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Introducao

O Transtorno do Espectro Autista (TEA) € uma condicao

do neurodesenvolvimento cujo diagnostico é essencialmente
clinico. No entanto, a avaliagao diagnéstica complementar
desempenha papel relevante na investigacao de comorbidades,
etiologias associadas e diagnostico diferencial, contribuindo para
uma abordagem mais precisa e individualizada.

Quando indicar exames complementares?

A solicitacao de exames deve ser individualizada, guiada
por achados clinicos. As principais indicacdes incluem:

1. Suspeita de etiologia genética

A investigacio genética deve ser considerada especialmente

em crian¢as com sinais clinicos sugestivos de uma condicdo
sindrémica associada. A presenca de dismorfismos, alteracoes

no perimetro cefalico (macro ou microcefalia), historia familiar

de transtornos do neurodesenvolvimento ou regressao

do desenvolvimento sdo elementos que reforcam essa indicacao.
Nesses casos, exames como microarray cromossomico, pesquisa
para sindrome do X-fragil e, guando necessario, sequenciamento
genético ampliado podem contribuir para a elucidacao etiologica.

2. Presenca de sinais neuroldgicos associados

A realizacdo de exames neurologicos complementares esta
indicada quando ha evidéncia clinica de acometimento do sistema
nervoso central além do TEA. Situacdes como crises epilépticas,
suspeita de epilepsia, regressao neurologica ou presenca de déficits
motores focais justificam investigacao adicional. Nesses cenarios,
o eletroencefalograma pode auxiliar na identificacido de atividade
epileptiforme, enquanto a ressonancia magnética de encéfalo pode
evidenciar alteracdes estruturais relevantes.

3. Atraso global do desenvolvimento
ou deficiéncia intelectual

Em pacientes que apresentam atraso global do desenvolvimento
ou deficiéncia intelectual associada ao TEA, a investigacao
complementar se torna particularmente importante. O objetivo €
identificar possiveis causas subjacentes e diferenciar condicoes
sobrepostas. Avaliacdes genéticas e, em situacoes especificas,
exames metabolicos podem ser indicados para melhor
caracterizacao do quadro clinico e definicao prognostica.




4. Alteracdes clinicas sistémicas

A presenca de manifestacdes clinicas sistémicas deve direcionar
a solicitacdo de exames laboratoriais adicionais. Sintomas
gastrointestinais persistentes, disturbios do sono, alteracdes
metabdlicas ou sinais de disfuncdes endocrinas podem indicar
condicdes associadas que impactam diretamente o manejo

do paciente. Nesses casos, exames laboratoriais gerais, incluindo
hemograma, eletrolitos e avaliacdo da funcao tireoidiana, podem
ser utels na investigacao.

5. Suspeita de déficits sensoriais

A avaliacao de possiveis déficits sensoriais € fundamental

no contexto do diagnostico diferencial do TEA. Alteracdes auditivas
Ou visuais podem mimetizar ou agravar sintomas comportamentais

e de comunicacdo. Dessa forma, arealizacdo de exames auditivos,
como audiometria ou potencial evocado auditivo do tronco encefalico
(siglaeminglés, BERA), bem como de avaliacdo oftalmoldgica,

deve ser considerada sempre que houver suspeita clinica ou duvida
diagnostica.

6. Duvida diagndstica ou quadro atipico

Em situacdes em que o quadro clinico ndo apresenta caracteristicas
tipicas de TEA ou quando ha sobreposiciao com outros transtornos
do neurodesenvolvimento, a investigacao complementar pode ser
necessaria. Nesses casos, os exames tém como principal objetivo
auxiliar no diagnostico diterencial, contribuindo para maior precisao
diagnostica e direcionamento terapéutico adequado.

A tabela 1resume as principais indicacoes.




Tabela1

Situacao
clinica

1. Suspeita
de etiologia genética

2. Sinais neurolégicos
associados

Principais
achados

Dismorfismos,
macro/microcefalia,
historia familiar, regressao
do desenvolvimento

Epilepsia, regressao
neurolégica, déficit

Objetivo
dainvestigacao

|dentificar causa
genética e definir
prognostico

Detectar alteracdes
estruturais ou atividade

Indicacdes de avaliacdo diagndstica complementar no TEA

Exame
indicado

Microarray
cromossdmico, teste
para X-fragil, NGS

EEG, ressonancia
magnética de encéfalo

motor focal epileptiforme

Esclarecer etiologia
e diferenciar condigbes
associadas

Atraso em multiplos
dominios, prejuizo
cognitivo

3. Atraso global
do desenvolvimento /
deficiéncia intelectual

Avaliacdo genética,
exames metabolicos

Hemograma, eletrolitos,
funcéo tireoidiana
e outros exames
laboratoriais

Sintomas
gastrointestinais,
disturbios do sono, sinais
metabodlicos/enddcrinos

ldentificar comorbidades
clinicas associadas

4. Alteragoes
clinicas sistémicas

Dificuldade
de comunicacao, resposta
inadequada a estimulos
auditivos/visuais

Audiometria, BERA,
avaliacdo oftalmoloégica

Excluir causas sensoriais
que mimetizam TEA

5. Suspeita
de déficits sensoriais

Exames
direcionados conforme
hipotese clinica

Sintomas n&o tipicos,
sobreposicao com outros
transtornos

Refinar diagndéstico
diferencial

6. Duvida diagnéstica /
quadro atipico

Fonte: elaborada pelos autores.

Abreviaturas: TEA: transtorno do espectro autista; NGS: sequenciamento de nova geracao;
EEG: eletroencefalograma; BERA: potencial evocado auditivo do tronco encefalico.

O gue NAO é recomendado de rotina

O documento reforca que nao ha biomarcadores especificos
para o diagnostico de TEA e que exames complementares ndo
devem ser solicitados de forma indiscriminada. A investigacao
deve sempre ser orientada pelos achados clinicos, evitando
intervencoes desnecessarias.

Conclusao

A avaliacio diagnostica complementar no TEA deve ser criteriosa
e individualizada, sempre orientada pela clinica. Seu principal
beneficio esta na identificacao de condicdes associadas

e na definicdo etiologica, contribuindo para um cuidado mais
assertivo e personalizado.



Dra. Marianna Menezes Maia

Residéncia médica em Neurologia Infantil pela Unicamp (SP) e Neurologia Adulto pelo Hospitalda
Restauracao (PE).

Pds-graduanda em Psiquiatria da Infancia e Adolescéncia pelo Hospital Israelita Albert Einstein
(HIAE).

Médica neuropediatra com atuacao na telemedicina do Hospital Israelita Albert Einstein e nos
centros TEA Alta Panamby e Delboni Brooklin.

Referéncia:

SOCIEDADE BRASILEIRA DE NEUROLOGIA INFANTIL (SBNI). Recomendagdes e orientagoes

para o diagnéstico, investigacao e abordagem terapéutica do Transtorno do Espectro Autista
(atualizacao). S&o Paulo: SBNI, 2025. Disponivel em: https://sbni.org.br/recomendacoes-e-
orientacoes-para-o-diagnostico-investigacao-e-abordagem-terapeutica-do-transtorno-do-espectro-
autista. Acesso em: 7 abr. 2026.






