parte da DSM-IV. O nimero de critérios positivos variou de trés a doze
com uma mediana de oito (P10-6, P90-10) (figura IV.1).
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Cotagdo DSM-IV
Figura IV.1- NUmero de critérios positivos da DSM-1V, cotacdo total nas 120 criangas com PEA.

Na DSM-IV os critérios mais vezes referidos como alterados foram os seguintes: no
grupo da interaccdo social (IS) foi a a) “diminuigdgo marcada de mudltiplos
comportamentos ndo verbais” em 117 criancas, seguido da b) “incapacidade para
desenvolver relagées com os companheiros, adequadas ao nivel de desenvolvimento” em
108; no grupo da comunicacao (C), foi a a) “atraso ou auséncia de linguagem falada, ndo
acompanhado de esforco de um modo alternativo de comunicagdo” presente em 110
criancas, seguido da d) “auséncia de jogo realista espontdneo, variado, ou de jogo social
imitativo adequado ao nivel de desenvolvimento” em 98; no grupo do comportamento
repetitivo e esterioripado (CR) foi a ¢) “maneirismos motores repetitivos e
esteriotipados “ em 110 criancas (figura IV.2).
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Figura IV.2 - Critérios clinicos da DSM-IV presentes nas areas da interac¢do social (1S), da comunicacdo
(C) e do comportamento repetitivo (CR) nas 120 criancas com PEA.

Na escala CARS, 107/120 (89.2%) das criancas atingiram a cotacdo necessdria para o

diagndstico de autismo (72 casos de autismo grave e 35 de autismo moderado a

ligeiro). Em 13 (10.8%), esse valor limiar (30) ndo foi obtido (figura IV.3).
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Figura IV.3 - Classificacdo da CARS nas 120 criangas com PEA.

O valor da cotacdo da escala CARS variou de 22 a 55 com uma mediana de 40.5 (P10-28,
P90-49.5) (figura IV.4).
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Figura IV.4- Resultados da avaliagdo clinica com a CARS, cotacdo total nas 120 criangas com PEA.

Pela entrevista ADI-R, 111 (92.5%) das 120 criancas atingiram a cotacdo minima exigida
em simulténeo nas trés areas (interaccdo social- dez, comunicacdo para sujeitos
verbais- oito e para sujeitos ndo verbais- sete, comportamento repetitivo- trés) para o
diagndstico de autismo.

Na drea da interaccdo social avaliada pela ADI-R, 117/120 das criancas (97.5%)
ultrapassaram o limiar de dez para o diagndstico de autismo. Nesta drea a cotacao
obteve uma mediana de 27 (P10-12, P90-30) variando de nove a trinta (figuralV.5).
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Figura IV.5 - Resultados da avaliacdo clinica com a ADI-R, cotagao da drea da interacgao social nas 120
criangas com PEA.

Na drea da comunicacdo da ADI-R, 112/120 (93.3%) ultrapassaram o limiar para o
diagndstico de autismo. Foram consideradas verbais (capazes de utilizar com sentido
frases de pelo menos trés palavras) 54/120 (45%) das criancas; neste subgrupo a
cotacdo variou de quatro a vinte e seis com uma mediana de 15.5 ( P10-6.5, P90-23)
(figura IV.6).
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Figura IV.6 - Resultados da avaliagao clinica com a ADI-R, cotagdo da drea da comunicagdo para sujeitos
verbais em 54 criangas com PEA.

As restantes 66 criancas (55%) foram consideradas como n&o verbais (incapazes de
utilizar com sentido frases de pelo menos trés palavras). Nestas, a cotacdo variou de
oito a catorze com uma mediana de 14 (P10-11, P90-14), o que significa que todas as
criancas nao verbais ultrapassaram a cotacao limiar de sete para o diagndstico de
autismo (figura IV.7).
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Figura IV.7 - Resultados da avaliagdo clinica com a ADI-R, cotagdo da drea da comunicagdo para sujeitos
nao verbais em 66 criangas com PEA.

Na drea do comportamento repetitivo da ADI-R, 116/120 (96.7%) ultrapassaram a
cotacdo minima de trés para o diagndstico de autismo. A mediana foi de cinco (P10-3,
P90-8) variando de dois a doze (figura IV.8).
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Figura IV.8 - Resultados da avaliagao clinica com a ADI-R, cotagao da drea do comportamento repetitivo
nas 120 criangas com PEA.
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Apds andlise dos resultados dos trés instrumentos de diagndstico em conjunto (ADI-R,
CARS e DSM-IV) e do nivel funcional (critérios de diagndstico de caso de PEA
adoptados, ver péginas 81 e 82), 91/120 (75.8%) das criancas cumpriam os critérios de
autismo tipico. Nas restantes 29 (24.2%), foi considerado o diagndstico de autismo
atipico

Nas 120 criangas com o diagndstico de PEA, a cotacdo limiar para o diagndstico de
autismo foi mais frequentemente obtida na DSM-IV (115) que com a ADI-R (111) ou a
CARS (107) (figura IV.9).

Classificagdo DSM-1V, ADI-R, CARS
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Figura 1V.9- Diagndstico de autismo de acordo com a ADI-R, a CARS e a DSM-IV nas 120 criangas com
PEA.

Andlise do resultado dos questionarios respondidos pelos professores no
grupo de criancas com PEA

Analisdmos o nuimero de respostas positivas nos questionarios respondidos pelos
professores, por cada crianca com PEA. Obteve-se uma mediana de oito respostas
positivas por crianca variando de duas a doze (P10-5, P 90-11).

As questbes mais frequentemente respondidas pelos professores como positivas
(alteradas) foram as seguintes: n° 1 “utiliza¢do reduzida de comportamentos nao verbais
na interacgdo social”’; n° 2 “a interac¢do com outras criancas é deficitdria’; n° 8 “nado
brinca, ou brinca pouco ao faz de conta”, e n°11 “maneirismos motores”. Estas questdes
correspondem respectivamente as seguintes alineas da DSM-IV: a) da interac¢do social
(IS); b) da IS; d) da comunicacdo (C) e ¢) do comportamento repetitivo (CR). Na nossa
observacdo os critérios da DSM-IV mais vezes registados foram de igual modo a a) e b)
da IS, ad)daCeac)do CR, como representado na figura IV.10.
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Figura IV.10 - Respostas positivas dadas pelos professores no questionario de rastreio e critérios clinicos
observados na DSM-IV nas 120 criangas com PEA.

Analisando a frequéncia das respostas positivas e negativas dadas pelos professores
nos 12 critérios clinicos da DSM-IV e registadas posteriormente por nds na observacao,
verificdmos que ndo existe diferenca com significado estatistico na maioria das

respostas (66.7%), como discriminado no quadro IV.3.
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Quadro IV.3; Respostas dadas pelos professores (fase de rastreio) e pela equipa de investigacdo (fase de
observacao) as doze questdes clinicas da DSM-1V nas criangas com PEA.
Observagao Observagao Qui-Quadrado
professores equipa investigacao (p)
Itens sim nao sim nao
1 102 16 17 3 0.001 d
2 104 14 108 12 0.65 nd
3 78 37 93 27 0.57 nd
4 77 40 89 31 0.16 nd
5 72 46 110 10 0.000 d
6 55 62 38 82 0.016 d
7 53 66 46 74 033 nd
8 102 17 98 22 0.40 nd
9 78 41 85 35 0.38 nd
10 65 52 31 89 0.000 d
1 106 12 110 10 0.63 nd
12 79 37 55 65 0.051 nd
d= diferenca cem significado estatistico, nd=diferenca sem significado estatistico.
IV.2.1. Caracteriza¢ao das 120 criancas com PEA

Sexo
Predominavam os rapazes [89 /120 (74.2%)], com uma relagdo de 2.9/1.

Ano de nascimento

Analisando-se o nimero das 120 crian¢as com PEA, por ano de nascimento incluido no
estudo (1990, 1991 e 1992), verifica-se que nasceram respectivamente nestes 3 anos, 39
(33%), 47 (39%) e 34 (28%). Esta diferenca ndo revela significado estatistico (X°=3.23 p=

0.199).

Antecedentes prénatais

A gravidez foi considerada vigiada (pelo menos seis consultas) em 110 (93.2%) das 118
gestacdes (dois pares de irmaos gémeos).

Foram registados incidentes em 32 das 118 gestacdes (27.1%).

Dos incidentes referidos, registados na figura IV.11, os mais frequentes foram a
ingestdo de medicamentos (medicacdo psiquiatrica-dois, broncodilatadores-um,
antibiético e antipiréticos-um, propranolol-um) e tdéxicos(habitostabdgicos-trés,
hdbitos alcodlicos-um, toxicodependéncia-um) em dez mé&es. Houve registo de
hemorragias ou de ameaca de abortamentos ou de parto prematuro em oito
gestacdes. Registou-se doenca materna em sete casos (asma-um, arritmia cardiaca-
um, distdrbios psiquiatricos-dois, toxicodependéncia-um, infeccdo-dois). Cinco
gestacdes foram gemelares, trés complicaram-se com diabetes e duas com HTA. Em
trés casos a gravidez nao foi desejada.
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Figura IV.11- Incidentes durante a gestacao de 120 criangas com PEA.

A maioria das criancas com PEA nasceu de primeira (38%) ou de segunda gestacdo
(30%). Dez maes eram multigestas (> quarta gestacdo).

Conhecemos a idade gestacional em 110 das 120 criancas. A grande maioria (96.4%)
nasceu de termo (37 a 42 semanas de gestacdo). Quatro crianc¢as nasceram prematuras
(duas com 36, uma com 34 e outra com 31 semanas).

Antecedentes perinatais

O Parto foi hospitalar em 115 criancas, era desconhecido em cinco.

Predominaram os partos eutdcicos (56%). O parto por cesariana registou-se em 25%
dos casos. A apresentacao foi pélvica em quatro criancas.

Antecedentes neonatais

Em 31 criancgas (25.8%) houve registo de algum incidente ao nascimento.

S6 foram considerados para este trabalho os incidentes referidos no boletim de saude
infantil e juvenil (BSIJ) ou noutra forma de registo médico. A asfixia foi o incidente
mais frequente, atingindo15 criancas, oito das quais apresentavam altera¢des
congénitas (duas com trissomia 21, uma com a sindrome de X fragil,

uma com displasia septo-Optica, uma com a sindrome de rubéola congénita, uma
sindrome de Marfan ou FG, um caso de ACIU e surdez e uma crianga com sinais
dismdrficos minor). O baixo peso e/ou ACIU verificaram-se em dez criancas, as
anomalias congénitas foram referidas em seis (cardiopatia-trés, pé boto-dois e
gastrosquisis-um). Estavam registadas alteracGes ao exame neurolégico e/ou
convulses neonatais em cinco criancgas (figura IV.12).
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Figura 1V.12 - Tipo de incidentes ao nascimento de 120 criangas com PEA.

Sé foi possivel obter o registo do valor do indice de Apgar (IA) ao primeiro minuto em
55 das 120 criancas (45.8%) que foi inferior a sete em nove. Ao quinto minuto ja foi
possivel obter este resultado em 94 criancas (78.3%) e em nenhuma foi inferior a sete.
Treze de 103 criancas (12.6%) tiveram necessidade de reanimacdo. Dez foram ventiladas

com mdscara e trés necessitaram de entubacdo endotraqueal (2.9%).

Somatometria ao nascer

O peso ao nascer estava registado em 105/120 criancas (87.5%). Nasceram com baixo
peso dez criancas. O atraso de crescimento intrauterino foi verificado em trés. A
macrossomia registou-se em 23/105 (21.9%).

Foi possivel conhecer o comprimento ao nascer em 73 das 120 criancas (60.8%). Uma
crianca apresentava comprimento abaixo do P10 e cinco tinham um comprimento
superior ao P9o para a idade gestacional.

O perimetro craniano (PC) ao nascer estava registado em 57 criancas (47.5%), duas
apresentavam microcefalia e 12 (21%) macrocefalia.
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A figura 1V.13 representa a distribuicdo por percentis do peso, comprimento e
perimetro craniano ao nascimento.
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Figura IV.13 - Distribuicdo por percentis do peso (n=105), comprimento (n=73) e perimetro craneano
(n=57) de criancas com PEA ao nascer.

Antecedentes pds neonatais

Doencas ou problemas nao neurolégicos

A grande maioria das criancas com PEA [93/120 (77.5%)] ndo apresentava ou tinha
apresentado qualquer outro problema relevante de saude para além do autismo. Nas
restantes 27 criancas (22.5%) estavam registados outros problemas, predominando as
infeccdes respiratdrias altas de repeticdao em 12 (submetidas a intervencdo cirtrgica do
foro otorrinolaringoldgico-dez), seguindo-se a asma em seis. Trés criancas (2.5%) foram
operadas a estenose hipertréfica do piloro. Duas criancas tiveram internamento por
gastroenterite aguda grave com desidratacao (figura IV.14).
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Figura 1V.14- Problemas ou doengas ndo neuroldgicas em 120 criangas com PEA.

Histdria e problemas de neurodesenvolvimento

Idade de inicio

Em 66 das 120 criancas (55%) o inicio dos problemas de comportamento ou de
desenvolvimento foi detectado no primeiro ano de vida, em 38% no segundo e em 7%
no terceiro. Em todos os casos a clinica foi notada até ao terceiro ano de vida.

Dos problemas que motivaram a preocupacao inicial, o mais referido [65/120 (54.2%)]
foi o atraso nas aquisicdes do desenvolvimento psicomotor. Em 29/120 (24.2%), notou-
se atraso na aquisicao da linguagem. A perda de capacidades previamente adquiridas
foi a principal queixa em 14/120 (11.7%) criancas. Os problemas de comportamento
(medos, birras excessivas, relacdes sociais andmalas) foram os motivos de alerta inicial
em oito criancas e o desenvolvimento desviante (leitura precoce) em quatro (figura
IV.15).
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Figura IV.15 - Problemas de desenvolvimento e de comportamento que motivaram preocupacao inicial
nas 120 criangas com PEA.

Analisando em conjunto os tipos de problemas que motivaram preocupacao e a idade
em que tiveram inicio, verificdmos que o que preocupou quase exclusivamente no
primeiro ano de vida foi o atraso global nas aquisi¢ées de desenvolvimento. O atraso
de linguagem e a perda de aquisicbes foram as fontes de preocupagdo mais
frequentes no segundo ano. Os problemas de comportamento isolados foram as
queixas mais comuns do terceiro ano.

Histéria de desenvolvimento

Foi possivel conhecer a idade do inicio da marcha (andar sem apoio) em 108 criangas. A
idade variou entre os 10 e os 120 meses (uma crianca com sindrome de Angelman),
com uma mediana de 18 meses (P10-12, P9o- 40) (figura 1V.16). Se destes cdlculos
excluirmos oito criancas que iniciaram a marcha em idades muito tardias (entre os 60 e
0s 120 meses) nas restantes 100 criancas cuja idade variou entre os 10 e 0s 48 meses a
mediana passou a ser de 17.5 meses (P10-12, P90-36).
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Figura IV.16- Idade de aquisi¢ao da marcha independente em 108 criangas com PEA.

A idade de aquisicao das primeiras palavras com significado para além de “mama” e de
“papad” foi conhecida em 73 criancas. Essa idade variou entre os 8 e 0s 120 meses com
uma mediana de 24 meses (P10-12, P90-76.8). Ainda ndo tinham adquirido qualquer
palavra funcional 41/120 criancas (34.2%) (figura IV.17). Se excluirmos desta andlise seis
criancas com idades extremas de inicio das primeiras palavras (84 aos 120 meses), nas
restantes 67 a idade mediana mantéve-se nos 24 meses (P10-12, P90-48).
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Figura 1V.17-ldade de inicio das primeiras palavras em 73 criancas com PEA.

A idade de inicio das primeiras frases era conhecida em 52 criangas e ainda nao foi
adquirida qualquer frase em 60/120 criancas (50%). No grupo das criancas em que essa
aquisicao era conhecida, a idade de inicio das primeiras frases variou de 12 a 120 meses
com uma mediana de 36 meses (P10-24, P90-80.4) (figura IV.18).
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Figura 1V.18 -Idade de aquisi¢ao das primeiras frases em 52 criangas com PEA.

Caracterizacao social das familias e antecedentes familiares

Histdria social

A maioria das criancas [110/120 (91.7%)] vivia com os pais. Por se tratarem de casos
sociais complexos, oito (6.7%) destas criancas estavam a cargo de instituicGes e duas
viviam com as avos.

Eram de etnia caucasiana 115/120 (95.8%) criancas; as restantes eram de etnia africana.
Nivel social

A classe social foi avaliada pela escala de Graffar em 105/120 criancas (87.5%).
Predominavam as classes sociais IV (41%), Ill (24.8%) e 1 (18.1%) (figura IV.19).
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Figura 1V.19- Classe social avaliada pela escala de Graffar em 105 criangas com PEA.

Antecedentes familiares

Dos 118 casais pais das 120 criancas com PEA (dois pares de gémeos) a sua grande
maioria 93/118 (78.8%), eram casados e viviam juntos. Onze casais eram divorciados
(9.3%). Havia quatro maes solteiras e uma vitiva. O estado civil em nove maes era
desconhecido.

A maioria das criancas (80/120) apresentava apenas um(a) irmao(a) ou eram filhos(as)
Unicos(as). Nove criancas tinham quatro ou mais irmdos. Em trinta das 120 (25%)

criancas estavam registados irmdos mais novos (figura 1V.20).

Numero de irmdos nas 120 criancas com PEA
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Figura IV.20 - Nimero de irmaos nas 120 criangas com PEA.
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A média dos elementes do agregado familiar foi de 4.3 individuos (Continente - 4.1,
Acores - 5.2), variando de dois a oito.

Patologia familiar

A informacdo sobre a patologia familiar foi obtida exclusivamente por entrevista aos
acompanhantes, no decurso da colheita da HC, ndo tendo sido confirmada através de
contacto com o médico assistente. Registdmos uma histdria familiar (1° grau) positiva
para patologia do foro neurolégico e/ou psiquidtrico em 57 de 115 criancas (49.6%). Em
58 ndo detectamos patologia de relevo e nas restantes cinco ndo foi possivel a colheita
destes dados.

A dificuldade de aprendizagem (problemas precoces nas aquisicdes do
desenvolvimento psicomotor e/ou dificuldades escolares) foi o problema mais vezes
referido. Afectava 14 das maes das 115 criancas (12.2%), bem como os irmdos de 14
das115 criancas (12.2%).

O diagndstico de depressao, prévio ao nascimento da crianca com autismo, foi referido
em nove (7.8%) maes. Nos pais o problema mais vezes referido foi o alcoolismo em oito
(7%). O diagndstico de esquizofrenia era conhecido em dois pais.

Um pai sofria de diabetes insulino dependente.

Quatro das 118 familias (3.4%) apresentavam dois filhos com o diagndstico de PEA,
incluindo os dois pares de irmaos gémeos.

Resultados obtidos ao exame objectivo das 120 criancas
A idade de observacdo e de colheita da HC variou entre os 7.4 e os 11.6 anos com uma
mediana de 9.9 ( P10-8.6, P90-11.1).

Crescimento

Das 120 criancas com PEA, em 95 (79.2%) foi possivel avaliar o peso durante a
observacdo; em 50/95 (52.6%) era igual ou superior ao P75. A estatura foi avaliada em
90 criancas; em 37/90 (41.1%) foi igual ou superior ao P75 (figura IV.21).

O peso e a estatura foram inferiores ao P5 respectivamente em 6/95 (6.3%) e 7/90
(7.8%) das criangas.
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Figura IV.21- Peso (n=95) e estatura (n=90) na data da observacdo das criangas com PEA.

O perimetro craniano foi avaliado em 115 criancas; era superior ao P50 em 65 (56.5%) e

superior ou igual a dois desvios padrées da média em 29 (25.2%). Registou-se

microcefalia em 10/115 criancas (8.7%) (figura 1V.22).
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Figura IV.22- Perimetro craniano (n=115) das criancas com PEA na data da observac3o.
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Exame neurolégico

O exame neuroldgico cldssico foi considerado patoldgico em 24/120 (20%) criancas. A
hipotonia foi a alteracdo neuroldégica mais vezes registada (nove), seguida de ataxia
(oito) e sinais neuroldgicos piramidais (tetraparésia-uma, hemiparésia-duas,

hipertonia-duas); a incoordena¢do motora com tremor foi notada em duas criangas.

Sinais dismérficos e outras anomalias

Estavam presentes sinais dismdrficos em 22/120 criancas (18.3%), (ndo foram
considerados isoladamente os casos de micro ou de macrocefalia). Em seis casos estes
dismorfismos sugeriam o diagndstico clinico das sindromes de Down em quatro, de X
Fragil num e de Angelman noutro. Em quatro criangas eram evidentes vdrios
dismorfismos compativeis com o diagndstico de sindromes malformativos; duas
apresentavam algumas caracteristicas especificas (uma da sindrome de Marfan ou FG
e um caso de osteodistrofia de Albright) e nas outras duas tratava-se de sindromes
polimalformativas ndo identificadas. As restantes 12 crian¢as apresentavam sinais
dismdrficos minor que envolviam predominantemente a face e as maos.

Nao foram detectadas organomegdlias em nenhuma das 120 criangas.

Manchas cutaneas

A observacao das criangas incluiu a procura sistematica de altera¢bes da coloracao
cutanea. Em sete foram objectivadas algum tipo de mdculas (em cinco eram hiper
pigmentadas e em duas hipécromicas); em nenhuma destas criancas foi feito o

diagndstico de sindrome neurocutaneo.

Visao e audicao

Em 23/120 criancas (19.2%) estavam registadas anomalias visuais (erros de refrac¢do em
onze, estrabismo em nove e cegueira em trés).

Anteriormente ao trabalho 71 das 120 criancas (59.2%) haviam sido submetidas a
avaliacao formal da acuidade auditiva, por potenciais evocados auditivos. Foi
diagnosticada surdez neurosensorial em cinco. Nas 49 criancas que ndo foram sujeitas
a este tipo de avaliacao nao havia suspeita por parte dos pais, professores ou médicos
assistentes de diminuicao da acuidade auditiva.

152



Kosublados

Epilepsia

A epilepsia estava registada em 19/120 criancas (15.8%). Duas tiveram episddios
convulsivos nos dois primeiros anos de vida, estando sem medicacao antiepiléptica na
data da observacdo. Em onze as convulsdes estavam controladas sob medicacao, oito
em monoterapia e trés com dois farmacos antiepiléticos. Seis das dezanove criancas

(31.6%) mantinham episddios criticos apesar da polimedicacdo antiepiléptica.

Outros problemas

Os problemas do sono foram referidos em 33/120 criancas (27.5%). As alteracbes
comportamentais do tipo de agitacao psicomotora, hiperactividade ou agressividade
foram descritos em cerca de um quarto das criancas 29/120 (24.2%). Os problemas
alimentares foram relatados em 13/120 criancas (10.8%).

Avaliacao funcional

Quocientes de desenvolvimento e de inteligéncia

A aplicagcao formal de instrumentos de avaliagao cognitiva directa foi possivel em 109
das 120 criancas (90.8%). Estas provas ndo foram passiveis de utilizacgdo em onze
criancas por apresentarem défices funcionais profundos ou distdrbios
comportamentais incompativeis com uma avalia¢ao directa. Nestes casos, apoiamo-
nos nos resultados do comportamento adaptativo (informacdo dos acompanhantes),
para a classificacdo do nivel funcional.

Com a prova Griffiths avalidmos 85/120 criancas (70.8%), com uma idade cronoldgica
entre 6.7 e 0s 11.6 anos, com uma mediana de 9.9 (P10-8.4, P90-11.1). Os resultados do
quociente de desenvolvimento global (QDG) e das diferentes subescalas que
compdem a prova, incluindo os quocientes de desenvolvimento locomotor (QDM),
pessoal social (QDP/S), de audicdo-linguagem (QDL), éculo-manual (QDO/M), de
realizacdo (QDR) e de raciocinio pratico (QDR/P), estdo representados no quadro 1V.4 .
Os resultados obtidos com a prova Griffiths revelaram uma mediana de 29 no QDG, a
nivel de deficiéncia mental severa. A drea do raciocinio pratico era a mais deficiente
seguida da drea da audicdo e linguagem com uma mediana de 18, bastante inferior ao
QDG. Com excepcao da drea locomotora, a drea da realizacdao foi aquela em que se
verificou melhor desempenho, com uma mediana de 33, seguida das dreas da

coordenacao 6culo-manual e pessoal-social ambas com uma mediana de 27.

Quadro 1V.4- resultados da prova Griffiths em 85 criancas com PEA.
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Global Locomotor  [Pessoal Audicado Oculo-manual [Realizacio  [Raciocinio
social linguagem pratico

NiUmero 35 85 85 85 85 85 85
Média 32,7 41,4 30,8 23,1 34,4 35,4 12,1
Mediana 29,0 38,0 27,0 18,0 27,0 33,0 ,O
Desvio padrao 16,3 17,9 15,6 16,7 21,6 18,6 20,9
Minimo 8,0 12,0 9,0 4,0 8,0 6,0 ,0
Maximo 76,0 91,0 86,0 90,0 87,0 89,0 77,0
Percentis 10 14,6 18,6 14,0 9,0 13,0 11,6 ,0

25 21,0 27,5 18,6 12,0 19,0 22,0 ,0

50 29,0 38,0 27,0 18,0 27,0 33,0 ,O

75 40,0 55,0 39,5 28,5 42,0 44,0 22,0

90 61,2 66,4 56,0 49,4 74,0 63,4 49,6

QD-quociente de desenvolvimento

A prova WISC foi aplicada em 24 criangas com uma idade cronoldgica que variou entre

os 8.5 e 0s 11.4 anos, com uma mediana de 10.3 (P10-8.8, P90-11.2). Os resultados estdo

sumariados no quadro 1V.5. Estas crian¢as apresentavam um valor mediano de 90.5, 92

e 84.5, respectivamente no QIG, no QIR e no QIV.

Quadro 1V.5-Resultados da prova WISC em 24 criangas com PEA.

QI Global QI Realizagao QI Verbal
Ndmero 24 24 24
Média 87,7 92,8 83,3
Mediana 90,5 92,0 84,5
Desvio padrdo 20,9 21,8 21,4
Minimo 50,0 50,0 50,0
Maximo 124,0 127,0 119,0
Percentis 10 54,5 54,0 50,0
25 73,8 79,3 61,5
50 90,5 92,0 84,5
75 103,8 109,0 99,0
90 15,5 124,0 113,5

Ql-quociente intelectual

Comportamento adaptativo

O questiondrio da escala de comportamento adaptativo foi aplicado a 114/120 (95%) das

criancas com PEA. A mediana da idade cronoldgica foi de 120 meses (P10- 80.4, P9o-

134) (idade minima de 80.4 e maxima de 139 meses). Os valores medianos obtidos das

idades equivalentes (funcionais) nas dreas da comunicacdo, da autonomia, da

socializacao e do comportamento adaptativo global foram, respectivamente de 16, 29,

18 e 19.5 meses (quadro IV.6) .
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Quadro IV.6- Resultados da entrevista Vineland em 114 criangas com PEA.

Comunicagdo  |Autonomia Socializagao Global
Numero 114 114 114 114
Média 27,3 32,9 21,4 27,0
Mediana 16,0 29,0 18,0 19,5
Desvio padrao 25,8 17,4 16,0 18,3
Minimo 4,0 2,0 1,0 5,0
Maximo 126,0 88,0 80,0 87,0
Percentis 10 8,5 16,0 6,0 10,0
25 11,0 18,0 10,0 13,0
50 16,0 29,0 18,0 19,5
75 32,3 39,5 29,3 36,3
90 71,5 59,5 42,0 54,5

Nota: A cotacdo da escala Vineland é apresentada em idade equivalente (funcional) em meses.

Classifica¢ao do nivel funcional

Na nossa série adoptamos a classificacdo do nivel mental estabelecido na CID-9
(pagina 81) com base nos resultados do QDG ou do QIG determinados por avaliacdo
directa das criancas com as provas Griffiths ou WISC, ou indirectamente pelo
questionario de comportamento adaptativo (escala Vineland).

Vinte das 120 criancas (16.7%) apresentavam resultados do QDG ou do QIG dentro dos
valores normais e as restantes 100 (83.3%) revelaram resultados ao nivel da deficiéncia

mental (ligeira-15%, moderada-14%, severa-33% e profunda-21% ) (figura 1V.23).

Nivel funcional N=120

Normal
17%

DM profunda
21%

DM ligeira
15%
DM seovera DM nmoderada
33% 14%

Figura IV.23- Nivel funcional das 120 criancas com PEA.
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Autismo e co-morbilidade

Em resumo, apds a colheita da HC, da andlise de relatdrios médicos e da observacao
directa de todas as criancas pela mesma equipa e com a mesma metodologia,
podemos concluir que nesta populacao de 120 criancas, para além do autismo,
frequentemente coexistiam outros problemas. A DM foi o problema mais frequente
verificando-se em 83.3% das criancas, seguiram-se as altera¢6es do sono em 27.5% dos
casos. O comportamento desajustado, nomeadamente a agitagao psicomotora, foi
relatada em cerca de um quarto dos casos e a epilepsia em 15.8% das criangas. Os
défices sensoriais mais graves como a cegueira e a surdez neurosensorial foram mais
raros, respectivamente em 2.5% e 4.2% das criangas. As altera¢des neuroldgicas foram
frequentes (20%), embora raramente graves. Os dismorfismos, presentes em 22 (18.3%)

criancas, eram sinais minor em mais de metade (12) (figura 1V.24).

Autismo problemas associados N=120
120
100
100
q 80
O
§ 60
o
Z 40 29
24 23 22 19
20 Imﬂlll % 5
0 T & T T % T T % T T T
DM ENat Pvisuais Dismorf Epilepsia D Psono P comp P
auditivo aliment
Figura IV.24- Autismo e problemas associados em 120 criangas.
Medicacao

Apresentamos os resultados da medicacdo neuroldgica; outros tipos de farmacos
foram apenas pontualmente referidos. A 48 de 120 criancas (40%) era administrada
diariamente medicacdo do foro neuroldgico. Os farmacos mais prescritos foram os
neurolépticos, sendo administrados diariamente a 27/120 criancas (22.5%), seguidos dos
antiepiléticos em 19/120 (15.8%). A fluoxetina estava prescrita em cinco criancas (4.2%) e
o metilfenidato em trés (2.5%). Outros tipos de medicamentos (piracetam, hidroxizina,
clonidina) eram administrados a 12 criancas.
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Dos neurolépticos, a tioridazina estava prescrita em 14 criangas, a risperidona em 11, 0
haloperidol em seis a levomopromazina e a olanzapina em uma crian¢a cada e num
caso era desconhecido. Sete criancas estavam medicadas com dois neurolépticos.

Os antiepilépticos mais prescritos foram o valproato de sdédio (onze) e a
carbamazepina (quatro).

IV.2.2. Entidades médicas associadas nas 120 criancas com PEA

Casos de PEA nao idiopaticos

ApOs a colheita da HC, a observacao das criancas e a andlise dos relatdrios médicos e
dos exames complementares de diagndstico realizados previamente ao estudo,
concluimos que 18 das 120 criancas (15%), apresentavam um distirbio médico
associado ao autismo, nomeadamente: anomalias cromossémicas em cinco [quatro
trissomias 21 livres e uma microdeleccdo no cromossoma 15 (15q11-q13) materno] e
alteracbes moleculares com muta¢des no gene FMR-1 em trés, [mutacdes dindmicas
com aumento do nimero de tripletos CGG na Regiao transcrita ndo traduzida do gene,
as trés com mutacdo completa em termos de amplificacdo do tripleto (CGG), e
metilacdo no gene FMR-1]; infeccdes cerebrais em quatro (duas infeccdes congénitas -
um caso de rubéola e outro de citomegalovirus dois casos de infec¢des pds-neonatais -
uma encefalopatia virica aos 20 meses e um caso de meningite bacteriana aos dois
anos); sindromes genéticas polimalformativas em quatro, embora sem diagndstico
definitivo (suspeitas da sindrome de Marfan ou FG e osteodistrofia de Albright, num
caso cada e duas criangas com sindromes malformativas desconhecidas); um caso de
displasia septo-Optica e uma crianca com histdria perinatal compativel com
encefalopatia hipoxico-isquémica grave (figura IV.25).
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DistUrbios médicos associados ao autismo
(antes investigacdo) N=120
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Figura 1V.25- Disturbios médicos nas 120 criangas com PEA antes da investigacdo laboratorial realizada
no estudo.

Casos de PEA idiopaticos (antes da investigacao laboratorial)

Nas restantes 102/120 criancas (85%) ndo era evidente qualquer entidade médica
associada ao quadro de autismo.

Nestas 102 criancas foi proposto aos pais ou responsdveis legais a realizacao de uma
investigacdo laboratorial alargada, previamente definida na metodologia (paginas 85 e
86). Realizou-se a investigacdo completa em 56/102 (54.9%) e parcial em 36/102 (35.3%).
Em 10/102 criancas (9.8%) ndo foi possivel proceder a qualquer estudo laboratorial,
porque os pais recusaram ou por dificuldade em se deslocarem ao local das colheitas.
Tivemos a preocupacao de ndo repetir exames ja realizados, por este facto os ECD
foram efectuados em diferentes laboratdrios.

O quadro IV.7que se segue, sumaria os tipos de exames realizados (antes ou no
decurso do estudo) e seus resultados nas 102 criancas com autismo aparentemente
idiopatico.

Foram realizados exames de citogenética em 82/102 (80.4%), caracterizacdo molecular
da sindrome de X fragil FRAXA-76/102 (74.5%) e FRAXE-60/102 (58.8%), estudos
metabdlicos [aminoacidos plasmaticos (AAp)-80/102 (78.4%), aminodacidos urindrios
(AAU)- 76/102 (74.5%), acidos organicos (AO)-74/102 (72.5%), transferrina deficiente em
carbohidratos (CDT)-62/102 (60.8%), lactato- 69/102 (67.6%), metabolitos puricos e
pirimidinicos (P/P)-58/102(56.9%), oligossacaridos (0)-59/102(57.8%),
mucopolissacaridos(Mu)-59/102 (57.8%), teste de Bratton-Marshall (BM)-62/102 (60.8%),
acido guanidinoacético (GAA) e creatina- 34/102 (33.3%), estudo da funcdo tiroideia: T3,
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T4 e TSH- 65/102 (63.7%), hemograma- 61/102 (59.8%) e bioquimica corrente (funcdo
hepdtica, funcdo renal, creatinaquinase e acido urico)- 61/102 (59.8%)].

Os resultados foram normais em todos os exames realizados, com excepgao do nivel
plasmatico do 4cido lactico que estava elevado em 14 criancas (20.3%) e do cariétipo
que estava alterado numa crianca (deleccdo do braco curto de cromossoma 9)
(quadro 1IV.6). A sindrome 9p- foi detectada numa crianca sem dismorfismos
aparentes, com um quadro de autismo atipico com nivel intelectual normal. A
investigacdo por citogenética molecular fluorescense in situ hybridization (FISH)
revelou uma deleccdo no cromossoma 9 (9p24  pter) quethclui a Regido especifica da
sonda telomérica (PAC43N6). Os pais e a irma apresentaram investigacdo normal por
citogenética molecular.

Quadro IV.7 - Exames complementares de diagndstico realizados em 102 criangas com autismo
aparentemente idiopatico.

ECD Sim N° (% 102) Resultados
Alterado N° (% realizados)

SANGUE

Cariétipo 82 (80.4%) 1(1.2)

FRAXA 76 (74.5%) 0

FRAXE 60 (58.8%) 0

AAp 80 (78.4) 0

Lactato plasma 69 (67.6%) 14 (20.3)

Hormonas tiroideias 65 (63.7%) 0

Bioquimica 61(59.8%) 0

Hemograma 61(59.8%) 0

CDT 62 (60.8%) 0

URINA

AAu 76 (74.5%) 0

AO 74 (72.5%) 0

Metabolitos puricos e pirimidinicos 58 (56.9%) 0

Bratton-Marshall 62 (60.8%) 0

Oligossacéridos 59 (57.8%) 0

Mucopolissacaridos 59 (57.8%) 0

GAA e Creatina 34 (33.3%) 0

Setenta e cinco criancas (73.5%) efectuaram exames de neuroimagem (RMN cerebral-
51, TAC-24), tendo sido relatadas anomalias em 17 (22.7%). As altera¢Ges descritas no
relatdrio pelo neurorradiologista eram inespecificas e encontram-se resumidas no
quadro IV.8.
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Quadro 1V.8- Tipo de anomalias nos exames de neuroimagem em17 criangas com autismo considerado
idiopatico.

RMN ou TAC- tipo de alterag6es N°

Atrofia inespecifica 6
Hipoplasia/disgenesia/agenesia corpo caloso 3
Alteragdo migrac¢do neuronal (polimocrigiria-2, heterotopias-1) 3
2
2
1

Quisto subaracnoideu
Atraso mielinizacdo

Aumento IV ventriculo
Total 17

Alterac6es metabdlicas

O doseamento do lactato plasmatico, realizado em 69/102 (67.6%), apresentava um
valor superior ou igual a 2.5 mM pelo menos numa determinagdo em 14/69 criancas
(20.3%), variando desde 2.5 até um valor maximo 6.86 mM, com um valor médio de
3.5+1.3. A relacdo lactato/piruvato (L/P) foi possivel de obter em 11 (79%) das 14 criancas
com hiperlactacidémia. Esta relacdo estava elevada (superior a 24) em 9/11 (82%),
variando de 22 a 54.7, com um valor médio de 33.4#10.5.

Nas duas criangas em que a relagdo L/P ndo estava elevada, foi excluido um défice da
enzima piruvato desidrogenase.

O estudo bioquimico da actividade enzimatica da cadeia respiratdria em mitocdndrias
isoladas do musculo deltéide, bem como o estudo histoldgico do mesmo, foram
efectuados em 11 (79%) das 14 criancas com hiperlactacidémia. Foi ainda estudado o
DNAmt para as mutagdes G8363A, A3243G, T3271C, T3256C, T8356C e delecbes major.
O quadro IV.9 resume os achados clinicos, bioquimicos, histolégicos, genéticos e a
classificacao diagndstica nas 11 criangas que realizaram estudos de biépsia muscular. O
estudo histoldgico foi normal a excep¢do de trés criancas onde foi evidente a presenca
de goticulas lipidicas no sarcoplasma. Nao foi encontrada nenhuma das anomalias
pesquisadas do DNAmt. Em seis criancas foram detectadas deficiéncias em um ou mais
complexos enzimaticos da cadeia respiratdéria no musculo deltdide, nomeadamente
nos complexos | (uma crianca), IV (duas criancas), V (duas criancas), registando-se
ainda um défice simultaneo nos complexos | e V noutra crianca. De acordo com os
critérios de diagndstico adoptados de doenca mitocondrial (pagina 83), em cinco
destas onze criancas (45.5%) foi feito um diagndstico de doenca da cadeia respiratdria
mitocondrial definitivo (DCRMD), um de provdvel e cinco de possivel.

Quadro V.9 - Dados clinicos, bioquimicos, histoldgicos e genéticos de 11 criancas com autismo e
hiperlactacidémia submetidas a BM.

Criangas | Sexo Clinica Lactato L/P Estudo DNAmt Actividade Diagndstico
(n°) (mMm) histolégico OXPHOS (n° [ tipo critérios)
(%média/CS)
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1 M Autismo tipico | 3.16* 32 Normal Normal Normal Possivel
grave, DML* (2 minor)
2 M Autismo tipico | 2.50% 23.1 Normal Normal Normal Possivel
grave, DMS* (2 minor)
3 M Autismo tipico | 6.86* 47 Normal Normal C1(3%)** Definitivo
grave, DMS* CV(28%)* (1 major, 2 minor)
4 F Autismo tipico | 3.64* 40.4 Normal Normal CIV (20%)* Provavel
grave, DMS * (3 minor)
5 M Autismo atipico 2.94% 24.5 Normal Normal Normal Possivel
DML* (2 minor)
6 M Autismo tipico | 2.76% - Normal Normal Normal Possivel
grave, DMS* (2 minor)
7 M Autismo tipico | 2.66% - Normal Normal Normal Possivel
ligeir, DML* (2 minor)
8 M Autismo tipico | 3.83* 54.7 Goticulas Normal Cl(2%) ** Definitivo
grave, DMS * lipidicas (1 major, 2 minor)
9 M Regressdo 2.67* 36 Goticulas Normal CV(14%)** Definitivo
Autismo tipico lipidicas (1 major, 2 minor)
grave, DMS*
10 M Autismo  tipico | 5.01* 32.7 Normal Normal CIV (11%)** Definitivo
grave, DMM* (1 major, 2 minor)
1 M Autismo tipico | 2.82 24.3 Goticulas Normal CV (12%)** Definitivo
grave, DMM* lipidicas (1 major, 2 minor)
DML=deficiéncia mental ligeira, DMM=deficiéncia mental moderada, DMS=deficiéncia mental severa, **critério

major; *critério minor; CS=citrate synthase; C I= complexo da cadeia respiratéria I; C IV= complexo da cadeia
respiratdrialV; C V= complexo da cadeia respiratdria V, F=Feminino; M=masculino; n= nimero; L/P=lactato/piruvato,

OXPHOS= fosforilagdo oxidativa.

Entidades médicas associadas nas 120 criancas com PEA ap6s
investigacao

Com o protocolo laboratorial adoptado neste trabalho, aos 18 casos de autismo nao
idiopatico considerados no inico do estudo epidemiolégico, adicionamos seis novos
diagndsticos (cinco casos DCRMD e um de cromossomopatia). Deste modo,
poderemos concluir que 24 (20%) das 120 criancas com PEA apresentava uma entidade
médica associada.

Investigacao genética

Das 96 criancas com autismo “idiopatico” deste estudo epidemioldgico, 49 (51%)
fazem parte da amostra submetida a investigacdao genética. Na seccdo VII.1 apresenta-
se de um modo sucinto alguns resultados em relacao ao grupo total da investigacao
genética. Ndo seria razoavel tratar em separado o subgrupo do estudo epidemioldgico
dado o seu reduzido nimero.

IV.2.3. Escolas que frequentavam

No periodo de resposta ao inquérito (Maio a Setembro de 2000), ano lectivo
1999/2000, 45% das criancas (54/120) estavam integradas em escolas do 1° ciclo de
ensino basico regular; destas 54, duas (3.7%) ndo necessitavam de apoio educativo, 41
(75.9%) tinham apoio do ensino especial integrado na sala de aulas regular e 11 (20.4%)
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frequentavam diariamente salas de apoio permanente. As restantes 55% (66/120)
frequentavam exclusivamente escolas especiais.

Lisboa e Vale do Tejo, foi a Regiao do Pais, onde se verificou a maior taxa de criancas a
frequentar exclusivamente escolas especiais [34/50 (68%)], a excepcdo do Algarve
onde as trés criancas diagnosticadas se encontravam a frequentar a mesma escola
especial. No entanto a diferenca verificada entre o nimero de criangas a frequentar
escolas especiais ou regulares nas diferentes regides nao tem significado estatistico

(X2=4.85, p= 0.49) (figura 1V.26).

Tipo de escolas por regides
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Figura IV.26- Tipo de escolas que as 120 criangas com autismo frequentavam por regides.

Nao foram pesquisados outro tipo de apoios educativos ou terapéuticos de que estas
criancas pudessem beneficiar (terapia da fala, terapia ocupacional, apoio social ou
outros).

N3o foi possivel conhecer a metodologia de ensino adoptada, nem a relagdo numérica

entre os professores e os alunos com autismo.

IV.2.4. Acompanhamento e diagndstico de autismo antes do estudo

A grande maioria das criancas 113/120 (94.2%) dispunha de acompanhamento médico
e/ou psicoldgico regular. S6 uma crianca na Regidao Centro, duas na Regido Norte e
quatro na Regiao de Lisboa e Vale do Tejo ndo eram acompanhadas periodicamente.
Antes deste trabalho, o diagndstico de autismo ja era conhecido dos pais e/ou da
equipa educativa em 65.8% das criancas (79/120). Foi na Regido Norte onde se verificou
a maior taxa de criancas com o diagndstico conhecido 23/28 (82.1%) (figura IV. 27).
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Figura 1V.27- Nimero de casos com o diagndstico de autismo antes do estudo
epidemioldgico por regides.

Nas restantes 41 criancas (34.2%) o diagndstico de autismo foi conhecido no decurso
do estudo epidemioldgico. Os diagndsticos existentes nas 120 crian¢as anteriormente
a este trabalho estdo discriminados na figura 1V.28.
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Figura 1V.28.- Diagndsticos existentes nas 120 criangas antes do trabalho epidemioldgico.

Os quadros 1a 6 do anexo V.3 discriminam por NUTSII e distritos, os locais onde estas
criancas eram seguidas, o tipo de escola que frequentavam na data do inquérito e a
existéncia ou ndo de diagndstico de autismo antes deste trabalho.

IV.3. Analise do grupo em que nao se confirmou autismo

Em 85 das 205 criancas observadas (41.5%) ndo foi confirmado o diagndstico de PEA.
Neste subgrupo, a mediana do numero de respostas positivas dadas pelos professores
no questionario de rastreio foi de seis, variando de dois a doze (P10- 4, P90-9).

Eram do sexo masculino 57 criangas, com uma relacdo M/F de 2/1.

A maior parte das criancas em que o diagndstico de PEA foi excluido, apresentava um
nivel funcional normal 52/85 (61.2%); nas restantes 33 (38.8%) confirmou-se a presenca
deficiéncia mental (ligeira-11%, moderada- 4%, severa- 5% e profunda- 20%).

A histdria de patologia familiar, conhecida em 80 destas criancas, foi positiva em 46
(57.5%) revelando: dificuldades de aprendizagem (36), epilepsia (trés) e problemas
psiquidtricos (toxicodependéncia-duas, depressao-trés, alcoolismo-cinco).

A caracterizacao social foi possivel em 73 criancas. Estas familias pertenciam
essencialmente a classes sociais baixas, graus IV (56.2%) e V ( 26%) de Graffar (figura
IV.29).
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Figura IV. 29- Classe social avaliada pela escala de Graffar em 73 criangas sem autismo.

As hipdteses de diagndstico clinico apontadas pela nossa equipa nas 85 criangas em
que se refutou o diagndstico de PEA estao representadas na figura IV.30. Predominou
o diagndstico de dificuldades de aprendizagem sem DM em 27/85 (31.8%), seguidas da
DM isolada em 19 (22.4%). Foram consideradas com multideficiéncia 13 destas 85
criancas (15.3%) (figura 1V.30).
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Figura 1V.30-Diagndstico realizado nas criangas em que ndo se confirmou a suspeita de PEA.

IV.4. Analise comparativa de diferentes subgrupos clinicos

IV.4.1. Grupos com e sem autismo

O grupo sem autismo apresentava uma relacdo M/F (2/1) inferior a do grupo com
autismo (2.9/1), contudo esta diferenca ndo revelou significado estatistico (P=0.34). A
taxa de DM no grupo sem autismo [33/85 (38.8%)] era inferior a do grupo com autismo
[100/120 (83.3%)], tendo esta diferenca significado estatistico (P=0.00). A HF foi
positiva em 46/80 criancas (57.5%) do grupo sem autismo versus 57/115 (49.5%) do
grupo com autismo, mas esta diferenca ndo revelou significado estatistico (P=0.34)
(quadro 1V.10).
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Quadro 1V.10 - Comparacdo de caracteristicas especificas entre o grupo com e sem PEA.

Sexo QIG/QDG HF
M F DM Sem DM HF+ HF-
PEA (N=120) 89 31 100 20 57 58
Sem PEA (N=85) 57 28 33 52 46 34
Chi-square X2=0.940 X2=41.328 X2=0.895
Asymp.Sig. p=0.34 p=0.00 p =0.344
DM-dificiéncia mental, HF+ -histdria familiar positiva, HF- -histdria familiar negativa, F-feminino, M-masculino, QDG-

quociente desenvolvimento global, QIG-quociente intelectual global.

Globalmente o grupo de criangas em que ndo se confirmou o diagndstico de autismo
pertencia a um nivel social mais baixo, quando comparado com o grupo de criancas
com autismo. O grupo de criangas sem autismo pertencia essencialmente as classes
sociais graus IV e V de Graffar enquanto que o grupo com autismo pertencia as classes
sociais grau 1V, lll e |; esta diferenca evidenciou significado

estatistico (X2=21.73, p=0.00) (figura IV.31).

Classe social grupo com autismo versus grupo sem autismo
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Figura IV.31- Classe social pela escala de Graffar nos grupos com e sem autismo.

Analisamos o numero de respostas positivas dadas pelos professores nos
questiondrios de rastreio por cada crianca, e comparamos os resultados entre o grupo
das criancas em que se confirmou o diagndstico de autismo versus o grupo em que

esse diagndstico foi excluido.
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O numero de respostas positivas no grupo com PEA variou de quatro a doze, com um
valor mediano de oito (P10-5. P9o-11). No grupo sem PEA este numero foi inferior,
apresentando um valor mediano de seis, variando de dois a doze (P10- 4, P90-9). Esta
diferenca revelou-se estatisticamente significativa (p<0.00) (figura IV.32).
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Questionario grupo com autismo Questiondrio grupo sem autismo

Figura V.32 - NUmero de respostas positivas nos questionarios respondidos pelos professores no grupo
com e sem PEA.

Concluimos que na amostra das 205 criancas deste estudo epidemioldgico suspeitas de
apresentarem uma PEA, o grupo em que se confirmou o diagndstico de autismo diferia
do outro em que este diagndstico foi negado, tendo esta diferenca significado
estatistico nalgumas das varidveis analisadas: o grupo sem PEA provinha de uma classe
social mais baixa, apresentava melhor capacidade intelectual e os professores
registaram menos problemas no questionario de rastreio.

IV.4.2. Subgrupos de autismo com inicio da clinica antes ou depois de um
ano de idade

O subgrupo de autismo com inicio da clinica antes de um ano de idade, diferia (com
significado estatistico) do de inicio apds o primeiro ano de vida em varias
caracteristicas: no QDG (mais baixo no subgrupo com inicio antes de um ano), na
funcdo adaptativa e na capacidade comunicativa (inferiores no subgrupo com inicio
antes de um ano), na gravidade do autismo pela escala CARS (mais grave no subgrupo
com inicio antes de um ano) e na idade em que iniciou a marcha (mais tardia no
subgrupo com inicio antes de um ano). Desta andlise poderemos concluir que o
subgrupo com manifesta¢bes clinicas no primeiro ano de vida estava mais
comprometido em termos funcionais e de gravidade da clinica autista (quadros IV.11 e
V.12).
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Quadro 1V.11 - Comparacdo de caracteristicas especificas entre os subgrupos de autismo com inicio da
clinica antes ou depois de um ano de idade.

Sexo Epilepsia Comunicagao Causa Tipo autismo
M F sim nao verbal nao idiopatico nao tipico atipico
verbal idiopatico
Inicio <1 A(N=66) 44 22 14 52 20 46 49 17 46 20
Inicio > 1A (N=54) 45 9 5 49 34 20 48 6 45 9
Chi-Square x2=3.48 x2=2.35 x2=11.5 x2=3.22 X2=2.3
Asymp. Sig. p=0.062 P=0.125 P=0.00 P=0.073 P=0.12
A- anos, F-feminino, M-masculino.
Quadro 1V.12 - Comparagdo de parametros populacionais entre os subgrupos de autismo com inicio da
clinica antes ou depois de um ano de idade.
QDG Vineland G CARS ADI-R social ADI-R Idade inicio
mediana (meses) mediana mediana comport marcha (meses)
mediana mediana mediana
Inicio <1 A(N=66) 25 16 42.7 27 5 24
Inicio > 1A (N=54) 35.5 35 36.5 26 6 14
Mann-Whitney U 448.00 732.50 955.50 1445.50 1652.50 499.0
Asymp.Sig(2-tailed) P=0.00 P=o0.00 P=0.00 P=0.07 P=0.48 P=0.00

ADI-R social- drea da interaccao social da entrevista- autism diagnostic interview-revised, ADI-R comport-drea do comportamento

repetitivo da entrevista- autism diagnostic interview-revised, CARS-cotacdo total da escala childhood autism rating scale, QDG-

Quociente de desenvolvimento global na Griffiths,Vineland G- comportamento adaptativo global pela escala Vineland.

IV.4.3. Subgrupos autismo idiopatico e nao idiopatico
O subgrupo autismo idiopatico diferia do nao idiopdtico no quociente de

desenvolvimento global (QDG) (mais baixo no grupo ndo idiopético), na idade de inicio

da clinica (inicio mais precoce no grupo nao idiopatico) e na idade em que iniciou a

marcha (mais tardia no grupo ndo idiopdtico). Estas diferencas apresentaram

significado estatistico (quadros IV.13 e IV.14).

Quadro IV.13- Comparagao de caracteristicas especificas entre os subgrupos com autismo idiopatico

e ndo idiopatico

Sexo Idade inicio Epilepsia Comunicagao Tipo autismo

M F <1A >1A sim nao verbal ndo verbal | tipico atipico
Idiopatico (N=96) 72 24 48 48 16 80 46 50 75 21
N&o idiopatico (N=24) 17 7 18 6 3 21 8 16 16 8
Chi-square ¥2=0.02 x2=3.89 ¥2=0.06 =11 72 =0.82
Asymp.Sig. p=0.88 p=0.05 P=0.80 p=0.29 p=0.37

A-anos, F-feminino, M-masculino.
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Quadro 1V.14- Comparagado de parametros populacionais entre os subgrupos com autismo idiopatico e
ndo idiopatico.

QDG VinelandG CARS ADI-R social ADI-R Idade inicio
mediana (meses) mediana mediana comport marcha (meses)
mediana mediana mediana
Idiopético (N=96) 30 21 40 27 5 16.5
Ndo idiopatico (N=24) 22 17 41.5 25 5 24
Mann-Whitney U 355.50 881.00 1117.00 994.50 1112.00 622.50
Asymp.Sig. (2-tailed) P=0.00 P=0.38 P=0.81 P=0.29 P=0.79 P=0.02

ADI-R social- drea da interacgao social da entrevista- autism diagnostic interview-revised, ADI-R comport-drea do comportamento
repetitivo da entrevista- autism diagnostic interview-revised, CARS-cotagao total da escala childhood autism rating scale, QDG-

Quociente de desenvolvimento global na Griffiths,Vineland G- comportamento adaptativo global pela escala Vineland.

IV.4.4. Subgrupos autismo com e sem epilepsia

O subgrupo de autismo com epilepsia diferia do que ndo apresentava epilepsia no QDG
(mais baixo no subgrupo com epilepsia) e na gravidade da clinica autista avaliada pela
escala CARS (mais grave no grupo com epilepsia), apresentando estas diferencas
significado estatistico. A relacdo sexo M/F no subgrupo com epilepsia (1.1/1) foi inferior
a do subgrupo sem epilepsia (3.6/1), tendo esta diferenca significado estatistico
(quadros IV.15 e 1V.16).

Quadro V.15 - Comparacdo de caracteristicas especificas entre os subgrupos de autismo com e sem
epilepsia.

Sexo Idade inicio Comunicagdo Causa Tipo autismo
M F <1A >1A verbal nao idiopatico nao tipico atipico
verbal idiopdtico
Com epilepsia (N=19) 10 9 14 5 5 14 16 3 12 7
Sem epilepsia (N=101) 79 22 52 49 49 52 80 21 79 22
Chi-square x12=4.21 x¥2=2.35 x2=2.35 X2=0.035 ¥2=1.243
Asymp.Sig. p=0.04 p=0.12 P=0.12 P=0.85 P=0.26

A- anos, F-feminino.M-masculino.

Quadro IV.16- Comparacao de parametros populacionais entre os subgrupos de autismo com e sem
epilepsia

QDG VinelandG CARS ADI-R social | ADI-R Idade inicio
mediana (meses) mediana mediana comport marcha
mediana mediana (meses)
mediana
Com epilepsia (N=19) 20 12 43 28 5 21
Sem epilepsia (N=101) 30 21 40 26 5 18
Mann-Whitney U 209.50 514.50 681.50 845.00 933.00 661.50
Asymp.Sig. (2-tailed) P=0.002 P=0.004 P=0.04 P=0.40 P=0.84 P=0.55

ADI-R social- drea da interaccdo social da entrevista- autism diagnostic interview-revised, ADI-R comport-drea do comportamento
repetitivo da entrevista- autism diagnostic interview-revised, CARS-cotagdo total da escala childhood autism rating scale, QDG-

Quociente de desenvolvimento global na Griffiths,Vineland G- comportamento adaptativo global pela escala Vineland.
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IV.4.5. Subgrupos autismo tipico e atipico
O subgrupo autismo tipico diferia do atipico nos resultados da ADI-R, da CARS e da

DSM-IV (mais baixos no subgrupo autismo atipico), apresentando esta diferenca

significado estatistico. As criancas avaliadas com a prova Griffiths apresentavam um

QDG mais baixo no subgrupo autismo atipico, sendo esta diferenca estatisticamente

significativa. As criancas sem DM, que foi possivel avaliar com a prova WISC, ndo

apresentavam diferenca entre os dois subgrupos, (quadros V.17 e IV.18).

Quadro V.17 - Comparagao de caracteristicas especificas entre os subgrupos autismo tipico e atipico.

Sexo Idade inicio Epilepsia Comunicagao Causa
M F <1A >1A sim nao verbal ndo verbal idiopatico nao
idiopatico
Tipico (N=91) 65 26 46 45 12 79 40 51 75 16
Atipico (N=29) 24 5 20 9 7 22 14 15 22 7
Chi-square 2=0.94 x2=2.31 x2=1.24 2=0.03 2=0.26
Asymp.Sig. p=0.33 p=0.128 P=0.265 P=0.84 P=0.61

A- anos, F-fem

nino, M-masculino.

Quadro 1V.18- Comparagdo de parametros populacionais entre os subgrupos autismo tipico e atipico.

QDG QIG VinelandG DSM-IV CARS ADI-R ADI-R Idade inicio
mediana mediana (meses) mediana mediana social comport marcha
mediana mediana mediana (meses)
mediana
Tipico (N=91) 30 83 20.5 9 41.5 27 6 18
Atipico (N=29) 14 92.5 12 7 31.5 23 4 18
Mann-Whitney U 231.00 445.94 848.00 422.00 925.00 857.00 723.00 820.00
Asymp.Sig.(2-tailed) P=0.004 P=0.9 P=0.12 P=0.000 P=0.016 P=0.004 P=0.000 P=0.37
ADI-R social- drea da interaccao social da entrevista- autism diagnostic interview-revised, ADI-R comport-drea do comportamento

repetitivo da entrevista- autism diagnostic interview-revised, CARS-cotacdo total da escala childhood autism rating scale, QDG-

Quociente de desenvolvimento global na Griffiths,QIG-quociente intelectual global, WISC, Vineland G- comportamento adaptativo

global pela escala Vineland.

IV.4.6. Subgrupos autismo verbal e ndo verbal
O subgrupo autismo verbal diferia do ndo verbal (com significado estatistico) nas

seguintes caracteristicas: QDG, comportamento adaptativo global, gravidade da clinica

autista na avaliacao com a escala CARS e com a ADI-R na area social, na idade de inicio

da clinica e na idade de inicio da marcha. O subgrupo autismo ndo verbal teve inicio

mais precoce e apresentava maior gravidade quer em termos funcionais quer em

termos de clinica autista (quadros IV.19 e IV.20).
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Quadro 1V.19- Comparagdo de caracteristicas especificas entre os subgrupos autismo verbal e ndo

verbal.
Sexo Idade inicio Epilepsia Causa Tipo autismo
M F <1A >1A sim nao idiopatico nao tipico atipico
idiopdtico
Verbal (N=54) 42 12 20 34 5 49 47 7 40 14
N&o verbal (N=66) | 47 19 46 20 14 52 50 16 51 15
Chi-square 2=0.36 X2=11.514 X2=2.35 x2=1.76 2=0.03
Asymp. Sig. P=0.54 P=0.000 P=0.125 P=0.18 P=0.84
A- anos, F-feminino, M-masculino.
Quadro IV.20- Comparagao de parametros populacionais entre os subgrupos autismo verbal e ndo
verbal.
QDG VinelandG CARS ADI-R social ADI-R Idade inicio
mediana (meses) mediana mediana comport marcha (meses)
mediana mediana mediana
Verbal (N=54) 48 39 33.5 22 5 15.5
N&o verbal (N=66) 25 15 28 5 24
Mann-whitney U 182.50 129.00 427.00 770.00 1657.50 866.00
Asymp. Sig. (2-tailed) P=0.00 P=o0.00 P=0.00 P=0.00 P=0.50 P=0.00
ADI-R social- drea da interaccdo social da entrevista- autism diagnostic interview-revised, ADI-R comport-drea do comportamento

repetitivo da entrevista- autism diagnostic interview-revised, CARS-cotacdo total da escala childhood autism rating scale, QDG-

Quociente de desenvolvimento global na Griffiths,Vineland G- comportamento adaptativo global pela escala Vineland.

IV.4.7. Subgrupos autismo do sexo feminino e masculino
A epilepsia foi mais frequente no subgrupo das meninas, diferenca com significado

estatistico. As diferencas registadas nas outras varidveis nao revelaram significado

estatistico (quadro IV.21 e IV.22).

Quadro IV.21- Comparacao de caracteristicas especificas entre autistas do sexo feminino e masculino.

Idade inicio Epilepsia Comunicagao Causa Tipo autismo
<1A >1A sim ndo verbal ndo verbal | idiopdtico | ndo tipico atipico
idiopatico
Feminino (N=31) 22 9 9 22 12 19 24 7 26 5
Masculino (N=89) | 44 45 10 79 42 47 73 16 65 24
Chi-square 22=3.48 x2=4.21 x2=3.01 x2=0.08 X2=0.94
Asymp. Sig. p=0.06 p=0.04 p=0.08 P=0.76 P=0.33

A-anos.F-feminino, M-masculino
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Quadro 1V.22- Comparacdo de parametros populacionais entre autistas do sexo feminino e masculino.

QDG Vineland G CARS ADI-R social ADI-R Idade inicio
mediana (meses) mediana mediana compor marcha (meses)
mediana mediana mediana
Feminino (N=31) 28 16.5 41.5 27 6 21.5
Masculino (N=89) 29.5 20 39.5 26 5 17.5
Mann-Whitney U 596.00 996.00 1165.50 1229.00 1309.00 855.50
Asymp.Sig.(2-tailed) P=0.24 P=0.08 P=0.19 P=0.36 P=0.66 P=0.14

ADI-R social- drea da interacgao social da entrevista- autism diagnostic interview-revised, ADI-R comport-drea do comportamento
repetitivo da entrevista- autism diagnostic interview-revised, CARS-cotagao total da escala childhood autism rating scale, QDG-

Quociente de desenvolvimento global na Griffiths,Vineland G- comportamento adaptativo global pela escala Vineland.

IV.4.8. Subgrupos autismo sem e com DM

O subgrupo autismo sem DM diferia significativamente do com DM nas seguintes
caracteristicas: na idade de inicio, na capacidade comunicativa, na idade da aquisi¢ao
das primeiras palavras, das primeiras frases e da marcha, bem como nos resultados da
escala CARS e da ADI-R na drea social e ainda no comportamento adaptativo global. O
subgrupo com autismo associado a DM teve inicio mais precoce e a clinica autista era

mais grave, (quadros 1V.22 e IV.23).

Quadro 1V.23-Comparacao de caracteristicas especificas entre os subgrupos autismo sem e com DM

Sexo Idade inicio Epilepsia Comunicagao Causa Tipo
autismo
M F <1A >1A sim nao verbal nao Idiopatico nao tipico atipico
verbal idiopdtico
Sem DM (N=20) 17 3 4 16 3 17 20 0 18 2 12 8
Com DM (N=100) 72 28 62 38 16 84 34 66 78 22 79 21
Chi-square 22=0.87 22=10.24 2= 0.05 12=26.72 22=0.84 2=2.32
Asymp.Sig. p=0.35 p=0.001 p=0.82 p=0.00 p=0.35 p=0.12
A- anos, F-feminino, M-masculino.
Quadro 1V.24- Comparacdo de parametros populacionais entre os subgrupos autismo sem e com DM.
VinelandG | Idade inicio | Idade1t®s Idade1t’s CARS ADI-R ADI-R
(meses) marcha palavras frases (meses) | mediana | social Comport
mediana | (meses) (meses) mediana mediana mediana
mediana mediana
Sem DM (N=20) 60 14 18 30 32.7 13.5 5
Com DM (N=100) 18 18 30 48 41.5 27 5
Mann-whitney U 79.50 483.00 319.00 166.50 337.50 343.00 953.00
Asymp.Sig. (2-tailed) P=0.00 P=0.008 P=0.02 P=0.015 P=0.000 | P=0.000 P=0.73

ADI-R social- darea da interacgao social da entrevista- autism diagnostic interview-revised, ADI-R comport-area do comportamento
repetitivo da entrevista- autism diagnostic interview-revised, CARS-cotagdo total da escala childhood autism rating scale, Vineland

G- comportamento adaptativo global pela escala Vineland.
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IV.4.9. Resumo dos resultados da analise das 120 criancas com PEA

1- Foi confirmado o diagndstico de PEA em 120 das 205 (58.5%) criancas suspeitas, trés
quartos das quais eram rapazes. A forma de autismo tipico foi a mais frequente (76%).

2- Dos trés instrumentos de diagndstico utilizados, foi a DSM-IV que mais vezes atingiu
a cotagao para o diagndstico de PEA. No inquérito de rastreio, as questdes mais
frequentemente assinaladas pelos professores foram também as mais notadas por nds
na observacao.

3- Cerca de trés quartos das criancas ndo apresentava outros problemas de salde para
além

das altera¢bes do neurodesenvolvimento. Naquelas que manifestavam outras queixas,
predominavam as infec¢des respiratdrias altas de repeticdo.

4- O atraso global de desenvolvimento foi a preocupagao inicial em mais de metade
dos casos (54.2%), seguido do atraso na aquisicdo da linguagem em cerca de um quarto
(24.2%) e da regressdo da linguagem e ou da interaccdo social em 11.7%. A idade
mediana de aquisicdo da marcha foi aos 18 meses. Um terco das criancas (34%) ainda
nao pronunciava qualquer palavra; nas outras a mediana da idade de aquisicao das
primeiras palavras foi aos 24 meses. Metade das criancas ainda nao construia frases;
nas restantes a mediana da idade de aquisicao das primeiras frases foi aos 36 meses.
5-A taxa de reanimacao neonatal com necessidade de ventilagao invasiva foi elevada,
verificou-se em trés de 103 criancas (2.9%).

6-A sintomatologia de apresentacdo foi assinalada no primeiro ano de vida em mais de
metade das criancas (55%), no segundo em cerca de um terco (38%) e no terceiro numa
minoria (7%). A regressao da linguagem verificou-se no segundo ano de vida.

7- Estas criancas pertenciam predominantemente as classes sociais IV (40.8%), IlI
(24.7%) e | (18%). Foi registada patologia do foro do neurodesenvolvimento e da
psiquiatria em cerca de metade dos familiares de primeiro grau. As dificuldades de
aprendizagem e a depressao nas mdes foram os problemas mais referidos.

8- O crescimento destas criancas ndo foi considerado um problema. Mais de metade
apresentava um peso superior ou igual ao P75; a estatura foi superior ou igual ao P75
em 41.1% dos casos em que esta foi avaliada. Um quarto das criancas apresentava
macrocefalia.

9-O exame neuroldgico classico evidenciava anomalias em 20% das criancas, sendo a
hipotonia a alteracdao mais frequente. Os sinais dismdrficos estavam presentes em
18.3% dos casos. As manchas cutaneas foram detectadas raramente (sete casos), ndo
sendo em nenhum deles sugestivas de sindromes neurocutdaneos. N3ao foram

objectivadas organomegalias.
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As anomalias visuais existiam em 19.2% das criancas. A surdez neurosensorial foi
diagnosticada em cinco criangas. A epilepsia estava presente em 15.8% dos casos.
Outros problemas foram ainda constatados como a agitacdo psicomotora, a
agressividade e a hiperactividade em 24.2% dos casos, os problemas de sono (27.5%) e
os problemas alimentares (10.8%).

A avaliacdo do nivel de desenvolvimento e/ou intelectual destas 120 criangas revelou
DM em 83.3%. O comportamento adaptativo global apresentava uma mediana de
idade equivalente (funcional) de 19.5 meses.

Tomavam diariamente medicacdo do foro neuroldgico 40% das criancas; os
neurolépticos eram os farmacos mais frequentemente administrados.

10- No inicio do estudo era conhecida uma entidade médica associada em 18/120
criancas (15%). Nas 102 criancas restantes, a investigacdo laboratorial proposta neste
trabalho foi totalmente realizada em 54.9%, parcialmente em 35.3% e em 9.8% ndo foi
possivel proceder a qualquer estudo laboratorial. Foram diagnosticados de novo cinco
casos de doenca da cadeia respiratéria mitocondrial definitiva e um de
cromossomopatia. Em resultado, 20% das criangas apresentava uma entidade médica
associada ao autismo, predominando as cromossomopatias (5%) e doencas da cadeia
respiratdria mitocondrial (4.2%), seguidas das doencas monogénicas (2.5%).

11- A grande maioria (94.2%) das criancas era regularmente seguida em consulta.

12- O diagndstico de autismo era jd conhecido em 65.8% dos casos. 55% das criangas
frequentava exclusivamente escolas de ensino especial.

13- As criangas em que se confirmou o diagndstico de autismo diferiam
significativamente daquelas em que este diagndstico foi negado, tanto no nivel
intelectual (menor taxa de DM no grupo sem autismo), como no nivel social (mais
baixo no grupo sem autismo) e no nimero de critérios no questionario identificativo
respondido pelos professores (menos itens positivos no grupo sem autismo).

14- O subgrupo em que a clinica se iniciou no primeiro ano de vida manifestava um
nivel intelectual, um comportamento adaptativo, uma comunicacdo e um quadro
autista mais graves que o subgrupo que se declarou apds o primeiro ano de vida.

15- O subgrupo autismo nao idiopatico apresentava um QDG médio mais baixo, a idade
de inicio da clinica foi mais precoce e a idade de inicio da marcha mais tardia que o
subgrupo autismo idiopatico.

16- As criancas com autismo e epilepsia demonstravam um QDG médio e um nivel de
comportamento adaptativo global mais baixos e maior gravidade da clinica autista que
o subgrupo com autismo sem epilepsia. A relacdo sexo M/F era menor nos casos de
autismo com epilepsia.

17- O subgrupo autismo tipico manifestava valores mais elevados que o atipico nos
resultados da DSM-IV, da escala CARS e da ADI-R com significado estatistico.
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18- O subgrupo de criancas ndo verbais revelava maior gravidade da clinica autista, um
nivel intelectual e funcional mais baixo, o inicio foi mais precoce e a idade da marcha
mais tardia que o subgrupo verbal.

19- Os rapazes com autismo nado apresentavam diferencas significativas das meninas, a
excep¢ao da epilepsia que era mais frequente no sexo feminino.

20- O subgrupo associado a DM teve inicio mais precoce, apresentava maior taxa de
criancas nao verbais e maior gravidade da clinica autista; a idade de aquisicao da
marcha, das primeiras palavras e das primeiras frases foi mais tardia que o subgrupo
sem DM.
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V DISCUSSAO
METODOLOGIA DE ESTUDO E RESULTADOS DA PREVALENCIA DE
PEA
V.1. Desenho do estudo

V.1.1. Grupo etério
A decisdao de limitar o estudo a idade escolar, deveu-se a ser esta a idade capaz de

162

fornecer estimativas de prevaléncias mais fidveis'**%. Pela especificidade do quadro

clinico de autismo nos anos escolares, a validade deste diagndstico € superior neste

perf0d068’78'82'85’162

. Por outro lado, no nosso Pais virtualmente todas as criangas de
idade escolar estao matriculadas no sistema de ensino, sendo possivel localiza-las nas
escolas. De acordo com dados do departamento de avaliacdo prospectiva e
planeamento do ME as taxas reais de escolarizacdo em Portugal no ano lectivo
1999/2000 no 1° ciclo eram de 100%, contra respectivamente: 71.6% na pré-escola, 88.2%
no 2° ciclo, 84.8% no 3° ciclo e 59.3% no ensino secundario.

Foi excluido deliberadamente o grupo de criancas de idade escolar com seis anos em
1999 (nascidas em 1993), por se considerar que poderiam ainda permanecer na pré-
escola no ano lectivo do estudo 1999/2000. As criancas desta idade com PEA, com
grande probabilidade apresentavam dificuldades de aprendizagem e por esse motivo
ter-lhes-ia sido concedido adiamento na entrada da escola do 1° ciclo. Deste modo, a
base de amostragem (EBpub e EBpar) podia ndo englobar a totalidade da populacdo
alvo, o que motivaria um enviesamento por base de amostragem inadequada®®4?.
Esse risco poderia ainda surgir no grupo etério de sete anos (nascidos em 1992), caso
continuassem a frequentar a pré-escola no ano lectivo 1999/2000 por segundo
adiamento escolar. Das 120 criancas diagnosticadas com PEA desta amostra, 39 (33%)
nasceram em 1990 (0.00035 dos nados vivos no Continente e nos Acores em 1990),
47(39%) nasceram em 1991 (0.00042 dos nados vivos no Continente e nos Acores em
1991) e em 1992 nasceu o menor nimero de criancas, 34 (28%) (0.00030 dos nados
vivos no Continente e nos Acores em 1992). Todavia esta diferenca ndo é
estatisticamente significativa (p = 0.19).

A idade das populag¢bes estudadas nos diferentes trabalhos epidemioldgicos sobre
autismo variou desde o primeiro ano de vida até a idade adulta, situando-se a mediana
nos oito anos em 32 estudos publicados entre 1966 a 2001, semelhante ao nosso grupo
etario '®%.
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V.1.2. Populacdo alvo

Tivemos alguma dificuldade no cdlculo da dimensdao da populacdo alvo dada a
divergéncia encontrada entre o nimero de residentes e o nimero de matriculados. Era
de esperar que o nimero de criangas residentes em 31 de Dezembro de 1999 com
nove, oito e sete anos, no Continente e nos Agores, fosse muito préximo do nimero
de criancas deste escaldo etdrio matriculadas no ano lectivo 1999/2000. Contudo, os
numeros oficiais sdo bastantes divergentes (paginas 67 e 68). No Continente e nos
Acores o nimero de criang¢as matriculadas neste periodo excede em 20934 (mais 6.7%)
e 486 (mais 4.7%) o nimero de residentes, respectivamente. Foi discutida esta
discrepancia entre o INE e o ME, cuja explicacdo se disponibiliza no anexo V.1.

Todavia, como o estudo incidiu nas escolas, optdmos pelo nimero de criancas
matriculadas (alunos).

V.1.3. Técnica de pesquisa

Poderiamos ter optado por contabilizar os casos de autismo ja conhecidos, registados
nos Servicos de Salde, da Educacdo e nos Servicos Sociais (Associacdes de pais,
Seguranca social). No entanto, esta metodologia ndo nos pareceu ser uma boa opc¢éo,
pela possibilidade de existirem casos de criancas com autismo que nao estavam
diagnosticados e também pela ndo existéncia de um registo eficaz que permitisse a
sua identificagdo nos diferentes servigos.

Pareceu-nos indispensdvel fazer um estudo populacional e procura-los nas escolas
onde, com enorme probabilidade, estariam todos.

O rastreio de autismo seria feito pelos professores, com base em problemas de
comportamento e de desenvolvimento, descritos na nota informativa. Os
questiondrios foram enviados em Maio de 2000; nesse periodo do ano, os professores
que lidavam diariamente com as criangas desde Setembro do ano transacto,
conheceriam os problemas de comportamento e de desenvolvimento que os seus
alunos pudessem apresentar.

As escolas parecem ser um servico adequado a identificacdo de casos de autismo. Num
estudo americano recente®”, em que se procuraram casos suspeitos de autismo em
multiplas fontes (hospitalares, escolares e sociais), foi a escola que possibilitou o maior
numero de casos identificados, tendo sido a tUnica fonte em 40%.

As estimativas de prevaléncia baseadas em estudos populacionais sao considerados
métodos epidemioldgicos com resultados mais fidveis; os trabalhos que se baseiam
apenas nos casos registados subestimam a prevaléncia®*73'%3?¢,

Neste trabalho, para além do estudo por amostra populacional procedemos a procura
exaustiva de casos registados em vdrias fontes na Regido Centro (ver metodologia e
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resultados nas paginas 89 e 128 respectivamente). Como se esperava, o nimero de
casos de PEA por amostragem foi superior ao baseado em casos conhecidos.

Com estes resultados pudemos concluir que, pelo menos na Regido Centro, a
estimativa da prevaléncia por amostragem populacional as escolas, revelou resultados
superiores aos obtidos pela pesquisa de casos conhecidos, (1.25% versus 0.75%),
apresentando esta diferenca significado estatistico (p=0.007).

Nas 120 criancas em que se confirmou o diagndstico de autismo, 94.2% eram
acompanhadas regularmente em consultas; contudo sé em 65.8% era conhecido o
diagndstico de PEA pela familia ou pelos professores. Extrapolando estes dados para o
Pais, pode concluir-se que num estudo de prevaléncia que incidisse somente nos
diagndsticos conhecidos, por mais eficaz e completo que fosse, cerca de um terco dos
casos de autismo seriam ignorados.

Contudo, nos estudos populacionais também é referida a omissdo de casos®”. Um dos
motivos apontados € o receio dos profissionais de, ao sinalizarem individuos com
problemas, despoletarem um diagndstico grave até entdo desconhecido. Todavia, no
nosso trabalho, o facto do diagndstico de autismo ter sido excluido em quase metade
85/205 (41.5%) das criancas suspeitas, leva-nos a considerar que os professores tenham

sinalizado as criangas que os preocupavam.

V.1.4. Localizacao geografica e plano de amostragem

O nosso trabalho tem a particularidade de ser um estudo populacional que envolve
todo o Continente e os Agores. Por limitagcao de recursos, ndo foi abrangida a Madeira.
A quase totalidade dos estudos existentes neste campo abrangeu apenas regices'®, a
excepcio do estudo de Magnusson®*® na Islandia. A extrapolacdo do valor de
prevaléncia para um pais, com base nos resultados estimados em termos regionais,

pode ndo ser a mais correcta se existirem diferencas significativas entre eles.

Continente

No Continente, pela elevada dimensdao da populacao alvo, tivemos de recorrer ao
estudo de uma amostra que seleccionamos com o cuidado de obter uma estimativa de
prevaléncia com o maior grau de precisao possivel. Nao nos pareceu sensato estudar
uma amostra aleatdria do nimero total das escolas frequentadas pela populacao alvo
(9546) dada a diferenca do nimero e a heterogeneidade da popula¢do nos diferentes
tipos de escolas (EBpub, EBpar e EE), o que, com grande probabilidade iria viciar os

resultados finais3®%378,

Consideramos entdao a populacdao alvo dividida em trés
subpopulacdes (estratos), mais homogéneos, de acordo com os tipos de escolas que

frequentava (EBpub, EBpar e EE). A populacdo de criancas que frequentava as escolas
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EBpub e EBpar parecia-nos similar entre si nas caracteristicas de desenvolvimento e de
comportamento, pelo que a tratamos de modo semelhante.

No estrato EBpub, no ano lectivo 1999/2000, nas 8774 escolas registadas estavam
matriculadas 299329 criancas da populacdo alvo (em média 34 criancas por escola).
Decidimos entdo conhecé-las através de uma amostra aleatdria de cerca de 20% de
cada grupo de escolas EBpub por distritos. Contactamos 1788 EBpub seleccionadas. A
escolha desta percentagem foi justificada por nos parecer exequivel em termos de
tempo e recursos. No estrato EBpar, no mesmo ano lectivo, estavam registadas 524
escolas e matriculadas 32400 criancas da populacdo alvo (em média 62 criancas por
escola). Adoptando a mesma metodologia inquirimos uma amostra de 127 escolas.

No estrato de EE, por se tratar de uma populacdo com caracteristicas de
desenvolvimento e de comportamento muito diferentes das criancas das escolas
regulares, onde supuinhamos existir uma elevada percentagem de criancas com PEA e
por ser um nimero de escolas reduzido, optamos por inquirir a sua totalidade (248). O
ndmero de criangas deste grupo etdrio que nos foi fornecido pelo ME como estando
matriculado exclusivamente nas EE foi de 487 (cerca de duas criancas por escola).

A distribuicdo dos diferentes tipos de escolas na amostra seleccionada e contactada,
EBpub-82.7%, EBpar-5.9% (com excep¢do das EE cuja propor¢do aumentou para 11.5%,
pelo facto de terem sido todas contactadas), em concordancia com a distribuicdo
verificada nas escolas registadas nas bases de amostragem, EBpub-91.9% e EBpar-5,5%
garantia uma amostra de criancas representativa da populagao alvo. Esta concordancia
na distribuicdo dos diferentes tipos de escolas verificou-se também por distritos como
discriminado no quadro 11.4.

Em conclusdo, no Continente, procedemos a um estudo estratificado (trés estratos
populacionais), combinado com uma amostra aleatdria por grupos de escolas
(distritos) em dois estratos (EBpub e Ebpar)*®>. O terceiro estrato (EE) foi todo
estudado. Utilizamos assim a escola como unidade amostral primaria para localizar as

criancas que representavam a unidade elementar do estudo3®.

Acores

No Acores, dada a menor dimensao populacional, ndo procedemos a um estudo de
amostragem, mas contactdmos a totalidade das escolas, 254 (EBpub-249 e EBpar-5). Af
estavam matriculadas 10910 criancas da populacdo alvo. A grande maioria, 10260 (94%
da populacdo alvo), pertencia as EBpub com cerca de 41 criancas por escola. Nas EBpar
estavam matriculadas 650 criancas (6% da populacdo alvo), com uma média 130
criancas por escola. Nao havia EE.
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V.1.5. Estudo populacional
Este estudo epidemioldgico decorreu em duas fases.

Primeira fase

Na primeira fase, a de rastreio, solicitdvamos aos professores a identificacao de casos
de criangas suspeitas de apresentarem problemas de comportamento e de
desenvolvimento sobreponiveis aos da nota informativa.

As taxas de respostas obtidas ultrapassaram largamente a nossa expectativa. De facto,
da globalidade das escolas contactadas sé ndo se obteve a informacao pretendida em
12.3% (265/2163) das escolas no Continente e em 15% (38/254) das escolas nos Acores.
Sdo raros os estudos epidemiolégicos que fazem referéncia a taxa de participa¢do na
fase de rastreio inicial; naqueles em que este dado é conhecido, a percentagem sem
resposta varia de 0% até 29.4% com um valor mediano de 10%, muito prdéximo do
ocorrido no nosso trabalho™*3",

O ideal seria que a taxa de respostas fosse de 100%, uma vez que a fraccao que nao
responde pode levar ao enviesamento dos resultados finais*'*3®>, Se a populacdo
desconhecida tiver mais casos de autismo que a populacao estudada, haverd uma
subavaliacdo dos resultados finais. Pelo contrdrio, se ndo respondem porque nao tém
criangas com autismo, os resultados finais serdo sobreavaliados. Nao hd dados
conclusivos na literatura sobre se a populagdo desconhecida difere da estudada’®®.

No Continente, a percentagem dos diferentes tipos de escolas contactadas e
estudadas, (apesar destas Ultimas dependerem exclusivamente das respostas dadas
pelos professores) foi muito semelhante, respectivamente de EBpub-82.7 e 82.2%,
EBpar-5.9 e 5.8% e as EE-11.5 e 12%. Também a nivel distrital se verificou esta
concordancia, incluindo o distrito de Lisboa que diferia da globalidade do Continente
como ja destacado (quadros 111.4, 111.5 e 111.6).

A totalidade de escolas estudadas no Continente (19.9% das registadas), referiu 59478
criancas (17.9% da populacdo alvo), valor muito préximo ao nimero de criancas que
seria de esperar (60596) tendo em conta o nimero de escolas estudadas (ver andlise
das paginas 102 e 103). Estes resultados, mais uma vez vém confirmar o rigor dos
dados obtidos. Como seria de esperar, a grande maioria, 85.9% (51109/59478) das
criancas estudadas frequentava as 1560 EBpub estudadas, uma vez que este tipo de
escolas também representou a maioria, [82.2% (1560/1898)] das escolas estudadas. Os
professores destas EBpub estudadas referiram cerca de 33 criancas por escola, valor
muito semelhante ao cdlculo de 34 criancas matriculadas por EBpub da base de
amostragem.

Das 111 EBpar estudadas, foram referidas 7290 das 59478 criancas estudadas (12.3%),
correspondendo a cerca de 66 criancas por EBpar estudada, valor algo superior ao
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calculo de 62 criangas por EBpar registada. Este excesso de criancas referidas pelas
EBpar estudadas pode significar que as EBpar que ndo responderam (16) eram menos
populosas.

Uma minoria das criancas estudadas, 1079 das 59478 (1.8%) frequentava as 227 EE
estudadas, uma média de cerca de cinco criangas por EE, valor muito superior ao
calculo de duas criangas por EE de acordo com os valores provisérios de criancas af
matriculadas (487).

Nos Acores, as 85% de escolas que responderam permitiram o estudo de uma amostra
de 8317 criancas (76.2% da populacdo alvo), valor inferior ao que seria de esperar pelo
nimero de escolas que responderam (9273). As 211 EBpub estudadas contribuiram
com 7686 criancas (92.4% da populacdo estudada), correspondendo em média a 36.4
criangas por escola, valor inferior a média calculada de 41 criangas matriculadas por
EBpub registada. A divergéncia nestes valores pode revelar imprecisdao no nimero de
criancas referidas pelas escolas estudadas ou que as escolas que ndo responderam
eram mais populosas. As cinco EBpar estudadas (100% das registadas) referiram 631
criancas (7.6% das criancas estudadas), correspondendo a uma média de 126 criancas
por EBpar. Este valor também foi inferior a média de 130 criangas por EBpar nas
escolas registadas, contudo, tratando-se apenas de cinco escolas esta diferenca no
valor global foi diminuta (631 versus 650).

No total, estuddmos 59478 criancas no Continente e 8317 nos A¢ores. A dimensdo das
populacdes estudadas em 32 trabalhos epidemioldgicos variou de 826 a 899750, com

um valor mediano de 65300 individuos, muito proximo do da nossa amostra'?.

Segunda fase

Esta fase do estudo constou da observacdo directa das criangas suspeitas. A
metodologia do nosso trabalho exigia que o diagndstico de PEA fosse considerado
somente apds a avaliacao directa das criancas pela equipa de investigacdo. Este
procedimento tem sido considerado o método de exceléncia nos estudos de

108162318319 Contudo, a eficicia desta metodologia vai depender da taxa de

prevaléncia
observacao conseguida.

Por considerarmos pouco provavel o diagndstico de autismo em criangas com um
numero reduzido de respostas positivas no questiondrio de rastreio, decidimos nao
convocar para observacdo as criancas com menos de quatro respostas positivas, a
excepcao da Regidao Centro onde, pela maior acessibilidade, todas as criancas
suspeitas foram convocadas. Deste modo ndao convocdmos as 28 crian¢as com menos
de quatro respostas positivas matriculadas em escolas fora da Regido Centro. Das 223

criancas com critérios de convocacdao, uma faleceu, das restantes 222 convocadas
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faltaram 17 (7.7%). Deste modo foram observadas 205, 0 que proporcionou uma taxa
elevada de participacdo (92.3%).

Nos estudos epidemioldgicos em que este tipo de metodologia foi seguida, a taxa de
participagdo para observacao raramente é referida, contudo quando esse dados estao
disponiveis variam de 76.1 a 98% com um valor mediano de 92.5%°", sobreponivel & do
nosso trabalho. Num estudo americano recente na Regido de Brick Township3%,

apenas se conseguiu uma taxa de observacdo de 71% das criancas suspeitas.

V.1.6. Definicdo de caso

A metodologia adoptada para definicao de caso de autismo nos diferentes estudos
epidemioldgicos tem sido varidavel; desde a recolha do numero de casos ja
diagnosticados e registados em diferentes servicos (baseados naturalmente em
distintos critérios de diagndstico e diferentes observadores), a revisdo do diagndstico
apos analise dos dados dos processos clinicos até uma avalia¢ao directa dos individuos
suspeitos>''®>3'5, Este Gltimo procedimento, é considerado o método de exceléncia
nos estudos de prevaléncia, sendo a metodologia seguida em cerca de 60% dos
estudos epidemioldgicos publicados'®'®>3'%3',

No nosso trabalho, sé consideramos o diagndstico de PEA nas criancas observadas
pela nossa equipa. O mesmo ndo se tem verificado em estudos epidemiolégicos com
resultados de elevada prevaléncia publicados recentemente. Num estudo
americano®®® e noutro inglés>®, foram contabilizados casos de autismo em criancas
observadas e ndo observadas e, um terceiro trabalho publicado j4 em 2003%",
considerou o diagndstico de PEA baseado apenas na revisdao dos processos.

Ainda ndo é seguro se a heterogeneidade semioldgica que caracteriza a PEA se deve a
existéncia de subtipos ndo completamente individualizados como entidades clinicas,
ou a um espectro de gravidade dependente da coexisténcia de multiplos factores
como a intensidade e a variabilidade sintomatica e a comorbilidade*"**°, Tendo em
conta esta diversidade clinica, mesmo nos trabalhos baseados na avaliacao directa das
criancas, as prevaléncias estimadas podem divergir de acordo com os critérios de
diagndstico exigidos pelos autores para definicdo de caso. Esses valores podem ser
subavaliados nos casos em que sao adoptados critérios de diagndstico restritos ou,
pelo contrario, serem sobreavaliados quando sao considerados critérios mais latos.
Neste trabalho, pareceu-nos sensato, a semelhanca de outros estudos
epidemioldgicos 343434348 distinguir as formas tipica e atipica do autismo.
Adoptamos critérios de diagndstico restritos para ambos os subtipos considerados.
Tivemos a preocupacdo de considerar como casos de autismo tipico (tipo disttrbio
autista da DSM-IV), aquelas criancas em que ndo restasse qualquer ddvida quanto ao

diagndstico de autismo. Considerdmos como autismo atipico (tipo PGD/SE da DSM-IV)
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aqueles casos em que apesar de apresentarem semiologia de PEA, ndo cumpriam de
um modo indiscutivel os critérios de diagndstico, quer pela menor evidéncia das
caracteristicas clinicas quer pelo nivel de funcionamento mental tdo baixo que nao
permitisse a interpretacdo precisa dos défices social e comunicativo.

Assim, contabilizamos como casos de autismo tipico aqueles em que simultaneamente
apresentavam resultados positivos para autismo na entrevista ADI-R, na escala de
observacao CARS e nos critérios clinicos de perturbacdo autista na DSM-1V, desde que
as criangas apresentassem um nivel funcional superior ou igual a 18 meses. O nivel
mental baixo ndo tem sido considerado um critério claro de exclusdo do diagndstico
de autismo em nenhum instrumento de diagndstico. Todavia, nos instrumentos e
critérios clinicos para o diagndstico de PEA adoptados neste trabalho (ADI-R, CARS e
DSM-IV), sdo bem conhecidos as suas limitacbes na fiabilidade e validade do
diagndstico quando aplicados a individuos com niveis de desenvolvimento inferiores a

18 meseszz,68,78,82,1oz

379 Neste nivel de desenvolvimento, o diagndstico diferencial com
a DM pode deixar duvidas correndo-se o risco de aumentar o nimero de falsos
positivos. As criancas da nossa amostra, com resultados positivos em simultaneo na
ADI-R, na CARS e na DSM-IV, mas com nivel mental entre os 12 e os 18 meses foram
consideradas casos de autismo atipico.

Excluimos do diagndstico de PEA as criangas com nivel funcional inferior a 12 meses.
Nao é do nosso conhecimento, qualquer outro estudo epidemiolégico que tenha tido
em conta o nivel funcional da crianca no estabelecimento do diagndstico para
estimativa de calculo de prevaléncia de PEA.

Nos critérios de diagndstico adoptados de autismo atipico foi exigida a positividade
em pelo menos um instrumento de diagndstico (ADI-R, CARS ou DSM-IV), significando
que excluimos todos os casos em que, apesar da existéncia de alguma clinica de PEA,
o limiar de autismo ndo tivesse sido atingido em nenhum dos instrumentos.
Desconhecemos qualquer outro estudo epidemioldgico que tenha exigido a
concordancia de trés instrumentos de diagndstico na contabilizacdo de casos de
autismo tipico e pelo menos um deles positivo para considerar casos de autismo
atipico.

O diagndstico da sindrome de Asperger pela nossa definicito metodoldgica seria
contabilizado no subgrupo de autismo atipico (ndo peenchimento de critérios de
disturbio autista na DSM-IV). Porém, nenhuma das criancas do nosso estudo cumpriu
os critérios de diagndstico de perturbacao de Asperger da DSM-IV. Em todos os casos
em que se confirmou uma PEA, constatou-se a presenca de anomalias na qualidade da
comunicagdo o que exclui este diagndstico.

Sobre a sindrome de Asperger mantém-se uma discussao aberta, sobre se representa
uma categoria diagndstica individualizada ou antes uma forma ligeira, verbal e
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36:40380383 " gchopler critica a individualizacdo desta entidade,

inteligente do autismo
considerando que s6 leva a confusdo diagndstica®. Lorna Wing responde refor¢ando
que a sindrome de Asperger deve ser considerada como parte de um continuum do
autismo. Todavia, Wing defende que a manutencdo desta denominacdo deve
continuar argumentando com duas razdes: primeira, o nome autismo estd
intimamente relacionado com situagdes clinicas muito graves, o que torna dificil para
0s pais aceitar este diagndstico na sua crianca verbal e discretamente afectada;
segunda, ha profissionais que trabalham essencialmente com adultos que mantém
uma nocao de autismo muito limitada, s6 dando atencdo a clinica de autismo em
adultos com bom potencial cognitivo através da literatura da sindrome de Asperger®.
Numa revisao recente deste tema, compararam individuos adultos com o diagndstico
de autismo com bom potencial intelectual com individuos com o diagndstico da
sindrome de Asperger. Concluiram que estas entidades ndao devem ser consideradas
distintas*’. Numa revisdo da clinica dos pacientes inicialmente descritos por Asperger
em 1944, considerou-se que actualmente cumpririam os critérios clinicos de autismo da
DSM-IV3®",

Se os critérios restritos para o diagndstico da sindrome de Asperger da DSM-IV e da

380,382 N nosso

CID-10 forem cumpridos este diagndstico é muito pouco provavel*
trabalho nao recorremos a outras escalas de diagndstico ou de rastreio
especificamente para a sindrome de Asperger preconizadas por alguns autores, mas
que n3o fazem parte de nenhuma associacdo médica reconhecida®>>*%.

N3o tivemos casos em que a hipdtese das sindromes de Rett ou de Heller tivesse sido
evocada, provavelmente pelo facto de terem sido excluidas para o diagndstico de PEA
as criancas com nivel mental inferior a 12 meses.

A nossa amostra de criancas suspeitas foi de 251. Noutros estudos, dependente da
dimensao da amostra populacional estudada, este valor variou de seis até 427 com

valor mediano de 51"

. No nosso trabalho o valor predictor do questionario de rastreio
em relacdo ao numero de criangas observadas em que o diagndstico de PEA foi
confirmado foi de 58.5% (Continente- 58.8% Acores- 56.5%). Nos estudos
epidemioldgicos em geral este valor variou de 9.1 a 73.6% com valor mediano de 337%,
uma elevada taxa de casos falsos positivos".

A validade do questiondrio identificativo de criancas suspeitas de apresentarem
autismo utilizado no nosso trabalho foi avaliada na Regido Centro (paginas 129 e 130),

onde se verificou existir taxas elevadas de sensibilidade (95.8%) e de especificidade
(99.8%).

V.2. Discussao dos resultados da prevaléncia de PEA
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V.2.1. Continente

Calculando a média ponderada da prevaléncia de PEA na populacdo alvo do estudo
obtivemos um valor no Continente de 0.92%., cujos limites do intervalo de confianca de
95% sao muito proximos (0.81 a 1.0%). Esta reduzida amplitude do 1C (0.19%) permite-
nos concluir que a estimativa de prevaléncia obtida apresenta grande precisao.
Analisando as estimativas de prevaléncia de PEA por regides do Continente (quadro
[1.22) verificdmos que os valores superiores registaram-se na Regido Centro, 1.25%, I1C
(0.96 a1.5%) e Lisboa e V Tejo, 1.23%, IC (1.0 a 1.4%). Os valores da Regido Norte, 0.6%,
IC (0.5 a 0.75%) e do Algarve, 0.24%, IC (-0.03 a 0.5%) foram os mais baixos. A
prevaléncia da Regido Norte difere significativamente do Centro (p=0.00) e de Lisboa e
Vale do Tejo (p=0.00). De igual modo a prevaléncia do Algarve difere
significativamente da Regido Centro (p=0.01) e de Lisboa e Vale Tejo (p=0.00). O
Alentejo apresentou uma prevaléncia intermédia de 0.7%,, 1C(0.3 a 1.1%), ndo diferindo
significativamente das outras regides.

As amplitudes do IC a 95% obtidas nas regides Norte, Centro e Lisboa e Vale do Tejo
sao muito reduzidas, respectivamente de 0.25%, 0.54% € 0.4%, permitindo-nos
concluir que os valores de prevaléncia estimados nestas regides tém grande precisao.
Nao encontramos nenhuma explicacdo plausivel para a menor prevaléncia de PEA na
Regiao Norte. A taxa de respostas positivas das escolas contactadas na Regidao Norte
(86.1%) foi muito préxima da taxa obtida no Continente (87.7%) e nas outras regides
(Centro, 91.1%, Lisboa e Vale do Tejo, 84.8%, Alentejo, 89.7% e Algarve, 80.8%). Esta
proximidade de resultados do Norte com as restantes regides, também se verificou na
taxa de respostas positivas pelos diferentes tipos de escolas estudadas (EBpub, EBpar
e EE), como se pode constatar pela andlise do quadro 111.3. A amostra populacional
estudada no Norte em relacdo a dimensdo da populacdo alvo dessa Regido (17.9%)
também foi sobreponivel a das restantes regides (quadro I11.10).

No quadro V.1 mostra-se em pormenor a dimensao da populagdao alvo e as amostras
populacionais estudadas por regides e a sua percentagem em relacdo ao total do
Continente, bem como o nimero de criancas suspeitas, convocadas para observacado e
diagnosticadas com PEA.

Quadro V.1 - Dimensao da populacdo alvo e das amostras estudadas, nimero de criangas suspeitas,
convocadas, observadas e diagnosticadas por regiGes (NUTSII) e Continente.

NUTSII Populacao alvo Amostra estudada Criangas suspeitas Criangas Criangas observadas | PEA
(% populagdo alvo (% amostra estudada (% total suspeitas) convocadas (% convocadas) (% observadas)
Continente) Continente) (% suspeitas)
Norte 136456* (41) 24386 (41) 73(32:3) 60(82.2) 55(91.7) 28 (50.9)
Centro 56325% (16.9) 10585 (17.8) 46 (20) 46 (100) 45(97.8) 23 (51.1)
Lisboa VT 110720%* (33.2) 19359 (32.6) 90 (39.8) 78 (86.6) 70 (89.7) 50 (71.4)
Alentejo 16538* (4.9) 2895 (4.8) 9(3:9) 6 (66.6) 5(833) 3(60)
Algarve 12769* (3.8) 2090 (3.5) 8(3.5) 8 (100) 7(87.5) 3(42.8)
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[ Continente [ 332808* [ 59315%* [ 226 [ 198 (87.6) [182(92) [ 107 (58.7)

*Fonte: Departamento da avaliagdo prospectiva e planeamento do Ministério da Educagdo

- Estatisticas da Educagdo 2000 358, acrescidos dos alunos matriculados nas EE.

** Nota- Este valor difere em 163 (163 criancas de proveniéncia desconhecida) da amostra total estudada (59478).
Podemos verificar que a Regido Norte contribuiu com 41% da popula¢do alvo e igual
percentagem de amosta populacional estudada. No entanto, esta Regidao sinalizou
apenas 32.3% da totalidade das criancas suspeitas. Ja as regides do Centro e de Lisboa
e Vale do Tejo contribuiram com uma percentagem de criangas suspeitas
respectivamente de 20% e 39.8%, taxas superiores as esperadas, atendendo a
proporc¢do da populagao estudada de 17.8% e de 32.6% respectivamente. Em rela¢ao ao
ndmero de criancas convocadas para observacao, constatdamos que foi na Regido
Norte e no Alentejo onde se verificou a taxa mais elevada de criancas sem critérios
para convocacao (criancas com menos de quatro respostas positivas no questionario),
16.4% na Regido Norte e 33.3% no Alentejo.

Desta andlise poderemos concluir que na Regidao Norte os professores referiram um
nimero esperado de criancas estudadas (41% do total) e considerar que neste grupo
de 24386 alunos ou existia menos casos de autismo ou houve omissao na sua
sinalizacdo. Verificou-se uma grande percentagem de casos de alunos suspeitos em
que os questiondrios tinham menos de quatro questdes positivas. Poderiamos entao
especular que, nesta Regido, os professores teriam maior tolerancia na avaliacao das
alterag¢bes de desenvolvimento e do comportamento dos seus alunos.

Faltaram a observacao cinco das 60 criancas convocadas na Regido Norte, uma taxa de
faltas de 8.3%, a segunda mais baixa das cinco regides, o que permitiu uma
percentagem elevada de observacdo (91.7%), sé ultrapassada pela Regido Centro
(97.8%) (quadro 111.15). Das 55 criancas observadas na Regido Norte o diagndstico foi
excluido em 27 (49.1%). Esta percentagem de falsos positivos foi a mais elevada a
excepcao do Algarve, o que revela que os professores ndao seriam assim tao
complacentes na apreciacao das altera¢6es do comportamento dos seus alunos.

A hipdtese de que as 13 criangas ndo convocadas na Regido Norte (uma por ter
falecido e 12 por apresentarem menos de quatro questGes positivas) sofressem de
autismo que ndo foi diagnosticado era pouco provavel; nas cinco criancas observadas
na Regido Centro, que apresentavam menos de quatro questfes positivas, em
nenhuma foi confirmado o diagndstico de PEA.

Dada a surpresa deste resultado (menor prevaléncia de PEA na Regido Norte), fomos
pesquisar o que se passava com a taxa de deficiéncia neste mesmo ano lectivo no
Continente e NUTSII. Segundo registo do departamento de avaliacdo prospectiva e
planeamento do ME disponivel em http://www.dapp.min-edu.pt/, no ano lectivo
1999/2000, no grupo etario do 1° ciclo do ensino bdsico existiam 25153 criancas com
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necessidades educativas especiais (NEE) num total de 486957 alunos (5.2%).
Analisando a taxa de criangas com NEE com o numero de criangas matriculadas por
regides verificdmos que, no Norte, essa taxa era de 3.1% (6278/199867), inferior a do
Continente e das restantes regides nomeadamente: a Regido Centro com 6.6%
(5495/82760), a de Lisboa e Vale do Tejo com 6.7% (10761/160969), a do Alentejo com
6.7% (1670/24740) e finalmente a do Algarve com 5% (949/18621). Neste grupo de
criangas com NEE ndo constava o diagndstico especifico de autismo. Esta tendéncia de
menor taxa de deficiéncia global na Regido Norte também foi verificada noutros
registos. Nos resultados provisdrios dos Censos de 2001 sobre o recenseamento da
populacdo com deficiéncia em Portugal, disponivel em www.ine.pt, 6.1% da populacao
residente apresentava deficiéncia. No Continente a Regido Centro revelava a taxa de

deficiéncia mais elevada (6.7%) e a Regido Norte a mais baixa (5.9%) (quadro V.2).
A causa da menor taxa de deficiéncia no Norte, a ser real, serd um motivo interessante
de estudo.

Quadro V.2- Taxas de criangas com NEE, de deficiéncia em geral e de autismo por regides.

NEE* (%) Deficiéncia** (%) Autismo*** ( %)
Norte 3.1 5.9 0.6
Centro 6.6 6.7 1.25
Lisboa V Tejo 6.7 6.3 1.23
Alentejo 6.8 6.1 0.7
Algarve 5.1 6.0 0.24
Continente 5.2 6.2 0.92
***_Estudo populacional 1999/2000

**_INE-Resultados provisdrios dos censos 2001, recenseamento da popula¢do com deficiéncia em 2001.

Fonte- *-Departamento de avaliacdo prospectiva e planeamento do ME.

V.2.2. Acores

Nos Acores a estimativa da prevaléncia de PEA encontrada foi de 1.56%, IC (0.8 a 2.3%),
superior a do Continente [0.92%, IC (0.81 a 1.0%)], diferenca com significado estatistico
(p=0.03). O resultado encontrado nos Acores oferece menos precisdo que o do
Continente, atendendo a maior amplitude do IC (1.5%), cerca de oito vezes superior a
do Continente (0.19%).

Como ja previamente destacado, o estudo incidiu em toda a populacdo alvo (10910). A
resposta de 85% das escolas permitiu o estudo de 76.2% da populagao, pelo que nada
soubemos de 23.8% da populacdo alvo (2593 criancas).
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V.2.3. Comparacgdo de valores de prevaléncia de PEA e de caracteristicas
da amostra

Comparar estimativas de prevaléncia entre diferentes trabalhos é uma tarefa
arriscada, uma vez que as diferentes metodologias adoptadas as tornam de dificil
confrontacdo, como tdo bem esta explicitado nas revisdes de E Fombonne'®"®*3',
Analisando o valor da estimativa da prevaléncia de PEA obtida no Continente em
relagdo aos resultados dos estudos publicados na década de 9o, verificdmos ser
sobreponivel ou  aproximado aos resultados publicados em  seis

8 . . A
123,219,316332333,338 & sperior aos valores referidos em trés®+33339 (quadro 1.4).

estudos
Trés trabalhos da década de 90 (um do Japdo®* e dois da Suécia®*”?*°) apresentaram
resultados de prevaléncia bastante superiores ao encontrado por nds no Continente.
Todavia, estes trés estudos tinham em comum uma baixa popula¢do (<10000) o que
conferiu pouca precisdo aos resultados encontrados, tendo em conta a grande
amplitude nos limites do intervalo de confianca (quadro 1.4).

Nos estudos publicados desde 2000, a prevaléncia de PEA tem sido superior variando
de 1,12 6.7% (quadro 1.4)>™32"341342:343,345350,

Comparando a prevaléncia encontrada no Continente e nos A¢ores com os resultados
destes trabalhos mais recentes, verificdmos que os nossos valores se aproximam dos
encontrados nos estudos de Magnusson3*, Croen®° e Kielinen®?, sendo inferiores aos
dos restantes autores >'>3?134134% 345,349,347,

Os valores de prevaléncia de PEA estimados no nosso trabalho, embora de acordo com
os resultados da década de noventa, sao mais baixos que outros mais
recentes3'>32h341342 345,349,347

Os critérios adoptados para definicdo de caso de PEA foram restritos, e nao
contabilizdmos as criancas que faltaram a observacdo, mesmo as que tinham registos
clinicos sugestivos de autismo, o que poderd ter levado a perda de casos (quadro IV.2).
Contudo o ndmero de criancas que ndao compareceram a observacao foi baixo. Se
incluissemos as criancas que faltaram (pressupondo que estas teriam a mesma
probabilidade de apresentarem autismo das criancas que foram observadas), a
prevaléncia passaria a ser 1% (pagina 115), resultado que ndo diferia muito do inicial
(0.92%).

Nem todos os estudos baseiam o cdlculo de prevaléncia apenas nas criangas
observadas. Dois trabalhos actuais de elevada prevaléncia contabilizaram casos de
autismo em criancas ndo observadas®*®3%, O trabalho epidemiolégico mais recente
(publicado em 2003), baseou o diagndstico de PEA apenas na descricdo clinica que
constava dos processos’”.

A decisao de nao termos convocado para observacao criancas com menos de quatro
itens positivos fora da Regido Centro podera ter levado a exclusdao de alguns casos,
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contudo esta possibilidade fica reduzida pelo facto de ndo se ter confirmado o
diagndstico de PEA em nenhuma das cinco criangas em iguais circunstancias
observadas na Regiao Centro.

Outro dado que pode ser indicador da possivel omissdo do diagndstico de casos de
PEA, sobretudo das formas mais ligeiras, foi a baixa percentagem de casos de autismo
atipico (24.2%) encontrada no nosso trabalho. Em revisbes de estudos
epidemioldgicos, Fombonne constatou que o autismo atipico foi considerado mais
frequente, apresentando uma prevaléncia uma vez e meia superior a do autismo
tipico'™"®. Na nossa amostra total (Continente e Acores) pelo contrario, predominou o
autismo tipico (75.8%).

Esta discrepancia de resultados pode ser justificada pelos critérios restritos na
definicao de autismo atipico por nds utilizada, o que podera ter levado a exclusao dos
casos mais ligeiros. No entanto, existem outros estudos onde também se verificou a
predominancia de casos de autismo tipico. Assim foi no primeiro estudo
epidemioldgico de Lotter’®® em que o autismo tipico apresentava uma prevaléncia de
4.1110000 e 0 atipico de 3.3/10000, bem como em alguns estudos mais recentes3+>34:343
(quadro 1.4).

No nosso grupo de 120 crian¢as com PEA, 83.3% apresentava DM, o que nao esta de
acordo com alguns estudos actuais que apontam taxas mais baixas de DM, parecendo
dever-se este facto ao diagndstico de um maior nimero de casos de autismo ligeiro
com melhor funcionamento cognitivo™®. Se assim for, poderemos ndo ter
diagnosticado casos com clinica de autismo discreta em individuos mais inteligentes.
Esta hipdtese levou-nos a analisar o grupo das 85 criancas suspeitas em que excluimos
o diagndstico de PEA, onde poderiam estar casos de autismo ligeiro com bom
funcionamento cognitivo (falsos negativos). Verificdmos que este grupo apresentava
menos casos de criancas com DM, [33/85 (38.8%)], quando comparado com o grupo
das 120 criancas em que foi confirmado o diagndstico de PEA, [100/120 (83.3%)], uma
diferenca significativa (p=0.00), (quadro 1V.9). Se do grupo destas 85 criancas fizesse
parte um ndmero significativo de casos falsos negativos de PEA, seria de esperar que a
relacdo do sexo M/F fosse mais elevada do que no grupo com PEA com mais baixo

potencial cognitivo, como referido em toda a bibliografia'

. No entanto a relagao sexo
M/F no grupo sem autismo foi de 2/1, inferior a do grupo com autismo que foi de 2.9/1.
Este dado afasta a suspeita de neste grupo existir um ndmero relevante de casos de
PEA com bom potencial cognitivo que ndo foram diagnosticados.

A possibilidade de os professores ndo terem referido criancas ou n3do as terem
reconhecido, também é pouco provavel, ja que foi negado o diagndstico de PEA em
41.5% dos alunos sinalizados. Por outro lado a semelhanca verificada entre a as

respostas dadas pelos professores no questiondrio identificativo e as respostas
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registados por nds na observacdo (nos itens da DSM-IV), mais uma vez confere
confianca a observacdo dos professores (figura IV.10 e quadro 1V.3).

N3o encontramos deste modo razdes facilmente observdveis que justifiquem um
numero baixo de casos de autismo atipico e uma tdo elevada taxa de DM, para além do
caracter restrito de definicao de caso que adoptamos.

A diferenca de prevaléncia de PEA observada no Continente e nos Agores ndao nos
parece ter uma explicacdo clara. A metodologia aplicada foi similar, bem como a
equipa de observacdo e a definicdo de caso. A taxa de criangas observadas e que
faltaram foi também sobreponivel. A disparidade entre os estudos residiu apenas no
facto de no Continente ter sido seleccionada uma amostra enquanto nos Acores foi
contactada toda a populagao alvo. No Continente ndo obtivemos informac¢dao em 14.3%
da amostra seleccionada, enquanto que nos Agores essa percentagem foi mais elevada
(23.8%). Se os professores ndo responderam por ndo detectarem alunos com autismo
nas suas salas, entdo a estimativa da prevaléncia final poderd estar mais sobreavaliada
nos Acores do que no Continente. Com este pressuposto, se na populagao acoriana de
que se nao obteve resposta nao houvesse crian¢as com autismo, a taxa de PEA
baixaria para 1.19% (13/10910). Se para o Continente adoptarmos o mesmo principio
(auséncia de criancas com autismo na populacdo de que se ndo obteve resposta) o
valor de prevaléncia de PEA baixaria para 0.8% (aplicando a férmula da péagina 90), ndo
revelando agora a diferenca de prevaléncia entre o Continente (0.8% ) e os Acores
(1.19% ) significado estatistico (p=0.15).

Como ndo procedemos ao estudo de uma amostra da populacdo que ndo respondeu
esta discussao é especulativa.
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Vi
DISCUSSAO DOS RESULTADOS DA SERIE DE 120 CRIANCAS COM
PEA

VI.1. Caracterizacao das 120 crian¢as com PEA

A colheita da HC e a observacao foi feita sempre pela mesma equipa, em criancas com
um limite etario muito estreito dos 7.4 aos 11.6 anos (mediana de 9.9). As respostas
foram fornecidas pelos pais na grande maioria dos casos (80.8%), tendo sido obtidas
com facilidade em 77.5%. Esta uniformidade (grupo etario, equipa de observacdo e
fornecedores de informacdo) reforca a confianca nos resultados obtidos e nas

conclusdes apresentadas.

VI.1.1. Diagnédstico de PEA

Subgrupos autismo tipico e autismo atipico

A maioria (75.8%) das 120 criancas em que foi confirmado o diagndstico de PEA
(Continente e Acores), cumpria os critérios adoptados de autismo tipico; as restantes
(24.2%) cumpriam os de autismo atipico. Como seria de esperar as criancas com
autismo atipico apresentaram resultados significativamente inferiores (menor
gravidade clinica) nas cotacbes: CARS (p=0.01), DSM-IV (p=0.00) e ADI-R na drea da
interaccdo social (p=0.00) e do comportamento repetitivo (p=0.00) em relacdo as
criancas com autismo tipico (quadros IV.17 e IV.18).

Critérios clinicos DSM-IV, ADI-R e CARS nas 120 crian¢as com PEA

O numero de critérios positivos na DSM-IV variou de trés a doze com uma mediana de
oito. O item mais vezes alterado foi a “..diminuicdo marcada na utilizacdo de
comportamentos ndo verbadis....” [a) do grupo da IS], sé considerado normal em trés
das 120 criangas. Os outros critérios mais vezes cotados como andmalos foram o
“..atraso ou auséncia de linguagem falada ndo acompanhada de esfor¢co de um modo
alternativo de comunicagdo..”, [a) do grupo da C], e os ”...maneirismos motores...”, [¢)
do grupo do CR], registados como normais em dez das 120 criancas.

Em todas as criangas foi assinalado pelo menos um critério andmalo na area da
comunicacdo, o que excluiu o diagndstico de perturbacdao de Asperger na DSM-1V,
(apesar dos outros critérios para este diagndstico poderem estar presentes).

Na ADI-R, a semelhan¢a da DSM-IV, a drea da interacgdo social foi aquela onde o limiar
para o diagndstico de autismo foi mais frequentemente alcancado [117 criancas
(97.5%)]. O valor mediano da cotacdo desta area foi bastante elevado (27/30) o que
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reflecte o envolvimento e a gravidade da perturbacao das relag¢bes sociais como clinica
central neste grupo de criancas a semelhanca do referido na literatura*®.

Na ADI-R, a drea da comunicacao atingiu o limiar para o diagndstico de autismo em
93.3% das criancas. Mais de metade (55%) foram consideradas “ndo verbais”. Em todas
estas, a mediana de cotacao na drea da comunicagdo para criangas ndo verbais foi de
14 (sobreponivel ao valor maximo), o que demonstra a gravidade do envolvimento da
comunica¢do ndo verbal tao caracteristico destas criancas. 45% das crian¢as eram
“verbais”; nestas, a cotacdo mediana na drea da qualidade da comunicacdo para
criancas verbais foi de 15.5 (em 26), o que também evidencia anomalias na utilizacdo da
linguagem verbal. H& unanimidade na literatura na referéncia as dificuldades da
linguagem e da comunicagdo na quase totalidade das criancas com PEA, considerando-

se “n3o verbais” cerca de metade dos casos ">'3%3543%

, 0 que esta de acordo com os
nossos resultados.

Na nossa série, as criancas que pertenciam ao subgrupo nao verbal apresentavam
maior gravidade cognitiva, funcional e na clinica de autismo, diferindo das criangas do
subgrupo verbal nomeadamente em: QDG (p=0.00), comportamento adaptativo
global (p=0.00), idade de inicio da marcha (p=0.00), idade de inicio da clinica (p=0.00),
resultados da escala CARS (p=0.00) e na ADI-R na area social (p=0.00) (quadros IV.19 e
IV.20). E reconhecido que a auséncia de linguagem comunicativa entre os cinco e os

seis anos é um indicador de mau progndstico nas criancas com autismo®®'3

, 0 que
explica que as criangas ndo verbais apresentem maior gravidade clinica e funcional
como verificado na nosso trabalho.

Na area do comportamento repetitivo da ADI-R, a cotacdo mediana foi de cinco (em
doze), sé em quatro das 120 criancas ndo foi atingido o valor minimo de trés para o
diagndstico de autismo.

Pela escala CARS, o diagndstico de autismo foi feito em 107/120 criancas; a maioria
(67.3%) foram classificadas como autismo grave, a semelhanca do estudo de Brick
Township, (64%)**%.

No nosso trabalho o diagndstico de autismo foi mais vezes obtido na DSM-IV (95.8%),
seguida da ADI-R (92.5%) e s6 por fim com a escala CARS (89.2%).

Os critérios de diagndstico de autismo adoptados pelos diferentes autores variam ao
longo do tempo, estando dependentes dos critérios contemporaneos de diagndstico.
A consisténcia do diagndstico entre diferentes instrumentos tem sido
debatida®”9>'°43%¢, Os critérios de diagndstico de autismo estabelecidos na DSM-III
eram considerados os mais restritos e os da DSMIII-R os mais abrangentes”. Os
critérios de diagndstico da DSM-IV e da CID-10 apresentam melhor sensibilidade e
especificidade do que a anterior DSMIII-R, que gerava um ndmero inaceitavel de falsos

positivos'%.
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A escala CARS é consistente com a DSMIII-R?®*®, sendo portanto considerado um
instrumento de diagndstico abrangente. Catherine Lord numa revisdao dos
instrumentos de diagndstico, considera que a CARS identifica mais criancas com
autismo do que a CID-10 e a DSM-IV®’. S6 mais recentemente foram adoptados outros
métodos de diagndstico para além dos critérios da CARS da AAP e da OMS. A ADI-R

345346 Saemundsen?®?

tem sido utilizada em trabalhos recentes de prevaléncia®®
publicou um estudo sobre a consisténcia de diagndstico de autismo entre a escala
CARS e a entrevista ADI-R, concluindo que a CARS diagnosticou mais casos de autismo
que a ADI-R. Deste modo, uma avaliagao clinica por um especialista experiente na area
nao pode ser dispensada, de modo a atenuar as diferencas resultantes dos diversos
instrumentos de diagndstico utilizados*"'®>,

No nosso estudo, todas as cota¢Oes dos diferentes instrumentos foram revistas,
discutidas pela equipa, sendo a cotacdo final decidida apds a observacdo e o acordo da
responsavel.

A escala CARS foi a que diagnosticou menos casos de autismo seguida da ADI-R e da
DSM-IV 0 que n3o estd de acordo com o trabalho de Saemundsen e de outros®”%,
Contudo, estes estudos, ao contrdrio do nossso, incluem criangas de idade pré-escolar
onde a escala CARS parece revelar mais falsos positivos>®’. Pelo contrério, esta escala
diagnostica menos casos nos individuos mais velhos com bom nivel intelectual. De
modo a aumentar a validade da escala CARS, tem sido proposto o aumento de alguns
pontos para o diagndstico de autismo em criancas muito pequenas (de 30 para 32) e a
sua reducdo nas criancas mais velhas e adolescentes com bom funcionamento
intelectual (de 30 para 27)°7933%3%)_ De facto, no nosso trabalho, das 13 criancas com
PEA que nao atingiram a cotacao de 30 para o diagndstico de autismo na CARS, sete

(53.8%) apresentavam um nivel intelectual normal.

Em conclusdao no nosso trabalho verificou-se uma boa concordancia entre os
resultados da DSM-IV e a da ADI-R. A menor taxa de diagndsticos de autismo baseada
na cotacdo da escala CARS ficou provavelmente a dever-se ao facto de se tratar de um
grupo de criancas de idade escolar.

VI.1.2. Distribuicao por sexo

Nos estudos de autismo, a prevaléncia é em regra trés a quatro vezes superior nos

41,88,162,315,390,391

individuos do sexo masculino . Esta relacdo aumenta nos grupos de

autismo com inteligéncia normal e diminui nos que apresentam DM mais grave

M72161315392 Em 12 trabalhos em que foi analisada a relacio sexo M/F no grupos com

autismo com quociente intelectual normal, esta razao foi de 5.7/1; nos grupos com DM

162

de grau moderado a severo (11 estudos) a relacdo M/F baixou para 1.9/1™°. Resultados
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semelhantes foram obtidos por nds: no grupo total com PEA a relacdo sexo M/F foi de
2.9/1, aumentando para 5.7/1 no grupo com QI normal e diminuindo para 2.6/1 no grupo
com DM. A semelhanca do referido na literatura®7>?*#3% o nosso subgrupo feminino
apresentava caracteristicas de maior gravidade quando comparado com o do sexo
masculino, nomeadamente: QDG mais baixo, idade de inicio da clinica mais precoce,
taxa mais elevada de criancas ndo verbais e de epilepsia; contudo a diferenca sé atinge
significado estatistico na epilepsia (p=0.04), (quadros IV.21 e IV.22).

N3o existe ainda uma explicacao dbvia para estes factos. Tem sido discutida a hipdtese
de genes localizados no cromossoma X poderem estar implicados na susceptibilidade

para o autismo. Skuse'®*

sugere que possa existir um locus protector no cromossoma X
do pai, que levaria a proteccdo da meninas (protective imprinted locus) mas que, uma
vez atingidas, o seriam de uma forma mais grave, o que explicaria a menor diferenca
de distribuicdo de género nos grupos mais gravemente atingidos. Recentemente
foram descritas mutagbes em dois genes situados no cromossoma X que codificam as

neuroliginas 3 e 4 em criancas com autismo>%.

VI.1.3. Antecedentes pré e perinatais

A relacao entre a existéncia de risco perinatal e o aparecimento de autismo ndo esta
bem definida. H3 estudos que apontam uma frequéncia aumentada de complicacbes
neste periodo que ndo é confirmada noutros' #1992 A possibilidade de um
subgrupo de individuos com predisposicao genética para sofrer de PEA ter sido
exposto a condi¢cbes adversas no periodo perinatal que possa potenciar essa

140,207,208 N5 HosSO grupo registaram-se incidentes

susceptibilidade tem sido discutida
durante a gravidez e o periodo peri e neonatal em cerca de um quarto dos casos
(respectivamente em 27 e 26%). Estes nimeros sdo de dificil interpretacdo. Por um lado
pela dificuldade na definicdo de “incidentes” e por outro, pela auséncia de dados
nacionais com que 0s possamos comparar.

A taxa de asfixia perinatal no nossa série foi muito elevada: estava registada em 15 de
110 criancas (13.6%). Na Regido Centro em 1999 resgitaram-se 38 casos de asfixia em
18072 nascimentos (2.1%), (dados do Centro de Estudos Perinatais) ***. A valorizacdo
deste tipo de evento pode ser dificil de assumir dada a dificuldade de uniformiza¢do na
definicdo de asfixia na bibliografia em geral, variando a sua incidéncia de dois a seis
casos por mil nascimentos39>3%

Na colheita restrospectiva de dados, como no nosso trabalho, esta dificuldade estd
acrescida por ignorarmos qual a definicao utilizada. O valor do indice de Apgar nao foi
de grande ajuda; apenas tivemos conhecimento dele numa baixa percentagem de
criancas (46 e 78%, respectivamente ao primeiro e ao quinto minutos). Apesar destas
vicissitudes, julgamos que a ocorréncia de asfixia era de considerar, ndo sé pela
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elevada frequéncia em que estava assinalada (13.6%), mas, sobretudo pelo facto de
manobras de reanimacdo terem sido necessdrias em 13 (12.6%) das 103 criancas em que
tivemos acesso a este registo. A maioria apenas necessitou de ventilacdo com
mdscara, mas trés necessitaram de entubacdo e ventilacdo invasiva (2.9%). Estes
resultados ultrapassam a taxa de recém-nascidos em apneia ao primeiro minuto (5%) e
que necessitam de entubacdo endotraqueal (0,5 a 1%) referida na literatura®”. No
entanto a taxa de entubacdo verificada no nosso grupo foi sobreponivel a registada
numa unidade de reféncia, Maternidade Byssaia Barreto (MBB) entre 2000-2003 (330
entubacdes em 12962 nascimentos, 2.5%), (dados fornecidos pela MBB).

Na nossa série, o baixo peso (9.5%) foi um incidente frequente quando comparado
com o valor Nacional de 5% (5788/114456) em 2002 (INE); contudo esta diferenca ndao
tem significado estatistico (p=0.06). J& a prematuridade verificou-se menos vezes
(3.6%) no nosso grupo, que nos registos Nacionais de prematuridade [6.4% em 2002
(7343/114456)], diferenca também sem significado estatistico (p=0.32).

200208 " sa verificou uma

Poderemos concluir que, no nosso trabalho como noutros
tendéncia para um maior nimero de problemas na vida perinatal das crian¢as com
autismo. Discute-se se este incremento de complica¢bes € a causa ou a consequéncia
do autismo, podendo reflectir apenas uma resposta fisiolédgica anémala ao parto,

41149290 " De facto, ao analisarmos

motivada pela existéncia de patologia cerebral prévia
0s processos das 15 criancas em que estava registada asfixia, verificdmos que mais de
metade dos casos (53.3%) apresentava anomalias congénitas e, das trés criancas que
necessitaram de entubacdo endotraqueal, uma apresentava trissomia 21 e a outra uma
sindrome de X fragil. Estes dados sugerem a preexisténcia de patologia cerebral a
condicionar uma ma adaptacao imediata a vida extra uterina, pelo menos em alguns

casos de autismo.
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Vl.1.4. Histéria e problemas de neurodesenvolvimento

Problemas de neurodesenvolvimento e idade de inicio

Mais de metade das criangas com PEA da nossa série, preocupou 0s pais no primeiro
ano de vida e cerca de um terco fizeram-no no segundo, o que estad de acordo com o
descrito na literatura que refere o inicio da clinica até aos dois anos em 75 a 88% dos
casos de autismo °939%399,

Em idades precoces a clinica de autismo pode confundir-se com a da DM uma vez que
coexistem na maior parte dos casos. O tipo de manisfestacao clinica mais frequente
nos nossos lactentes foi o atraso global nas aquisicbes do desenvolvimento; no
segundo ano foi o atraso de aquisicdo da linguagem e nd3o o comportamento
especifico do autismo, tal como habitualmente referido ®*7#75. A clinica mais
caracteristica de autismo como o desenvolvimento desviante e os problemas de
comportamento repetitivo, sé s3o evidentes mais tarde®®®>; assim foi no nosso grupo.
As queixas de problemas de comportamento e de desenvolvimento desviante
surgiram no segundo e no terceiro ano de vida. A perda de capacidades linguisticas e
de interaccdo social (regressdo) foi a principal queixa em 14 criancas (11.6%), tendo sido
notada no segundo ano de vida. Existem varios registos na literatura sobre a clinica
regressiva no autismo, acontecendo sobretudo no segundo ano (em média aos 21
meses). A taxa com que ocorre € variavel, sendo referida entre 10 a 50% dos casos,

14,23,61,71,348,391

dependente da definicao de regressao . A etiologia e fisiopatologia deste

quadro regressivo é desconhecida'. Tuchman®, sugere uma associacdo entre
regressao e altera¢des epileptiformes no EEG, mesmo na auséncia de actividade critica
clinica.

E habitualmente aceite que a precocidade do inicio da sintomatologia do autismo esta
relacionada com a gravidade da disfuncdo cerebral que lhe estd subjacente’"®. De
facto, verificdmos que o subgrupo com inicio da clinica no primeiro ano de vida
apresentava caracteristicas clinicas e funcionais de maior gravidade, nomeadamente
em: capacidade verbal (p=0.00), QDG (p=0.00), comportamento adaptativo global
(p=0.00), cotacdo CARS (p=0.00) e idade de inicio a marcha (p=0.00) como
discriminado nos quadros V.11 e IV.12.

Desenvolvimento neuromotor

As criancas com PEA habitualmente ndo apresentam défices motores significativos™.
Todavia, sdo referidas com frequéncia altera¢des precoces na capacidade e no estilo
motor, destacando-se de entre outras a hipotonia, a ataxia e a inabilidade

110,113,123,400

motora . A hipotonia tem sido descrita como a anomalia neuroldgica mais

usual no autismo'?#399:39",
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No nosso grupo (idade escolar) ndo foram tdo habituais as altera¢ées neuroldgicas
que tém a sua forma de expressdo mdaxima em idades precoces como é o caso da
hipotonia. Contudo, pareceu-nos possivel, de um modo indirecto, averiguar a
capacidade motora precoce destas criancas, através do conhecimento da idade do
inicio da marcha.

Nas 108 criangas em que este dado era conhecido, metade iniciou o0 andar sem apoio
aos 18 meses, bastante abaixo dos padrées normais (P50 entre 12.7 e os 13.8 meses)
401

A idade de inicio da marcha foi mais tardia nos subgrupos com maior gravidade clinica
como sejam os que tiveram inicio precoce (p=0.00), com DM (p=0.00), associados a
uma entidade médica conhecida (p=0.02) e os ndo verbais (p=0.00) ( quadros V.12,
V.24, V.14, IV.20).

Tentamos perceber se a idade de aquisicdo da marcha neste grupo de criangas com
PEA estava relacionada com o nivel de desenvolvimento, com a clinica autista ou com
ambas. Analisdamos a correlacdo (coeficiente de correlacdo de Spearman) entre a idade
de inicio da marcha o quociente de desenvolvimento de realizacdo da Griffiths (QDR)
em 78 criancas e o quociente intelectual de realizacdo da WISC (QIR) em 23 criancas
(dreas que avaliam a cognicao sem interferéncia da capacidade de motricidade global).
Verificdmos a existéncia de uma correlacao proporcional negativa entre a idade de
inicio da marcha com o QDR (r=-0.38, p=0.001) e com o QIR (r=-0.58, p=0.003), ambas
com significado estatistico. Ou seja, quanto mais tardia foi a idade de inicio da marcha
mais baixa foi a capacidade cognitiva, como ilustrado com recta de regressdo linear da
figura VI.1.
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Figura VI.I- Relagdo entre a idade de inicio da marcha e o QDR em 78 criangas com PEA.

Pelo contrdrio, verificou-se uma correlacao proporcional positiva entre a idade de
inicio da marcha e a gravidade da clinica autista na cotagdo da CARS com significado
estatistico (r=0.34, p=0.000), como ilustrado na recta de regressao linear da figura VI.2.
Esta relagdo positiva também se demonstrou com a interac¢do social da ADI-R embora

sem significado estatistico (r=0.15, p=0.10).
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Figura Vl.2 - Relagdo entre a idade de inicio da marcha e a cotagdo CARS em108 criangas com PEA.

Deste modo, no nosso grupo, a idade de inicio da marcha apresentou uma correlagao
negativa com o potencial cognitivo e positiva com a gravidade da clinica autista. Ou
seja, o atraso do inicio na marcha nas criangas com autismo pode ser considerado um
marcador precoce de gravidade.

Eaves também verificou que, no subgrupo com autismo e baixo potencial intelectual, a

idade de inicio da marcha foi aos 19 meses, contrai4 no grupo com autismo sem DM
402

Desenvolvimento da linguagem

Como ja mencionado, no nossa amostra de 120 criangas com PEA a capacidade
linguistica encontrava-se gravemente afectada. A data da observacdo cerca de um
terco das criancas ainda ndo havia pronunciado qualquer palavra com significado e
cerca de metade ndo apresentava frases. A mediana da idade de aquisicdo das
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primeiras palavras e das primeiras frases foi respectivamente aos 24 e aos 36 meses,
bastante mais tarde que o normal®®>4°, Estes resultados estdo de acordo com o
referido na literatura; nas criangas com autismo existe habitualmente um grave atraso
na linguagem verbal aos dois anos, continuando a desenvolver-se, de um modo
lento3®>. Embora ndo sendo especifico do autismo, o atraso de linguagem pode ser a
sua forma de apresentacdo, sendo uma das preocupag¢des mais referidas pelos pais
destas criancas no segundo e no terceiro anos de idade>*>*. Na nossa série o atraso na
aquisicao da linguagem foi a principal queixa num quarto das criancas sobretudo no
segundo ano de vida.

VI.1.5. Co-morbilidade

Problemas Visao

Foram diagnosticados problemas visuais em cerca de um quinto (19,2%) das nossas
criancas, sendo mais frequentes os erros de refraccdo e o estrabismo.

Num estudo populacional da Suécia, em criangas com autismo com nivel funcional
capaz de colaborarem na avaliacdo oftalmoldgica, metade apresentava erros de
refrac¢ao, na maioria hipermetropia, mas também se registou miopia, astigmatismo e
estrabismo™™. Esta percentagem é bastante superior a encontrada por nés, mas nao
fizemos uma avaliacdo sistematica da acuidade visual, apenas referimos os problemas
ja existentes e registados.

Detectdmos trés casos de cegueira (2.5%), (um caso de displasia septo-dptica, um de
rubéola congénita e outro de etiologia desconhecida). S3o referidas percentagens
semelhantes [mediana 1.3% (0-2.9%)] de défices visuais graves em popula¢ées com
autismo'®’. No trabalho epidemioldgico de Utah em 233 individuos com autismo, Ritvo
registou trés casos de patologia ocular grave, tratando-se um deles de uma displasia
septo-6ptica'’.

Na cegueira congénita tem sido referido um aumento da frequéncia de sintomatologia
autista, ndo obrigatoriamente suficiente para o diagndstico de PEA***. O autismo ¢
mais frequente nos individuos com cegueira por amaurose congénita de Leber e por
retinopatia da prematuridade quando comparados com grupos de cegos congénitos

por outras causas'%%,

Problemas de audicao
No nosso grupo, em cinco criangas foi diagnosticada surdez neurosensorial bilateral
profunda (dois casos de infeccdo congénita, um por rubéola e outro por CMV) o que

determinou uma taxa de surdez de 4,2%. Rosenhall™, num grupo de 199 criancas e
adolescentes com autismo, referiu uma taxa de surdez bilateral profunda de 3.5%,
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A

muito semelhante a encontrada por nds. Na nossa amostra ndao foram rastreados
défices auditivos mais discretos de transmissdo, embora sejam referidos com

frequéncia na literatura "™,

Epilepsia

Em15.8% das nossas criangas foi-lhes diagnosticada epilepsia, uma taxa semelhante a
referida na literatura neste grupo etdrio (7 a 14%)">""3°%39%39" A epilepsia surge com
mais frequéncia nos subgrupos com maior gravidade clinica e com menor capacidade
funcional*"'™, como também verificado por nds, as 19 criancas com autismo e epilepsia
apresentavam um QDG médio mais baixo (p=0.00), a idade equivalente do
comportamento adaptatitvo global era mais baixa (p=0.00) e a cotacdo CARS mais
elevada (p=0.04), quando comparado com o subgrupo sem epilepsia (quadros IV.15 e
IV.16) . No subgrupo com epilepsia a relacdo sexo M/F foi de (1.1/1) e de (3.6/1) no
subgrupo sem epilepsia, uma diferenca significativa (p=0.04), como também estd

descrito*°®,

Outros problemas de comportamento, do sono e alimentares

Sao frequentemente referidos problemas de comportamento que, ndo sendo
especificos do quadro de autismo, sdo factores de agravamento clinico exigindo
intervencdo especifica*®.

Neste estudo ndo foi aplicado nenhum questiondrio estruturado para o diagndstico
destes disturbios comportamentais, pelo que os resultados devem ser interpretados
com essa limitagao.

Apesar de se tratar de uma popula¢do de idade escolar, os problemas do sono foram
referidos em 27.5% das nossas criancas, taxa semelhante ao citado no grupo de
Tuchman®®'. Os problemas de sono (dificuldade em adormecer, acordar durante a
noite, padrao de sono irregular, reducao do periodo de sono nocturno e o acordar
precoce) sdo constatados em cerca de metade dos casos da populacdo de criancas
com autismo, apresentando uma maior frequéncia quando comparado com outras
criancas com outros problemas de desenvolvimento 7434,

As alteracdes comportamentais do tipo da agitacao psicomotora, da hiperactividade
ou agressividade foram assinalados em cerca de um quarto das nossas criancas.

Os problemas alimentares foram considerados em 10.8%, sendo a manuten¢ao de uma
dieta selectiva e de comida passada os mais referidos. E muito escassa a informacéo
sobre o comportamento alimentar das criancas com autismo sendo sobretudo
descritos pontualmente casos clinicos de selectividade ou de recusa alimentar®®”4>4'4,
Um estudo recente refere problemas de selectividade no tipo ou na textura dos

alimentos em cerca de metade das criancas com autismo*®.
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Doencas ou problemas nao neurolégicos

A maioria das nossas criancas (77.5%), ndo apresentava outros problemas de saude
relevantes para além dos neuroldgicos. As infeccbes respiratdrias altas de repeticao
referidas em 10% e a asma em 5%, foram as entidades mais vezes notadas. Foram
submetidas a intervencgdo cirdrgica do foro otorrinolaringolégico, 8.3% das criangas.
Estes resultados ndo diferem dos verificados na populacdo pediatrica em geral*™. Na
nossa amostra ndo registamos casos com histdria de patologia gastrointestinal ao

contrario do referido por outros autores'**>*":

VI.1.6. Exame objectivo e avaliacao funcional

Crescimento

Uma percentagem relevante das criangas deste trabalho manifestava valores elevados
de peso e de estatura. Apresentavam estatura e peso igual ou superior ao P95
respectivamente 20% e 24.2% das criancas, enquanto que 7.8% e 6.3% estavam abaixo do
P5 (figura IV.21). A data da observacdo, um quarto (25.2%) de 115 criancas evidenciava
macrocefalia e 8.7% microcefalia.

Vdrios estudos referem a macrocefalia como uma caracteristica fisica frequente nos
individuos com autismo, variando a taxa apontada de 14 a 37%, semelhante a

7

encontrada por nds. Discute-se se a macrocefalia € neonatal ou se surge depois,
416

7

considerando alguns que a macrocefalia é rara ao nascimento
| 47112

, podendo ser
explicada por anomalias no desenvolvimento cerebral pds nata 416419 Nas criancas
da nossa amostra em que era conhecido o PC ao nascimento, em 21% ja se verificava
macrocefalia neonatal.

Como um quinto das nossas criancas revelava uma estatura igual ou superior ao P95, o
valor do PC poderia estar relacionado com um crescimento estatural também elevado,
nao se tratando portanto de casos de macrocefalia isolada. De facto, como esperado,
verificdmos existir uma correlacdo proporcional positiva (coeficiente de correlacdo de
Spearman) entre o PC e a estatura com significado estatistico (r = 0.51, p=0.00).

O mesmo n3o foi verificado por Miles*®

que mediu a estatura e o PC em 137 individuos
com autismo idiopatico, registando a presenca de macrocefalia em 23.4%. Verificou que
o PC variou de um modo independente da estatura, ao contrario da populacao normal
onde a estatura e o PC apresentavam uma correlac¢ao linear positiva. Concluiu que a
macrocefalia no autismo é uma caracteristica fisica isolada e ndo devida a uma
aceleracao global do crescimento.

A microcefalia é considerada mais rara, tal como verificado no nosso grupo. Estudos

recentes referem-na em 7.3 a 15.1% das populac6es com autismo 44,
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Exame neurolégico

Constatamos alteracao do exame neuroldgico num quinto das criangas, valor muito
similar ao de 18% referido por Tuchman®®'. A hipotonia foi a anomalia mais presente a
semelhanca de outros trabalhos®*"™%. Os sinais piramidais foram assinalados mais
raramente, em 4,1%. Os nossos resultados foram sobreponiveis aos de Rapin que
registou espasticidade em 5% e hipotonia em 25%"%. Os défices motores mais graves
foram raros; o diagndstico de paralisia cerebral foi considerado em 3.3% das criancas,
valor sobreponivel ao de quatro estudos epidemioldgicos em que a taxa de paralisia
cerebral nos grupos com autismo foi de 2.75% (1.4 a 4.8%)'”’. No estudo de Nordin 10.5%
das criancas com o diagndstico de paralisia cerebral também apresentavam PEA™.

Sinais dismorficos

Na nossa série, 22 criancas (18.4%) apresentavam sinais dismodrficos. Dez casos
manifestavam um conjunto de dismorfismos que permitiram considerar o diagndstico
de sindromes polimalformativos (quadro VI.1). Os restantes 12 revelavam apenas sinais
dismérficos minor, predominantemente na face e nas maos.

Na literatura tem sido dado destaque a uma taxa elevada de dismorfismos nas
popula¢des com autismo, sobretudo localizados aos pavilhdes auriculares'™. Estas
altera¢des sugerem uma agressdo pré-natal muito precoce, entre os 20 e os 24 dias de
gestacdo, por altura do encerramento do tubo neural™. Miles*°, num grupo de 94
individuos com autismo, considerou 54% sem anomalias fisicas, 20% anormais, 19%
duvidosos e 6% com sindromes genéticos conhecidos. Neste estudo a taxa de
individuos com autismo sem sinais dismdrficos (54%)**° foi muito inferior a objectivada
por nds (81.6%). No entanto, no estudo de Miles as criancas foram submetidas a uma
avaliagdo fisica com medi¢cbes morfoldgicas padronizadas e escalas de anomalias
fisicas, que provavelmente levou a detecdo de anomalias menores que no nosso grupo
nao foram valorizadas. Miles detectou diferencas importantes entre o subgrupo com
anomalias morfoldgicas do outro com fendtipo fisico normal, sendo a relagao sexo M/F
respectivamente de 1.7/1 e 7.5/1, considerando-os genéticamente distintos, reforcando

a importancia de constituir subgrupos homogéneos na investigacdo etiolégica*®.

Capacidade funcional e o perfil cognitivo

No nosso estudo 83.3% das criancas apresentava DM, um défice frequentemente (70 a
75%) associado ao autismo 58107110280, 307,421422.

O perfil obtido por nés com a prova Griffiths (figura VI.3) com baixas cota¢des nas
areas da audic¢ao-linguagem, do raciocinio pratico e resultados mais elevados nas areas

locomotora, de realizacao, de coordena¢ao dculo-manual e da drea pessoal social é
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compardvel ao obtido no trabalho de Sandberg®>. Resultados semelhantes foram

também obtidos pelo nosso grupo numa analise de 47 criancas com autismo®**.
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Figura VI.3- Resultados da prova Griffiths em 85 criangas com PEA.

O subgrupo avaliado com a prova WISC apresentava uma mediana de 90.5 no QIG, um
valor normal.Também nesta prova, a semelhanca da Griffiths, se verificou um perfil
cognitivo em que a drea verbal foi a menos cotada, com uma mediana de 84.5, sendo
na drea de realizacdo onde se obteve o melhor desempenho (mediana de 92) (figura

VI.4).
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Figura VI.4-Resultados da WISC em 24 criangas com PEA.

O perfil cognitivo obtido na nossa amostra, foi semelhante ao citado por outros. E bem
conhecido que independentemente do nivel intelectual, o perfil cognitivo nos
individuos com autismo é distinto, do das criancas sem problemas com semelhante
nivel mental, ou com outros tipos de problemas do desenvolvimento. Nos individuos
com autismo as areas de realizacdo (ndo verbais) apresentam habitualmente
resultados superiores as verbais"®"3%78 ,

Na generalidade, as pessoas com autismo tém uma funcdo adaptativa inferior aquela
que é previsivel pelo QI que apresentam, quando comparados com grupos sem

autismo com semelhante nivel mental™274277,281283,

88,276

esta discrepancia tende a
aumentar com a idade . No nossa série com uma idade cronoldgica mediana de 120
meses, a avaliacdo do comportamento adaptativo obteve niveis de desempenho muito
baixos - mediana de idade equivalente (funcional) do comportamento adaptativo
global de 19.5 meses. Ou seja, o desempenho das actividades da vida didria
encontrava-se a um nivel muito inferior ao que seria de esperar tendo em conta o
resultados do QDG e do QIG. Estes dados sugerem que as criancas com autismo nao
aplicam as capacidades que revelam na avaliagdo com provas formais de inteligéncia.

Estd descrito um perfil tipico de comportamento adaptativo nos individuos com
autismo, revelando resultados melhores na autonomia e défices mais marcados na

261

socializacdo e na comunicacdo™’, tal como verificado por nds (figura VI.5). No é de
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estranhar este perfil de funcionamento, dado que o défice na interaccdo social é

nuclear no autismo.

140

120

*104
100 1 38
Gess

80 1

%%3 O
&8

60

40 *

20 1

09

-20

N = 114 114 114 114

Comunicagdo Autonomia Socializacdo Global

Figura VI.5-Resultados do comportamento adaptativo avaliado com a escala Vineland em 114 criangas

com PEA.

A avaliagao da fungdo intelectual nas populagdes com autismo foi realizada em varios
estudos epidemioldgicos, contudo é dificil comparar os resultados pelo facto das
metodologias utilizadas serem distintas. De acordo com a revisio de Fombonne™ a
percentagem de individuos sem défice intelectual tem uma variacdo enorme de 0 a
60% com um valor mediano de 30%. Os restantes tém défice intelectual ligeiro a
moderado (30%) ou severo a profundo (40%).

No nosso estudo, apenas 16.7% das criancas apresentava um QIG/QDG normal. A
deficiéncia mental ligeira a moderada atingia 29% e a forma severa a profunda
representava 54%, apesar de termos excluido as criancas com nivel mental inferior a 12
meses, o que denuncia a gravidade intelectual do nosso grupo. A justificacdo destes
resultados pode residir no facto desta cotacao ter sido baseada numa avalia¢do formal
criteriosa e ainda na circunstancia de termos exigido a positividade simultanea de trés
instrumentos de diagndstico na definicdo de caso de autismo. Também se apurou
noutros trabalhos, que os casos de autismo em que o diagndstico foi baseado no
acordo de diferentes instrumentos apresentavam maior gravidade clinica e niveis

intelectuais mais baixos>**4.
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Os nossos resultados sao sobreponiveis aos do estudo de Magnusson346, em que a
taxa de DM foi registada em 85% da amostra. Em trés estudos epidemiolégicos mais
recentes’*?4>?3% 3 percentagem de criancas com autismo sem DM tende a ser mais
elevada, variando de 51 a 74%, o que pode reflectir o diagndstico de um maior nimero
de casos de autismo de fendtipo alargado, incluindo casos ligeiros e em baixas idades.
Contudo, a tendéncia destes ultimos estudos ndo é seguida num trabalho actual *”,
onde a taxa de criancas com défice intelectual atingiu 68% (quadro 1.4).

VI.1.7. Medicagdo

Na nossa série 40% das criancas estavam medicadas, valor sobreponivel ao referido na
literatura*®.

Os neurolépticos foram os medicamentos mais prescritos, sendo administrados a 22.5%
das criancas, uma taxa esperada, dada a frequéncia dos problemas de comportamento

425 o

verificada em cerca de um quarto dos casos. No grupo estudado por Aman
medicacdo neuroléptica também foi a mais utilizada.

Os antiepilépticos foram o segundo tipo de farmacos mais prescrito, sendo o valproato
de sddio e a carbamazepina os mais administrados, com controlo eficaz das

""%3% Das 19 criangas com

convulsdes na maioria dos casos como € citado na literatura
epilepsia, 31.5% apresentavam crises de dificil controlo havendo necessidade de
recurso a varios antiepiléticos, como também é referido na bibliografia®**.

Os psicoestimulantes do tipo do metilfenidato, de resultados controversos no controlo
da hiperactividade nas criancas com autismo®#7°°3°% apenas estavam prescritos a trés
criancas do nosso grupo (2.5%). Esta percentagem é bastante inferior a referida numa
populacdo americana de crian¢as com autismo de idade escolar, das quais 12% tomava

medicacdo psicoestimulante **°.

VI.2. Caracterizacao social das familias e antecedentes familiares

VI.2.1. Tipo de familias e nivel social

N3ao hda acordo na literatura em relacdo a ordem de nascimento das criangas com
autismo. Todavia existem estudos que referem que a crianca com autismo é com mais
frequéncia o primeiro filho do casal ou dos ultimos, pelo efeito de recusa de nova
gravidez apés o nascimento de um filho com autismg°®'4%204206:426

A maioria das nossas criancas foi o primeiro (39%) ou o segundo (33.3%) filho do casal.
Nas 114 criancas da nossa série em que o nimero de irmaos era conhecido, 16.6% eram
filhos Unicos, 65.8% tinham entre um a dois irmdos e 15.8 % tinham trés ou mais irmaos.

Um quarto dos casais voltou a ter filhos apds o nascimento da crianga com autismo;
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80% destes ja tinha conhecimento dos problemas de desenvolvimento do propdsito.
Na nossa experiéncia o numero de casais que decide ter outro filho apds o
conhecimento do diagndstico de autismo ultrapassa o daqueles que o evita.

No nosso estudo, a média dos elementos do agregado familiar foi de 4.3 individuos
(Continente- 4.1, Acores-5.2), variando de dois a oito, o que ultrapassou a média de
Portugal em 2001 (2.8 pessoas por familia) **/, sendo de dois nos casais sem filhos e de
3.6 nos casais com filhos (informacdo do INE). A taxa de divdrcio entre os pais destas
criancas com autismo foi de 9%, valor inferior ao registado na popula¢do portuguesa
em 1991 e 2001, que foi respectivamente de 14 e 32 divdrcios por 100 casamentos
celebrados*’. Estes dados sugerem que as criancas da nossa amostra pertencem a
familias numerosas e estaveis.

Na primeira descrigao clinica de autismo, Kanner deu destaque ao elevado nivel social
das familias das onze criancas que descreveu”. Os estudos posteriores ndo
confirmaram esta tendéncia, considerando-se actualmente que o autismo ndo tem
qualquer relagdo com a classe social’®. Neste trabalho, curiosamente, verificdmos que
o nivel social dos pais das criancas com autismo (graus de Graffar 1-18%, 11-6.7%, IlI-
24.8%, IV- 41% e V- 9.5%), foi superior ao do grupo das 85 criancas em que este
diagndstico foi excluido (graus de Graffar I- 4.1%, 11-2.7%, lll-11%, V- 56.2% e V- 26%),
diferenca com significado estatistico (X°=21.7, p=0.000). Apesar destes dados, ndo
podemos concluir que as familias do grupo de autismo pertencam a um nivel social
mais elevado. O grupo das 85 criangas sem autismo nao sdao representativas da
populacdo geral uma vez que foram seleccionados com base em problemas de
desenvolvimento e de comportamento. Nao dispomos de dados nacionais em termos
de distribuicdo social de Graffar com que possamos comparar estes resultados.
Analisamos recentemente o nivel social de 110 criancas que recorreram pela primeira
vez a consulta de hiperactividade e de desenvolvimento no CDC/HP no ano 2002 e
2003, que utilizamos como grupo testemunha 1 apresentando a seguinte distribui¢ao
pelos graus de Graffar (I- 2%, 1I- 6%, 11I- 22%, IV- 63% e V-7%); predominaram os graus Il e
IV como no grupo com autismo. Contudo no grupo testemunha 1 a classe social mais
elevada (grau 1) estava pouco representada (2%) ao contrario do que se verificou nas
criancas com autismo (18%). O grupo testemunha 1 apresentava um nivel social inferior
ao do grupo com autismo, diferenca com significado estatistico (X*= 19.99, p=0.000) e
superior ao do grupo em que o autismo foi excluido, diferenca também
estatisticamente significativa (X’=15.74, p=0.003). Fomos ainda comparar estes trés
grupos com uma amostra de 200 criangas da consulta externa do HP estudadas nos
anos 1977 e 1978 (grupo testemunha 2, sem problemas de desenvolvimento) com a
seguinte distribuicdo social (1-2%, 11-4%, 11l- 45.5%, V- 38.5%, V-10%). Aqui predominava a
classe social Ill e IV (nivel superior ao do grupo testemunha 1, apesar de ser um estudo
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social com mais de 20 anos), apresentando a diferenca significado estatistico ((X*=
20.98, p=0.000). Poderemos concluir que os grupos com patologia geral do
desenvolvimento sem autismo pertencem a um nivel social mais baixo, enquanto que
0 grupo com autismo estd mais uniformemente representado em todas as classes
sociais (figura VI.6).

Classe social grupos com e sem autismo

100

91

N° criangas

Grau | Grau Il Grau lll Grau IV Grau V
Graffar

Autismo B Nao autismo O Testemunhal @ Testemunha 2

Figura VI.6-Representacdo da classe social avaliada pela escala de Graffar do grupo com autismo, sem
autismo e grupos testemunhas 1 e 2.

VI.2.2. Patologia familiar

No nosso trabalho verificdmos que existia uma taxa elevada (49.6%) de problemas de
neurodesenvolvimento ou de psicopatologia nos familiares de primeiro grau das 115
criancas em que foi possivel obter esta informacdo. Estes resultados devem ser
interpretados com alguma cautela, uma vez que as entidade patoldgicas aqui referidas
ndo foram confirmadas e a obtencdo dos dados ndo foi baseada em entrevista
estruturada para colheita de histéria familiar. As dificuldades de aprendizagem foram
os problemas mais vezes registados, afectando 12.2% das maes e 12.2% dos irmdos. O
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diagndstico de depressdo (prévio ao nascimento da crianca com autismo), foi o
segundo disturbio mais mencionado (7.8% das maes), contudo esta taxa de depressao
ndo é superior a descrita na literatura em geral (10 a 20%)*®. Nos pais o problema mais
frequente foi o alcoolismo em 6.9%, percentagem muito inferior a de 20.4% citada no
estudo de Miles**. O diagndstico de PEA foi realizado em quatro pares de irm&os (3.4%
das 118 familias), dois dos quais gémeos monozigdticos .

E conhecido que nos familiares de primeiro grau de individuos com PEA a taxa de
recorréncia deste distirbio é de 50 a100 vezes superior a da populacdo em geral,
considerando-se existir um risco de recorréncia de PEA entre 3 a 7%. Para o fendtipo
mais alargado de patologias do desenvolvimento e neuropsiquiatricas (depressao,
doenga bipolar, ansiedade, disturbio obsessivo-compulsivo, alcoolismo, abuso de
téxicos, fobia social e tiques) esse risco foi estimado entre 10 a 20%'4°142146:245,428:433,
Estas familias exibem “tracos de personalidade vincados” (ansiedade, impulsividade,
timidez, hiperreactividade, excentricidade...) como uma manifestacdo clinica na
fronteira com o autismo, podendo ambos os quadros partilhar o mesmo substracto

genético ¥°.

VI.3. Autismo e entidades médicas associadas

VI.3.1. Subgrupo de autismo nao idiopatico

Na amostra das 120 criancas com PEA apds a colheita da HC, da observacao e da
andlise dos resultados dos exames realizados anteriormente ao trabalho
epidemioldgico concluimos que em 18 (15%) foi identificada uma entidade médica
associada. O protocolo de investigacdao laboratorial definido foi cumprido na
totalidade em 56 das restantes 102 criancas, realizado apenas parcialmente em 36, ndo
tendo sido feita qualquer investigagcdo em 10. Apds a investigacao, identificdmos uma
entidade médica associada em seis criancas (cinco casos de doenca da cadeia
respiratdria mitocondrial definitiva e um caso de cromossomopatia).

No quadro que se segue (VI.1) apresenta-se de um modo resumido as entidades
médicas e as caracteristicas clinicas destas 24 crian¢as com autismo nao idiopatico.

Quadro VI.1- Entidades médicas e caracteristicas clinicas em 24 crian¢as com autismo nao idiopatico.

Criangas | Entidade Sexo | HF Idade Idade QDG/ | Comport Linguagem | Outros Tipo
(N°) médica inicio marcha | QIG adapt glob problemas | autismo
(anos) (meses) (meses)

1 T21 M Neg | <1 30 22 30 N&o verbal Nao Tipico
2 T21 M Neg | <1 13 26 Verbal Nao Atipico
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3 T21 F Neg | <1 36 - 12 N3o verbal Nao Tipico
4 T21 F Pos <1 60 15 9 N3o verbal Nao Tipico
5 S.9p-* M Neg |<«1 18 90 68 Verbal Epilepsia Atipico
6 S.Angelman M Neg | <1 120 8 9 N3do verbal Ndo Atipico
7 S.X fragil M Neg |<1 20 48 32 Verbal Nao Atipico
8 S.X fragil M Pos |2 24 22 20 Verbal Nao Tipico
9 S.X fragil M Pos |<1 36 50 42 Verbal Nao Atipico
10 S.Marfan/FG M Neg |<1 66 22 17 Nao verbal Nao Tipico
1 Ost.Albright M Neg |<«1 - 20 17 N&o verbal | Ndo Atipico
12 S.Polimal. M Neg |<«1 30 9 16 N&o verbal Nao Atipico
13 S.Polimal. F Des |<1 - 10 1 N&o verbal Nao Atipico
14 D.Septo éptica |F Neg | <1 24 33 32 Verbal Cegueira Tipico
15 EHI F Neg | <1 30 83 46 Verbal Epilepsia Tipico
16 Inf.Cong. M Neg | <1 40 - 17 N&o verbal | Cegueira Tipico
(Rubéola)
17 Inf. Cong | F Des |<«1 42 21 7 N3o verbal Surdez Tipico
(Cmv)
18 Encefalite virica | M Neg |1-2 12 18 12 N3do verbal Epilepsia Tipico
19 Meningite F Des |2 - 15 12 N&o verbal Hemiparésia | Tipico
bacteriana
20 DCRMD* M Neg | <1 20 25 30 N&o verbal | Ndo Tipico
21 DCRMD* M Neg |23 12 20 18 N&o verbal Nao Tipico
22 DCRMD* M Pos | <1 12 22 13 N&o verbal Nédo Tipico
23 DCRMD* M Pos |2 14 36 19 N&o verbal Nao Tipico
24 DCRMD* M Neg |2 12 47 39 Verbal Nao Tipico

CMV-citomegalovirus, Comporta adapt glob —comportamento adaptativo global, D.-displasia, DCRMD-doenga da
cadeia respiratdria mitocondrial definitiva, Des-desconhecido, * Diagndstico de novo, EHI- encefalopatia hipdxico-
isquémica, F-feminino, HF-histdria familiar, Inf cong-infec¢do congénita, M-masculino, Neg-negativo, N°-nimero,
Ost-osteodistrofia, Pos-positivo, QDG/ QIG- quociente de desenvolvimento global/quociente intelectual global, S.-

sindrome, S.Polimal - sindrome polimalformativo, T21-trissomia 21.
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No final da investigacdao que nos foi possivel realizar, 24 das 120 criangas com PEA
(20%), apresentavam entidades médicas que reconhecidamente se associam a
manifesta¢des neuroldgicas. E referido na literatura que os distdrbios médicos
associados ao autismo surgem com mais frequéncia nos casos de autismo com
deficiéncia mental e nas formas atipicas**'°®. As 24 criancas com autismo ndo
idiopatico incluem oito casos de autismo atipico (33.3%) versus 21.9% no subgrupo com
autismo idiopatico, diferenca que ndo tem significado estatistico (p=0.37). O QDG foi
significativamente mais baixo nestas 24 criancas que no subgrupo idiopatico (p=0.00)
(quadro IV.14).

Cromossomopatias e outras sindromes genéticas

As cromossomopatias foram das anomalias genéticas mais frequentes, tendo sido
detectadas em 6/120 criancas (5%). De facto, as anomalias cromossdémicas, descritas
em quase todos os cromossomas, sao as altera¢des mais frequentemente associadas

ao autismo (1 a 5% dos casos) #71>164178:338:436

. No nosso grupo a trissomia 21 foi a
cromossomopatia mais observada, estando presente em quatro criancas (3.3%). No
passado, a associacao entre a clinica de autismo e a sindrome de Down era
considerada rara'®. Fombonne, nos seus trabalhos epidemiolégicos de 199233 e
199733%, detectou uma frequéncia de trissomia 21 respectivamente de 1.3% e 1.9% nos
individuos com autismo, valores inferiores aos encontrados neste trabalho. Estudos
recentes referem uma taxa elevada de autismo (5 a 9%) entre as popula¢ées com
sindrome de Down '°®'83184437,

Na nossa série foi diagnosticado um caso de deleccdo parcial do brago curto do
cromossoma 9 que estd descrito como a sindrome 9p-, numa crianca sem
dismorfismos aparentes com QI normal (caso N° 5 do quadro VI.1). Desta sindrome,
com variabilidade da Regidao cromossémica em monossomia, faz parte a DM e

anomalias craniofaciais, ndo estando referido especificamente o quadro de autismo®*

#°, No estudo epidemiolégico de Utah™, Ritvo descreveu um caso de deleccdo do
braco curto do cromossoma 9 num individuo do sexo masculino com autismo e QI de
60, sem referéncia a Regidao cromossdémica em causa.

Uma das criangas do nosso grupo apresentava a sindrome de Angelman com uma
microdeleccdo no cromossoma 15 (15q11- q13). Esta sindrome estd descrita em
individuos com autismo e DM profunda*"'
(caso N°6 do quadro VI.1).

A doenca monogénica mais frequente na nossa amostra foi a sindrome de X fragil,

, como é o caso da crianca deste trabalho

diagnosticada em trés criancas (2.5%). Um defeito no gene FMR-1 na Regido
cromossdmica Xq27.3, pode estar associado com comportamento autista. Todavia esta
anomalia define especificamente a sindrome de X fragil, sendo actualmente

213



Loilomivtogia do autiomo e Fortugal

14,119,164-166,182

considerada uma causa rara de autismo . Esta sindrome, de entre outra

sintomatologia, caracteriza-se por um amplo espectro de perturbacdo na relacao
social, que varia de autismo num extremo a timidez excessiva no outro'®. Numa
revisao de cinco estudos epidemioldgicos, a mediana da taxa da sindrome de X fragil

nas popula¢des com autismo foi de 2% (0 a 6%)'”’

, sobreponivel a encontrada neste
trabalho. A frequéncia de autismo na sindrome de X fragil é muito diferente de estudo
para estudo, variando entre 5 a 60%, provavelmente reflectindo diferentes critérios de
diagndstico de autismo™®. A discussdo da relacdo entre o autismo e a sindrome de X
fragil continua actual. Num estudo recente, a andlise do gene FMR-1 num grupo de 140
individuos com autismo excluiu qualquer associacdo entre estas duas entidades*¥.
Apesar da elevada frequéncia de cromossomopatias e de anomalias monogénicas
verificada na nossa amostra (7.5%), este valor estd com grande probabilidade
subavaliado. No grupo das 102 crian¢as em que ndo era evidente uma entidade médica
associada, o estudo citogenético foi realizado em 82/102 (80.4%) e o estudo molecular
do gene FMR-1 foi possivel em 76/102 (74.5%), o que permite prever ter ficado um a
dois casos sem diagndstico. Por outro lado, a literatura recente destaca que as
altera¢bes cromossdmicas mais frequentemente referidas no autismo sdo as
anomalias do braco longo do cromossoma 15, na Regidao 15q11-q13 proximo da Regiao
do gene UBE3A, sendo referidas em cerca de 1% dos casos de autismo'®+'6768176:78,
Para que esta anomalia seja detectada esta Regidao deve ser estudada por citogenética
molecular. Na nossa amostra ndo foi possivel até agora proceder sistematicamente a
esta investigacao.

Uma variedade de outras sindromes tém sido descritos em associagdo com o
autismo™®"®¥'%9, No nosso trabalho a associacdo com outras sindromes para além das
ja descritas, foi identificada em quatro das 120 criancas (3.3%), [ver o resumo dos casos
N°10, 11, 12 € 13 do quadro VI.1]. As hipdteses de diagndstico colocadas nestas criancas
carecem ainda de confirmagdo, continuando a ser alvo de investigagao.

As sindromes neurocutaneas, nomeadamente a ET a NF e a hipomelanose de Ito, tém

106159 Em revisées de

sido classicamente referidas em associacdo com o autismo
estudos epidemioldgicos a taxa mediana de ET e de NF em populacdes com autismo
foi respectivamente de 1.1% (0 a 3.1%) e de 0.3% (0 a 1.4%)'®’. No nosso grupo nao foi
diagnosticado nenhum caso de sindrome neurocutanea, o que ndo € de estranhar
dada a raridade desta associacao. A observacao da pele na pesquisa das caracteristicas
cutaneas destas sindromes foi feita sistematicamente em todas as criangas; no
entanto ndo foi utilizada a lampada de Wood, ndo podendo excluir-se que os casos
mais discretos de manchas acrémicas possam ter passado despercebidos. O exame de
neuroimagem, importante no diagndstico destas entidades, foi realizado em 75 das 102

(73.5%) criancas com autismo “idiopatico” e em nenhum dos casos apresentou
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alteracdes cerebrais compativeis com ET ou com outra sindrome neurocutanea.
Gillberg no seu artigo de revisdao sobre disttrbios médicos e autismo, aponta uma taxa
elevada de autismo nas popula¢ées com ET, no entanto também constata a baixa
frequéncia de ET nos estudos epidemiolégicos de popula¢cdes com autismo ™.

Do nosso grupo de casos com PEA ndo idiopaticos, fazia parte uma crianga invisual que
cumpria os critérios de autismo tipico e em que a RMN cerebral realizada previamente
ao estudo foi compativel com uma displasia septo-6ptica ou sindrome de Morsier %,
(caso N° 14 do quadro VI.1). Um caso similar foi referido por Ritvo numa das 26 criancas

do seu estudo com autismo ndo idiopatico'™>.

Causas ambientais

Um dos nossos casos de autismo ndo idiopatico era uma crianca de termo, com
histdria de asfixia perinatal grave, que veio a desenvolver um quadro de encefalopatia
hipdxico-isquémica grave (coma, respiracdo artificial e convulsdes no periodo
neonatal)***, (caso N° 15 do quadro VI.1). Tratava-se de uma menina com uma clinica de
autismo tipico, epilepsia e quociente intelectual normal, nao apresentando
actualmente qualquer défice motor ou outras altera¢6es ao exame neurolégico. Nao
temos conhecimento de casos descritos na literatura da asssociacdo entre
encefalopatia hipdxico-isquémica e o autismo na auséncia de paralisia cerebral. Tem-se
discutido a possibilidade de um subgrupo de criancas com predisposicao genética para
0 autismo vir a desenvolver uma PEA ao ser exposto a condi¢bes adversas no periodo
perinatal *°®*%, Nesta crianca, as condicGes adversas nesse periodo foram intensas,
apesar de ndo ter manifestado paralisia cerebral como seria de temer. Esta agressao
podera ter contribuido para o aparecimento de autismo num terreno geneticamente
susceptivel ou ser apenas uma coincidéncia.

Em quatro criancas (3.3%) do grupo existiam registos médicos de antecedentes
pessoais compativeis com agressdes infecciosas cerebrais. Dois casos de infecccdo pré-
natal (um virus da rubéola e um CMV), e dois de infeccdo pds-natal (um caso de
encefalite virica e um de meningite bacteriana).

Esta descrito que um pequeno nimero de crian¢as com autismo tem antecedentes de
infeccdes do SNC no periodo pré e pés-natal’>"™. No trabalho epidemiolégico de Utah
3.4% dos individuos com autismo apresentava infeccbes virais congénitas ou

122

bacterianas pds-natais A taxa de rubéola congénita em diferentes estudos

epidemioldgicos de populacdes com autismo foi de 0.9% (0 a 5.9%)'.

InfeccOes
congénitas por citomegalovirus tém sido apontadas como causa de autismo em alguns
casos, como também se verifica numa crianca neste trabalho, contudo estes dados sao
dificeis de interpretar pela frequéncia superior a 1% da presenca deste virus nos recém-

nascidos em geral, sendo dificil atribuir-lhe a causa da encefalopatia precoce™*"4%,
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H& casos citados de encefalite herpética associados a sindromes autistas’"’>*'*. O
momento da agressdo € varidvel desde os primeiros dias de vida®'* até idades mais
avancadas’>'. A associacdo ente a meningite bacterina e o autismo tem sido menos
referida. Ritvo descreveu dois casos de autismo adquiridos apds meningite por

Haemophilus influenzae, um aos cinco e outro aos sete meses de vida'?’.

Doencas hereditarias do metabolismo
Os erros hereditdrios do metabolismo que podem associar-se ao autismo sdo variados

106,140,113,191 No nosso

e, No seu conjunto, sdo considerados uma causa pouco frequente
trabalho o estudo dos aminoacidos plasmaticos e urindrios e dos acidos organicos
urindrios realizados em 80, 76 e 74 criancas respectivamente, obteve resultados
normais. Obtivemos igualmente resultados negativos em todas as criancas em que
foram estudadas as purinas e as pirimidinas, os mucopolissacdridos e os
oligossacaridos (quadro [IV.7). Os defeitos congénitos do metabolismo das

glicoproteinas*®

, associados a clinica neuroldgica foram rastreados em 62 criancas,
com resultados negativos.

Recentemente, j3 em 2000, foram descritos dois casos de defeitos da sintese da
creatina a que se associava um comportamento autista, com melhoria clinica apds

suplemento de creatina'*

. A quantificagdo do 4cido guanidinoacético e da creatina na
urina foi normal em 34 das nossas criangas.

O nivel de 4cido lactico plasmdtico estava elevado em 14/69 criancas (20.3%). O
diagndstico de doenca da cadeia respiratéria mitocondrial definitiva (DCRMD)

confirmou-se em cinco criangas.

VI.3.2. Autismo e disfuncdo da cadeia respiratdria mitocondrial

Trabalhos anteriores revelaram niveis aumentados de acido lactico em pacientes com
autismo, o primeiro dos quais foi publicado em 1985, descrevendo quatro criancas com
autismo e hiperlactacidémia®¥’. Anos mais tarde, Laszlo detectou uma taxa elevada de
acido lactico em 43.3% das criancas com autismo**®. Posteriormente Chugani registou
niveis superiores de lactato num grupo de 15 criancas com autismo quando comparado
com criancas com epilepsia sem autismo*%.

As causas da hiperlactacidémia sdo diversas, tratando-se com frequéncia de anomalia
no funcionamento da cadeia respiratéria mitocondrial. Esta disfuncdo origina uma
perturbacao do estado de oxidacdo-reducao, levando ao aumento dos metabolitos

7

nao catabolizados, como é o caso do acido lactico, do piruvato e dos corpos
cetdnicosP P2,
A alteracao do metabolismo bioenergético do cérebro dos individuos com autismo

tem sido considerada com base nos estudos de neuroimagem funcional que revelam
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um défice de adenosina trifosfato (ATP) no cértex de associa¢do'>*3. O aumento do
lactato vem reforcar a hipdtese da existéncia de defeitos na fosforilacdo oxidativa das

195

células nervosas, ou seja, de um defeito na produgao de energia”. A funcao cerebral

estd criticamente dependente da producao de ATP, sendo a fosforilagao oxidativa

195

responsavel por mais de 95% desta fonte energética cerebral ”. As regides cerebrais

com elevada actividade funcional, como é o caso do cdrtex temporal, apresentam
actividade mitocondrial aumentada'”.

A sintese de ATP resulta de um processo bioquimico mediado por quatro complexos
enzimaticos (I a IV) e dois transportadores de electrdes (coenzima Q e citocromo C),
que constituem a cadeia de transporte de electrGes (cadeia respiratdria) da
mitocdndria, acoplados a fosforilacdo oxidativa mediada pela ATP sintetase (complexo
V) 454455,

As disfung¢bes mitocondriais sdo actualmente consideradas das doengas hereditarias
do metabolismo mais frequentes, caracterizando-se pela heterogeneidade clinica,
bioquimica e molecular #>%5%462,

A clinica neuroldgica das alteracbes da cadeia respiratéria mitocondrial e da
fosforilacdo oxidativa pode variar desde um quadro de atraso de desenvolvimento,
passando por entidades psiquidtricas (depressdo e esquizofrenia) até aos quadros
mais classicos de encefalomiopatias degenerativas*7453459:460.461

A investigacao das DCRM inclui indicadores do estado redox dos fluidos biolégicos
(lactato, piruvato e corpos cetdnicos), seguidos de estudos funcionais,
histopatoldgicos e moleculares (mais frequentemente em tecido muscular) 3>%°, Em
alguns casos os resultados permitem um diagndstico definitivo, noutros a

7

interpretacdo é duvidosa pela dificuldade em distinguir alteracbes patoldgicas

463

primdrias de fendmenos secunddrios Na realidade ndo existem critérios de

diagndstico padronizados para a DCRM na crianca, onde este diagndstico é mais
complicado pela variabilidade clinica e pela auséncia de uniformidade na avaliacdao
bioquimica e nos valores limites da normalidade’”>**4, Um consenso acerca dos
critérios de diagndstico para a doenca mitocondrial nos adultos foi proposto em 1996
por Walker*®®, Recentemente foram sugeridas duas adaptacdes a idade pediatrica
pelos grupos de Thorburn e de Smeitink3>4%4,

No autismo, apesar da constatacdo frequente de hiperlactacidémia, foram descritos
poucos casos de doenca mitocondrial. Laszlo relatou pela primeira vez 0 caso de um
menino de cinco anos com espasmos infantis e autismo, associado a um défice do
complexo IV, Mais recentemente outros casos foram publicados, nomeadamente o
de uma crianca que aos dois anos desenvolveu uma clinica de regressao autista e que
tinha uma irma com o diagndstico da sindrome de Leigh. Em ambos foi confirmado um

196

défice no complexo IV e uma mutacdo do DNAmt G8363A™". Foram também descritos
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os casos de duas criancas com autismo e atraso de desenvolvimento com uma
duplicacdo invertida no cromossoma 15 (15q11-q13) que, concomitantemente,
apresentavam défice do complexo 111*¢°, Num grupo de 12 criangas com hipotonia,
epilepsia, autismo e atraso de desenvolvimento (sindrome de HEADD), de causa

197 J4 em 2004 foram

desconhecida, foram encontradas delec¢es do DNAmMt em cinco
descritos os casos de cinco pacientes com autismo, tendo sido detectada uma
mutacdo do DNAmMt A3243G em trés*®’.

No nosso trabalho, das 69 criancas em que foi possivel proceder ao doseamento do
lactato plasmatico, 14 (20.3%), apresentavam hiperlactacidémia. O lactato do plasma
pode estar elevado em muitas condicbes para além de um defeito da cadeia
respiratdria mitocondrial; é o caso da luta desencadeada durante a colheita venosa*®”’.
Estes resultados foram comparados com os valores de lactatos determinados numa

populacdo de idade escolar saudavel’”?

. Apesar disso, tratando-se de criancas com
autismo a colheita venosa poderia ter sido dificultada, motivo pelo qual consideramos
hiperlactacidémia quando o valor do lactato era igual ou superior a cerca de trés
desvios padrao da média. Excluimos o défice de piruvato desidrogenase nos dois casos
em que a relagdo lactato/piruvato era normal.

No nosso grupo foi possivel fazer o estudo da fun¢ao dos complexos enzimaticos e de
algumas mutacdes e dele¢des major DNAmt no tecido muscular de 11 criancas (trés
recusaram bidpsia). Em seis destas confirmaram-se défices dos complexos enzimaticos
da cadeia respiratdria. O diagndstico de DCRM foi considerado definitivo em cinco
criancas, provdvel numa e possivel nas restantes cinco (quadro 1V.9). N3o foi detectada
qualquer anomalia no DNAmt, incluindo as mutagbes G8363A e A3243G, descritas em

96467 A negatividade das anomalias

criancas com autismo e doenga mitocondrial
moleculares mitocondriais pesquisadas nao € de estranhar. Na doeng¢a mitocondrial
das criancas sé sao identificadas alteracées moleculares em menos de 10% dos casos,
por ndo se fazer o estudo completo do genoma mitocondrial, ou mais provavelmente
por estarem envolvidos mutacdes de genes nucleares dos quais poucos ainda estao
identificados. A larga maioria das proteinas mitocondriais é codificada no nticleo*>4%,
Genes nucleares que codificam enzimas mitocondriais tém sido implicados em doengas
neuropsiquiatricas*®®4°°,

Do nosso conhecimento este é o Unico trabalho em que de um modo sistematico foi
feito um rastreio de doenca mitocondrial num grupo de criancas com autismo de um
estudo populacional.

Confirmou-se o diagndstico definitivo de DCRM em cinco criancas, o que corresponde a
4.2% das 120 com autismo, a 7.2% das 69 em que foi determinado o acido lactico e a

45.5% das 11 com hiperlactacidémia em que foi realizada a BM.
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Assim, de acordo com o nosso estudo, esta patologia é uma das entidades médicas
mais frequentemente associada ao autismo-5/120 (4.2%). Apesar deste resultado
inesperado e surpreendente, consideramos que esta percentagem podera estar
subavaliada por varios motivos, entre os quais: ndo termos estudado a funcao
mitocondrial de trés criancas com hiperlactacidémia, termos determinado o lactato
apenas em 69 das 102 criangas com autismo “idiopatico”, e por ser bem conhecido que
a normalidade dos niveis de lactato plasmatico ndo exclui doenca mitocondrial'®*4®,
Se tivéssemos determinado o nivel de lactato nas 102 criangas com autismo
“idiopatico” e a taxa de hiperlactacidémia (20.3%) se mantivesse, o nimero esperado
de criangas com aumento do dcido lactico seria aproximadamente de 21. Se todas
fizessem bidpsia muscular e a taxa de positividade (45.5%) fosse idéntica, o numero
previsto de casos definitivos de DCRM seria aproximadamente de dez. Com este
pressuposto a taxa de doenca da cadeia respiratdria mitocondrial definitiva passaria a
ser —10/120 (8.3%).

Em todas as criangas com hiperlactacidémia foram excluidas outras causas de
patologia neuroldgica, nomeadamente: anomalias citogenéticas, a sindrome de X
fragil, alteracdo do metabolismo dos AA e dos AO, doencas das purinas e das
pirimidinas, mucopolissacaridoses e oligossacaridoses, sindromes neurocutaneas e
causas ambientais conhecidas. Assim, a doenca mitocondrial, considerada definitiva
em cinco criancas, é, com grande probabilidade, um problema primario*®4+464¢7,

Estas cinco criancas com DCRMD apresentavam um quadro de autismo tipico e severo,
associado a deficiéncia mental moderada a severa. A forma de apresentacao em duas
criangas foi um atraso global no desenvolvimento detectado no primeiro ano de vida,
outra apresentou um atraso de linguagem no segundo ano. Houve dois casos de
regressdao, um aos dois anos (perda da linguagem) e outra aos trés (perda de
capacidades nas dreas da linguagem e da interaccdo social), com estabilizacdo
posterior. Nenhuma das criancas apresentava epilepsia. Para além da deficiéncia
mental e do autismo o exame neuroldgico foi considerado normal. Duas criancas
tinham HF positiva: uma, um primo em primeiro grau do lado paterno com surdez; a
outra, um irmdo gémeo monozigético também com autismo e DCRM possivel *7°.

Estes irmdos gémeos apresentavam quadros clinicos semelhantes, autismo tipico,
deficiéncia mental e hiperlactacidémia (dois critérios minor para DCRM). A diferenca na
classificagdo final da DCRM residiu no valor da actividade dos complexos enzimaticos
da cadeia respiratdria, considerados normais no caso n° 2 (DCRM possivel) e um défice
no complexo | (inferior a 20% da média normal-critério major) no caso n° 3 (DCRM
definitiva) (quadro IV.9).

Estd descrito que uma determinada mutacao genética pode causar diferentes quadros
clinicos e que a mesma clinica pode ser devida a distintas mutacdes. Esta variabilidade
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estd dependente da interaccao entre genes nucleares e genes mitocondriais, da
percentagem do DNAmt mutante dos tecidos envolvidos e do limiar de défice
bioquimico suficiente para desencadear sintomatologia®> Certamente que estes
gémeos apresentam a mesma mutacao genética e a mesma doenca. A diferente
classificacado de DCRM foi inesperada atendendo a que ndao foram encontradas
mutag¢des nem delec¢bes no DNAmt. Porém nem todas as possiveis altera¢bes do
DNAmt foram estudadas, ndo estando por isso totalmente excluidas. Por outro lado os

471" o limiar do defeito

niveis de heteroplasmia podem ser distintos nos gémeos
bioquimico que causa patologia varia entre os tecidos e, nestes casos o estudo
funcional foi realizado num tecido aparentemente nao afectado, o musculo, e ndo no
cérebro. Se a anomalia genética residir nos genes nucleares, muta¢des em alguns
genes nucleares podem ter implicagbes diferentes no funcionamento das mitocéndrias
em diferentes tecidos, levando a variabilidade fenotipica.

Clinicamente este grupo de cinco criangas com autismo e DCRMD nao se diferenciava

das restantes criancas com PEA.

VI.4. Entidades médicas e autismo - conclusao

A percentagem de entidades médicas associadas ao autismo nas criancas da nossa
amostra populacional (20%) é bastante superior ao referido nos outros estudos
epidemioldgicos (6.4%), onde ndo foi feita uma investigacdo laboratorial alargada'"'®.
Apesar disso, admitimos que o nosso valor possa estar subavaliado. S6 foi possivel
completar o protocolo de investigacdo proposto em 56 (54.9%) das 102 criancas que
consideramos tratar-se de autismo idiopatico. Em seis destas 56 criancas (10.7%)
identificou-se uma entidade médica. Foi realizada investigacdo parcial em 36/102
(35.3%) e nao foi possivel qualquer tipo de investigacdo laboratorial em 10/102 (9.8%).
Nestas 46 criancas poderdo ter ficado entidades médicas por diagnosticar. Nao foi
possivel proceder de um modo sistematico ao estudo molecular do cromossoma 15,
apesar de alguns autores considerarem ser estas as anomalias cromossémicas mais

76178 por outro lado, o defeito da sintese da creatina'®* sé foi

frequentes no autismo
rastreado em 34 criangas. Ja foi discutido anteriormente a eventual omissdo de casos
de doenca mitocondrial.

Com o protocolo de investigacao laboratorial aplicado neste trabalho e realizado no
ndmero possivel de criancas, identificdmos seis novos casos de entidades médicas
(5.9%) nas 102 criancas que aparentemente apresentavam autismo idiopatico.

Se as entidades médicas aqui descritas e outras referidas na bibliografia sdo a causa do
fendtipo clinico do autismo ou apenas uma associacdo, é uma matéria em discussao,

ainda sem consenso™®.
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E actualmente evidente que a lista de entidades médicas identificadas nos casos de
autismo tem aumentado, fazendo diminuir a percentagem de casos de autismo
“idiopatico”. O mesmo se verifica noutras sindromes neuroldgicas de que é exemplo a
deficiéncia mental*’>473473,

Consideramos que o modelo etiolégico da sindrome clinica heurocomportamental

[472473473e da paralisia cerebral*’>. Tém

autismo é semelhante ao da deficiéncia menta
por base anomalias organicas distintas, desde as ambientais (agentes infecciosos e
téxicos de entre outros) as genéticas (cromossémicas, moleculares, metabdlicas...),
que vao sendo identificadas num nimero crescente de casos.

Todavia, na maioria dos casos de autismo a causa permanece desconhecida. Sera que
este subgrupo agora idiopdatico é homogéneo na etiologia (ainda desconhecida), ou
comporta-se como o outro (heterogéneo), apresentando causas distintas ainda ndo

identificadas?

5o desontonts & sor ftmem........ Fervands Posson, Monsgpon
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VIl CONTINUACAO....
Autismo, a investigacdo genética e o planeamento de recursos

Ao fazer este trabalho epidemioldgico a nossa equipa pretendeu contribuir
especificamente para a melhoria da qualidade de vida destas criancas e das suas
familias. De um modo mais imediato, procedeu-se a investigacao epidemioldgica para
dar a conhecer dados de Portugal acerca da frequéncia desta perturbagdo, suas
caracteristicas clinicas e funcionais (matéria apresentada nos capitulos anteriores). Por
outro lado, o projecto de investigacdo genética (em curso) ambiciona colaborar no
ajustamento da intervencdo farmacoldgica e numa futura prevencdo, através da
pesquisa de factores que predisponham para o autismo e respectivas altera¢des
bioquimicas envolvidas no mecanismo patofisioldgico.

Neste sentido apresentamos neste capitulo alguns resultados das linhas basicas da
investigacdo genética em evolucdao e ainda dados que permitam fundamentar o

planeamento de recursos indispensaveis a estas criancas.

VIl.1. Autismo, a investigacao genética

Considerando que o subgrupo de autismo idiopatico tem em comum um modelo
poligénico de hereditariedade, esta investigacdo tem como objectivo identificar e
caracterizar factores genéticos que medeiem a susceptibilidade para o autismo.

Na amostra da investigacdao genética que ja ultrapassa 260 criangas, 49 provieram do
estudo epidemioldgico. Cinco anos de trabalho possibilitaram a aquisicao de novos
conhecimentos que deram origem a comunicagbes e a publica¢des cientificas.
Resumimos as principais areas de estudo:

1-Doseamento da serotonina plaquetar e variacao genética do sistema da serotonina
na PEA. Publicado o trabalho.“Variants of the Serotonin Transporter Gene (SLC6A4)
significantly contribute to hyperserotonemia in autism”*>(anexo VIL.1).

Valores aumentados de serotonina plaquetdria sdo uma das raras observacdes
consistentes numa frac¢ao de pacientes com autismo. As causas e as consequéncias da
hiperserotonémia ndo sdo, no entanto, bem conhecidas, embora estudos em varias
areas demonstrem o envolvimento do sistema serotonérgico nos mecanismos

247,251,252 pratendeu-se com

biolégicos subjacentes aos comportamentos e as emogdes
este trabalho determinar se variantes no gene que codifica o transportador da
serotonina estariam envolvidas na determinac¢do dos niveis de serotonina nos
pacientes autistas e, como tal, poderiam contribuir para a susceptibilidade genética
para o autismo. Numa amostra de 105 criangas com PEA, seus pais e 52 criangas

sauddveis como grupo testemunha, foi estudada a associa¢do entre o nivel de
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serotonina plaquetar e o gene SLC6A4 que codifica o transportador da serotonina. Os
resultados do teste de associacao genética “quantitative transmission disequilibrium
test” (QTDT) mostraram um efeito significativo deste gene na determinacdo do nivel
de serotonina plaquetar (p=0.017) e identificaram variantes especificas do gene SLC6A4
significativamente associadas com a hiperserotoninémia nesta amostra de criangas
com autismo. Conclui-se que a interac¢ao do gene do transportador da serotonina com
outros factores genéticos e ambientais serdo responsdveis pelos niveis andmalos de
serotonina observados neste subgrupo de pacientes com autismo, o qual
possivelmente representa uma etiologia distinta.

*kk

2 - Autoanticorpos e tecido cerebral na PEA. Publicado o trabalho ”Autoantibody

repertoires to brain tissue in autism nuclear families” *>®

(anexo VII.2).
Tém sido descritas diferentes anomalias do sistema imune em alguns casos de
autismo*'. Neste trabalho, foram analisados autoanticorpos contra antigéneos do
tecido cerebral no plasma de 171 criancas com autismo, seus pais e 54 individuos
sauddveis como grupo testemunha. Padrdes especificos de autoreactividade foram
observados com frequéncia significativamente mais elevada nas criangas com autismo.
Uma autoreactividade em particular permite a discriminacdo entre pacientes com
autismo e casos testemunha (p=0.00, Mann-Whitney U-test), identificando um
antigénio na sec¢dao 32 com peso molecular da ordem dos 18 Kda. A determinacao dos
coeficientes de correlacao familiar e a estimativa de hereditariedade indicam que a
reaccao autoimune contra este antigénio especifico ndo tem uma origem genética.
Discute-se a hipdtese de que as reac¢bes autoimunes observadas contra antigénios
cerebrais especificos nestas criancas com autismo seja devida a uma resposta
neuroprotectiva do sistema imune contra uma agressao cerebral, possivelmente
ocorrida durante o neurodesenvolvimento.

%%k
3- Estudos de associacdo com a neurotrofina Brain-Derived Neurotrophic Factor (BDNF)
na PEA. Resumo do trabalho apresentado no sétimo Congresso Internacional Autismo
Europa, Lisboa, Novembro 2003 (anexo VII.3).
Anomalias no desenvolvimento cerebral tém sido sugeridas na base do autismo; os
genes envolvidos na regulacdo do neurodesenvolvimento sdo assim potenciais
candidatos na sua etiologia. O gene BDNF codifica a molécula Brain-Derived
Neurotrophic Factor (BDNF), que desempenha um papel fundamental tando no
crescimento e diferenciacao das células nervosas como na fun¢do do sitema nervoso
maturo. Neste trabalho pretendeu-se demonstrar um envolvimento do gene BDNF na
etiologia do autismo. Analisou-se a associacdao de variantes ao nivel da sequéncia
genética do BDNF, que se localiza no cromossoma 11g, com o autismo. A associacao

223



Loilomivtogia do autiomo e Fortugal

genética foi analisada por um teste de desvio de transmissdao “Transmission
Disequilibrium Test” (TDT) em 195 familias nucleares com uma crian¢a com autismo e
em 100 individuos testemunha. Foram estudados dois marcadores polimdrficos no
gene BDNF. Os resultados obtidos com o teste TDT revelaram uma associagao com
este gene (p=0.04, allele-wise and genotype-wise TDT), mais significativa no subgrupo
de criancas com autismo e com histéria familiar de depressdo (p=0.005). Estes
resultados demonstram a associacdo do gene BDNF com o autismo, reforcando a
hipdtese de que a neurotrofina esta envolvida na patofisiologia do autismo e, sugerem
que o autismo e a depressao poderdo ter uma base genética comum.
*kk
4-Andlise dos genes das neurologinas 3 e 4 (ligados ao cromossoma X) no autismo.
Em publicacdo o trabalho “Analysis of the neuroligin 3 and 4 genes in autism and

other neuropsychiatric patients”*”°

(anexo VII.4). Os genes ligados ao cromossoma X
que codificam as neurologinas 3 e 4 foram estudados numa amostra de 96 pacientes
com autismo (24 americanos e 72 portugueses), em 24 pacientes com défice de
atencao e hiperactividade, em 24 individuos com doenca bipolar e em 48 sujeitos
portugueses saudaveis como grupo testemunha. Foram encontradas trés mutac¢des
diferentes no gene da neuroligina 4 em trés pacientes com autismo (dois portugueses
e um americano). Nos restantes grupos testemunha ndo foram detectadas alteracdes.
Conclui-se que variantes estruturais no gene da neuroligina 4 poderao ser a causa do
autismo numa percentagem importante (3%) das 96 criancas com autismo estudadas.
*kk

5- Estudo do gene MECP2 no autismo. Em publicagdo o trabalho “MECP2 sequence in
Portuguese autistic patients”*’’(anexo VII.5).

Mutacbes no gene que codifica a proteina Methyl-CpG-Binding Protein 2 (MECP2) estdo
na base da sindrome de Rett (RTT), uma causa de deficiéncia mental em individuos do
sexo feminino®. Algumas das mutacdes descritas em estudos de RTT tém sido
encontradas igualmente em alguns pacientes com autismo'®'®’. Neste trabalho, o
gene MECP2 foi estudado numa populacao portuguesa de pacientes com autismo, com
o objectivo de determinar se o espectro fenotipico resultante das mutacdes se pode
estender para além do diagndstico tradicional das sindromes de RTT e de deficiéncia
mental ligada ao cromossoma X, levando a uma expressao fenotipica menos grave em
individuos do sexo masculino. A Regido codificante e a totalidade da Regidao 3’UTR
foram estudadas em 172 criancas com autismo e 143 individuos testemunha, através do
método Detection Of Virtually All Mutations-SSCP (DOVAM-S). A Regido 3’UTR do MECP2
é invulgarmente longa (8.5kb) e bem conservada entre a espécie humana e a do rato,
indicando que provavelmente possui um papel regulador relevante. Neste estudo
encontrdmos uma alteracao missense nova, G206A, num rapaz autista com deficiéncia
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mental e auséncia de linguagem verbal, apresentando segregacao familiar. Esta
anomalia pode alterar a estrutura secundaria da proteina, estd localizada num
nucledtido muito conservado, numa Regidao envolvida numa via alternativa de
repressao da transcricdo pelo que, consequentemente, é muito possivel que leve a
uma alteracao funcional da proteina MeCP2.
*%k%

Em sintese, a diversidade de resultados obtidos na investigacao dum grupo de criancas
com autismo aparentemente idiopatico sem deficiéncia mental profunda, demonstra a
heterogeneidade na etiologia do autismo e, a possivel interaccao entre distintos
factores genéticos e do ambiente .

Vil.2. Autismo, planeamento de recursos

A quase totalidade das criancas desta série populacional (94.2%), era acompanhada
regularmente por equipas de satide (médicas ou de psicologia). Apesar de se tratar de
um grupo de idade escolar, o diagndstico de autismo sé era conhecido da equipa
educativa ou dos pais em 65.8%.

O funcionamento neuropsicoldgico dos individuos com autismo e as técnicas e
métodos de ensino que lhe facilitam a aprendizagem, vém sendo conhecidas e

286478 Dos métodos de ensino existentes desconhece-se

aplicadas nos ultimos 30 anos
qual o ideal. Todavia, a aplicacdo de um programa educativo individual especifico, com
inicio precoce, adequado, intensivo e com metodologia estruturada, tem sido
reconhecido por todos como determinante no prognéstico destes individuos**>9%*9",
A conformidade do programa a cada realidade exige um diagndstico e uma avalia¢do
individual pormenorizada, de caracter multidisciplinar de que deve fazer parte a drea
médica, a psicoldgica, a pedagdgica, a terapéutica e a social”?*** Em 34.2% das
criancas desta amostra o diagndstico de autismo era ignorado, certamente que com
esse conhecimento a ajustamento programatico poderia ser melhorado.

Nas décadas de 80 e 90 a legislacdo americana no campo da educacao especial
estendeu-se as crian¢as com autismo, passando estas a ter o direito em beneficiar de
uma educacdo publica, livre e adequada, e o modo especifico como esta devia ser
concretizada 7451482483,

Em Portugal s6 em 1991 (decreto de lei n°319/91) foi definitivamente estabelecida a
regulamenta¢do para a educacdo especial no sistema regular publico a cargo do
Ministério da Educacdo (ME). Contudo, aqui ndo estdo especificamente contempladas
as criancas com autismo. Segundo registo do departamento de avalia¢do prospectiva e
planeamento do ME disponivel em http://www.dapp.min-edu.pt/, no ano lectivo

1999/2000 os tipos de deficiéncias registados nos alunos com necessidades educativas
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especiais (NEE) estavam distribuidos por: deficiéncia auditiva, dificuldades de
aprendizagem, deficiéncia motora, multideficiéncia, perturbacdes da linguagem e da
fala, problemas graves do comportamento e deficiéncia visual; o termo autismo ndo
constava. Nos resultados provisdrios dos censos 2001, disponivel em www.ine.pt, 6.1%
da populagao portuguesa residente apresentava deficiéncia. Na desagregacao por
tipo, a deficiéncia visual era a mais elevada, seguida da motora, da auditiva, da
deficiencia mental, da paralisia cerebral e depois as outras deficiéncias. O diagndstico
de autismo também nao figurava.

Em Coimbra, a necessidade sentida de dar respostas especificas psicoeducativas a
criancas de idade pré-escolar e escolar seguidas na consulta de autismo do CDC/HP,
determinou a unido de esforcos entre a satide e a educa¢do. No ano lectivo 96/97 abriu
em Coimbra na escola regular n°5 de Celas, sob a tutela da DREC, a primeira sala de
ensino estruturado em Portugal, orientada exclusivamente para crian¢as com autismo
baseado na metodologia TEACCH. Desde entao outras salas, integradas em escolas
regulares, foram criadas dentro deste modelo, no Continente e nos Acores. A equipa
multidisciplinar de autismo da Regidao Centro entdo formada, mantém-se, envolvendo
as dreas médica, educativa, psicoldgica, terapéutica (terapia da fala) e social.
Actualmente esta em discussao um decreto de lei sobre a educagao especial e o apoio
sécio educativo disponivel em sead@me.gov.pt. Neste diploma encontra-se agora
explicita a perturbacdo do espectro do autismo como uma especificidade dentro das
NEE, devendo estas criancas beneficiar de integracdo em escolas regulares com
orientacao da educacao especial no ambito de unidades especializadas.

No nosso trabalho referente a um grupo de idade escolar e a um ano lectivo muito
recente (99/00), mais de metade das criancas (55%) frequentava a tempo inteiro
escolas de ensino especial. Esta resposta educativa pode parecer desajustada e até
sinalizadora de segregacdo. Porém esta anadlise merece cautela, devendo conhecer-se
as alternativas possiveis. Das criangas que frequentavam as escolas regulares, 41/54
(75.9%) estavam integradas na sala de aula regular, beneficiando de apoio de educacao
especial apenas uma a duas vezes por semana, por periodos curtos. Este tipo de
abordagem educativa parece-nos insuficiente, dada a tdénica na intensidade e na
especificidade dos programas individualizados e adaptados a estes individuos. A
inclusdo destas criancas tao particulares em escolas regulares exige preparagao das
equipas educativas e reforco humano, de espacos e materiais. Num inquérito a
professores americanos de escolas regulares, 86% concordavam com a inclusdo de
criancas com problemas na sua sala se lhes fosse disponibilizado treino prévio e apoios
adequados®®. A integracio destas criancas nas escolas publicas deve passar

484

obrigatoriamente pelo treino adequado da equipa educativa As unidades

especializadas para autismo devem ter quatro a seis alunos, um professor e um
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assistente e, proporcionar aos seus estudantes oportunidades de integracdo e

41 A inexisténcia destes requisitos leva

aprendizagem de experiéncias da comunidade
alguns a criticar a inclusdo, considerando que, sem programas e curriculas ajustados, a
inclusao ndo vai ao encontro das necessidades individuais dos pacientes com autismo,
acabando em exclusdo social e de aprendizagem*®.

Reportando-nos aos resultados da prevaléncia de PEA estimada neste trabalho e ao
ndmero de criangas matriculadas no 1° ciclo de ensino basico de acordo com os
resultados do inquérito preliminar do recenseamento escolar anual 2003/2004 no
Continente, disponivel em http://www.dapp.min-edu.pt/, poderemos projectar o
numero adequado de unidades especializadas para criancas com autismo de idade
escolar. Considerando idealmente que todas as criancas com PEA deviam estar
incluidas no ensino regular, poderemos resumir no quadro VII.1 o nimero estimado de
criancas com PEA a frequentar as escolas do 1° ciclo do ensino basico em 2003/2004 e
as unidades especializadas (seis criancas por unidade) com equipas de apoio educativo

formadas em autismo necessdarias no Continente e NUTSII.

Quadro VII.1- Previsdo do nimero de unidades especializadas para criangas com autismo necessarias nas
escolas do 1° ciclo de ensino basico no Continente e NUTSII no ano lectivo 2003/2004.

Alunos matriculados * Prevaléncia N° estimado Unidades especializadas
PEA % criangas com PEA autismo ( n° estimado)

Norte 186389 0.6 11.8 18.6

Centro 76201 1.25 95.2 15.8

LisboaVT 156480 1.23 192.4 32

Alentejo 20691 0.7 14.4 2.4

Algarve 18602 0.24 4.4 1

Continente 458363 0.92 421.6 70

*Fonte: recenseamento Escolar Anual 2003/2004 do Departamento de Avaliacdo Prospectiva e Planeamento do ME.
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N3o dispomos de informacdo acerca do numero de equipas de intervencao
especializadas em autismo, em Portugal.

O numero de equipas de apoio educativo para criangas com PEA apontado como
necessdario para o 1° ciclo do ensino basico deve ser adaptado proporcionalmente a
educagao pré-escolar e as restantes idades de escolaridade obrigatdria.

A discussao que se fez focada especialmente na drea educativa deve ser alargada para
as areas da sdude, da intervencao social e das interven¢Oes terapéuticas.

Se considerarmos a mais recente estimativa de residentes em Portugal em 31de
Dezembro de 2002 (10407465), teremos cerca de 10000 individuos com PEA. Estes
cidadaos, vao exigir na sua maioria um acompanhamento para toda a vida por equipas
multidisciplinares que envolvam especialistas da drea médica, da psicologia, da terapia
(fala, ocupacional, fisioterapia...), da educacdo e da seguranca social com preparacao
especifica na drea do autismo.

Certamente que as entidades responsdveis terdo que reflectir sobre a dimensdo e o
significado social desta patologia crénica e grave do neurodesenvolvimento.
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Vil
RESUMO

O autismo apds meio século de individualizacao como entidade clinica, passou a ser
uma das patologias do desenvolvimento mais investigadas. E definitivamente
considerada uma sindrome clinica neurobioldgica possivelmente provocada por um
insulto cerebral precoce. Manifesta-se por um fendtipo clinico alargado, que consiste

em anomalias na interac¢ao social, na comunica¢ao e no comportamento.

Desconhece-se a patofisiologia e a etiologia € heterogénea. Numa pequena
percentagem de casos de autismo sao identificadas entidades médicas que
reconhecidamente se associam a clinica neuroldgica, tratando-se sobretudo de
doencas genéticas; na maioria a causa permanece desconhecida. Neste subgrupo
“idiopatico” sugere-se a hipdtese de que exista um modelo poligénico de
hereditariedade que aumenta a susceptibilidade para o autismo, podendo esta
predisposicao ser potenciada por factores do ambiente. A investigacao nesta drea é

intensa, mas ainda sem resultados definitivos.

No autismo a comorbilidade € a regra, destacando-se a deficiéncia mental pela sua

frequéncia e como factor de agravamento do progndstico.

Embora os resultados da prevaléncia difiram em muitos estudos epidemioldgicos, ndao
subsistem duvidas de que o autismo é uma patologia frequente, crénica e de grande
peso social. A farmacoterapia ajuda no controlo de alguns comportamentos
desajustados e das convulsdes; a intervencao educativa precoce, adequada e intensiva

desempenha um papel central na melhoria da qualidade de vida desta populacao.

O meu interesse nesta patologia remonta a 1992, quando iniciei a consulta de autismo
do CDC/HP. Quatro anos mais tarde, motivada pela necessidade sentida na prestacao
de cuidados mais diferenciados a estas criancas e suas familias, iniciou-se uma
colaboracdo entre a equipa da consulta do CDC/HP e elementos da educacdo da DREC
de que resultou um trabalho conjunto didrio que ainda se mantém. Em 1999 a
colaboragdo entre a equipa da consulta de autismo e o grupo de investigacao de
epidemiologia genética humana do Instituto Gulbenkian de Ciéncia permitiu iniciar um
trabalho de pesquisa etioldgica nesta drea.

Desta coordenacao entre a clinica, a educagdo e a investigacao biolégica nasceu o
trabalho epidemioldgico que aqui se apresenta.
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Neste trabalho tivemos como objectivo geral a determinagao da prevaléncia de PEA na
populacdo portuguesa (Continente e Acores) de idade escolar. Dos objectivos
especificos fizeram parte: o conhecimento da histdria clinica de PEA nesta populagao;
a identificacdo de possiveis causas; o fornecimento de dados para fundamentacdo da
programacdo e gestao dos recursos especificos de saide, da educacao e do servico
social.

A populacdo alvo consistiu de criangas com nove, oito e sete anos matriculadas nas
escolas do ensino regular e do ensino especial, no ano lectivo1999/2000 (nascidas
em1990,1991 e 1992) no Continente e nos Acores.

No Continente a populacdo alvo frequentava trés tipos de escolas (trés estratos) 8774
EBpub com 299329 criangas, 524 EBpar com 32400 criancas e 248 EE com um ndmero
provisorio de 487 criancas, o que determinava um ndmero total de 9546 escolas com
uma populagdo alvo de 332216. Da amostra seleccionada para estudo fazia parte 20.4%
das EBpub (1788) e 24.2% das EBpar (127), obtidas por seleccdo aleatdria dos grupos de
escolas por distritos, e a totalidade das 248 EE, perfazendo 2163 escolas. Utilizamos as
escolas como meio de localizar as criangas, a unidade elementar do estudo. A
informacdo sobre os problemas de comportamento e de desenvolvimento da
populacdo alvo foi conhecida através de um questiondrio (critérios de diagndstico da
DSM-IV modificados) enviado as escolas seleccionadas em Maio de 2000, seguido de
reenvios nos meses de Setembro e de Novembro de 2000 para as escolas que nao
haviam respondido ao primeiro correio. Solicitava-se aos professores a referéncia do
nuimero total de alunos nascidos nos trés anos do estudo a frequentar as suas escolas
e a identificacdo de casos suspeitos. Obteve-se uma taxa elevada de respostas (87.7%),
o0 que permitiu o estudo de 59478 criancas (17.9% da populacdo alvo). Foram
sinalizadas 226 criancas como suspeitas de apresentarem PEA. Da metodologia fazia
parte a observacao directa de todas as criancas sinalizadas, exceptuando aquelas que
apresentassem menos de quatro itens positivos no questionario de rastreio; na Regiao
Centro foram observadas todas as suspeitas. A observacdo destas criancas foi
realizada pela mesma equipa e com a mesma metodologia, com os objectivos de
confirmar ou excluir o diagndstico da PEA, proceder a recolha da HC, a observacao
médica e a avaliacao funcional.

Convocamos 198 criancas. Faltaram 16, tendo sido observadas 91.9% das criancas
convocadas e 80.5% das suspeitas.

230



p@&‘ﬁ/’(ﬂ

Consideramos um caso de autismo tipico sempre que os critérios da DSM-IV de
perturbacao autistica estavam presentes em simultdaneo com os critérios de
diagndstico de autismo da escala CARS e da entrevista ADI-R, desde que a crianga
apresentasse um nivel funcional superior ou igual a 18 meses. O diagndstico de
autismo atipico foi atribuido aos casos em que se verificou discordancia nos
resultados destes trés instrumentos, desde que um deles fosse positivo para autismo,
ou quando, apesar de serem todos positivos, a crianga apresentasse um nivel funcional
entre os doze e os 18 meses. O diagndstico da PEA (autismo tipico + autismo atipico)
foi confirmado em 107 criancas (58.8% das observadas). A prevaléncia de PEA estimada
no Continente foi 0.92%, 1C-95% (0.81 a 1%). A prevaléncia de PEA no Continente foi
mais elevada nas Regides do Centro e de Lisboa e Vale Tejo e mais baixa nas Regides
do Norte e do Algarve, apresentando um valor intermédio no Alentejo.

Na Regido Centro procedemos ainda ao estudo de prevaléncia de PEA na mesma
populacdo alvo e no mesmo ano lectivo, pela metodologia de recolha de casos
conhecidos de autismo, em fontes hospitalares e de apoios educativos. O valor de
prevaléncia de PEA obtida com esta metodologia foi inferior, [0.75%, 1C-95% (0.5 a 0.9
% ) ] a verificada no estudo de amostragem [1.25%,, 1C-95% (0.96 a 1.54 %. ) ], diferenca
com significado estatistico.

A validade do questionario de rastreio que foi possivel determinar através deste duplo
estudo na Regido Centro, revelou uma sensibilidade de 95.9% e uma especificidade de
99.8%.

Nos Acores contactamos todas as escolas regulares publicas e particulares (254) onde
estavam matriculadas 10910 criancas nascidas em 1990, 1991 e 1992. Nao havia EE. A
metodologia utilizada na recolha de informacao, na definicao de caso e a equipa de
avaliagdo foi a mesma do Continente. Obteve-se uma taxa de respostas de 85% que
permitiu o estudo de 8317 criancas (76.2%) da populacdo alvo. Suspeitou-se da PEA em
25 criangas. Foram convocadas 24, observaram-se 23 (uma faltou). O diagndstico de
PEA foi confirmado em 13/23 (56.5% das observadas). Deste modo o valor de
prevaléncia de PEA estimado nos Acores (1.56%), 1C-95% (0.8% a 2.3%.) foi superior ao
do Continente, uma diferenca com significado estatistico.

As 120 criancas com o diagndstico de PEA (107 do Continente e 23 dos Acores)
apresentavam na data da observacdo uma mediana de idade cronoldgica de 9.9 anos,
variando de 7.4 a 11.6. Cerca de trés quartos eram rapazes. A forma de autismo tipico
foi a mais observada (75.8%). Nao identificdmos nenhum caso de perturbacdo de
Asperger de acordo com os critérios de diagndstico da DSM-IV.
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Dos trés instrumentos de diagndstico utilizados, foi com a DSM-IV que mais vez se
atingiu a cotacdo para diagndstico de autismo (115 criancas), seguido da ADI-R (111) e
por fim da escala CARS (107). No inquérito de rastreio, cerca de dois tercos (66.7%) das
respostas dadas pelos professores as doze questdes que lhe foram colocadas nao
diferiram com significado estatitico das obtidas pela equipa de observacao.

Cerca de trés quartos das criancas ndao apresentava outros problemas de saude para

além dos do neurodesenvolvimento.

A sintomatologia de apresentacdo do autismo foi assinalada na totalidade das criancas
até aos trés anos (no primeiro ano-55%, no segundo-38% e no terceiro-7%). O atraso
global de desenvolvimento psicomotor foi a preocupacao inicial em mais de metade
dos casos, seguindo-se o atraso na aquisicao da linguagem, em cerca de um quarto das
criancas e da regressao da linguagem ou da interaccdo social, em 11.7%. Verificou-se um
atraso nas idades de inicio da marcha, das primeiras palavras e das primeiras frases,
correspondendo o P50 respectivamente aos 18, 24 e 36 meses. De realcar que, na data
da observagao, aproximadamente um terco das crian¢as ainda nao tinha adquirido
palavras, e cerca de metade ndao construia frases. A idade de inicio da marcha
apresentou uma correlacao negativa com o QDR/QIR e positiva com a gravidade da

clinica autista.

Estas criancas pertenciam predominantemente as classes sociais de graus IV (40.8%),
M (24.7%) e 1 (18%) de Graffar. Foi registada patologia familiar do
neurodesenvolvimento e psiquidtrica em cerca de metade dos casos. As dificuldades
de aprendizagem e a depressao materna foram os problemas mais referidos.

Mais de metade das criancas com PEA desta série apresentava um peso superior ou
igual ao P75 e a estatura foi também superior ou igual ao P75 em 41% das criancas em
que foi avaliada. Um quarto da criancas apresentava macrocefalia. Nesta amostra

verificou-se existir uma correlacdo positiva entre o valor do PC e da estatura.

O exame neuroldgico evidenciava anomalias num quinto das criangas. A hipotonia foi a
alteragdo neuroldgica mais vezes assinalada. Os sinais dismdrficos estavam presentes
em 18.3% dos casos. A cegueira foi verificada em trés criancas e a surdez neurosensorial

em cinco. A epilepsia foi registada em 15.8% dos casos.
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Foram constatados outros problemas como a agitacao psicomotora, a agressividade e
a hiperactividade (24.2%), bem como problemas de sono (27.5%) e problemas
alimentares (10.8%). Era administrada diariamente medicacdo do foro neuroldgico a
40% das criangas. Os neurolépticos foram os farmacos mais prescritos, seguidos dos
antiepilépticos.

A avaliacdo do nivel de desenvolvimento (Griffiths) ou da funcdo intelectual (WISC)
revelou DM em 83.3% das criancas desta série. A idade equivalente do comportamento
adaptativo global (Vineland) desta populacdo de idade escolar foi muito baixa,
situando-se o P50 nos 19.5 meses.

Eram mais graves (em clinica autista e em nivel funcional) os subgrupos de autismo
com inicio clinico precoce (no primeiro ano de vida), de causa ndo idiopatica, com
epilepsia e sem verbaliza¢ao.

ApOs a colheita da HC, da observacdao médica e da andlise dos resultados dos ECD que
estas criancas ja haviam realizado antes do estudo epidemioldgico, foi possivel
identificar uma entidade médica associada em 15%. Nas restantes criancas (102), a
investigacdo laboratorial proposta foi realizada na totalidade em 54.9% e parcialmente
em 35.3%;, em 9.8% nao foi possivel proceder a qualquer estudo. Foram identificados
cinco casos de doenca da cadeia respiratdria mitocondrial definitiva e um de
cromossomopatia que ndao eram esperados. Apesar de ndo ter sido possivel a
investigacdo completa na totalidade das 120 criancas, em 20% foi possivel diagnosticar
uma entidade médica associada ao autismo. Esta taxa é superior a referida na maioria
dos estudos epidemioldégicos. Predominaram as cromossomopatias (5%) e as doencas
da cadeia respiratéria mitocondrial definitiva (4.2%), seguiram-se as doencas
monogénicas (2.5%) e outras sindromes genéticas (3.3%), as doencas infecciosas (3.3%)
e por fim um caso de displasia septo-dptica (0.8%) e um de encefalopatia hipdxico-
isquémica (0.8%).

Estes resultados demonstram a diversidade das entidades médicas associadas ao
autismo e a indispensabilidade de uma investigacdo laboratorial exaustiva.

A variedade dos resultados obtidos na investigacdao genética do grupo de autismo
“idiopatico” (em curso), a demonstrar uma associacdo entre o autismo e diferentes
genes (variantes do gene SLC6A4 transportador da serotonina, uma variante
polimérfica do gene BDNF, deteccdo de variantes estruturais no gene da neuroligina 4
e uma mutacdo no gene MECP2 numa crianca do sexo masculino) e ainda a ocorréncia
de autoanticorpos contra antigéneos do tecido cerebral no plasma destas criangas,
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leva mais uma vez a concluir pela heterogeneidade etioldgica desta patologia e pela
plausivel interaccao entre substratos genéticos e factores do ambiente na génese do

autismo.
A grande maioria das criangas era regularmente acompanhada em consultas, no

entanto o diagndstico de autismo era desconhecido em cerca de um terco dos casos.
Mais de metade destes alunos frequentava exclusivamente escolas de ensino especial.
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IX
CONCLUSOES

1- A prevaléncia de PEA estimada neste trabalho, nas criangas com nove, oito e sete
anos em 1999, foi de 0.92%. IC (0.81 a 1%) no Continente, e de 1.56%, I1C (0.82 a 2.3%)
nos Acores. Estes resultados sao semelhantes aos referidos nos trabalhos da década
de 90, mas algo inferiores a generalidade dos publicados apds o ano 2000. Nao
obstante esta discrepancia, os nossos resultados merecem-nos confianga por alguns
motivos:

- A definicao de caso de PEA adoptada foi restrita, podendo explicar o valor da
prevaléncia relativamente mais baixo.

- Obtivemos uma taxa elevada de respostas das escolas seleccionadas. No Continente
foi estudada uma amostra de grande dimensdo (59478 criancas), o que permitiu um
resultado de prevaléncia com uma reduzida amplitude (0.19%.) a um grau de confianca
de 95%, permitindo concluir que esta estimativa apresenta grande precisao. Nos
Acores estudamos 8317 criancas. Aqui a estimativa de prevaléncia foi superior a
verificada no Continente, aproximando-se dos valores de prevaléncia de PEA dos
estudos mais recentes. Contudo, este resultado apresenta maior amplitude do IC
(1.48%), oferecendo menos precisdo. O desconhecimento da presenca ou da auséncia
de casos de autismo na populacdo seleccionada que nado foi estudada (14.3% no
Continente e 23.8% nos Acores), podera ser um motivo de erro dos resultados finais da
prevaléncia, mais evidente nos Acores do que no Continente. A aceitarmos a
presuncao de que a populacdo nao estudada nao apresentava criancas com autismo a
prevaléncia de PEA nos Acores baixaria para 1.19% e a do Continente para 0.8%, nao
revelando esta diferenca (0.39%) significado estatistico.

- O diagndstico de PEA foi fundamentado na observacao directa das criangas sempre
pela mesma equipa.

- A taxa de criancas que faltou a observacao foi baixa. Ainda assim, a correccdo da
estimativa de prevaléncia no Continente tendo em conta este nimero de casos quase
ndo alterou a taxa final da prevaléncia (passou de 0.92 a 1%.).

- A opcao de nao termos observado as criancas com menos de quatro respostas
positivas no questiondrio de rastreio fora da Regidao Centro, ndo levou com grande
probabilidade a perda de casos de autismo. De facto, nao se confirmou nenhum caso
de PEA nas criancas com menos de quatro respostas positivas observadas na Regiao
Centro.

- O diagndstico de autismo foi afastado em cerca de metade das criangas suspeitas que
foram observadas, o que contraria a hipdtese de ter havido omissao no envio de casos
por parte dos professores. A validade do questionario de rastreio analisada na Regiao
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Centro revelou uma taxa de sensibilidade muito elevada. A avaliacao pelos professores
dos problemas de comportamento e de desenvolvimento dos seus alunos foi
adequada, tal como demonstrado pelo acordo verificado nas respostas dadas por eles
no questionario de rastreio e por nds durante na observacao.

- A estratégia seguida de termos realizado um estudo populacional (em alternativa a
uma contabiliza¢do de casos conhecidos de autismo) possibilitou uma estimativa de
prevaléncia de PEA mais precisa. Esta conclusdo é fundamentada no resultado de
prevaléncia de PEA na Regido Centro obtido através da quantificacdo de casos
conhecidos que ignorou nove criangas com autismo, detectados no estudo
populacional. Cerca de um terco dos casos de autismo do estudo populacional
também n3do dispunha deste diagndstico.

*kk

2 - As mais elevadas taxas de prevaléncia de PEA nas Regides do Centro, de Lisboa e
Vale do Tejo e dos Acores em relagdo as das Regides Norte e do Algarve foram uma
surpresa. Ndo parecendo esta divergéncia resultar de incorrec¢bes ou de
enviesamentos metodoldgicos, nem de amostras com dimensdes muito reduzidas
(com excepcdo do Algarve e do Alentejo) esta constatacdo pode apontar para a
existéncia de factores ambientais ou para a presenca de marcadores genéticos
especificos que aumentem ou diminuam a susceptibilidade para a PEA em
determinadas populacdes portuguesas. Estudos recentes do cromossoma Y e do
DNAmt registaram diferentes influéncias genéticas na populacao portuguesa, bem

- - - ~ 85,486,48
como caracteristicas genéticas distintas entre a popula¢do do Norte e do sul 15> AEAE7

%%k
3 - Os resultados divergentes da frequéncia de autismo nas popula¢des dos diferentes
estratos (tipos de escolas), sendo muito mais elevada nas escolas especiais, como no
inicio da trabalho suspeitavamos, ficou a dever-se ao facto de 55% das criancas da
nossa série frequentarem exclusivamente este tipo de escolas.

k%
4- Na andlise das caracteristicas destas criancas e das suas familias, poderemos
concluir, que:
a) Este grupo se assemelhava ao ja citado na literatura nas seguintes caracteristicas:
- A maioria das criancas era sauddvel, apresentava bom crescimento e nao revelava
outros problemas de saude para além do neuroldgico.
- A patologia dos foros neurolégico e psiquidtrico afectava cerca de metade dos
familiares de primeiro grau, sendo mais frequente as dificuldades de aprendizagem nas

maes e nos irmaos e a depressao nas maes.
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- No periodo neonatal ocorreu com mais frequéncia do que na populacao em geral
uma ma adaptacao imediata a vida extrauterina com necessidade de reanimacao,
sobretudo no subgrupo nao idiopatico.

- Predominava o sexo masculino com uma rela¢do de 2.9/1.

- A idade de inicio da clinica foi precoce, sendo o atraso global do desenvolvimento
psicomotor e da linguagem as formas mais frequentes de apresentacao.

- Foram raras as anomalias neuroldgicas motoras graves.

- A presenga de dismorfismos ocorreu com frequéncia.

- A comorbilidade foi frequente, destacando-se como mais comum a DM.

- Aproximadamente metade das criangas tomava diariamente medicacao do foro
neuroldgico sendo os neurolépticos os farmacos mais prescritos.

- O comportamento adaptativo global foi muito baixo, inferior ao que seria de esperar
tendo em conta o potencial intelectual destas criangas.

- A gravidade desta popula¢do em termos de capacidades verbais era marcada; metade
das criangas ainda nao tinha adquirido frases a data da observagao.

- Os subgrupos de autismo com inicio clinico precoce, ndo idiopatico, com epilepsia e
nao verbal eram mais graves.

b) Especificamente na nossa amostra verificou-se que:

- Estas criangas estavam distribuidas de um modo mais uniforme pelas diferentes
classes sociais, em oposicao ao grupo testemunha com problemas de
desenvolvimento em geral que pertencia a classes sociais mais baixas. Esta
constata¢do € a favor da pouca interferéncia do ambiente social na etiologia do
autismo, reforcando a sua organicidade.

- O idade mediana do inicio da marcha foi aos18 meses; o atraso motor estava
correlacionado directamente com a gravidade da DM e da clinica autista. Neste grupo
o atraso na marcha revelou-se ser um marcador precoce de gravidade da disfuncao
cerebral.

- Predominava o autismo tipico; pelos critérios de diagndstico da DSM-IV nao
identificdmos nenhum caso de perturbacdo de Asperger. Estes resultados podem
sugerir que o questiondrio utilizado no rastreio populacional, ndo foi apropriado a
discriminagao de casos de autismo muito ligeiros com bom potencial cognitivo, que
teriam ficado por diagnosticar.

- A identificacdo de entidades médicas foi realizada numa percentagem elevada (20%)
de casos; a maioria (91.7%) foi de origem pré ou perinatal. Em 5% das criancas da
amostra total foi identificada uma entidade médica ndo previsivel pela HC,
designadamente, cinco casos de doenca da cadeia respiratdria mitocondrial definitiva e
um caso de cromossomopatia. E de destacar a heterogeneidade das entidades

médicas asssociadas ao autismo e a importancia da sua pesquisa.
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- A diversidade dos resultados apurados na investigacdo etioldgica sugere uma
associagao entre autismo e diferentes genes e ainda a autorreactividade contra
antigéneos do tecido cerebral aponta no sentido de uma provavel agressao cerebral.
Esta multiplicidade de resultados mais uma vez leva a concluir pela heterogeneidade
etioldgica desta patologia e pela plausivel interaccao entre o substrato genético e
factores do ambiente na base do autismo.
- A maioria destas criancas era seguida em consulta e dispunha de apoio educativo,
porém somente em dois tercos era conhecido o diagndstico de autismo e metade
frequentava escolas especiais.
*kk
Estes resultados e conclusbes devem fazer reflectir conjuntamente diferentes
disciplinas (Satde, Educacao, Psicologia e Servico social) atendendo a que:
e O autismo tem uma prevaléncia elevada (idéntica a da paralisia cerebral).
e E uma patologia grave e crénica, com grande peso social.
e A etiologia é heterogénea, exigindo uma investigacdo exaustiva e uma
coordenacao entre diferentes especialidades médicas e laboratoriais.
e Existe um elevado nimero de casos de autismo sem diagndstico alertando para
a necessidade de um maior investimento na formacao.
e Mais de metade das nossas criancas frequentava escolas especiais o que nos
obriga a reflectir sobre a qualidade das respostas educativas.
%%k
Para a populagd@o com autismo é premente num futuro préximo:
e Conhecer melhor o perfil de funcionamento neuropsicoldgico, para aperfeicoar
a metodologia de ensino e maximizar a autonomia social e a qualidade de vida.
e Conhecer a etiologia e a patofisiologia para intervir farmacologicamente e na
prevencao.
e Disponibilizar a estas criancas e suas familias, de um modo precoce e adequado
recursos de saude, educativos, psicoterapéuticos e sociais para o diagndstico, o
seguimento e a intervencdo, que passam necessariamente pela formacdo, em

numero suficiente, de equipas multidisciplinares especializadasemautismo.
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X
SUMMARY

After half a century of recognition of autism as a clinical entity, this is currently one of
the developmental pathologies where more research is carried out. It is definitely
considered as a neurobiological clinical syndrome, possibly caused by an early brain
insult. It is characterized by a wide clinical phenotype, consisting of deficits in social

interaction, communication and behaviour.

The pathophysiology of autism is unknown, and its etiology is heterogeneous. In a
small percentage of cases it is possible to identify medical conditions associated with
neurological symptoms, mostly genetic disorders; however, in most cases the causes
are unknown. In the idiopathic group, a polygenic model of heritability that increases
susceptibility to autism is hypothesised, while environmental factors may impact on

the predisposition. Research in this area is intense, but without definitive results.

Comorbidity is the rule in autism, with mental retardation as the most frequent
associated pathology and a factor that significantly worsens prognosis.

Although prevalence determination results differ in many epidemiological studies,
there are no doubts that autism is a frequent pathology, chronical and with a
significant social impact. Pharmacotherapy helps in the control of some behaviour and
of convulsions; early educational therapy, adequate and intensive, plays a fundamental
role in improving the quality of life of the patient population.

My interest in this pathology developed in 1992, when | initiated the autism clinic at the
CDC/HP. Four years later, motivated by the needs felt in specific health and educational
care by these children and their families, a collaboration was developed between the
clinical team at the CDC/HP and teachers from DREC, which resulted in a daily team
work maintained until this day. In 1999, a collaboration established between the
autism clinic team and the research group on human genetic epidemiology from the
Instituto Gulbenkian de Ciéncia allowed the development of the etiological research

project in autism.

From this collaboration between clinical, educational and biological research was
developed the epidemiological work here presented.
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In this work we had as a general objective the determination of the prevalence of
Autism Spectrum Disorder (ASD) in the Portuguese population (mainland and Azores)
of school age children. The specific objectives were to understand the clinical history
of ASD in this population, the identification of possible causes and gathering data to
fundament the programming and management of specific health, educational and
social service resources.

The target population were children aged nine, eight and seven years attending
regular and special education schools in the school year 1999/2000 (children born in
1990, 1991, 1992) in mainland Portugal and the Azores. In mainland Portugal the target
population attended three school types, namely: 8774 public regular schools with
299329 children, 524 private regular schools with 32400 children, and 248 special
education schools with 487 children; the total number was 9546 schools with a target
population of 332216 children. The sample selected for this study included 20.4% of the
public regular schools (1788) and 24.2% of private regular schools (127), selected
randomly from school groups by district, and all the 248 special education schools,
with a total number of 2163 schools selected. The schools were used as an instrument
to locate children, the elementary unit of this study. The information about
behavioural and developmental problems of the target population was gathered
through a questionnaire (based on DSM-IV diagnostic criteria) sent to the selected
schools in May 2000, and resent in September and November 2000 to schools that had
not replied. The teachers were asked to provide the total number of their pupils born
in the specified year range, and the identification of suspected cases. A high reply rate
was obtained (87.7%), allowing the study of 59478 children (17.9% of the total target
population). The teachers identified 226 children with suspicion of ASD. The study
method included the direct observation of all children identified excepting those with
less than 4 positive answers in the screening questionnaire; in Regidao Centro, all
children identified were observed. The observation of the identified children was
carried out by the same team using the same methodology, with the objectives of
confirming or excluding the diagnosis of ASD, collecting clinical history, and carrying

out medical observation and functional evaluation.

One hundred ninety eight children were contacted for further study. From these, 16
did not reply. From the contacted children, 91.9% were observed, corresponding to
80.5% of suspected cases identified by the teachers.

Typical autism was considered when DSM-IV diagnostic criteria for autism were
present while simultaneously meeting the CARS and ADI-R cutoff for ASD, and as long
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as the child presented with a functional level equal or above 18 months. The diagnosis
of atypical autism was attributed to cases when there was no concordance between
the results of the three diagnostic instruments, as long as at least one was positive for
autism, or when the three instruments were positive for autism but the child
presented with a functional level between 12 and 18 months. The diagnosis of ASD
(typical and atypical autism) was confirmed in 107 children (58.8% of the observed
children). The prevalence of ASD in mainland Portugal was estimated at 0.92/1000, IC
of 95% (0.81 to 1%). The prevalence of ASD in the mainland was found to be higher in
the Regido Centro and in Regido de Lisboa e Vale do Tejo, and lower in Regido Norte
and Algarve, and was intermediate in the Alentejo.

In Regido Centro an additional screening survey of the children in the same age range
was performed through the search for known cases of autism in hospitals and in
registers of educational support. The prevalence found using this method was
significantly lower [0.75%, 1C-95% (0.5 to 0.9 %) ] than the prevalence found with the
population-based survey [1.25%, 1C-95% (0.96 to 1.54 % )]. The validation of the survey
questionnaire, through this double survey in Regido Centro, revealed a sensibility of
95.9% and a specificity of 99.8%.

In the Azores all regular public and private schools (254) were contacted, which were
attended by 10910 children in the specified age range. There were no special education
schools. The methodology used for the survey and diagnosis was the same. The reply
rate was 85%, allowing the study of 8317 children (76.2%) of the target population. In 25
children there was suspicion of ASD. Of these 24 were contacted for further study, and
23 were observed (one did not turn up). The diagnosis of ASD was confirmed in 13/23
cases (56.6% of the observed children). The estimated prevalence in the Azores was
(1.56%), 1C-95% (0.8% to 2.3%), significantly higher than in mainland Portugal.

The median age at observation of the 120 children with ASD diagnosis (107 from the
mainland, 23 from the Azores) was 9.9 years, with a range of 7.4 to 11.6. Close to 75%
were males. Typical autism was more frequently observed (75.8%). We did not observe
any cases of Asperger Syndrome according to DSM-IV diagnostic criteria.

Of the three diagnostic instruments used, DSM-IV criteria were met most frequently (in
115 cases), followed by the ADI-R (111 cases) and finally the CARS scale (107 cases). In
the screening survey, the questions most frequently positive were coincident with the
DSM-IV items more frequently considered present by the clinical observation team.
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About 75% of the children did not present health problems other than the
neurodevelopmental delay.

In all children the first symptoms arose before completing three years (55% in the first
year, 38% in the second year, 7% in the third year). Global developmental delay was the
initial concern in more than half the cases, followed by delay in language acquisition in
about 25% of cases and regression of language or social interaction skills in 11.7%. There
was a delay in the ages of first walking unaided, first words and first phrases, with the
P50 corresponding to 18, 24 and 36 months respectively. It should be noted that, at
observation, about a third of the children had not acquired words, and about half did
not build phrases. The age of first walking unaided was negatively correlated with
QDR/QIR and positively correlated with severity of autistic symptoms.

The children belonged predominantly to social classes of Graffar grade IV (40.8%), Il
(24.7%) and 1 (18%). Family history of neurodevelopmental and psychiatric problems
was registered in about 50% of cases. Learning difficulties and maternal depression
were the problems more often referred.

Over half the children with PEA had a weight equal or above P75, and the height was
also equal or above P75 in 41% of the cases where it was evaluated. A quarter of the
children presented macrocephaly directly correlated with height.

Neurological examination showed abnormalities in one fifth of the children. Hypotonia
was the neurological alteration most frequently found. Dysmorphisms were present in
18.3% of the cases. Blindness was found in three children and neurosensorial deafness
in five. Epilepsy was found in 15.8% of the cases.

Other problems were documented, such as psychomotor distress, aggressiveness or
hyperactivity (24.2%), as well as sleep disturbance (27.5%) and eating disorders (10.8%).
Neurological daily medication was administered to 40% of the children. Neuroleptics
were the drugs more often prescribed, followed by anti-epileptics.

The evaluation of developmental level (Grifiths) or cognitive ability (WISC) revealed
mental retardation in 83.3% of the children. The equivalent age of the global adaptive
behaviour (Vineland) of this age school population was very low, with P50 at 19.5
months.
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The most severe cases (in clinical symptoms of autism and functional level) belonged
to a subgroup of patients with early onset (in the first year of life), non-idiopathic with
epilepsy and non-verbal.

After collection of clinical history, medical observation and analysis of laboratorial
investigation results that the children had already performed before this study, it was
possible to identify an associated medical condition in 15% of the cases. In the
remaining children (102), the laboratorial investigation proposed for this work was
carried out in its totality in 54.9% of the patients, and partially in 35.3% of the patients;
in 9.8% it was not possible to perform any laboratorial study. This study unexpectedly
identified 5 cases of definite mitochondrial disease and one chromosomopathy.
Although the complete laboratorial study could not be performed in all cases, in 20% of
the patients it was possible to diagnose a medical condition associated to autism. This
rate is superior to that referred in most epidemiological studies. Most frequent were
chromosomopathies (5%) and mitochondrial disease (4.2%), followed by monogenic
disorders (2.5%) and other genetic syndromes (3.3%), infectious diseases (3.3%) and
finally one case of septo-optic dysplasia (0.8%) and one case of hypoxic-ischemic
encephalopathy (0.8%).

These results show the diversity of medical conditions associated with autism and the
utility of an exhaustive laboratorial investigation.

The variety of the results obtained with genetic research in our team, demonstrating
association of autism or autism-related traits with different genes (variants of the
serotonin transporter gene, variants of the BDNF gene, variants of the neuroligin 4
gene and a mutation of the MECP2 gene in a male patient) and the occurrence of anti-
brain autoantibodies in plasma of autistic patients, leads us to conclude once more on
the heterogeneity of this pathology and the plausible interaction between genetic and
environmental factors in the genesis of autism.

The large majority of the children identified in this study were regularly followed in
health care facilities, although the diagnosis of autism was unknown in about a third of
the cases. More than half of these children attended special education schools

exclusively.
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