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RESUMO

O numero de pessoas identificadas como transtorno do espectro autismo tem
registrado grande aumento nas ultimas décadas. Este transtorno afeta a capacidade
de comunicagcdo e de estabelecer relagbes sociais. Estudos tém revelado que o
autismo pode ser causado pela confluéncia de uma predisposicdo genética
combinada com fatores ambientais. O objetivo deste trabalho foi identificar a
prevaléncia dos casos do autismo e as sindromes relacionadas, na cidade de
Apucarana-PR. O estudo envolveu pesquisa bibliogréfica e de campo. Nesta Ultima
se coletou dados por meio de perguntas, com duas instituicGes no setor da saude e
educacdo. Das duas instituicdbes, uma tem casos de sindromes relacionadas.
Verificou-se que o autismo € mais comum na cidade do que se pensa, que afeta
mais meninos do que meninas e que as duas instituicbes ndo comprovam a
totalidade de individuos com espectro na cidade.

Palavras-chave: espectro do autismo, prevaléncia, genética.
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1 INTRODUCAO

Ha décadas que a medicina e a ciéncia se preocupam em investigar as
causas, 0s medicamentos, as vacinas e possiveis tratamentos, para as doencas
ditas “incuraveis”. Apesar de todos os avancos que ja ocorreram na medicina e das
muitas doencas que ja foram erradicadas, ha doencas neuropsiquiatricas que ainda
permanecem levantando divergéncias e grandes questfes por responder, como as
causas, que desencadeiam o autismo. A denominac&o autismo vem do grego autos
que significa em “si mesmo” e é um estado de alguém que esta absorvido de si
préprio e abstraido de tudo mais que o rodeia, sendo caracterizado por como um
transtorno global de desenvolvimento.

Esse transtorno desenvolve-se no inicio da infancia, as criancas acometidas
apresentam um desenvolvimento anormal ou prejudicado nas interagdes sociais e
comunicacdo, com comportamento focalizado e repetitivo. Essas caracteristicas
podem variar de acordo com o nivel de progresso e idade cronoldgica da pessoa
(DECS, 2015).

O Autismo é definido como Transtorno do Espectro Autista, sendo uma
deficiéncia cuja origem ¢é multifatorial, envolvendo componentes genéticos e
ambientais. Na década de 40, os psiquiatras austriacos Leo Kanner e Hans
Asperger separadamente, divulgaram os primeiros trabalhos sobre este transtorno
de desenvolvimento.

Em 1943 o termo autismo foi descrita pela primeira vez por Kanner em seu
histdrico artigo “Disturbios Autisticos do Contato Afetivo”, onde relatou onze casos
clinicos de criancas que apresentavam sintomas semelhantes: comportamento
isolado, dificuldade na pronuncia e comunicacgao, resisténcia a mudancas rotineiras
ou insisténcia em monotonias, desinteresse em estabelecer contato com outras
pessoas e entre outros. Em 1944 Asperger publicou o artigo em alemao: “Psicopatia
Autistica”, descrevendo que as criangas acometidas tinham dificuldades de integrar-
se socialmente em grupos. Contudo seu relato ndo recebeu devida atencéo e so foi
reconhecido como um dos precursores do estudo do autismo, na década de 80
(VOLKMAR, 2015).

Apesar dos muitos estudos realizados, ainda ndo se chegou a cura do
autismo, 0 que se sabe € que existem varios tratamentos paralelos que promovem a

melhora e a capacidade de conviver com as dificuldades que o transtorno impde a



vida do paciente. O tratamento envolve um programa multidisciplinar com
psicoeducadores, acompanhamento familiar, terapias de comunicagédo e
comportamento, fisioterapeuta, psicologos, entre outros. Além disso, utilizam-se
métodos como: método TEACCH (Tratamento e Educacéo de Criancas com Autismo
e Problemas de Comunicacdo Relacional) que visa a independéncia e ao
aprendizado, o ABA Applied Behavior Analysis (Analise Aplicada do
Comportamento) € um tipo de aprendizagem individual, que reforca a pratica de
varias habilidades, o PECS (Picture Exchange Communication System) que € o
método de comunicacdo alternativa nos individuos que ndo conseguem falar, mas
apontam para figuras como forma de conversacdo. E medicamentos que muitas vezes
s8o prescritos ndo para tratar os sintomas do autismo e sim para problemas
neurolégicos como ansiedade, agressividade, hiperatividade e irritabilidade (AMA,
2015).

O Transtorno do Espectro Autista € uma sindrome mais freqliente em
criancas mais do que se pensa, mais do que a AIDS, o cancer, e a diabete juntos.
Conforme a estatistica do CDC (Center of Diseases Control and Prevention)- Centro
de controle de prevencdo de doencas, 6rgdo do governo dos Estados Unidos uma
em cada 88 criancas tem autismo e conforme a ONU — Organizacdo das Nacdes
Unidas no mundo, ha aproximadamente 70 milhdes de pessoas com autismo
(SAUDE, 2011).

Apesar disso, muitas pessoas e até mesmo professores ainda desconhecem
0 autismo e as sindromes genéticas associadas. Por esta razdo desde 2008 a ONU
estabeleceu que o dia 2 de abril fosse o Dia Mundial de Conscientizacdo do
Autismo, no qual a campanha propde que todos se vistam de azul e monumentos
publicos sejam enfeitados com essa cor que representa o autismo por sua incidéncia
ser maior em meninos (CMMAA, 2015) (Figura 1).
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2 de ABRIL
dia MUNDIAL da

CONSCIENTIZACAO

o AUTISMO

World Autism
Awareness Day

Figura 1 — llustracao do simbolo e cor que corresponde ao autismo.
Fonte: ASSISTENCIA SOCIAL DE ALAGOAS, 2015.

No Brasil, ha poucos estudos sobre a incidéncia de autismo, mas conforme o
relatério do CDC em 2014, a estimati-se que dois milhfes de autistas existam no
Brasil (VOLKMAR, 2015).

1.1  JUSTIFICATIVA

O estudo se justifica considerando a necessidade, enquanto professora de
Biologia, de aumentar o conhecimento sobre a prevaléncia do autismo e das
sindromes genéticas associadas ao espectro autista; trazendo a luz uma realidade
desconhecida por muitos e que necessita de politicas publicas voltadas a ela e ainda
conscientizar a populacdo que o espectro autista engloba varios tipos de disturbios,
sendo que os problemas de aprendizado estéo relacionados a isso.

1.2 OBJETIVOS
1.2.1 Objetivo geral

Estimar a prevaléncia de pessoas com doencas do espectro autista em
Apucarana-PR, descrevendo suas principais caracteristicas clinico-demograficas, e
conscientizar familiares de afetados sobre a importancia do diagndstico especifico

para tratamento correto.
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1.2.2 Objetivos especificos

Os objetivos especificos do trabalho séo:

Realizar o levantamento dos casos de autismo no CAPSi - Centro de
atendimento psicossocial e na APAE - Associacdo de Pais e Amigos dos
Excepcionais de Apucarana-Pr.

Identificar as sindromes e outras patologias relacionadas ao transtorno do
espectro autista.

Conscientizar familiares de afetados sobre a importancia do diagndstico

especifico para tratamento correto.

1.3 METODOLOGIA

Esta é uma pesquisa aplicada de cunho qualitativo, uma vez que se buscou
coletar e analisar dados nessa perspectiva. Para coleta de dados, foi realizado um
pedido formal através de uma declaragéo solicitando o preenchimento de perguntas
objetivas a assistente social e pedagoga das instituicdes localizadas em Apucarana
— PR. As instituicbes na presente pesquisa foram o CAPSi — Centro de Atencao
Psicossocial infantil, e a APAE — Associacdo de Pais e Amigos dos Excepcionais na

cidade de Apucarana — Pr (Figura 2).

| ClawoNTE

P

Figura 2 - llustracao representativa do mapa do Parand, da cidade de Apucarana gque esta situada na
regido norte do Parana. Fonte: DBL, 2015.
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Na pesquisa realizada para o presente trabalho foi pedido a colaboracao das
duas instituicbes em responderem perguntas relacionadas aos atendidos nas
mesmas. As questdes que se seguem destinam-se apenas a caracterizacdo da

amostra e em nada o identifica.

1- Quantidade de atendidos com TEA na instituicao.

2- Quantidade do sexo masculino e sexo feminino com TEA.
3- Idade dos atendidos com TEA.

4- Sindromes relacionadas e outras patologias.

O CAPS infantil de Apucarana esté localizado na Rua: Coronel Luis José dos
Santos 94, Bairro: 28 de janeiro.

Atende criancas e adolescentes de 03 a 18 anos, com transtornos
emocionais graves. O tratamento € realizado por equipe interdisciplinar formada por
profissionais das areas de: Psicologia, Psiquiatria, Enfermagem, Pediatria,
Musicoterapia, Educacao Fisica, Terapia Ocupacional, Pedagogia, entre outros.

Figura 3 — Simbolo representando o CAPSinfantil.

Fonte: CAPSI de Apucarana.

A APAE de Apucarana-PR esta localizada na Rua: Denhei Kanashiro, 650 -
Jardim Aeroporto.
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Atende atualmente 360 pessoas com deficiéncias intelectuais e multiplas.
Atua nas areas de salde, educacgdo, direito, pesquisa e desenvolvimento
tecnolégico com foco na prevencdo de doencas e na inclusdo das pessoas com
deficiéncia intelectua, tem por missdo viabilizar e articular acbes de defesa, de
direitos, prevencdo, orientacdo, prestacao de servigos, apoio a familia, buscando a
melhoria na formag&o do aluno, favorecendo as tomadas de consciéncia dos
processos que utiliza para aprender e decisbes apropriadas que devem ser
utilizados em cada tarefa articulando sua autonomia, educacao, apoio e orientacao a
familia, direcionadas a melhoria da qualidade de vida da Pessoa com Deficiéncia e a
construcdo de uma sociedade justa e solidaria.

Apucarana - PR

Figura 4- Simbolo da APAE de Apucarana.
Fonte: APAE de Apucarana.

A andlise de dados, e a confec¢do de tabelas e gréficos foram realizadas através do

programa Microsoft Office Excel 2007.
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2. A PREVALENCIA DO AUTISMO E SUA TRAJETORIA NO CONTEXTO SOCIAL

No inicio do século XX, Eugene Bleuler cunhou o termo autismo, aludindo
este transtorno a esquizofrenia, por apresentar um conjunto de distlrbios do
pensamento e perda do contato com a realidade. Trés décadas apos, em 1943, Leo
Kanner foi o que melhor descreveu o termo para relatar sua observacdo de onze
criancas que tinham em comum, comportamento bastante peculiar. Mais
especificamente apresentavam uma inabilidade inata para estabelecer contato
afetivo e interpessoal, associada a obsessividade, estereotipias e ecolalia (Figura 2).
Um ano depois, em 1944, Hans Asperger descreveu o mesmo tipo de perturbacdes
em criancas com melhores capacidades verbais, denominando-a de psicopatia
autista, hoje classificada como sindrome de Asperger. Kanner e Asperger foram
pioneiros no reconhecimento do autismo como uma perturbacéo distinta das outras
patologias, marcada, por um isolamento social, inato que persistia por toda a
adolescéncia e idade adulta (BRAGA, 2010).

O primeiro estudo sobre a prevaléncia do autismo foi em 1966, tendo sido
realizado por Victor Lotter; na cidade de Middlesex ao noroeste de Londres, onde
indicava a proporc¢éo de 4,5 em 10.000 criangas, de 8 a 10 anos de idade. Dai por
diante, ocorreram dezenas de estudos epidemioldgicos e pesquisas com milhdes de
criancas no mundo todo (KLIN, 2006).

Segundo Tuchman e Rapin (2006), o DSM-Ill (O Manual Diagndstico
Estatistico de Transtornos Mentais — Associacdo Americana de Psiquiatria) é o
primeiro sistema de classificacdo diagnostica a empregar o termo “transtorno global
de desenvolvimento”, ampliando os critérios diagnosticos do autismo; e também a
esclarecer a diferenca entre o autismo e a esquizofrenia infantil e por fim, a
descrever o surgimento do autismo antes dos dois anos e meio de idade da crianga.
Depois do primeiro estudo feito por Lotter, outras pesquisas realizadas pelo critério
do DSM-III demonstraram proporc¢éo de 7,9,6 e 11 casos por 10 mil criangas. Outros
estudos também foram realizados com a revisdo mais atualizada do DSM-IV
adotada pelo APA e da CID-10 (Classificacéo Internacional das Doencas), nos quais

o predominio foi de 0,4 casos a cada 1.000 criangas na Noruega, e 6 casos por
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1.000 criangas na Suécia. A incidéncia de casos de autismo tem aumentado de

forma significativa em todo o mundo, mas ainda h& poucos registros em uma Unica

Populacao. A literatura e fontes de 6rgdos competentes demonstram apenas
dados de determinadas cidades isoladas e de alguns paises.

Pesquisas executadas pelo governo dos Estados Unidos na década de 90
demonstraram taxas de autismo de 1 caso para cada 2.500 criancas, e na mesma
década por volta de 1997 segundo a Associacao Brasileira do Autismo calculava-se
que havia aproximadamente 600 mil pessoas afetadas com essa sindrome no Brasil.
Em 2002 uma nova pesquisa feita pelos Estados Unidos certificou o aumento da
taxa em 1 caso para cada 150 criancas com 8 anos de idade, em 2006 a média ja
era de 1 caso para cada 110 criancas. Na Inglaterra, uma pesquisa realizada pela
Universidade de Cambridge indicou uma taxa de 1 crianga para cada 58 nascidas. E
no Brasil como ndo hd um estudo exato dos casos existentes no pais, o ultimo
levantamento, realizado em 2007 apontou uma estimativa de aproximadamente 1
milhdo de pessoas com autismo ( JUNIOR, RIBEIRO, 2010).

Figura 5 — Representa¢do de uma crianga com comportamentos do espectro autista.
Fonte: Cora, 2015.

No mesmo ano de 2008 em que a ONU — Organizacdo das Nacdes Unidas

decretou que todo dia 2 de abril € o dia lembrado como o Dia Mundial da
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Conscientizacdo do Autismo, a pesquisa divulgada pelo governo dos Estados
Unidos demonstrou um aumento alarmante de 1 caso para cada 88 criancgas, sendo

60% maior que do ano de 2006 e cerca de 120% maior que a estimativa de 2002.
Em 2010, conforme a figura 3, representando a média mundial de prevaléncia
apontada por estudos epidemioldgicos, o aumento foi de 1 caso para cada 68
criangas com 8 anos de idade. No Brasil, atualmente estima-se que tenhamos mais

de 2 milhdes de pessoas com autismo (JUNIOR, 2014).

Autism Prevalence Since 2000

‘00 ‘02 ‘04 ‘06 ‘08 ‘10
CDC Prevalence Statistcs for ASD

Figura 6: Representacéo gréafica da prevaléncia do Autismo desde do ano de 2000, pela CDC —
Center of Diseases Control and Prevention.
Fonte: Junior, 2014.

Em virtude disso, ndo se sabe ao certo se esse aumento reflete num
crescimento no numero de casos ou se casos antes ndo diagnosticados foram
identificados recentemente. Contudo € inegavel contestar que fatores favoraveis
contribuiram para o aumento desses numeros tais como: a ampliacdo dos critérios
diagnésticos promovendo assim que uma maior gama de casos (com perfis
desenvolvimentais mais variados) seja incluida dentro do espectro; melhora na
capacitacdo dos profissionais, o que leva a uma melhor deteccdo de casos que
antes ndo eram diagnosticados ou eram diagnosticados erroneamente; a
compreensao de que a identificacdo precoce (e a intervencdo) potencializam uma
conclusdo positiva (estimulando assim o diagnéstico de criancas jovens e

encorajando a comunidade a apoiar uma crian¢ga com autismo); maior incentivo para
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que se determine um diagndstico que permita a elegibilidade para os servigos
proporcionados para esse diagndéstico (tal como aconteceu nos EUA, como
resultado das alteracdes na lei sobre educacéo especial) (Klin, 2006).

E importante ressaltar que o transtorno atinge todas as etnias, classes
sociais e origens geograficas, em todo mundo. Quanto a proporgéo entre individuos
do sexo masculino e sexo feminino estudos indicam que autismo é quatro vezes
mais prevalecente em meninos do que em meninas com proporcdes médias de 3,5 a
4,0 meninos para cada menina. Alguns estudos relataram proporcdes de até 6,0 ou
mais homens para cada mulher, em individuos com autismo sem deficiéncia
intelectual, ao passo que as taxas entre os que tinham deficiéncia intelectual de
moderado a grave eram de 1,5 para 1. Conforme os estudos, os homens parecem
ser mais vulneraveis a desordens neurolégicas como o autismo do que mulheres, ou
seja, hd uma diferenca sexual no que se refere ao desenvolvimento de uma
deficiéncia neurolégica. De acordo com essa hipotese, mulheres precisam de
mutacOes genéticas mais extremas do que homens para o desenvolvimento de
distarbios neuroldgicos e para produzir os sintomas. Outra hipotese apresentada foi
a possibilidade de que o autismo seja uma condi¢do genética ligada ao cromossomo
X, consequentemente acometido mais em pessoas do sexo masculino. Embora os
dados sejam plausiveis com estas hipoteses ainda € preciso fazer mais replicacdes
dos estudos genéticos para o autismo, para se ter certeza do modo de transmissao
(Klin, 2006).

2.1 ETIOLOGIA

O autismo ndo é um transtorno com uma causa, mas um grupo de transtornos
relacionados a muitas causas diferentes. Desse modo sua etiologia atualmente
ainda permanece indefinida por ser complexa e heterogénea por apresentar
variados quadros clinicos tendo o fator comum a sindrome autista. Com 0s avangos
no dominio da neurocirurgia, algumas investigacbes sugerem que ndo existe um
dano fisico no sistema nervoso central que desempenhe um papel primario no seu
aparecimento. Existem sim fatores genéticos e ambientais que sdo considerados
como determinantes. Como destaca a doutora médica psiquiatra Amanda Angélica
Perez Minikowski (2015):

Fatores ambientais
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Agressdes precoces do cérebro em desenvolvimento podem determinar uma
maior susceptibilidade para o autismo e serem fatores determinantes para a sua
variada expressao fenotipica (MINIKOWSKI 2015).

Factores pré e perinatais

Tem sido investigada a associacdo entre incidentes nos periodos pré, peri e
neonatais e o0 autismo, embora as conclusbes ndo sejam concordantes.
(MINIKOWSKI 2015).

Agentes infecciosos

Um numero baixo de criancas desenvolve autismo na sequéncia de infeccdes
pré-natais. A exposicado na vida intra uterina ao virus da rubéola aumenta o risco e
infeccbes congénitas (MINIKOWSKI 2015).

Anomalias cerebrais

Os estudos de cérebros de pacientes com autismo sugerem alteracdes
neuropatolégicas, apresentando anomalias no sistema limbico e nos circuitos
cerebelares.

Além disso, fatores teratogénicos podem contribuir para o surgimento do
transtorno, como medicamentos (talidomida, misoprostol, acido valpréico), doencas
maternas (hipotireoidismo), radiacdes, substancias quimicas (mercurio, chumbo),
drogas (cocaina). E muitas vezes sem causa alguma mapeada das descritas acima
chamada idiopatica e a crianca € diagnosticada com TEA. Muitas vezes, a crianca €
diagnosticada com TEA sem causa chamada idiopatica (MINIKOWSKI 2015).

Sao multiplas as teorias que tentam esclarecer os transtornos do espectro
do autismo. A seguir algumas teorias que colocam hipéteses explicativas:
Teoria Psicogenética: essa teoria se fundamenta no eixo psicanalitico. A principio
as criancas autistas nascem normais, mas mediante a rejeicao e falta de dialogo, e
contato por parte dos familiares com a crianga, desenvolve-se o quadro do
transtorno autista. Em 1943 Leo Kanner considerou o autismo como uma
perturbacdo do desenvolvimento determinada, constitucionalmente sugerindo a
possibilidade de existéncia de um componente genético. Contudo, o proprio Leo
Kanner especulou relativamente a possibilidade dos pais contribuirem para o
distarbio. Em virtude disso até o inicio dos anos 70, acreditava-se que as causas
eram psicoldgicas: baseando-se na tese da “mae-geladeira”, segundo a qual a falta

de afeto na primeira infancia seria a responsavel pelo surgimento do disturbio.
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Contudo, depois disso, foi constatado que o déficit cognitivo assumiria um papel
crucial para o responsavel do transtorno (FERNANDES, 2010).

Teoria Biologica: Diversos pesquisadores tém defendido uma etiologia organica
para pacientes diagnosticados com autismo, e que 0S mesmos apresentam
prejuizos em varias regides cerebrais associadas a desordens biologicas envolvidas
no processo de desenvolvimento da patologia (paralisia cerebral, encefalopatia,
rubéola, pré-natal, meningite, convulsdes; deficiéncia intelectual; diminuicdo de
neurbnios e sinapses na amigdala, hipocampo e cerebelo, tamanho aumentado do
encéfalo e concentracdo aumentada de serotonina circulante). Esses indicios
apontam para uma origem neuroldgica de base e consequentemente lesdes
constatadas nessas areas podem interferir com o processamento de informacao
proveniente dos sentidos, causando efeitos significativos na aprendizagem
(FERNANDES, 2010).

Teoria Psicol6gica: Ainda que o autismo seja definido em termos comportamentais,
certo € que nas ultimas décadas se tem assistido a caracteristicas cognitivas
sobrepondo-se aos sintomas afetivos e comportamentais. Com os trabalhos de
Hermelin e O'Connor (1970;1984) foi possivel identificar o déficit cognitivo basico
subjacente as altera¢des fundamentais no autismo . Na perspectiva destes autores,
0s autistas armazenam as informacdes verbais de forma neutra, sem as analisar,
atribuir significado ou reestruturar, pelo que os seus estudos lhe permitiram
evidenciar uma das deficiéncias mais importantes e especificas do autismo, que é a
incapacidade de avaliar a ordem e a estrutura e de reutilizar a informacéo. A atencao
dada aos fatores cognitivos é sustentada pelo fato de que nos autistas, o nivel de
inteligéncia, em conjunto com a presenca de linguagem comunicativa, € um dos
melhores indicadores de progndstico. Além disso, foram também encontrados
padrées de disfuncdo cognitiva em criangas normais ou com atraso intelectual, com
o mesmo nivel de desenvolvimento. Estas constatacfes permitiram considerar que
as criancas autistas apresentam déficits cognitivos, desde os estados precoces do
seu desenvolvimento. Sob esta perspectiva, as alteragdes sociais seriam devidas a
falhas cognitivas na incompreensao linguistica. Esta hipétese estimulou a pesquisa
de uma patologia encefélica, sobretudo ao nivel das fun¢des linguisticas (MACEDO,
2011).
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2.2 GENETICA DO AUTISMO

Os avanc¢os nhas pesquisas com Genética Humana tém aberto caminhos para
0 conhecimento das vias bioldgicas das doencas cognitivas e afetivas, bem como de
certas psicoses. Na grande maioria dos individuos com autismo, h&a provas de uma
influéncia genética complexa, com interagcdo entre varios genes que aumenta a
susceptibilidade para o (TEA) — Transtorno do Espectro Autista.

Estudos familiares em gémeos tém demonstrado a etiologia genética do
autismo. Essa evidéncia é notavel em gémeos monozigoticos (MZ), que sdo 92%
concordantes na manifestacdo do TEA, comparativamente apenas 10% dos gémeos
dizigoticos (DZ). Essa comparacdo entre gémeos MZ e DZ € uma forma bem
estabelecida de esclarecer o grau de influéncias genéticas e ambientais no autismo
(GUPTA; STATE, 2006).

Embora pareca que o autismo seja hereditario, sua base genética é altamente
complexa. A transmissao de TEA normalmente ndo segue um padréo de heranca
mendeliana, sendo raramente associada apenas a um gene. Deve-se a existéncia
de varios genes e a interacdo entre eles em diferentes cromossomos (GUPTA,;
STATE, 2006).

No sentido de uma melhor compreensao do mecanismo do TEA, procedeu-se
neste trabalho, a uma anélise mais pormenorizada de trés régides cromossdémicas
15911-9g13, 16pl11.2 e 22913.3, que se acredita poderem contribuir para um melhor
entendimento das bases genéticas envolvidas no espectro autismo.

Anomalias citogenéticas mais comuns foram observadas na regido 15qg11-
gl3, onde ocorrem duplicacdes nesta regido, que estdo associadas com uma
estimativa de 1-4% de casos de autismo. Logo essa variagdo no numero de copias,
€ uma das anormalidades cromossdmicas mais frequentes associados com
transtorno do espectro do autismo. Nessa mesma regido encontram-se as delecoes
responsaveis pelas sindromes de Prader-Willi e de Angelman dependendo se a
delecdo € no cromossomo paterno ou no materno, respectivamente. (RIBEIRO;
FREITAS; TELES, 2013).

O fendtipo associado aos diferentes tipos de variagdes no numero de cépias

na regiao 15q11-q13 é heterogéneo, porém predomina o atraso de desenvolvimento
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global, a hipotonia, a dificuldade na linguagem e as estereotipias motoras. Varios
genes localizados na regido de duplicacdo da 15911-gq13.1, estdo envolvidos.
O GABRB3, por exemplo, que codifica o receptor de GABA, o principal
neurotransmissor inibidor cerebral esta correlacionado na patogenia do autismo. Os
receptores GABA apresentam um papel central na ansiedade, e perturbacdes nestes
receptores podem originar epilepsia. Durante o desenvolvimento cerebral o GABA
pode atuar como um neurotransmissor excitatério, dada a elevada concentracao
intracelular de cloreto nos neurbnios imaturos (CARVALHEIRA; VERGANI;
BRUNONI, 2004).

Outro gene localizado na regido 15911-q13 ¢é o gene
materno UBE3A comprometido na sindrome de Angelman. Em algumas regides do
cérebro normal, o UBE3A € apenas expresso no cromossomo materno, verificando-
se a sua expressao na escala logaritmica de 10% dos individuos com a sindrome de
Angelman, que evidenciam delecdo 15q11.2. A sua expressao € predominantemente
observada no cérebro humano e este é regulado por mecanismos complexos que
envolvem imprinting e, possivelmente, silenciamento por transcritos
RNA antisense do cromossomo paterno. O gene UBE3A produz uma proteina
designada de E6-associated protein (E6-AP), que atuara como uma enzima celular
ubiquitina ligase (AFONSO, 2011).

No entanto como se refere Afonso (2011), o gene CHRNA7, localizado em
15q14, e ja fora da regido em apreco, codifica a subunidade a7 do receptor
nicotinico neuronal, a qual, sendo uma proteina homopentamérica do canal i6nico
sinaptico podera vir a ser candidato para a epilepsia e para uma variedade de
fendtipos neuropsiquiatricos baseados em associacdes genéticas com a epilepsia, a
esquizofrenia e o disturbio bipolar. Esse gene, portanto, teria a possibilidade de estar
envolvido com os disturbios sensoriais e deficiéncias intelectuais.

Outra regido cromossémica com delecfes ou duplicacdes associados a casos
de autismo foi a regido 16pll.2 uma regido de 600-Kb encontrada em 1% das
pessoas com autismo. Essa regido danificada pode estar relacionada ao transtorno
de linguagem cognitiva e social. Contudo, diversos pesquisadores descobriram que
estas dele¢cbes no cromossomo 16p também ocorrem em individuos com outras
doencas psiquiatricas, como esquizofrenia e transtorno bipolar, e até mesmo em
individuos saudaveis (MOREIRA, 2012).
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Além disso, Moreira (2012) destaca que pessoas com problemas de
desenvolvimento neurologico e a delecdo no cromossomo 16p, tendem a estar
acima do peso ou obesas.

A sindrome de delecdo 22q13.3 ou Sindrome de Phelan-McDermid ¢é
caracterizada por atraso global do desenvolvimento, atraso grave da fala expressiva,
hipotonia, crescimento normal ou acelerado, dimorfismos faciais discretos e
comportamentos autistico. As microdelecbes 22g13.3 podem ser resultantes de
delecdes simples, translocac¢des nao equilibradas ou cromossomos em anel. Estas
delecbes compreendem uma regido minima critica que inclui o gene
SHANK3/PROSAP2. Esse gene € preferencialmente expresso no cortex cerebral e
cerebelo, e transcreve uma proteina estrutural encontrada na densidade pos-
sinaptica. A haploinsuficiéncia do SHANK3 pode ser responsavel pelos distarbios
neurologicos em pacientes com sindrome de delecdo 22913.3 (GONGCALVES,
2010).

De acordo com Coutinho e Bosso (2015) a proteina Shank 3 é encontrada
nas sinapses, estruturas que permitem a comunicacao entre as células cerebrais 0s
neurdnios. Estas possibilitam a conexdo entre duas areas do cérebro que se pensa
terem um papel fundamental na regulacdo dos comportamentos sociais e na
interacdo social. Animais com a mutacdo neste gene mostraram defeitos nos

circuitos que ligam essas duas areas do cérebro (o cortex e o striatum).

2.2.1 SINDROMES RELACIONADAS

Os transtornos do Espectro autista muitas vezes estdo associados a outras
patologias genéticas, anomalias cromoss6micas e de cromossomos sexuais. Entre
as gue se destacam sdo a Sindrome de Rett, Sindrome do X-Fragil, Sindrome de
Asperger e Sindrome de Down.

A Sindrome de Rett € uma doenca neuroldgica provocada por uma mutacao
genética que atinge na maioria dos casos, criancas do sexo feminino. E considerada
uma das principais causas da deficiéncia intelectual em meninas, com
manifestacbes de caracteristicas do espectro autista. Caracteriza-se pela perda
progressiva de funcdes neurolégicas e motoras apds meses de desenvolvimento
aparentemente normal, em geral até os 18 meses de vida. Apos esse periodo, as
habilidades de fala, capacidade de andar e o controle do uso das maos comegam a
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regredir, sendo substituidos por movimentos estereotipados, involuntarios ou
repetitivos. Palavras aprendidas também sdo esquecidas, levando a uma crescente
interrupcdo do contato social. Sua incidéncia global € de aproximadamente lem
cada 10.000 mulheres (VEIGA; TORALLES, 2002).

O gene responsavel por esta sindrome € o MECPZ2, localizado no
cromossomo X. Os individuos do sexo masculino quando acometidos por esta
sindrome dificilmente sobrevivem, como eles tém apenas uma copia de X que forma
par com Y, acaba sendo letal no sexo masculino. Mutagbes no gene MECP2
provocam anomalias na estrutura da proteina cofificada por ele. Alterada, ela ndo
consegue exercer sua fungcéo silenciadora sobre um gene muito ativo no sistema
nervoso, que é o gene responsavel pela codificacdo de uma proteina conhecida
como BDNF, essencial para o ajuste fino na formacé&o de novas sinapses entre os
neurdnios (Centro de genomas, 2015).

A Sindrome do X-fragil (SXF) € uma sindrome causada pela mutacéo do gene
FMR1 no cromossomo X. Normalmente, o gene FMR1 apresenta entre 6 e 50
repeticdbes do cdédon CGG - repeticbes de trinucleotideos (COUTINHO, BOSSO,
2015). Em pessoas com essa sindrome, o alelo FMR1 tem mais de 200 repeticées o
cédon CGG. Uma expansao desta magnitude resulta na metilacdo dessa porcao do
DNA, silenciando a expressao da proteina FMR1. A metilacdo do I6cus FMR1 resulta
numa constricdo e fragilidade do cromossomo X, um fendmeno que deu o0 nome a
sindrome (QUEIROZ, 2006).

Estima-se que a incidéncia da Sindrome do X-fragil ocorra em 1 em cada
4.000 nascimentos masculinos e em 1 em 8.000 meninas, a explicacdo para isso €
gue 0S meninos possuem sO6 um cromossomo X, aumentando a probabilidade de
serem acometidos pela doenca ( COUTINHO, BOSSO, 2015). Esta sindrome esta
presente na variagdo de 0-20% dos individuos com autismo, no qual apresentam
diversas manifestagdes caracteristicas do autistimo como: debilidades intelectuais,
problemas de aprendizado, e de comportamento (OLIVEIRA, et al; 2004).
Considerando essas manifestagfes, muitos estudos tém avaliado que 80% dos
individuos do sexo masculino e 30% dos individuos do sexo feminino tém
evidenciado essa relagdo da Sindrome do X fragil com espectro autista (MOLFETTA,
FELIX; NETO, 1997).

A Sindrome de Asperger também conhecida como Transtorno de Asperger é

um transtorno neurobiolégico enquadrado dentro da categoria de transtornos globais



24

do desenvolvimento, possui um impacto menor no problema da linguagem e pode
ndo ter impacto na cognicdo, comparado ao autismo. Sua causa exata é
desconhecida, pesquisas sugerem que os fatores que causam esta sindrome
possam ser uma combinacdo de bases genéticas conduzindo a mudancas no
cérebro (TEIXEIRA, 2015).

Esse transtorno se caracteriza por: gosto pela rotina, peculiaridade do
discurso e da linguagem, dificuldades com relacionamentos sociais, problemas com
a comunicagcdo nado-verbal que insere a linguagem corporal (a face, movimentos
gesticulares, olhos fixo) sendo de uso ilimitado ou inadequado, descoordenacao
motora - fisicamente desajeitado (DAWSON, 2015).

Nas classificacbes atuais, como revisa a quinta edicdo do manual de
diagnoéstico da Associacdo Americana de Psiquiatria (DSM-V) publicado em maio de
2013, a Sindrome de Asperger e o Autismo antes eram consideradas relacionadas,
mas distintas, nos dias de hoje a sindrome de Asperger passou a ser uma forma
branda do autismo, ou seja, classificada no mesmo espectro — Transtorno do
Espectro Autismo. Deste modo, o critério utilizado para o diagnostico do individuo é
baseado na expresséo dos sintomas (MARI, 2014).

A Sindrome de Down ou Trissomia do cromossoma 21 é um distarbio
genético causado pela presenca de um cromossomo 21 extra, total ou parcialmente.
Sua frequéncia populacional é de 1 em cada 700 recém-nascidos vivos. Entre as
manifestacfes clinicas associadas estdo: olhos obliqguos semelhantes aos dos
orientais, rosto arredondado, m&os menores com dedos mais curtos, prega palmar
Unica e orelhas pequenas, hipotonia - diminuicdo do tdbnus muscular, dificuldades
motoras, atraso na articulagdo da fala, cardiopatias; e comprometimento intelectual
(BERTELLI, et al, 2005).

As causas conhecidas e observadas na Sindrome de Down sdo as anomalias
cromossOmicas ou variantes sendo trés principais: trissomia simples (padréo),
trissomia em translocacao e trissomia em mosaicismo.

Na trissomia simples (padr&o): a pessoa possui 47 cromossomos em todas
as células, o que ocorre em cerca de 94% dos casos de Sindrome de Down. A
causa da trissomia simples do cromossomo 21 é a nao disjungdo cromossdmica. Na
translocacdo: o cromossomo extra do par 21 € adicionado a outro cromossomo.
Nesse caso, embora o individuo tenha 46 cromossomos, ele apresentard a

Sindrome de Down. Sempre que uma crianca apresentar Sindrome de Down devido


http://pt.wikipedia.org/wiki/Dist%C3%BArbio_gen%C3%A9tico
http://pt.wikipedia.org/wiki/Dist%C3%BArbio_gen%C3%A9tico
http://pt.wikipedia.org/wiki/Cromossomo_21

25

7

a uma translocacédo, € indicada a realizacdo do caridtipo dos pais, uma vez que,
caso um dos pais seja portador da translocacao (com 45 cromossomos), a sindrome
apresenta transmissao hereditaria. Na terceira anomalia trissomia de mosaicismo: a
alteracdo genética compromete apenas parte das células, ou seja, algumas células
tém 47 e outras 46 cromossomos (ocorre em cerca de 2% dos casos de Sindrome
de Down). Os casos de mosaicismo podem originar-se da ndo disjuncao mitética nas
primeiras divisbes de um zigoto normal (TRENTIN, SANTOS, 2015).

Desse modo alguns pacientes com Sindrome de Down podem apresentar
problemas na genética da formacdo de manutencdo das conexdes sinapticas dos
neurdnios. As bases das neuroxinas e das meléculas SHANK associados as
sinapses podem ser afetadas por mutacdes que gera dificuldades na formacao de
potenciais de longo prazo a memoria e aprendizado, gerando o comportamento
autistico (ABUJADI, 2013).

2.2.2 DIAGNOSTICO E TRATAMENTO

Os sintomas que alertam sobre um possivel diagnoéstico de transtorno do
espectro autista, aparecem muito cedo na vida de uma crianca e, costumam estar
presentes antes dos trés anos de idade (KLIN, 2006). Apesar desses sintomas
muitas pessoas sO passam a ser diagnosticadas em idades escolares, ou ja adultas.
A explicacéo disso se deve ao ndo reconhecimento das dificuldades que o paciente
apresenta ou a diagnésticos feitos errbneos (MACEDO, 2013).

O diagndstico do autismo € discutivel e, por vezes, mesmo controverso. Na
auséncia de dados fisiolégicos, é realizado com base no comportamento e
caracteristicas que a crianca apresenta. No autismo, as perturbacdes do
desenvolvimento sdo normalmente notérias no primeiro ano de vida.

Para uma pessoa ser identificada como apresentando transtorno do espectro
do autismo, tem que estar agrupada pelo menos em alguns dos seguintes critérios,
conforme o DSM-V (Manual Diagnéstico e Estatistico de Transtornos Mentais)

. Problemas de interacdo social ou emocional alternativo — isso pode incluir a
dificuldade de estabelecer ou manter o vai e vem de conversas e interacdes, a
incapacidade de iniciar uma interacdo e problemas com a atencédo compartilhada

ou partilha de emocdes e interesses com 0S outros.
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. Graves problemas para manter relagcées — Isso pode envolver uma completa
falta de interesse em outras pessoas, as dificuldades de jogar fingir e se engajar
em atividades sociais apropriadas a idade e problemas de adaptacéo a diferentes
expectativas sociais.

. Problemas de comunicagéo nao verbal — o que pode incluir o contato anormal
dos olhos, postura, expressbes faciais, tom de voz e gestos, bem como a
incapacidade de entender esses sinais nao verbais de outras pessoas.

. Padrbes restritos e repetitivos de comportamento: estereotipias ou
comportamentos verbais estereotipados ou comportamento sensorial incomum,
aderéncia a rotinas e padrdes de comportamentos ritualizados, interesses
restritos (AUTISMO E REALIDADE, 2015).

Até o0 momento, ndo existe cura para 0 autismo, mas um programa de
tratamento precoce, intensivo e apropriado melhora muito a perspectiva de
individuos com o transtorno. As intervencdes devem ser introduzidas tdo logo seja
feito o diagnostico e aplicados por equipe multidisciplinar, pais, professores,
meédicos, psicélogos, fonoaudidlogos, esportes, artes etc. A intervencado educativa é
uma estratégia que incluem o suporte dos pais ou responsaveis, com o objetivo de
fornecer condi¢cdes adequadas e necessarias do meio ambiente para o ensino e, AA
aprendizagem conduzindo a independéncia pessoal e social dos individuos com o
transtorno. O programa TEACCH (Treatment and Education of Autistic and related
Communication handicapped Children) criado em 1971, por Eric Shopler e seus
colaboradores; € um programa de tratamento e educacédo para criancas de todas as
idades com autismo e problemas relacionados com a comunicagcdo, que
determinava ensinar aos pais, técnicas comportamentais e métodos de educacao
gue correspondessem as necessidades dos seus filhos (OLIVEIRA, 2005).

O programa TEACH, fundamenta-se na evidéncia e na observacdo de que
individuos com autismo compartiiham um padrdao de comportamentos, como as
formas que os individuos pensam, comem, se vestem, compreendem seu mundo e
se comunicam. Os mecanismos essenciais da estrutura de ensino consistem na
organizacdo do ambiente e atividades de maneiras que possam ser compreendidas
pelos individuos; no uso dos pontos fortes dos individuos em habilidades visuais e
interesse em detalhes visuais para suprir habilidades relativamente mais fracas; no
uso dos interesses especiais dos individuos para engaja-los no aprendizado; e apoio

ao uso de iniciativa prépria em comunicacao significativa (OLIVEIRA, 2015).
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A ABA (Analise do comportamento aplicada) é uma abordagem do
behaviorismo e observa, analisa e explica a associacdo entre o ambiente, o
comportamento humano e a aprendizagem. E uma terapia que apresenta resultados
evolutivos em relacdo ao TEA. O objetivo do tratamento do ABA é trabalhar os
déficits, identificando os comportamentos que a criangca tem dificuldades ou até
inabilidades e que prejudicam sua vida e suas aprendizagens; diminuir a freqtiéncia
e intensidade de comportamentos de birra ou indesejaveis, como por exemplo a
agressividade, estereotipias e outros que dificultam o convivio social e
aprendizagem deste individuo. Promover o desenvolvimento de habilidades sociais,
comunicativas, adaptativas, cognitivas, académicas e comportamentos socialmente
desejaveis. A intervencédo € baseada em uma analise funcional do comportamento
determinante, para eliminar comportamentos socialmente indesejaveis
(GONCALVES, 2011).

PECS - Picture Exchange Communcation System, ou em portugués, Sistema
de Comunicacdo por Troca de Figuras, consiste em um método para ensinar
pessoas com distlrbios de comunicacdo e/ou com autismo, a comunicarem-se de
forma funcional por intermédio da troca de figuras. Este sistema permite desenvolver
a compreenséo, reduzir a frustracdo de quem tem dificuldade em falar e permite um
poder maior de escolha de quem néo se expressa oralmente, pelo fato de associar o
som a imagem, podendo desenvolver também a propria comunicacdo oral. Além
disso, o PECS ¢ facil de ser aplicado por terapeutas, pais ou professores, nao
requer materiais complexos ou treinamento técnico (GOLCALVES, 2011).

Nenhum medicamento trata especificamente o Transtorno do Espectro
Autismo. No entanto, algumas pessoas com o0 transtorno apresentam sintomas como
déficit de atencédo, hiperatividade, fendbmenos obsessivos, ansiedade, depresséo,
insbnia, epilepsia entre outros, que podem ser controlados com medicacéo,
especialmente quando ha outras co-morbidades associadas. A farmacoterapia mais
comum utilizada para pacientes com TEA consiste no uso, associado ou nao a
antipsicoticos, de inibidores seletivos da recaptacdo da serotonina (ISRS),
estimulantes, estabilizadores de humor e agonista alfa-adrenérgicos (NIKOLOV;
JONKER; SCAHILL, 2006).
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3 RESULTADOS E DISCUSSAO

Os dados explanados abaixo sao referentes as informacdes solicitadas sobre
0s casos existentes do Transtorno do Espectro Autista na cidade de Apucarana-PR.
Como representa o quadro 1, as pessoas cadastradas e atendidas na cidade de
Apucarana pelo CAPSI — Centro de Atencéo Psicossocial infantil, atualmente séo 11
pacientes, na faixa etéria de 6 até 16 anos de idade, do sexo masculino e feminino,
diagnosticadas com TEA transtorno do espectro autismo e outras doencas
relacionadas.

O impacto do autismo sobre as familias € muito grande, sob o ponto de vista
emocional, social e econémico. Muitas familias ndo tém condi¢c6es econdmicas para
arcar com o custo do tratamento adequado e, para atender as necessidades
geradas pelo autismo muitas dependem de apoio de instituicbes que oferecam esse
tipo de atendimento sem custos. O CAPSi € um centro de salde mental do SUS -
Sistema Unico de Salde, que tem por fungcdo monitorar esses casos de transtornos
mentais, psicoses, e neuroses graves, buscando amenizar e tratar as crises para
gue estas pessoas possam recuperar sua autonomia e se reinserir nas atividades
cotidianas. Possui uma equipe multiprofissional composta por psicélogos,
psiquiatras, enfermeiros, auxiliar de enfermagem, assistentes sociais terapeutas e

técnicos administrativos.

Quadro 1 — Caracteristicas das pessoas atendidas pelo CAPSi — infantil de Apucarana-PR.

Masculino TEA e Sindrome de

Asperger.

Masculino
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8 Masculino TEA e Deficiéncia
intelectual, F90.0
Disturbios da atividade e

da atencéo

Masculino

13 Masculino TEA Grau severo

16 Masculino TEA

Fonte: Autoria prépria, maio 2015.

Ja no quadro 2, pode-se observar que todos alunos da APAE classificados
com TEA também apresentam deficiéncia intelectual e outras sindromes
relacionadas ao espectro. A idade dos alunos atendidos com esse transtorno variou

de 3 a 34 anos de idade, sendo a maioria, do sexo masculino.

Quadro 2 — Representac¢do das caracteristicas dos alunos atendidos pela APAE.

Fonte: autoria prépria, maio 2015.

3 Masculino TEA e Deficiéncia intelectual

4 Masculino TEA e Deficiéncia intelectual
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5 Feminino

6 Masculino

6 Feminino

Masculino

TEA e Deficiéncia intelectual

TEA, Deficiéncia intelectual e Sindrome de
Down

TEA e Deficiéncia intelectual

TEA, Deficiéncia intelectual e GEmeos

monozigGticos

9 Masculino

10 Masculino

12 Masculino

19 Masculino

TEA e Deficiéncia intelectual

TEA e Deficiéncia intelectual

TEA, Deficiéncia intelectual - Deficiéncia visual

TEA e Deficiéncia intelectual
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Graéfico 1- Representacédo do ndmero total de pessoas atendidas pelo CAPSi e distribuicédo por sexo.

Distribuicao das pessoas por sexo e
quantidade no CAPSi

12

10

o}
masculino feminino total

m Sériel 9 2 11

Fonte: Autoria propria, maio 2015.

No grafico 1, conforme informacdes passadas pelo CAPSi, atualmente a
instituicdo atende 11 casos de pacientes diagnosticados com espectro autista, sendo
9 do sexo masculino e 2 do sexo feminino. A instituicdo relatou que esse numero de
assistidos € referente aos alunos que freqlientam escolas da rede municipal e
estadual, ainda ressaltou que muitas criangas com autismo ndo sao atendidas ali,
em razdo de se tratarem em clinicas particulares. Outra questdo também é o
problema que, muitas vezes, 0s pais se recusam a admitir que o filho tenha algumas
caracteristicas que requerem atencdo especial e ndo procuram ajuda, e muitos
adultos diagnosticados com o transtorno ndo procuram tratamento para um devido
acompanhamento. Portanto o namero de atendimentos de individuos com TEA

provavelmente seria maior se ndo fossem essas circunstancias.
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Gréfico 2 — Representacao do ndmero total de alunos atendidos pela APAE e distribui¢cdo por sexo.

Distribuicao dos alunos por sexo e
quantidade na APAE
25
20
15
10
5
0 H B
masculino feminino total
m Sériel 17 3 20

Fonte: Autoria prépria, maio 2015.

Ja no grafico 2, € notavel a prevaléncia de 17 casos dos sexo masculino
enquanto as meninas representam apenas 3 casos dos individuos com TEA
atendidos pela APAE.

Segundo Neto (2014), o pesquisador Sébastien Jacquemont declara que o
mesmo gene age diferentemente nos cérebros masculino e feminino, o que explica
por que o cérebro das mulheres € mais resistente a mutacfes génicas nocivos do
que os homens, sendo que mulheres afetadas apresentam um numero maior de
mutacdes que causam prejuizos e problemas no cérebro. Em contrapartida, os
homens afetados apresentam poucas alteracdes e menos mutacbes nocivas,
apresentando maior vulnerabilidade para disturbios e falhas no seu desenvolvimento
neurolégico.
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Graéfico 3- Representacao grafica da distribuicdo dos assistidos por idade e quantidade com TEA no
CAPSiI.

2,5

W idades

6anos 7anos 8anos 9anos 1llanos 13anos 16anos

Distribui¢do dos assistidos por idade - CAPSi

Fonte: Autoria propria, maio 2015.

Conforme resultados expostos no grafico 3, a faixa etaria de 6, 7 e 8 anos
apresentam 2 casos cada de autismo, a faixa etaria de 9 e 11 anos um caso cada.
Estes sdo casos designados como criancas nos termos do ECA — Estatuto da
crianca e adolescente. Ja a faixa etaria 13 anos com dois casos do autismo e 16

anos com um caso, sdo designados como adolescentes.
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Gréfico 4- Representacéo grafica da distribuicdo dos alunos por idade e quantidade com TEA na
APAE.

45

4

¥ idades

Janos 4anos 5anos 6anos 8anos Janos 10anos11anos12 anos19anos3d anos

Fonte: Autoria propria, maio 2015.

Mediante informacdes levantadas da APAE (Grafico 4) observou-se criangas
na faixa etaria de 3 anos com 1 caso do espectro, 4 anos com 2 casos, 5 e 6 anos
com 3 casos cada, 8 anos com 1 caso, 9 anos com 4 casos, 10 e 11 anos com 1
caso cada e 12 anos com 2 casos do espectro, todos designados criangas. Chama a
atencdo um caso do espectro com o0 jovem de 19 anos de idade e 1 caso do
espectro com um adulto com 34 anos.

Muitos adultos podem passar um longo periodo da vida sabendo que algo ndo
esta certo, mas sem saber que tém autismo. Geralmente esses sdo adultos que tem
casos leves, que ndo tem deficiéncia intelectual, uma vez que casos graves, como
problemas de linguagem e comunicacéo severa, sdo diagnosticados precocemente.
Os adultos autistas muitas vezes ndao entendem sarcasmos, piadas, expressdes
faciais ou outros sinais ndo verbais, preferem o isolamento, sdo mais timidos, e

sensiveis a barulho, muitos deles apresentam sintomas depressivos, ansiedade e
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dificuldades no casamento e no trabalho e de compreesdo. Nos adultos, o
acompanhamento € fundamental e necessario, mas com abordagem nas
dificuldades especificas de cada um e possiveis doencas associadas
(CZELUSNIAK, 2013).

Gréfico 5- Sindromes, deficiéncias e gémeos relacionados com TEA, das instituicdes pesquisadas em

Apucarana-Pr.

Relacionadas com TEA

B Asperger
B Down
m Def. Visual

B Gémeos Monozigbticos

Fonte: Autoria prépria, maio 2015.

Dentre todos os casos identificados duas sindromes estéo inseridas no laudo
de diagndstico dos TEA (Grafico 5).

Uma delas € a Sindrome de Asperger, com um caso. O termo Asperger
deixou de existir como diagnéstico no ano de 2013, com o lancamento da quinta
versao Manual Diagndstico Estatistico de Transtornos Mentais e esta incorporada no
mesmo conceito do espectro autismo. Assim os transtornos antes “separados”
seriam, na verdade, um “continuum de sintomas”, introduzindo um quadro mais leve
do Asperger, em um conjunto de manifestacées mais graves no autismo. O que
diferencia esses sintomas é que individuos com o quadro leve “Asperger’
apresentam, muitas vezes, desempenho acima dos indices normais em certos
quesitos. Podem ter habilidade verbal muito desenvolvida com um vocabulario
amplo, diversificado e rebuscado; também podem ter foco exagerado sobre um

assunto especifico, como automoveis, avides, ou robds, por exemplo. Estes séo
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sintomas leves caracteristicos do “Asperger”. Embora apresentem interesse nas
relacdes sociais, podem se deparar com dificuldades em manter o vinculo de
amizades. Além disso, o diagndstico geralmente é tardio, depois dos trés anos de
idade. Entretanto, o quadro de manifestacdes graves do autismo é caracterizado por
ter a inteligéncia abaixo do normal, dificuldades e atraso no desenvolvimento da
linguagem, ndo haver interesse no convivio social. Por apresentar estereotipias e
inabilidades com a comunicagdo, a suspeita para o diagnostico geralmente ocorre
antes dos trés anos de idade (SILVA, 2015).

A segunda sindrome se refere & sindrome de Down, com um caso
relacionado. Algumas criangas com Sindrome de Down tém suscetibilidade
aumentada em desenvolver sintomas do transtorno do espectro autista, com
problemas cognitivos e dificuldades de aprendizagem. Pesquisadores no Reino
Unido e Suécia revelaram que cerca de 5 a 7% das criancas com Sindrome de
Down tem desordens do espectro (BUCKLEY, 2015).

Acerca dos resultados do gréafico 5, o que chama atencéo é da relacdo de um
caso de deficiéncia visual com autismo. A deficiéncia visual é a perda total ou parcial
da visdo, seja congénita ou a adquirida. De acordo com a condicdo visual, as
pessoas com deficiéncia visual podem ser cegas ou ter baixa visdo ou visédo
subnormal. Acerca da prevaléncia dessa condi¢do, no ultimo levantamento na
década de 1990, estimou-se que havia, no mundo, 38 milhées de pessoas com essa
condicdo, ou seja, 1% da populacdo mundial apresentava algum grau dessa
deficiéncia (SOUSA, 2003).

De acordo com Sousa (2003), individuos com condutas autistas e deficiéncia
visual congénita apresentaram dificuldades na expressividade emocional € no
reconhecimento da emocéo, a presenca de estereotipias excessivas, dificuldades no
desenvolvimento social, linguagem comprometida e na capacidade simbdlica, e
ecolalia.

Também constatamos no grafico 5, a concordancia do autismo em dois
gémeos monozigdticos. De fato, hd uma forte tendéncia do autismo em grupos
familiares, com 7% a 15% de possibilidade de serem afetados, sendo também
frequente entre irmaos de criancas autistas. Os sintomas apresentados sdo graus
variados de diferenca social, falta de amizades, problema de linguagem de menos
severidade. Dessa forma, acredita-se que seja improvavel que o modelo de um
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Unico gene seja o0 responsavel pela maioria dos casos do autismo como enfatiza
Tuchman e Rapin (2006).

Quadro 3- Outras doencas relacionadas aos casos dos TEA pesquisados em Apucarana — PR.

Outras doencas Quantidade de casos relacionados
TEA

F43.2 Transtorno de Adaptacao 1

F91.3 Disturbio desafiador e de 1
Oposicao

F90.0 Disturbio da atividade e da 1
atencao

F20.8 Outras esquizofrenias 1

G40 epilepsia 1

F40 Transtorno fobico ansioso 1

Fonte: Autoria prépria, maio 2015.

Além das sindromes e deficiéncias, outras patologias definidas pelo CID —
Classificacdo Internacional de Doengas - também estdo relacionadas a casos do
espectro autista, identificados em Apucarana. O quadro 3, aponta para cada CID,
um caso do espectro relacionado; os transtornos e os distlrbios estao pertencentes
a ansiedade intensa ou ndo que podem levar a depressao, déficit de atencdo,

hiperatividade, convulsées, e a ndo distingcao entre o real e o imaginario.

Gréfico 6- Representacéo gréafica da prevaléncia do TEA, TEA severo, relacionados com deficiéncia

intelectual e deficiéncia intelectual grave.
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Prevaléncia TEA - Deficiéncia intelectual

M Sériel

TEA TEA SEVERO Deficiéncia Def. intelectual
intelectual grave

Fonte: Autoria prépria, maio 2015.

Dentre os casos identificados, houve um com TEA grave. Dos 30 casos
restantes com TEA, 21 coexistem com deficiéncia intelectual, sendo um coexistente
com deficiéncia intelectual grave (grafico 6).

Dentro do transtorno do espectro autista (TEA), existe uma enorme
variabilidade de caracteristicas que o individuo pode apresentar desde os primeiros
meses de vida que sao notaveis. Sintomas como a dificuldade no contato afetivo
com a mae, movimentos irregulares dos membros, hipersensibilidade a luz,
dificuldades em dormir. Outras manifestacdes visiveis desde a infancia sao a falta de
reciprocidade social, déficits expressivos na comunicacao verbal, comportamentos
motores ou verbais estereotipados, comportamentos sensoriais incomuns, auséncia
de contato interpessoal. O autista € voltado para si mesmo, ndo estabelece contato
visual com as pessoas nem com O ambiente, tem comprometimento da
compreensao, mas a medida que a idade avanca e o padréo cognitivo vai evoluindo,
0S comportamentos restritos e repetitivos vao mudando para uma melhora
significativa desses sintomas. Estes sintomas podem ser manifestados com maior ou
menor intensidade, mas quadros mais graves possuem um alto grau de
dependéncia e isolamento. (ABUJADI, 2013).

A Deficiéncia intelectual (DI) ou Deficiéncia mental (DM) como era
anteriormente designada, € caracterizada como uma incapacidade de limitaces

significativas, tanto no funcionamento intelectual, quanto no comportamento
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adaptativo, e se origina principalmente antes dos dezoitos anos de idade. E uma das
deficiéncias que mais afeta criancas e adolescentes (em torno de 1% na populacao
jovem). As causas sdo as mais variadas e complexas, podendo ser genéticas,
congénitas ou adquiridas, ma-formacéo fetal, problemas no pré-natal, desnutricdo
grave. E dentre as sindromes mais conhecidas estdo: Sindrome de Down, Sindrome
alcodlica, Sindromes neurocutaneas, Sindrome do X-fragil, Sindrome de Rett.
Caracterizam-se por um funcionamento intelectual inferior a média (Ql), do esperado
para a idade cronoldgica da crianca ou adulto, associado a limitacdes adaptativas
em pelo menos duas areas de habilidades (comunicacdo, auto-cuidado, vida no
lar,adaptacdo social, saude e seguranca, funcdes académicas, lazer, trabalho)
(TEDDE, 2012).

Contudo, para os individuos que se enquadram no nivel de deficiéncia
intelectual grave, o grau de classificacdo do quociente de inteligéncia (QIl) varia entre
20-25, com a idade mental de 3 a 7 anos de idade (TEDDE, 2012). Esses individuos
necessitam de maior atencéo, de protecao e, de ajuda pois o seu nivel de autonomia
pessoal e social é praticamente desprovido, nulo. Muitas vezes tem problemas
psicomotores significativos. Podem ser ensinados a praticar algumas atividades de
vida diaria béasica e aprendizagens pré-tenolégicas muito simples (EDUCACAO
DIFERENTE, 2006).

Gréfico 7- Distribuicdo sexual dos casos diagnosticados com TEA em Apucarana — PR.
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Prevaléncia do sexo dos casos TEA

H masculino

| feminino

Fonte: Autoria propria, maio 2015.

Dando finalizacdo aos resultados, como apresenta o grafico 7, dos casos
assistidos em Apucarana — PR, 84% sdo do sexo masculino, enquanto que 0 sexo
feminino corresponde a apenas 16% dos casos. Como ja explicado anteriormente
(gréficos 1 e 2), as mutacdes causadoras de TEA apresentam consequéncias
diferentes no cérebro masculino e no feminino, aumentando a suscetibilidade dos
meninos, a manifestacdo dos sintomas de TEA.

Ainda segundo a bidloga Valerie do Centro Médico da Universidade George
Washington a testosterona e o estrogénio tém efeitos opostos sobre o gene retinoic
acid-related orphan receptor-alpha (RORA, sigla em inglés) que controla a producéo
de aromatase, uma enzima pouco presente em pessoas com autismo. Apdos analisar
0S neurdnios, descobriu-se que a testosterona diminui a capacidade das células de
expressar 0 gene, enquanto o estrogénio aumenta essa capacidade. Em geral, o
equilibrio entre os hormbnios sexuais regula a atividade do RORA e mantém os
niveis de producdo enzimatica estaveis, mas uma pequena alteracdo pode
desarticular todo o circuito. As pesquisas mostraram que o0s tecidos cerebrais de
pessoas com autismo apresentam niveis mais baixos de RORA do que o das
pessoas sem a condicdo. A bidloga ainda sugere que esse desequilibrio em cadeia
possa ser uma das causas do disturbio e que altos niveis do horménio feminino
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estrogénio poderiam evitar o transtorno, e que o RORA pode nao ser o Unico gene
envolvido na doenga, mas que provavelmente é um dos mais criticos
(MENTECEREBRO,2011).

Pretende-se divulgar os resultados do presente estudo em forma de palestra
com slides a comunidade e aos familiares dos afetados, com o apoio das instituicbes
envolvidas, a fim de conscientiza-los da importancia do diagnéstico precoce e
correto, inclusive genético, para encaminhamento a tratamento mais especifico e
eficiente. E na elaboracédo de cartazes para serem anexados as escolas, postos de
saude, lugares publicos informatizando sobre o transtorno.

E constatando a importancia da divulgacdo do Transtorno do Espectro
Autista, desenvolver um trabalho na criacdo de um projeto, com apoio voluntariado,
dos pais de autistas e das instituicdes colaborativas no intuito de promover
conhecimento e transmissdo de informagcbes do transtorno, integracdo entre
familiares acometidos pele espectro com troca de vivéncias e apoio. E para os
autistas oferecer apoio no diagndstico, orientacdes para o tratamento, reabilitacéo,
inclusdo social e amparo legal, contribuindo assim para a melhoria da qualidade de

vida.

4 CONCLUSAO

Ao concluir esse estudo, pode-se dizer que ha 31 casos de TEA sendo
atendidos por instituicbes publicas em Apucarana, a maioria de criancas do sexo
masculino. O numero certamente € uma subestimativa, uma vez que ndo forma
avaliados os atendimentos em clinicas particulares, havendo também muitos casos
subdiagnosticados. Além disso, o diagnéstico genético dos casos ainda é pouco
frequente, exceto para sindromes comuns. Sabendo-se que os TEA sdo muito mais

prevalentes do que se pensava décadas atras, e que os transtornos do espectro sao
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diagnosticados em numero cada vez maior e também cada vez mais cedo, é
concebivel que o niumero encontrado no municipio de Apucarana, seja atualmente
muito maior e também venha a aumentar. Pessoas antes nunca diagnosticadas,
diagnosticadas em idade escolar ou ja adultas, agora podem ter suas caracteristicas
autisticas detectadas antes dos 36 meses de idade.

Pouco a pouco, a barreira socio-cultural contra o diagnéstico vem sendo
derrubada, mas ainda € necessario que os professores, os profissionais de saude, e
a propria sociedade esteja preparados para reconhecerem sintomas desta sindrome,
razao pela qual se realizaré a palestra para conscientizar a comunidade e familiares
de afetados da importancia do diagndstico correto e tratamento.

Apesar das limitacbes que a sindrome impde, 0 ser autista apresenta, acima
de tudo, uma forma de ver e de compreender o mundo, e que assim como qualquer
ser humano, cada pessoa com transtorno do espectro autista é Unica e todas podem

aprender.
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