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REVISAO SISTEMATICA

RESUMO

O diagndstico precoce dos Transtornos do Espectro do Autismo (TEA) é essencial para
intervencdes oportunas e eficazes, promovendo melhorias significativas no desenvolvimento
cognitivo, social e funcional das criancas afetadas. Esta revisdo sistematica analisou os avangos
e desafios do diagndstico precoce do TEA, incluindo métodos de triagem e o impacto das
intervencdes precoces. Foram pesquisadas as bases de dados PubMed, Scopus e Embase,
abrangendo estudos publicados nos ultimos 10 anos. Um total de 35 artigos foi identificado
inicialmente, dos quais 14 atenderam aos critérios de inclusdo, abordando sinais
comportamentais, biomarcadores e fatores que influenciam o diagndstico. Os resultados
destacam a importancia de ferramentas como escalas validadas, biomarcadores e a aplicacdo
de tecnologias emergentes, além de reforcar o papel dos profissionais de salde e cuidadores
na identificacdo precoce. Esta revisdao enfatiza a necessidade de estratégias personalizadas e
de maior equidade no acesso ao diagndstico precoce. Pesquisas futuras devem explorar a
integracdo de biomarcadores e métodos comportamentais, além de investigar a eficacia dessas
abordagens em diferentes contextos socioeconémicos.
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Early Diagnosis of Autism Spectrum Disorders

ABSTRACT

Early diagnosis of Autism Spectrum Disorders (ASD) is essential for timely and effective
interventions, significantly improving cognitive, social, and functional development in affected
children. This systematic review analyzed advancements and challenges in the early diagnosis
of ASD, including screening methods and the impact of early interventions. PubMed, Scopus,
and Embase databases were searched, covering studies published in the last 10 years. A total
of 35 articles were initially identified, of which 14 met the inclusion criteria, addressing
behavioral signs, biomarkers, and factors influencing diagnosis. The results highlight the
importance of tools such as validated scales, biomarkers, and the application of emerging
technologies, while reinforcing the role of healthcare professionals and caregivers in early
identification. This review emphasizes the need for personalized strategies and greater equity
in access to early diagnosis. Future research should explore the integration of biomarkers and
behavioral methods, as well as investigate the effectiveness of these approaches in different
socioeconomic contexts.

Keywords: Autism Spectrum Disorders. Early Diagnosis. Biomarkers. Early Intervention.
Behavioral Screening.
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INTRODUCAO

Este estudo trata-se de uma revisao sistematica da literatura com o objetivo de
avaliar o diagndstico precoce dos Transtornos do Espectro do Autismo (TEA) e suas
implicagOes para os desfechos clinicos e de desenvolvimento. A revisao foi realizada nas
bases de dados eletrénicas PubMed, Scopus e Embase, utilizando as palavras-chave
"autismo," "diagndstico precoce," "transtornos do espectro do autismo,"
"biomarcadores," e "intervengbes precoces," combinadas por meio do operador
booleano "AND" para refinar os resultados da pesquisa.

O diagndstico precoce dos Transtornos do Espectro do Autismo (TEA) representa
um desafio critico na area da pediatria e neurodesenvolvimento, sendo essencial para a
implementacdo de intervengGes oportunas que otimizem os resultados clinicos e o
desenvolvimento das criancas afetadas. O TEA é caracterizado por um conjunto
heterogéneo de alteragdes no desenvolvimento social, comunicativo e
comportamental, cuja manifestacdao precoce inclui sinais como dificuldades de interagao
social, atraso no desenvolvimento da linguagem e comportamentos repetitivos
(Zwaigenbaum et al., 2015; Clark et al., 2018). Identificar esses sinais nos primeiros anos
de vida é fundamental para minimizar os impactos a longo prazo no desenvolvimento
cognitivo e funcional dos individuos.

Nos ultimos anos, os avancos em ferramentas de rastreamento, como escalas
validadas e tecnologias baseadas em inteligéncia artificial, tém contribuido para uma
maior sensibilidade na deteccdo precoce do TEA (Al-Beltagi, 2023). Além disso, estudos
recentes sugerem o potencial de biomarcadores fisioldgicos e genéticos para predizer o
risco de TEA antes mesmo da manifestacdao de sintomas comportamentais evidentes,
ampliando as perspectivas para uma abordagem diagndstica mais objetiva e antecipada
(Zwaigenbaum & Penner, 2018).

Apesar desses avancos, o diagndstico precoce ainda enfrenta barreiras
significativas, como desigualdades no acesso a cuidados de saude, falta de treinamento
adequado de profissionais e estigmas associados ao TEA, que atrasam o reconhecimento
e a intervencdo (Daniels & Mandell, 2014). Nesse contexto, os pediatras desempenham

um papel crucial na triagem de sinais precoces durante consultas de rotina, enquanto o
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envolvimento dos pais é indispensdvel na identificacdo de preocupagbes iniciais
(Becerra-Culqui et al., 2018).

Dada a importancia do diagndstico precoce para melhorar o progndstico e a
qualidade de vida das criangas com TEA, este artigo revisa sistematicamente a literatura
recente sobre os métodos de deteccdo precoce, fatores que influenciam o diagndstico
e as implicagbes das intervengdes precoces. O objetivo é destacar os avangos
alcancados, identificar lacunas no conhecimento e sugerir caminhos para futuras

pesquisas e praticas clinicas.

METODOLOGIA

Este estudo trata-se de uma revisao sistematica da literatura com o objetivo de
avaliar o diagndstico precoce dos Transtornos do Espectro do Autismo (TEA) e suas
implicagcGes para os desfechos clinicos e de desenvolvimento. A revisao foi realizada nas
bases de dados eletronicas PubMed, Scopus e Embase, utilizando as palavras-chave
"autismo," "diagndstico precoce," "transtornos do espectro do autismo,"
"biomarcadores," e "intervencbes precoces," combinadas por meio do operador
booleano "AND" para refinar os resultados da pesquisa.

O periodo analisado incluiu estudos publicados nos ultimos 10 anos, com o
objetivo de capturar as abordagens e inovagdes mais recentes no diagndstico precoce
do TEA. Foram incluidos trabalhos que abordassem sinais e métodos de triagem
precoce, fatores que influenciam o diagndstico e intervencdes baseadas nos primeiros
sinais do transtorno.

Foram identificados 35 artigos durante a busca inicial. Apds a aplicacdo dos
critérios de inclusdo e exclusdo, 14 estudos foram incluidos na revisdo. Os critérios de
inclusdo consideraram artigos publicados em inglés, portugués e espanhol, contendo
dados quantitativos ou qualitativos sobre diagndstico e intervencdes precoces,
incluindo revisGes sistematicas, estudos observacionais e ensaios clinicos. Foram

excluidos estudos nado relacionados diretamente ao diagndstico precoce do TEA, artigos
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com foco exclusivo em intervengbes tardias ou aqueles que ndao apresentavam
resultados claros sobre os métodos de diagndstico.

Essa metodologia permitiu uma analise abrangente das estratégias de
diagnodstico precoce para o TEA, contribuindo para a compreensdo dos beneficios e
limitacdes das diferentes abordagens e suas implicacGes para a pratica clinica e a

formulagao de politicas publicas.

RESULTADOS

Tabela 1. Estudos sobre Diagndstico Precoce de Disturbios do Espectro do Autismo

(2014-2024)

Autor, Ano

Titulo do Estudo

Resumo do Estudo

L. Zwaigenbaum et al.,

2015

Early Identification of

Autism Spectrum Disorder:

Recommendations for

Practice and Research

Revisa 0s avangos na
identificacdo precoce do
autismo, destacando sinais
observaveis antes dos 24
meses e recomenda
praticas clinicas para

diagndsticos mais cedo.

Megan Clark et al., 2018

School Age Outcomes of
Children Diagnosed Early
and Later with Autism

Spectrum Disorder

Analisa diferencas entre
criangas diagnosticadas
cedo e mais tarde, com
melhores resultados
cognitivos e menor
suporte necessario em
idade escolar para as
diagnosticadas

precocemente.

L. Zwaigenbaum & M.
Penner, 2018

Autism spectrum disorder:

advances in diagnosis and

evaluation

Examina o uso de
biomarcadores e outras
tecnologias para prever o

risco de autismo antes dos
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sintomas
comportamentais

evidentes.

A. Daniels & D. Mandell,
2014

Explaining differences in
age at autism spectrum
disorder diagnosis: A

critical review

Discute fatores que
influenciam o tempo de
diagndstico do autismo,
como gravidade dos
sintomas e status

socioeconomico.

Mohammed Al-Beltagi,
2023

Pre-autism: What a
paediatrician should know
about early diagnosis of

autism

Sugere o uso de
biomarcadores prenatais e
neonatais para prever o
autismo antes dos

sintomas aparentes.

D. Zachor & P. Curatolo,
2014

Recommendations for
early diagnosis and
intervention in autism
spectrum disorders: an
Italian-Israeli consensus

conference

Consolida recomendacodes
para diagndstico precoce e
intervencdes em autismo,

com foco em intervengdes
eficazes durante o periodo

critico

Chiugo Okoye et al., 2023

Early Diagnosis of Autism
Spectrum Disorder: A
Review and Analysis of the

Risks and Benefits

Avalia os riscos e
beneficios do diagndstico
precoce, incluindo
estigmatizacaoe a
importancia de
intervencoes

personalizadas.

S. Mitroulaki et al., 2020

First Alarm and Time of
Diagnosis in Autism

Spectrum Disorders

Estudo retrospectivo sobre
a idade dos primeiros
sintomas e diagndstico,

identificando lacunas entre
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a percepcao iniciale o

diagnodstico formal.

M. Lai & S. Baron-Cohen,
2015

Identifying the lost
generation of adults with
autism spectrum

conditions

Destaca a importancia do
diagnodstico em adultos,
explorando desafios como
comorbidades e
estratégias de

camuflagem.

L. Zwaigenbaum et al.,

Early Screening of Autism

Recomenda o

2015 Spectrum Disorder: rastreamento entre 18-24
Recommendations for meses para detecgao

Practice and Research precoce, com ferramentas

especificas para o autismo
H. Yoo, 2016 Early Detection and Revisa sinais de risco

Intervention of Autism

Spectrum Disorder

precoce, como
rastreamento visual atipico
e comunicacdo social, além
de intervengdes antes dos

2 anos.

Lori-Ann R. Sacrey et al.,

2015

Early Infant Development
and Intervention for

Autism Spectrum Disorder

Investiga caracteristicas do
desenvolvimento em
bebés e eficacia de
intervengdes em criangas

de 15 meses.

L. Tsang et al., 2019

Autism spectrum disorder:
early identification and
management in primary

care

Enfatiza o papel dos
pediatras na triagem e
encaminhamento precoce,
identificando sinais de
alerta em consultas

pediatricas.

Brazilian Journal of Implantology and Health Sciences
Volume 6, Issue 12 (2024), Page 786-799.




Stephen N. James & Early Autism Diagnosis in Analisa razdes para
Christopher J Smith, 2020 | the Primary Care Setting diagnosticos tardios e a
importancia de deteccdo
precoce por pediatras para

intervencdes rapidas.

Tracy A. Becerra-Culqui et | Parental First Concerns Estudo sobre

al., 2018 and Timing of Autism preocupacdes dos pais e
Spectrum Disorder como certos sinais, como
Diagnosis falta de contato visual,

estdo associados ao

diagndstico precoce.

Fonte: Os autores do trabalho

A literatura recente sobre o diagnéstico precoce de disturbios do espectro do
autismo (DEA) destaca amplamente a importancia da identificacdo antecipada para o
desenvolvimento de intervencdes eficazes, além de descrever fatores determinantes na
obtencdo de diagndsticos mais rapidos e precisos. Zwaigenbaum et al. (2015) e Okoye
et al. (2023) apontam que sinais precoces, como dificuldades de contato visual, falta de
resposta ao nome e padroes repetitivos de comportamento, podem ser observados
antes dos dois anos de idade, o que contribui para uma intervencao antecipada e
adaptada as necessidades de cada crianca. Esses autores sugerem que a identificacdo
desses sinais é essencial, pois quanto mais cedo ocorre o diagndstico, maiores sao as
chances de reduzir os impactos negativos dos sintomas autistas no desenvolvimento da
crianga.

Clark et al. (2018) corroboram essa ideia ao comparar criangas diagnosticadas
antes e apos os trés anos. Eles observaram que as criangas diagnosticadas precocemente
tém melhores resultados em termos de habilidades verbais e cognitivas, além de maior
integracdo em escolas regulares e menor necessidade de suporte continuo. Esse estudo
enfatiza que o diagndstico precoce ndo apenas facilita o acesso a intervengdes eficazes,
mas também promove um desenvolvimento mais préximo ao tipico, o que se traduz em

maior autonomia na vida escolar e potencialmente na vida adulta.
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Ao investigar o tempo de diagndstico e os fatores que afetam a idade em que o
autismo é identificado, Daniels e Mandell (2014) identificam que fatores como a
severidade dos sintomas, status socioeconémico e o nivel de preocupacdo dos pais com
o desenvolvimento infantil sdo determinantes para a precocidade do diagndstico. Além
disso, Al-Beltagi (2023) propde o uso de biomarcadores, como medidas hormonais e
imunoldgicas, para auxiliar na identificagdo do autismo ainda em fases iniciais de vida.
Essa abordagem complementa os métodos tradicionais de observacdao comportamental,
fornecendo uma base mais objetiva e cientifica para a detec¢do precoce. O uso de
biomarcadores, segundo Al-Beltagi, permitiria reduzir o tempo de diagndstico ao
oferecer sinais fisicos e mensurdveis que alertam para a necessidade de uma
investigagao mais aprofundada.

Outro ponto relevante é a disparidade na idade de diagndstico entre diferentes
subtipos do espectro autista, como observado por Mitroulaki et al. (2020). Eles
destacam que sintomas relacionados a comunicacdo e problemas de fala sdo os
primeiros a serem notados em criangas com autismo, o que leva a um diagndstico mais
precoce em comparacao com casos de Sindrome de Asperger, em que os sintomas
comportamentais se manifestam mais tardiamente. Miller et al. (2020) reforcam essa
visdo ao sugerir que criancas diagnosticadas entre 25 e 41 meses apresentam
comprometimentos mais severos em habilidades cognitivas e sociais do que aquelas
diagnosticadas entre 12 e 18 meses. Essa diferenca sugere que o diagndstico tardio estd
associado a um quadro clinico mais complexo e com maior atraso nas habilidades
adaptativas, dificultando o alcance de um desenvolvimento funcional pleno.

A importancia do envolvimento dos pais e dos profissionais de saude também se
destaca. Becerra-Culqui et al. (2018) observam que preocupagdes parentais, como falta
de resposta ao nome e dificuldade em fazer contato visual, frequentemente motivam
uma busca precoce por diagndstico, especialmente em criangas diagnosticadas antes
dos trés anos. Tsang et al. (2019) e James e Smith (2020) reforcam a necessidade de os
pediatras estarem atentos aos sinais iniciais do autismo, aplicando triagens durante
consultas de rotina, como nos atendimentos de crescimento e desenvolvimento. Ambos
defendem que essa pratica possibilita a deteccdo precoce e encaminhamento imediato

para especialistas, resultando em intervengdes mais assertivas e oportunas.
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As abordagens voltadas a comunidade também mostram seu valor. Zachor e
Curatolo (2014) enfatizam que a implementacao de estratégias de diagndstico precoce
no nivel comunitario, com o apoio de politicas publicas e interveng¢des educacionais para
profissionais de saude, contribui para uma detecgao mais equitativa e menos demorada
do autismo. Esses autores apontam que programas de triagem em escolas e clinicas
comunitarias poderiam ampliar o acesso ao diagndstico, especialmente em populagdes
subatendidas. De forma semelhante, Loubersac et al. (2021) destacam a influéncia de
fatores sociais e ambientais, sugerindo que o diagndstico ocorre mais cedo em casos
onde hd um atraso na comunicacdo social ou presenca de deficiéncia intelectual. Esses
achados apontam que politicas de saude publica voltadas para a conscientiza¢cdo dos
profissionais sobre os sinais do autismo poderiam reduzir as desigualdades no acesso ao
diagnéstico.

Sacrey et al. (2015) abordam a importancia de estudos prospectivos para
compreender o desenvolvimento inicial de bebés em risco de autismo. Em seus achados,
indicam que comportamentos como o rastreamento visual atipico e a falta de
reciprocidade social podem ser identificados no primeiro ano de vida. Esse estudo se
alinha ao de Yoo (2016), que aponta que a intervencao antes dos dois anos tem o
potencial de modificar trajetorias de desenvolvimento cerebral. Tais achados reforcam
a visao de que o periodo critico para intervengdo ocorre na primeira infancia, periodo
no qual o cérebro estd mais receptivo a mudancas induzidas por intervencoes.

Por fim, estudos como o de @ien, Vivanti e Robins (2021) defendem que o
diagndstico precoce ndo sé permite o acesso a servicos especializados, mas também
potencializa a qualidade de vida dos individuos com autismo e de suas familias,
reduzindo custos de tratamento e melhorando a inclusdo e a produtividade. Essa visao
é complementada pelo trabalho de Kotsopoulos (2015), que discute a possibilidade de
uma intervencado precoce no ambiente familiar, como no modelo Denver, visando uma
abordagem centrada na crianca e seus cuidadores. Essa metodologia, que inclui os pais
no processo de intervencdo, potencializa os resultados, permitindo que a crianga
desenvolva habilidades essenciais em um ambiente seguro e de apoio.

Em resumo, os estudos analisados convergem ao ressaltar a importancia de uma
triagem sistematica e de abordagens multicomponentes para o diagndstico precoce do

autismo. O uso combinado de biomarcadores, observacdo comportamental e
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envolvimento parental é essencial para garantir um diagndstico mais preciso e em
tempo adequado. Estratégias de saude publica que incentivam o envolvimento da
comunidade e o treinamento de profissionais sdo igualmente fundamentais para
assegurar que criangas em diferentes contextos socioecondmicos tenham acesso a um

diagndstico e tratamento precoce.

CONSIDERACOES FINAIS

Esta revisdo destacou os principais achados relacionados ao diagndstico precoce
dos Transtornos do Espectro do Autismo (TEA) e suas implicacGes para os resultados das
intervengdes. Os estudos analisados enfatizam a importancia da identificacdo precoce
de sinais comportamentais e de desenvolvimento, como dificuldades de interacdo
social, atraso na comunica¢cdo e comportamentos repetitivos, além de abordagens
emergentes que utilizam biomarcadores para diagndsticos mais precoces e precisos.
Esses achados reforcam o papel critico da detecgdo precoce no fornecimento de
intervencdes oportunas e eficazes, que podem melhorar significativamente os
resultados cognitivos, sociais e funcionais de individuos com TEA.

As implicaces desta revisdo abrangem tanto a pratica clinica quanto as politicas
de saude publica. Clinicamente, a revisdo ressalta a importancia de triagens de
desenvolvimento realizadas rotineiramente nos cuidados primarios e a integracdo de
ferramentas diagndsticas avancadas, como biomarcadores e avaliagdes assistidas por
tecnologia. Para os profissionais de salde, as evidéncias destacam o valor do
envolvimento dos cuidadores no processo de diagndstico e intervencdo, facilitando a
identificacdo precoce e o suporte necessario. Do ponto de vista da saude publica, a
revisdao enfatiza a necessidade de iniciativas comunitarias, programas de treinamento
para profissionais de saude e acesso equitativo a recursos diagndsticos, especialmente
em populacgdes subatendidas.

Pesquisas futuras devem se concentrar na avaliagdo dos resultados a longo prazo
do diagnéstico e intervengdo precoces, particularmente em populacdes e contextos
socioeconOmicos diversos. Estudos que explorem a integracdo de diagndsticos baseados

em biomarcadores com avaliacdes comportamentais tradicionais podem oferecer novas
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perspectivas para otimizar as estratégias de identificacdo precoce. Além disso, pesquisas
sobre a relagao custo-beneficio e a escalabilidade de programas de triagem comunitdria
contribuiriam para a ampliacdo das praticas de diagndstico precoce.

Esta revisao apresenta algumas limitagdes, incluindo potenciais vieses na sele¢ao
dos estudos e a predominancia de dados provenientes de paises de alta renda. A
heterogeneidade nos desenhos e metodologias dos estudos também limita a
generalizacdo dos achados para todos os contextos. Revisdes futuras devem incluir
populac¢des, idiomas e cenarios mais diversos para fornecer uma compreensdo mais

abrangente da aplicabilidade global das abordagens de diagndstico precoce para TEA.
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