FACULDADE DE MEDICINA DA UNIVERSIDADE DE COIMBRA

MESTRADO INTEGRADO EM MEDICINA - TRABALHO FINAL

FLAVIA VANESSA CAETANO OLIVEIRA

TRASNTORNO DO ESPECTRO AUTISTA — O PAPEL DO MEDICO DE

FAMILIA NO DIAGNOSTICO PRECOCE E SUPORTE FAMILIAR

ARTIGO DE REVISAO

AREA CIENTIFICA DE MEDICINA GERAL E FAMILIAR

Trabalho realizado sob a orientacdo de:

DOUTORA INES ROSENDO CARVALHO E SILVA CAETANO

PROFESSOR DOUTOR HERNANI POMBAS CANICO

JANEIRO 2017



Transtorno do espectro autista — O papel do médico de familia no
diagnostico precoce e suporte familiar

Artigo de Revisdo

Flavia Vanessa Caetano Oliveira®

'Faculdade de Medicina, Universidade de Coimbra, Portugal

!(flavia.oliveira92@hotmail.com)

Trabalho final do 6° ano médico com vista a atribui¢do do grau de mestre no ambito do ciclo

de estudos do Mestrado Integrado em Medicina.

Area Cientifica; Medicina Geral e Familiar

Orientador: Doutora Inés Rosendo Carvalho e Silva Caetano

Co-orientador: Professor Doutor Hern&ni Pombas Canico


mailto:flavia.oliveira92@hotmail.com

indice

1 Listade Tabelas € FIQUIAS........cociiiieiiiieiieiicie sttt ste e ne e 4
2 RESUIMIO ...ttt ettt ettt bt e hb et e sk e e e bt e ek et et e e Rt e e be e e ne e e b e e nar e nns 5
K N 0] 1 [0 SRRSO 7
O 1011 (oo [¥ ot To IR U USSP TP TP PRPRRPRPTN 9
5 Materiais € MABLOUOS ......cviueerieieieie ettt e ettt re e e ne e e nes 10
G TS0 | = To (01RO 11
6.1  Transtorno do ESPECLrO AULISTA .........cceiiiiiiiieiee e 11
6.1.1  Definigao e hipOteses etiolOgICas .........cccerririieiiiiierrese e 11
6.1.2  ClaSSITICAGAD. ... eiuiiiiiieiieieiee bbb 13

6.2 O Papel do Médico de Familia no DiagndstiCO PreCoCe .........cccccvevveireninenieninenne, 14
6.2.1  Importancia do Médico de Familia e Obstaculos a um Diagndstico Precoce.... 14
6.2.2  Recomendagdes da Academia Americana de Pediatras..........cc.cccoeververirneennnn, 16
6.2.3  Avaliacdo do DeSenVOoIVIMENTO ..........ccceeeeiieiiiie e 17
B.2.4  RASIIBIOS ...eouviieiiiiicieeie ettt bbbttt bbb nees 21
6.2.5  Referenciacdo para outros profisSioNais..........cccecvevveriiiieieeie e, 22

6.3 O Papel do Médico de Familia no Aconselhamento e Apoio Familiar..................... 23
6.3.1  Fatores geradores de stress familiar............cccccooveviiiiiiiicccce e, 23
6.3.2  Métodos de Avaliacao Familiar ............ccccoeveeii i, 26
6.3.3  Plano de Cuidados e Tipologia Familiar...........cccccooeviiiiiiiiie e, 28
6.3.4  Aconselhamento gENELICO .........cciiieiieiii e 33
DISCUSSAOD. ....vevtveteeteeseesieste st sttt e st et e e stesbe st e s be e st e st e s e e st et e st e eb e e bt e beeRe e st e s e et e et e nbeabeebeeneeneeneeneas 35
O] Tod 11157 o TP SP 37
AGIAGECTIMIENTOS ...ttt bbbttt b et b bbbttt b et e e e 38
Referéncias BIDHOGIrAfiCAS ........c.ccviiiiiiiieese e 39



1 Lista de Tabelas e Figuras

Tabela 1- Principais alteragbes do DSM-IV para 0 DSM-V

Tabela 2 - Possiveis Sinais de Alarme



2 Resumo

Introducdo: O Transtorno do Espectro Autista € uma condi¢do de prevaléncia crescente
pertencente ao grupo de transtornos do neurodesenvolvimento. Um diagndstico e intervencao
precoces desta condicdo sdo fundamentais para melhoria substancial do seu progndéstico. Um
filho com diagndstico de autismo tem um impacto familiar significativo, quer ao nivel da
estrutura e dinamica, quer ao nivel das relacGes conjugal e parental. O objetivo do presente
trabalho é abordar o papel do médico de familia no diagnostico precoce e na avaliacdo e

intervencg&o familiares.

Materiais e Métodos: Este trabalho foi realizado com base numa pesquisa efetuada na
Medline com as palavras “Autistic Disorder”; “Primary Health Care”; “Child Development
Disorders, Pervasive”; “Family Practice”; “Family Conflict”; “Autism Spectrum
Disorder”; “Family”; “Physician”; “Genetic Counseling”, na Revista Portuguesa de
Medicina Geral e Familiar, no “Estudo Geral — Repositério Cientifico da Universidade de

Coimbra” e no Diagnostic and Statistical Manual of Mental Disorders, 5Edition (DSM-V).

Resultados: Este estudo permitiu verificar a existéncia de dois meios para detecdo precoce
nos cuidados de salde priméarios de patologias do neurodesenvolvimento, em particular do
autismo, o surveillance e o screening. Segundo a Academia Americana de Pediatras (AAP), 0
surveillance deve ser realizado a todas as criangas nas consultas de rotina, e o screnning de
autismo deve ser aplicado a todas as criancas entre 0s 18 e 0s 24 meses. Existem uma série de
sinais de alarme que surgem precocemente e que, se detetados, permitem uma intervencéo
atempada e uma melhoria do futuro destas criancas. Se o médico de familia detetar alguma

anomalia deve realizar de imediato as devidas referenciaces. O nascimento de um filho com



TEA tem um impacto familiar enorme. O médico de familia tem o dever de intervir ndo s6 no
tratamento da crianca como no de toda a familia. Para um plano de cuidados mais eficaz e
dirigido é essencial estudar e classificar a familia, recorrendo para isso a alguns métodos de
avaliacdo familiar disponiveis. A intervencdo médica € indispensavel no controlo do stress e

readaptacdo familiar.

Conclusé@o: O Médico de Familia é o profissional de saide em posicao privilegiada e com o
dever de realizar um diagndstico precoce de autismo. De um diagnostico precoce advém a
possibilidade de uma intervengdo precoce, resultando numa melhoria substancial do
desenvolvimento e futuro dos doentes. Dado o extremo impacto familiar, a familia destas
criangas padece de apoio médico durante todo o processo. O médico de familia tem um papel

chave na manutencdo de um bom funcionamento e adaptacdo familiar.

Palavras-chave: Transtorno do espectro autista; crianca; familia; médico de familia;

diagnostico precoce; conflito familiar; suporte familiar.



3 Abstract

Introduction: Autism Spectrum Disorder is a condition with a growing prevalence in the
group of neurodevelopmental disorders. An early diagnosis and intervention in this condition
is fundamental for a substantial improvement of its prognosis. The diagnose of autism on a
child has a significant impact on the family and leads to a structural and dynamic overhaul.
The aim of the present study is to discuss the role of the physician in early diagnosis and in

family assessment and intervention.

Materials and Methods: This work was carried out on Medline with the words “Autistic
Disorder”; “Primary Health Care”; “Child Development Disorders, Pervasive”; “Family
Practice”; “Family Conflict”; “Autism Spectrum Disorder”; “Family”; “Physician”; “Genetic
Counseling”, in the “Revista Portuguesa de Medicina Geral e Familiar”, in the "Estudo Geral

— Repositorio Cientifico da Universidade de Coimbra™ and in the Diagnostic and Statistical

Manual of Mental Disorders, 5th Edition (DSM-V).

Results: This study allowed to verify the existence of two ways of early detection in the
primary health care of neurodevelopmental disorders, in particular of autism, the surveillance
and the screening. According to the AAP, surveillance should be performed on all children in
routine visits and autism screnning should be applied to all children between 18 and 24
months. There are a number of early warning signs that, if detected, allow for timely
intervention and an improvement in the future of these children. If the physician detects an
anomaly, he / she should immediately make the appropriate referrals. The birth of a child with
ASD has a significant family impact. The physician has the duty to intervene not only in the
treatment of the child but also in the whole family. First, for a more effective and managed

care plan, it is essential to study and classify the family, using some of the available family



assessment methods. Medical intervention is indispensable in stress management and family

readaptation.

Conclusion: The physician is the health professional in a privileged position and has the duty
to carry out an early diagnosis of autism. An early diagnosis leads to the possibility of early
intervention, resulting in a substantial improvement in the development and future of patients.
Given the extreme family impact, the families of these children suffer and need the medical
support throughout the process. The physician plays a key role in maintaining proper

functioning and family adjustment.

Key-words: Autism spectrum disorder; child; family; physician; early diagnosis; family

conflict; family support.



4 Introducéo

O Transtorno do Espectro Autista (TEA) é uma condicdo pertencente ao grupo de
transtornos do neurodesenvolvimento, que é caracterizada por dificuldades persistentes na
comunicacdo; alteracdes comportamentais, tais como, comportamentos restritos e repetitivos;
e distirbios de interacdo social.¥ A causa desta desordem ainda permanece incerta, no
entanto, estudos iniciados nos finais da década de 70 revelam a presenca de uma significante
contribuicdo genética; tendo sido mais recentemente documentada a influéncia de fatores
culturais quer na sua caracterizagio, quer no seu diagnéstico e tratamento.®*

Evidéncias sugerem que o TEA ja ndo é raro, assistindo-se atualmente a um aumento
dramatico da sua prevaléncia.®® Um estudo publicado em 2007, que englobou Portugal
continental e os Acores, concluiu que a prevaléncia estimada deste transtorno nestas regides é
de cerca de 10 por 10 000 criancas.” Algumas das potenciais explicacdes para estes valores
incluem o aumento da consciéncia social do TEA, alteracdes nos critérios de diagnostico, e
melhor acesso aos servicos de educagdo.®

Este tipo de distdrbios acarreta uma série de desafios e custos que irdo acompanhar a
crianca ao longo de toda a sua vida. Assim, uma intervencdo atempada pode levar a uma
melhoria substancial no prognostico destas criangas, e reduzir alguns obstaculos a um estilo
de vida futuro mais auténomo.® Esta intervencéo torna-se, naturalmente, muito depende de
um diagnostico precoce, cuja idade média do seu estabelecimento ainda passa 0s 3 anos de
idade, sendo mais tardia e por vezes subdiagnosticado quando nos referimos a criangas de
meios desfavorecidos ou pertencentes a minorias raciais/étnicas.®

Tendo em conta que se trata de um transtorno em prevaléncia crescente, e que a
detecdo e intervencdo precoces sdo fulcrais para um melhor prognostico, € essencial os
cuidados de saude primarios estarem alerta para os primeiros sinais de manifestacdo desta

desordem. O médico de familia (MF) tem assim um papel fundamental no seu diagndstico e



seguimento, uma vez que acompanha a crianca desde 0 seu nascimento, observando todo o
seu desenvolvimento pessoal, comportamental e social até a idade adulta.

Por outro lado, trata-se de um transtorno que afeta todos os elementos da familia,
sendo reportado pelos cuidadores um aumento de stress, bem como de dificuldades
financeiras.®'? Aqui, mais uma vez, os profissionais de satde devem-se mostrar disponiveis
e capazes para intervir em varios planos, para que a dinamica familiar ndo se torne
desfavoravel e que, deste modo, a crianca em si ndo seja afetada.

O objetivo do presente trabalho é fazer uma revisdo do papel do médico de familia no
diagnostico precoce e no suporte familiar da crianca com TEA, abordando as principais
caracteristicas desta condicdo e 0 modo como afetam o doente e a sua familia.

Neste trabalho o termo autismo é utilizado no sentido lato e como sinénimo de TEA.

5 Materiais e métodos

Este trabalho foi realizado com base numa pesquisa efetuada na Medline com as
palavras “Autistic Disorder”; “Primary Health Care”; “Child Development Disorders,
Pervasive”; “Family Practice”; “Family Conflict”; “Autism Spectrum Disorder”;
“Family”; “Physician”’; “Genetic Counseling”. Restringiu-se a pesquisa a artigos em lingua
inglesa e portuguesa publicados nos Gltimos 17 anos, e a um artigo de 1994. Foi realizado
ainda com recurso a Revista Portuguesa de Medicina Geral e Familiar, ao “Estudo Geral —
Repositdrio Cientifico da Universidade de Coimbra” ¢ ao Diagnostic and Statistical Manual

of Mental Disorders, 52Edition (DSM-V).

10



6 Resultados
6.1 Transtorno do Espectro Autista

6.1.1 Definicéo e hipdteses etioldgicas

O Transtorno do Espectro Autista (TEA) é uma desordem do neurodesenvolvimento
que se caracteriza por défices persistentes em habilidades de interacdo social, tais como
desenvolver, manter e compreender relacionamentos; alteracbes na comunicacédo social verbal
e ndo-verbal, incluindo alterac@es na reciprocidade social; e por comportamentos e atividades
repetitivas e estereotipadas, frequentemente acompanhadas de interesses restritivos.®

A elevada prevaléncia do autismo na populacdo em geral e o facto das deficiéncias
supramencionadas conferirem, muitas vezes, encargos significativos ao longo da vida destes
doentes, torna esta condicdo um grande desafio para o sistema de satide ptblica.®?

Fortes avancos tecnoldgicos possibilitaram a realizacdo de uma série de estudos que
permitiram a formulacdo de algumas hipéteses etioldgicas.

Estudos familiares e de gémeos, observacdes de tracos ligados ao autismo, estudos
gendémicos aprofundados, e a associacdo encontrada entre TEA e certas patologias genéticas,
fornecem evidéncias da contribuicdo genética e do risco genético para o TEA.214

Uma herdabilidade da doenca na ordem dos 70-90%™®, uma taxa de recorréncia em

irmdo de crianca afetada de 18,7%®

, € a existéncia de alta concordancia em gémeos
monozigdticos™” foram algumas das conclusdes retiradas de uma série de estudos que
permitiram deste modo fundamentar esta hipotese.

A Ultima década permitiu assim um significativo avan¢o no reconhecimento da
genética como uma causa de desenvolvimento do TEA, permanecendo ainda assim a incerteza
etiolégica deste transtorno em cerca de 80-90% dos casos diagnosticados.*®

Se por um lado as pesquisas no ambito da genética se revelaram um sucesso, por

outro, algumas foram as teorias que falharam. Entre elas merecem especial destaque as

11



hipdteses do timerosal e da vacina combinada contra o sarampo, a parotidite epidémica e a
rubéola (VASPR).

O timerosal é uma substancia que contém mercdrio na sua composicdo e que € usado
como conservante em certas vacinas, com o proposito de evitar proliferacbes fungicas e
bacterianas.'® Esta hipotese foi refutada com base em resultados investigacionais, que
demonstraram auséncia de relacdo entre os sinais e sintomas dos danos neurolédgicos causados
pelo merctrio quando comparados com os causados pelo autismo,®” que ndo detetaram
excesso de carga corporal de merctrio em criancas com autismo,? e ainda, que permitiram
concluir que o risco de desenvolver autismo ndo difere entre as criangas que tomaram vacinas
contendo timerosal das que tomaram vacinas ndo contendo a substancia, apos realizacdo de
estudos de base populacional.?

O papel da VASPR como causa de autismo também levantou algumas preocupacdes.
Pensava-se que a vacina provocava enterocolites que aumentavam a absorcdo intestinal de
peptideos com propriedades bioativas dos opioides enddgenos, produtores dos sintomas do
autismo.®? No entanto, estudos epidemiolégicos de larga escala ndo demonstraram a
associacao entre esta vacina e o autismo.??

Apesar da teoria do timerosal e da VASPR ndo terem sido cientificamente provadas, o
medo gerado por elas levou a que alguns pais deixassem de imunizar os seus filhos.?? Assim,
os médicos de familia ndo se devem esquecer de desmistificar esta ideia entre os pais,
alertando-os para 0s riscos da ndo vacinacdo das criancas e das teorias erréneas que se
encontram divulgadas pela Internet, uma vez que nos dias de hoje este meio de comunicacao
social é facilmente acessivel por qualquer familia e a informacdo que contem nem sempre é

factual.
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6.1.2 Classificacao

Em Maio de 2013 foi aceite e publicada a quinta edi¢do do Diagnostic and Statistical

Manual of Mental Disorders (DSM). O aumento significativo da prevaléncia dos Transtornos

Invasivos do Desenvolvimento e 0s avangos genéticos permitiram incluir uma série de

alteracdes no Diagnostic and Statistical Manual of Mental Disorders, Fifth Edition (DSM-V)

em relacéo & 4% edicdo (Tabela 1).%*

Tabela 1 - Principais alteracdes do DSM-IV para o DSM-V

DSM-1IV

DSM-V

Sindrome de Rett.

Sindrome de Rett foi eliminada porque passou a ser

considerada uma doenca genética.

do

néo-especificado,

Transtorno invasivo
desenvolvimento
transtorno de Asperger, e transtorno

desintegrativo da infancia.

Estes trés transtornos sdo agora oficialmente
designados Transtorno do Espectro Autista.

Comportamentos sensoriais incomuns

ndo fazem parte dos critérios.

Comportamentos  sensoriais  incomuns  foram

adicionados aos critérios.

3 Categorias de sintomas (prejuizo na

interacdo  social, prejuizo  na

comunicacdo, e comportamentos

repetitivos e restritivos).

2 Categorias de sintomas (défices na comunicagdo
social e interacdo social combinados numa categoria,
e comportamentos repetitivos e restritivos noutra)

mas mais critérios necessarios por categoria.

Adaptado de John W. Harrington and Korrie Allen, 2014™
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6.2 O Papel do Médico de Familia no Diagndstico Precoce
6.2.1 Importancia do Médico de Familia e Obstaculos a um Diagnostico Precoce

O Transtorno do Espectro Autista, como referido anteriormente, trata-se de uma
perturbacdo cronica do neurodesenvolvimento, grave e frequente, sendo atualmente mais
comummente encontrada pelos médicos de familia no contexto clinico.*2

As atuais taxas de diagnostico de desordens do desenvolvimento séo inferiores a
prevaléncia real destas condi¢bes, o que significa que os desafios para a sua identificacéo
precoce ainda ndo foram totalmente superados.®

Apesar do aparecimento de alguns sintomas indicativos da presenca da desordem nos
dois primeiros anos de vida, e da maioria dos pais reportar algum tipo de preocupacéo relativa
ao desenvolvimento do seu filho numa fase precoce, a realizacdo do diagnostico definitivo
raramente precede os 3 anos de idade.?"

O atraso no diagnostico pode ter como explicacdo a existéncia de uma desconexao
entre os sistemas de cuidados de saude, educacional e familiar, que leva a que os sintomas
sejam inicialmente mal diagnosticados ou ignorados.®® Pediatras e médicos de familia
sentem-se frequentemente mal instruidos para abordar questbes relacionadas com o
autismo.®® Uma pesquisa médica revelou que os médicos de familia sentem-se menos
competentes para cuidar de criancas com TEA ou outros disturbios do neurodesenvolvimento
em relacéo as portadoras de outras condicdes cronicas.®® Além disso, estes profissionais de
salde também ndo se consideram preparados para atender as necessidades das familias com
criancas com TEA, apesar de compreenderem e valorizarem a situagcdo por que estdo a
passar.®® A falta de um teste laboratorial ou sinal patognoménico é outro dos fatores que
amplifica esta dificuldade de diagnostico.®® O neurodesenvolvimento é um processo

dindmico com grande variabilidade individual, que ocorre por surtos a uma velocidade
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irregular, e os sintomas do TEA dependem da idade e da funcdo cognitiva da crianca, o que
torna igualmente dificil o diagnéstico desta desordem.?*3?)

Evidéncias crescentes sugerem que uma intervencdo precoce, personalizada e
intensiva é essencial para a obtencdo de melhores resultados ao nivel do desenvolvimento da
comunicacdo, da interacdo social, da capacidade cognitiva, da minimizacdo de
comportamentos disruptivos, da independéncia e de melhor qualidade de vida.®2%

A fase de maior plasticidade cortical corresponde a de maior potencial evolutivo, ou
seja, uma intervencdo nesta fase pode alterar a evolucdo da perturbacdo, recuperando-se
algumas competéncias e evitando-se o acumular de dificuldades.®*3¥

Além da extrema importancia de uma intervencdo precoce no desenvolvimento da
crianca, proporcionada pela realizacdo de um diagnostico atempado, existem outras vantagens
inquestionaveis que decorrem desta pratica. Assim, é de destacar a importancia para a propria
familia do doente, que anseia por uma explicacdo para um problema que ndo compreende, e
para o esclarecimento etioldégico que, apesar de desconhecido na maioria dos casos, é
frequente a necessidade de aconselhamento genético.*3®

Os medicos de familia sdo os especialistas que estdo na frente do sistema de saude;
que sao formados para dar os primeiros passos na prestacdo de cuidados; que sdo responsaveis
pela realizacdo das consultas programadas de Saude Infantil e Juvenil, e que tém mais
contacto com criangas abaixo dos 3 anos de idade, quando comparados com outros
profissionais de satide ou profissionais de educacdo®®. As alteracdes ligeiras ndo séo faceis
de detetar, mas sdo sempre preocupantes, dai a extrema responsabilidade dos médicos dos
cuidados primarios, incluindo os pediatras de ambulatério, na detecdo precoce de problemas
do neurodesenvolvimento.®**® Por outro lado, os cuidados de sadde primarios prestam
cuidados globais, continuados, coordenados e centrados na familia, que sdo caracteristicas

essenciais na abordagem de patologias do neurodesenvolvimento.®”
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6.2.2 Recomendacdes da Academia Americana de Pediatras

Reconhecida a importancia da detecdo e intervencdo precoce, em 2007, a Academia
Americana de Pediatras (AAP) publicou normas de vigilancia e rastreio para TEA, com
recurso a ferramentas especificas de rastreio desta condi¢do nas criangas entre 0s 18 e 0s 24
meses, durante as visitas de rotina.®*?%3®)

Para uma melhor compreensao do modo de intervencdo do médico de familia é, em
primeiro lugar, essencial esclarecer estes dois conceitos diferentes.

A Vigilancia do Desenvolvimento, surveillance em inglés, consiste na realizacdo de
perguntas aos pais ou cuidadores a cerca de observacGes, experiéncias e preocupacdes a nivel
do desenvolvimento, aprendizagem e comportamento da crianca, as quais devem ser todas
valorizadas e registadas pelo MF.®® Incorpora ainda uma observagdo cuidadosa da crianca,
recolna de uma boa histéria clinica médica e familiar, centrada nas alteracdes de
comportamento e desenvolvimento.*® Factores protetores e de risco, e a existéncia de histéria
familiar desta condicio devem ser igualmente analisados e registados. 2425

O rastreio, screening em inglés, consiste na realizacdo de um teste especifico para
autismo a todas as criancas aos 18 e 24 (ou 30) meses.®® O screening aos 18 e 24 meses ndo
deve substituir a realizacdo do surveillance, uma vez que uma observacao clinica cuidadosa
pode detetar défices sociais subtis ndo reportados pelos pais.©

O surveillance é importante na identificacdo de atrasos cognitivos e de linguagem,
mas ndo permite concluir se estas alteracGes integram um quadro de sinais e sintomas de
possivel presenca de TEA ou se, por outro lado, sdo devidas a atraso mental ou a desordem
especifica de linguagem.®® Este é um dos motivos pelos quais a AAP recomenda a realizacéo
de screening especifico de autismo a todas as criancas aos 18, 24, ou 30 meses de idade,

independentemente do resultado da avaliacéo global do desenvolvimento.®
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6.2.3 Avaliacdo do Desenvolvimento

O médico de familia deve, antes de mais, ser capaz de discernir o normal e variante do
normal dos desvios patologicos para, deste modo, ter perfeita nogdo das situacdes em que
deve recomendar reforco da estimulagdo e manter vigilancia das que deve agir
prontamente.®” Deve valorizar sempre as observacdes, queixas e preocupacdes dos pais que,
na maioria dos casos, mais tarde se revelam fundamentadas, mesmo que por vezes ndo sejam
focadas na alteracdo propriamente dita.®3¥ Estas sdo sinal de que ha alguma alteragdo no
desenvolvimento da crianca.®%3¥

Para que o MF seja capaz de prestar os melhores cuidados tanto a crian¢a quanto a
familia, deve ser conhecedor dos sinais e sintomas mais precoces, de terapéuticas existentes,
mostrar-se sempre vigilante e proceder ao devido tratamento das comorbilidades que
frequentemente acompanham esta condicdo, tais como, convulsdes, problemas de sono,
gastrointestinais, comportamentais e psiquiétricos.™

E recomendado que a vigilancia do desenvolvimento seja realizada em todas as
consultas de rotina e que qualquer preocupacdo que surja desta vigilancia seja imediatamente
analisada.®

Vista a que deve ser a conduta do médico de familia, considero agora importante
abordar o que este especialista deve analisar nas consultas programadas de Saude Infantil e
Juvenil.

Nos dois primeiros anos de vida, em regra, 0 TEA manifesta-se por alteracdes nas
aquisicdes de desenvolvimento, pautando uma clinica de atraso, dissociacéo e desvio.®?

O atraso ou anormal desenvolvimento da fala é a alteracdo mais frequentemente
detetada pelos pais ou cuidadores, no entanto, défices no desenvolvimento social e

comunicativo, como dificuldades no contacto visual, na imitacdo, partilha de atencéo e afeto,

e auséncia de resposta quando chamados pelo nome, parecem preceder esta anomalia. %
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Na perturbacdo qualitativa da comunicacdo, a crianca pode ndo expressar qualquer tipo de
linguagem, ou pode desenvolver uma linguagem formalmente correta, mas idiossincratica,
com incapacidades pragmaticas e de dialogo, alteracBes na imitacdo e jogo simbdlico
pobre.“Y No que se refere as dificuldades no contacto visual, esta alteracdo merece especial
destague. A atencdo conjunta “joint attention” é um sistema de processamento de informacéo,
que se baseia na capacidade inata da crianga em coordenar o seu olhar (atengdo visual) com o
do seu parceiro social, resultando numa partilha de interesses visuais que acabam por ser
modelos sociais de ensino e aprendizagem.“? Esta partilha na interacdo visual/social tem
inicio entre 0s 4 e 0s 6 meses de idade e a sua auséncia ou défice parece ser a apresentacdo
clinica mais precoce e especifica de autismo.“?

Em relacdo a dissociacdo, o que acontece é que, ao contrario do esperado, a realizacao,
isto é, a capacidade de construcdo de puzzles, de constru¢cdo com cubos, de encaixe, etc.
desenvolve-se, na maior parte dos casos, a um ritmo mais acelerado que a linguagem e
comunicacdo.®” A separacdo entre as capacidades verbais e ndo-verbais é de extrema
importancia, dado que as criancas com TEA revelam maiores capacidades ndo-verbais do que
0 esperado para as suas habilidades linguisticas ou toque.®? Por vezes, criancas com autismo
sem défice mental apresentam mesmo um desempenho ndo-verbal superior a idade
cronoldgica.®

O desvio € detetado pela ordem ndo sequencial das aquisi¢des do desenvolvimento,
fazendo aqui o autismo diagnéstico diferencial com paralisia cerebral.®** N&o so raras as
vezes em que nestas criancas a capacidade de identificar ou nomear letras ou nimeros precede
a fala.®” Ademais, acontece com alguma frequéncia a expressio de grandes ladainhas
ecolalicas/repetitivas sem serem capazes de responder a perguntas simples como “como te
chamas?”, bem como serem capazes de pronunciar palavras complicadas e desconhecerem a

palavra méae.®¥
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Apesar destas e outras alteracbes serem indicativas de possivel presenca de TEA
(Tabela 2), é importante referir que um factor que contribui para a sub-identificacdo deste
transtorno € a grande variabilidade e severidade de sintomas que este apresenta, fazendo com
que a auséncia de ndo resposta ao home ou a presenca de atencdo conjunta, ndo excluam o seu

diagnéstico.®+)

Tabela 2 - Possiveis Sinais de Alarme

Né&o responde quando chamam pelo seu nome aos 12 meses de idade

N&o aponta objetos para mostrar interesse (apontar para um avido no céu) aos 14 meses

Nao brinca ao “faz de conta” (fingir “que d4 comer” a uma boneca) aos 18 meses

Evita contacto visual e quer estar sozinho

Tem dificuldade em entender os sentimentos dos outros ou falar dos seus préprios sentimentos

Tem atraso nas capacidades linguisticas e na comunicagédo

Repete palavras ou frases vezes sem conta (ecolalia)

Da respostas ndo relacionadas a perguntas

Fica chateado com pequenas mudancas

Tem interesses obsessivos

Agita as maos, balanca o corpo, ou gira em circulos

Reage de forma pouco usual a sons, cheiros, texturas, sabores ou aparéncia de objetos

Adaptado de Kathry Ellerbeck,2015%
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Estudos revelaram existir 4 padrfes distintos do desenvolvimento anomalo destas
criancas. O padréo de inicio precoce, que parece ser 0 que ocorre na maioria das criangas com
autismo, o padrdo regressivo, que se caracteriza por uma perda das normais capacidades
adquiridas nos dois primeiros anos de vida, um misto dos dois padrdes referidos, e um quarto,
padrdo referido como pseudo-regressao ou estagnacdo do desenvolvimento, caracterizado por
uma falha na progressdo ou na aquisicdo de novas capacidades.®=

Um outro fator a ter em consideracéo é o perimetro cefalico. A nascenca, o cérebro de
uma crianca que desenvolverd TEA apresenta-se com dimensdes normais, no entanto, nos
préximos meses, ocorre um aumento da circunferéncia craniana (que pode ser detetada nas
visitas através da medicdo do perimetro cefélico), aumento de peso e aumento de volume.®V
Estudos indicam que 25% das criancas com TEA tém efetivamente macrocefalia, sendo esta a
Gnica alteragdo fisica que consegue ser detetada pelos profissionais de satde.“? Verifica-se
também que 90% das criancas tém 10% mais de volume do que o normal para 2 anos de
idade.“®

No final de tudo isto, durante as consultas de vigilancia, o médico de familia ndo deve
esquecer alguns aspetos a ter em conta na interpretacdo da sua avaliacdo. Entre eles destacam-
se: a dificuldade que os pais sentem em reportar algo negativo sobre os filhos; pais de
primeiro filho e, portanto, ndo familiarizados com um desenvolvimento infantil tipico;
criancas hiperativas ou cansadas ou envergonhadas, em ambiente de consulta ndo revelam o

comportamento habitual que costumam ter no dia-a-dia.®?
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6.2.4 Rastreios

Apesar da avaliacdo do desenvolvimento global ser uma ferramenta de extrema
importancia nos Cuidados de Salde Primarios, o TEA tem uma apresentacdo sintomatica
caracteristica e os clinicos tém ao seu dispor padrdes de avaliacdo especificos para extrair
estes sintomas em idades particulares.®®

Existem dois niveis de rastreio para o autismo. No nivel 1, geralmente realizado no
contexto dos Cuidados de Saude Primarios, sdo aplicados breves instrumentos de rastreio na
populacido em geral a fim de encontrar criancas em risco para TEA.“® O nivel 2, realizado
por especialistas em TEA, baseia-se no recurso a instrumentos mais complexos para auxiliar
no diagndstico desta desordem.“®

Seguem-se alguns exemplos de instrumentos de rastreio.

O Modified Checklist for Autism in Toddlers (M-CHAT) é a ferramenta mais usada
pelos profissionais de satide.“” Consiste numa versdo modificada do Checklist for Autism in
Toddlers (CHAT) e é constituido por um questionario dirigido aos pais composto por 23
perguntas de resposta fechada (“sim” ou “nao”) (Anexo).® E utilizado em criancas dos 16 aos
30 meses, pelo que pode ser aplicado nas visitas dos 18 e 24 meses, 0 que vai de encontro ao
recomendado nas guidelines de rastreio de autismo da AAP.“® O M-CHAT follow-up (M-
CHATI/F) é breve e facil de aplicar e consiste numa conversa entre o clinico e os pais.“® O
M-CHAT/F reduz a taxa de falsos positivos do M-CHAT e permite acrescentar detalhes a
histéria clinica.“® O Modified Checklist for Autism in Toddlers (M-CHAT) foi traduzido
para portugués e esta validado em Portugal, sendo a sua aplicagdo recomendada pela Direcéo
Geral de Saude.

A Childhood Autism Rating Scale (CARS) é outro exemplo de rastreio disponivel.
Trata-se de uma escala de avaliagdo de comportamento, composta por 15 itens e que, em

conjunto com o julgamento clinico, constitui um auxilio confiavel para o diagnostico de
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autismo e avaliacdo da gravidade dos sintomas em criangas com mais de dois anos de idade,
bem como em adolescentes.“® O Childhood Autism Rating Scale (CARS) existe em vers&o
portuguesa.

O Ages & Stages Questionnaires®, Third Edition (ASQ-3™) é um conjunto de 21
questionarios dirigidos a diferentes idades (entre 1-66 meses) que tem como objetivo
identificar criancas que podem ser elegiveis para uma intervencdo ou servi¢o educacional
especial precoces.®® O Manual do Utilizador ASQ-3™ recomenda a aplicagdo do rastreio aos
2 e 4 meses, seguidos de intervalos de 4 meses até aos 24 meses de idade e por fim de 6 meses
até aos 5 anos.®¥ O Ages & Stages Questionnaires®, Third Edition (ASQ-3™) existe em
versao portuguesa.

A Autism Observation Scale for Infants (AOSI) é uma escala composta por 18 itens
direcionada a criancas entre os 6 e 0s 18 meses, que avaliam o comportamento da crianga.®?
Consiste num conjunto padrdo de actividades semiestruturadas aplicadas pelo examinador,
que observa e avalia todo o comportamento/resposta da crianca a essas actividades.®? A
avaliacdo dura cerca de 20 minutos e as sessdes sdo gravadas para auxilio na avaliacdo e para
servir de base de dados a futuros estudos.®Y Em 2015 foi publicado um estudo prospectivo
que consistiu na aplicacéo deste método a criancas de alto risco e de baixo risco (controlo).®?
De acordo com relatérios anteriores, o estudo permitiu concluir que os comportamentos
atipicos avaliados com recurso a AOSI permitem diferenciar os grupos de alto risco e baixo
risco no primeiro ano de vida (7 meses) e, de forma marginal, no inicio do segundo ano de

vida (14 meses).®?

6.2.5 Referenciacéo para outros profissionais
O médico de familia, sempre que deteta atrasos ou desvios do padrdo considerado

normal, deve referenciar prontamente para consulta especializada de desenvolvimento para
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confirmacdo das suspeitas, ou para investigacdo e despiste de patologia sensorial ou
neuroldgica.®® Portanto, sempre que haja uma causa para maior atencdo, quer seja pelo
resultado do screening, quer seja por preocupacao transmitida pelos pais, deve ser realizada
uma referenciacéo adequada para uma avaliagéo diagnéstica formal.®?

Além disso, uma vez levantada a suspeita de TEA ap0s realizacdo dos rastreios, 0 MF
deve referenciar a crianca para 0 sistema de intervencdo precoce, para uma equipa de
especialistas em TEA e para uma equipa de educacdo infantil, a fim de garantir um
diagnostico preciso e definitivo, e uma prestacdo adequada de servigcos educacionais e
comportamentais.®? Criancas diagnosticadas com transtornos do desenvolvimento devem
ser consideradas criancas com necessidades especiais de salde, e deve ser prontamente
iniciado o devido seguimento de uma condicdo crénica.?® E importante salientar que uma

abordagem eficiente das perturbacdes do neurodesenvolvimento exige uma vasta equipa

multidisciplinar trabalhando em estreita articulaggo.®”

6.3 O Papel do Médico de Familia no Aconselhamento e Apoio Familiar

6.3.1 Fatores geradores de stress familiar

O percurso até ao diagndstico definitivo de TEA, ndo sé tem repercussdes negativas na
crianga doente, como também se torna muitas vezes dificil, demorado e dispendioso para toda
a familia.®®

Relatos familiares revelam um sentimento de frustracdo em relagdo ao seu médico de
familia, realcando a falha de atencdo dos profissionais de salde aos sinais de alarme desta
condicdo e o atraso de meses, ou até mesmo anos, desde o inicio de relatos de preocupacdes a
nivel do desenvolvimento da crianga até a referenciagcdo para a realizagdo do diagndstico e
tratamento.®® Outro aspecto que contribui para a demora do diagndstico, desta condicéo, é o

facto de muitas vezes as equipas especializadas em autismo terem longas filas de espera,
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aumentando o grau de ansiedade e frustracdo, tanto para os pais da crianga, como para o
médico de familia.®

Assim, concluimos que os cuidados medicos podem-se revelar particularmente
desafiantes quando se trata de criangas com TEA, cujas familias reportam baixa satisfacao
com o seu MF e experienciam stress significativo.®® Durante o tempo de espera até um
diagnostico definitivo, as familias destas criancas necessitam de apoio por parte dos seus
médicos de familia.®

Devido as diferentes etiologias propostas para 0 TEA, e aos tratamentos variados que
existem, as familias acabam por se sentir indecisas e confusas sobre qual a melhor forma de
agir.?? O MF deve ser recetivo as terapias e tratamentos propostos pelos pais, e deve
demonstrar apoio e preocupacdo, podendo reforcar os pontos fortes de determinados
tratamentos, mas ndo devendo transmitir falsas espectativas ou objetivos surreais.™

Além disso, as opcdes de tratamento e educacdo podem néo ser facilmente acessiveis
e, algumas vezes, a escola local ndo tem condicdes de oferta de cuidados de educacao
especial, 0 que faz com que estes financiamentos possam ser negados pelo seguro.™® A
equipa educativa ndo deve aguardar pelo diagndstico definitivo para iniciar a avaliacdo
necessaria que determina a necessidade ou ndo de servicos de educacéo especial.®®

Outros aspetos que podem afetar a dindmica e qualidade de vida familiar e que, sendo
tratados, resultam de uma melhoria tanto para a crianga como para a familia, sdo as
comorbilidades deste transtorno, como a dificuldade da crianga em iniciar ou manter o sono,
as preferéncias alimentares restritivas, a hiper ou hiposensibilidade a qualquer um dos 5
sentidos, os sintomas gastrointestinais, entre outros.®*%

Assim, enquanto as familias esperam por um diagnostico definitivo, o médico de
familia deve procurar pela existéncia de sintomas que normalmente acompanham o

transtorno, e proceder ao seu devido acompanhamento/tratamento.®® Atendendo as
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comorbilidades mais comuns, quando necessario, deve referenciar para outros especialistas,
tais como psiquiatras ou gastroenterologistas, por exemplo.

O meédico de familia deve ter ligacGes diretas com as escolas, listando mesmo o
contacto dos professores e dos pais da crianca, se estes assim o permitirem.®

As criangas com transtorno do espectro autista sdo fisicamente normais, por isso
quando tém colapsos em publico, os pais sentem-se responsabilizados/culpados pela educacao
de uma crianca aparentemente indisciplinada, preocupando-se com a opinido que as outras
pessoas Vo ter do seu filho."™® O MF deve aconselhar os pais a centrarem-se no que 0s seus
filhos podem ou néo fazer, e ndo no que as outras pessoas pensam do seu filho.™

Envolver os doentes nas decisdes médicas e, neste caso, 0s pais ou cuidadores, faz jus
a uma pratica médica centrada no doente e na sua familia, sendo esta associada a melhores
resultados de salde, e maior confianca e satisfacdo por parte dos pais no seu MF na gestdo da
condicdo do seu filho.®®

Uma das principais queixas relatadas pelos familiares é a falta de informacdo sobre a
doenca.®® Nem sempre estdo disponiveis informagdes sobre o autismo, e sobre como lidar
com 0s seus sintomas, o que dificulta a compreensdo deste problema por parte da familia.®”

Os pais necessitam de fontes crediveis de informacdo sobre a condi¢do do seu filho.
Numa era em que reina a tecnologia e em que 0 acesso a internet é bastante facil, os médicos
de familia devem alertar para a ndo veracidade de alguma informacdo presente em
determinados sites e aconselhar sites fiaveis, bem como féruns de conversas familiares, que
podem ajudar os pais a tomar decisdes informadas e constituir parcerias com outras
familias.®?? Alguns exemplos desses sites sd0 os das Associacdes de Familiares de Doentes

Autistas, como as organizagdes da sociedade civil regulamentadas e stakeholders da politica

de salde e acdo social.
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Quando questionados, os pais e cuidadores de criancas com TEA sugerem que a
melhor pratica médica deve passar por comunicagdo a familia das suspeitas de diagnostico e
dos processos envolvidos na avaliagdo, acrescentando o desejo de uma participacao ativa em

todo o processo.®?

6.3.2 Métodos de Avaliagdo Familiar

Segundo Daniel Sampaio,®® a aplicacdo dos métodos de avaliacdo familiar é de
extrema importancia em diferentes etapas como, no inicio da intervencdo terapéutica, em
situacbes com impacto familiar negativo, nas mudancas de fase do ciclo de vida familiar e
quando é clinicamente detetavel o envolvimento da familia no problema em causa.

Existem varios métodos de avaliacdo familiar, mas nenhum € o ideal e devem ser
aplicados de forma combinada de modo a potenciar o seu contributo. Neste trabalho é feita

uma abordagem aos métodos considerados mais apropriados a aplicar nestas familias.

Genograma Familiar

O genograma consiste num diagrama de representacdo da estrutura familiar interna,
que reune informacbes dos membros da familia e relagdes ao longo de pelo menos 3
geracdes.®®

O uso de genograma familiar em contexto clinico melhora a qualidade da consulta,
quer ao nivel da comunicacéo, quer ao nivel de atendimento ao doente.®”

Este é o método mais usado e aceite pelos profissionais de saude e pode ter especial
importancia nas familias com criangas com autismo. Permite-nos analisar facilmente a

existéncia de doencas graves e genéticas na familia, a estrutura familiar e quem vive no

agregado familiar com a crianca e o grau de relagdo familiar com a crianga.

26



Ecomapa

O Ecomapa é um diagrama que permite aos profissionais de salde ter uma nogdo das
relacdes da familia com os outros, além da familia imediata, e entre a familia e 0 mundo.®®

Tal como o genograma, 0 Ecomapa é uma ferramenta visual que serve para avaliar e
planear a assisténcia a criancas e adolescentes.®” E (til na representacdo das relagdes e
ligagBes dos membros da familia com os sistemas mais amplos, permitindo uma avaliacdo dos
recursos familiares e servindo de suporte as decisdes de intervencao decididas pela equipa de
satide.®*62
Family Adaptability and Cohesion Evaluation Scale IV (FACES 1V)/Modelo de Olson

A Escala de Auto-Avaliacdo de Coesdo e Adaptabilidade da Familia € um questionario
de autoavaliagdo do funcionamento familiar.®*® O FACES IV ¢ a versdo mais recente de um
método que permite avaliar a coeséo, flexibilidade, separacdo, encaixe, rigidez e caos.®® O
modo como estas dimensfes se combinam, permite-nos identificar diferentes tipos de
funcionamento familiar.®®

Existe em versdo portuguesa e esta validada em Portugal.®?

Circulo Familiar de Thrower

O circulo familiar de Thrower serve de ilustracdo das relacbes familiares mais
préximas e distantes, dos padrbes de poder e de tomada de decisdo, das aliancas e fronteiras
existentes entre os elementos da familia.®® D4-nos informacéo sobre a dinamica familiar e é
(til no estabelecimento de metas para as mudancas no sistema familiar.®
Tal como o Ecomapa, em termos de avaliacdo de apoios e relagGes familiares, é um

instrumento com particular interesse e pode ajudar na modificagédo de alguns fatores que a

familia sinta como mais negativos.
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Apgar Saudavel

O Apgar Saudavel é um questiondrio composto por perguntas de resposta aberta e
perguntas de resposta fechada, relativas a realizacdo pessoal, a familia, ao trabalho, aos
amigos, sociedade, aos estilos de vida as morbilidades.®® Algumas das questdes orientam-nos
quanto ao tipo de familia, enquanto outras caracterizam o estado familiar e auxiliam na
elaboragdo de planos de cuidados.® Estes aspetos sdo de extrema importancia nas familias
com crianga com autismo, que sofrem uma readaptacéo da estrutura, dinamica e relagdes.

E um método que se pode revelar um grande auxilio para os profissionais de satde,
uma vez que facilita a avaliacdo da familia e consequente elaboracdo do plano de abordagem

global.

6.3.3 Plano de Cuidados e Tipologia Familiar

Segundo Miller,®” a familia como sistema define-se como “um conjunto de elementos
em interacdo dinamica, sendo o estado de cada um ou do todo, determinado pelo de cada um
dos outros”. Transpondo este conceito para a familia com um filho com diagnédstico de
autismo, inferimos que os sintomas desta desordem podem ser influenciados por e influenciar
as interacdes familiares, visto que, e segundo Marshal (2004),®® o autismo é das perturbacées
mentais que mais barreiras coloca aos pais, sendo por isso a que, devido as suas
especificidades, apresenta um maior impacto negativo no seio familiar.

Spovieri e Assumpcao (2001)®? relataram que, “o autismo leva o contexto familiar a
viver ruturas por interromper as suas atividades sociais normais, transformando o clima
emocional no qual vive. A familia une-se a disfuncdo da sua crianca, sendo tal fator
determinante no inicio da sua adapta¢ao”. A presenca de uma crianga com deficiéncia altera a
natureza e a dindmica das interacdes familiares, sendo necessaria uma nova organizagdo de

tempo, interesses, gastos, tarefas e atencdo. Este processo de adaptacdo familiar tem como
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varidveis as caracteristicas de cada elemento, as relacdes e os atributos existentes no grupo
familiar."?

Os médicos devem assim aproveitar as visitas de rotina para avaliar a salude e bem-
estar de toda a familia, ouvir e atuar nas suas preocupacoes especificas, respeitando os pais e
doentes como parceiros.® O médico de familia deve entdo ser capaz de centrar o tratamento e
suporte, ndo s6 no doente, mas também na familia, fazendo uma gestdo de recursos e meios
disponiveis de intervencdo, a fim de garantir a melhor prestacdo de cuidados, para que 0s
resultados globais sejam os mais favoraveis. Para isso, 0 primeiro passo deve passar pela
caracterizacdo familiar quanto a relacdo estrutural e dinamica global, quanto a relagédo

conjugal e relacdo parental.

6.3.3.1 Relacdo estrutural e dinamica global
Familia com dependente

“Familia em que um dos elementos é particularmente dependente dos cuidados de
outros, por motivo de doenca, excluindo-se o caso de criancas saudaveis”.™ Serve como
exemplo, as familias em que um dos elementos apresenta problemas de desenvolvimento
cognitivo, psico-motor, ou nas actividades quotidianas, requerendo vigilancia e orientacdo
constante, como é o caso das familias com filho com TEA.

Os aspetos que contribuem para 0 aumento de stress nestas familias sdo as elevadas
exigéncias de tempo, energia e recursos financeiros.”? Estudos revelam ainda, que o facto de
as mées abdicarem muitas vezes das suas carreiras profissionais para cuidarem do seu filho,
pode aumentar a sobrecarga e o0 isolamento social, a diminuicdo da autorrealizacdo, a
autoeficacia, e as consequentes dificuldades financeiras.®

Para que os pais ou cuidadores respondam da melhor forma a tais exigéncias, é

necessario que ocorra um ajustamento de papéis, até porque, o isolamento resultante de todos

29



estes problemas podera implicar baixa autoestima e aumento de incidéncia de sintomas
depressivos.? O médico de familia deve auxiliar nesse ajustamento, promover actividades
ludicas, disponibilizar servigos de apoio social a familia, proteger o emprego dos pais, se

conveniente, e aproveitar as capacidades inatas e funcionais da crianca doente."”

Familia descontrolada

O autismo é uma condicdo cronica e sem perspetivas de cura que acompanha a crian¢a
em todo o seu desenvolvimento/crescimento. Assim, a classificacdo de familia descontrolada
vé-se aqui representada uma vez que, nestas familias, existe um membro com problemas
cronicos de comportamento, podendo este ser relacionado com circunstancias fortuitas da
vida, doenca ou comportamentos aditivos.""

Os comportamentos estereotipados, a emissdo de sons estridentes e a agressividade
contra estranhos, sdo exemplos de sintomas expressados por criangas com autismo, que por
vezes assustam ou incomodam as outras pessoas.’® De forma a evitar reacdes publicas ou ter
de justificar estes comportamentos perante a incompreensdo dos outros, ndo sdo raras as vezes
em que a familia se isola com os filhos, evitando contactos sociais.*"

Durante o desenvolvimento pessoal e social da crianca com autismo, a reacdo
emocional ao autismo estende-se por toda a vida da familia, sendo essencial um apoio
reforcado em etapas da vida que sdo mais propicias a reacdes emocionais constrangedoras.®
Algumas dessas etapas sdo a fase do diagnostico inicial, a fase de idade escolar, a puberdade,
a aquisicéo de independéncia e até o ingresso no mercado de trabalho.

O MF tem aqui um papel fundamental no auxilio da reorganizacdo funcional e
estrutural de uma familia com dificuldades na organizacdo hierarquica, e nas relacdes

intrafamiliares.”Y Deve ainda ser capaz de oferecer um acompanhamento clinico e
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terapéutico individualizado, promover uma preparacdo psicopedagogica da familia para a

situacdo em causa e de criar lacos com outras entidades de satde e de acéo social. ™V

6.3.3.2 Relacdo conjugal
Familia fortaleza

“Os cbnjuges partilham objetivos de vida e atividades, em coesdo fusional ou de fusao
(homeostase), mas a dindmica interna tem regras pré-estabelecidas que sdo dificeis de
modificar, em regulacdo normativa. Em consequéncia, existe um encerramento ao
exterior”.(™"

Apds o nascimento de um filho, os pais idealizam para si uma crianca perfeita. O
nascimento de uma crianga autista cria uma nova realidade em que a crianca idealizada é
trocada por uma diferente.’ Depois da confirmacdo do diagndstico, a familia experiencia
momentos de choque e depressao, traduzidos por uma nitida consciéncia de perda e acentuada
diminuicdo da autoestima, surgindo muitas vezes sentimentos de negaggo."?

Estas situacfes culminam frequentemente num isolamento da familia do seu contexto
social, revelando ela mesma um comportamento autocentrado e com baixa qualidade na
comunicacdo, demonstrando relutancia em pedir ajuda, e evitando visitar amigos ou
parentes.

Estas caracteristicas de uma familia com crianga com autismo vao de encontro as das
familias fortaleza, que sdo familias que podem sentir dificuldade em assumir os problemas,
adaptar-se a novas situacoes de crise e pedir auxilio externo a familia, perdendo racionalidade
e recursos.™

Os profissionais de saude devem abordar as regras e fronteiras existentes, personalizar

o0s problemas, prever as possiveis etapas de crise, para poder intervir prontamente da melhor

forma, e indicar aos pais fontes de apoio superlativo.
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Familia paralela

“Os conjuges ndo partilham actividades quotidianas nem objetivos de vida, em coesédo
por autonomia”."" Situacdo que pode ter sido iniciada por consequéncia do surgimento de um
filho doente. Nestas familias, as regras internas acabam por transformar as situacdes e atitudes
disfuncionais em ‘“normais”, com encerramento ao exterior, dificultando a modificacdo dos
hébitos de vida nio saudaveis.™

Enquanto subsistema conjugal, marido e mulher, tém necessidades e fungdes
diferentes e a presenca de uma crianga com autismo, com todos 0s sintomas caracteristicos
desta condicao, dificulta imenso a rotina diaria de qualquer casal, gerando desgaste e
conflitos.”

O facto de estas criancas desejarem fortemente uma rotina rigida, mostrando-se
bastante aborrecidas se ha um desvio desta rotina, faz com que os pais mantenham rotinas nao
funcionais para nao gerar conflito.*¥

A funcdo do médico de familia é interagir com a familia, indicando os

comportamentos e estilos “anormais”, intervindo na redefini¢do da relagﬁo.(%)

6.3.3.3 Relacdo Parental
Familia super-protetora

No caso da familia super-protetora, caracterizada pela preocupacdo excessiva em
proteger os filhos (aqui, a crianga autista), tornando-se controladores e, consequentemente,
impedindo o desenvolvimento e autonomia dos filhos.(""

A protecdo excessiva atrasa o amadurecimento dos filhos, inibindo a capacidade de
independéncia e toma de decisdes.®

O plano proposto pelo médico de familia deve ser centrado nos riscos da existéncia de

um controlo exagerado, nas consequéncias que dai advém, propondo a regulacéo do afeto.®
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Familia centrada nos filhos

Nestas familias, “os pais ndo sabem enfrentar os seus proprios conflitos conjugais que
desvalorizam sem avaliacdo e ajustamento. Desta forma, em vez de procurar resolver os
problemas, centram a atencdo em temas e gestos relacionados com os filhos, o que pode
tornar-se o seu (nico assunto de conversa ¢ interesse”.(""

O facto de os pais direcionarem quase toda a sua atengdo para o filho com autismo
pode levar a que abdiquem das suas préprias necessidades.’®

Os profissionais devem reforcar a importancia de uma harmoniosa relacdo conjugal,
para 0 bem-estar do casal, de cada individuo do casal e do proprio filho. Devem auxiliar 0s
pais a encontrarem estratégias para conseguirem tempo para as suas proprias actividades, sem

o filho, de modo a satisfazer as suas necessidades, diminuindo o stress e 0 cansaco, para

serem capazes de desempenhar o seu papel parental da melhor forma.(”’®)

Familia sem objetivos

No caso da familia sem objetivos, que pode ser oriunda do aparecimento do transtorno
autista do filho, os pais ndo sdo sincronos quanto a transmissédo de valores aos seus filhos, por
falta de objetivos e metas comuns, tornando-os inseguros e adultos passivo-dependentes."”

O médico de familia devera ser capaz de tracar metas e objetivos, estimulando os

interesses comuns e a capacidade de decisao.®

6.3.4 Aconselhamento genetico
O médico de familia & responsavel pela coordenacdo de testes genéticos e
referenciacdo para subespecialista em Genética, a fim de codificar uma possivel causa para o

diagndstico de autismo.®
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No entanto, mesmo na incerteza de um diagnostico de causa genética, um casal com
um filho com autismo tem um risco de cerca de 50 vezes superior ao da populacdo geral de ter
um segundo filho com a condicdo.?? Assim, e como ja vérias vezes referido ao longo do
presente trabalho, facilmente percebemos que o atraso no diagndstico tem repercussdes tanto
para a crianca como para a familia em varios aspetos. Portanto, a necessidade de
aconselhamento genético oportuno aos pais, antes da conce¢do de um novo filho é outro

aspeto familiar que merece destaque.®?
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Discussao

O Transtorno do Espectro Autista € uma perturbacdo do neurodesenvolvimento de
elevada prevaléncia. A etiologia permanece incerta, mas varios estudos realizados permitiram
destacar a relevante associacgdo e contribuicdo genética a esta condigéo.

Apesar de se tratar de uma doenca do desenvolvimento, a idade do diagnéstico ainda é
tardia. Dada a incerteza etioldgica, existe uma panoplia de tratamentos, sendo que 0 MF deve
ser capaz de orientar os pais da melhor forma.

Existem sinais e sintomas precoces que podem ser indicativos da presenca do
transtorno. O médico de familia € o profissional de saude responsavel pela sua detecdo, uma
vez que acompanha todo o processo de desenvolvimento da crianca desde o seu nascimento.
Um dos aspetos mais importantes é o dever de o0 MF ouvir os pais e valorizar tudo o que eles
dizem, todas as suas preocupacdes. E uma condicdo que se faz acompanhar de diversas
comorbilidades, as quais o MF deve estar atento e proceder ao devido tratamento/
acompanhamento e referenciacdo nos casos Necessarios.

Segundo a AAP, é obrigatdria a realizacdo de avaliacdo do desenvolvimento a todas as
criancas durante as visitas programadas e a realizacdo de rastreio de TEA entre os 18 e 24
meses. O teste de rastreio amplamente utilizado é o M-CHAT, mas existem outros
disponiveis.

O médico de familia é peca fundamental no apoio e suporte familiar. Para estudo da
familia é importante aplicar alguns dos métodos de avaliagdo familiar disponiveis, tais como o
genograma, o Ecomapa, o FACES 1V, o circulo familiar de Thrower e o Apgar Saudavel.
Inicialmente deve conseguir classificar a familia de acordo com a estrutura e dindmica, com a
relagcdo conjugal e relacdo parental. No caso das familias com crianga com autismo podemos
estar perante familia com dependente ou familia descontrolada (segundo estrutura e dindmica

global); familia fortaleza ou familia paralela (relacdo conjugal); super-protetora, centrada nos
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filhos ou sem objetivos (relacdo parental). Cada familia deve receber o devido seguimento e

plano de cuidados adequado.
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Concluséo

O medico de familia é o especialista em melhor posicdo para detetar precocemente
anormalidades do neurodesenvolvimento, e assumo um papel preponderante no apoio a
familia.

Segundo a AAP, o MF tem o dever de realizar em todas as consultas de rotina a
avaliacdo do desenvolvimento e, entre 0s 18 e 0s 24 meses, deve realizar rastreio de autismo.
O método de rastreio mais utilizado é o M-CHAT. O MF deve valorizar sempre as
preocupacOes dos pais e estar atento a presenca de possiveis sinais de alerta. Quando é
detetada alguma anormalidade deve realizar as devidas referenciacdes. E responsavel ainda
pela pesquisa e tratamento/acompanhamento de comorbilidades.

O nascimento de uma crianca com TEA gera alteracGes familiares a que o médico de
familia deve estar atento e intervir da melhor forma. Diversos factores parecem contribuir
para o significativo aumento de stress nestas familias. Existe uma alteracdo a nivel da
dindmica e relacdes intrafamiliar, que o médico de familia deve ser capaz de categorizar para
realizar a melhor abordagem possivel. O profissional de saude dispde de Métodos de
Avaliacdo Familiar que auxiliam neste topico, possibilitando a elaboracdo de planos de

cuidados mais dirigidos e eficazes.
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Nome: Preenchido por:
Data de Nascimento: Parentesco do

informador:

Data:

Modified Checklist for Autism in Toddlers (M-CHAT)

/ Diana Robins, Deborah Fein & Marianne Barton, 1999

" Por favor, preencha este questionario sobre o comportamento usual da crianca. Responda a todas as
questdes. Se o comportamento descrito for raro (ex. foi observado uma ou duas vezes), responda
como se a crianga ndo o apresente. Fagca um circulo a volta da resposta “Sim” ou “N&o”.

1 Gosta de brincar ao colo fazendo de “cavalinho”, etc.? Sim N&o
2 Interessa-se pelas outras criangcas? Sim  Nao
3 Gosta de subir objetos, como por exemplo, cadeiras, mesas? Sim Nao
4 Gosta de jogar as escondidas? Sim  Nao
Brinca ao faz-de-conta, por exemplo, falar ao telefone ou dar de comer a uma q -
5 Sim Nao
boneca, etc.?
6 Aponta com o indicador para pedir alguma coisa? Sim  Nao
7 Aponta com o indicador para mostrar interesse em alguma coisa? Sim Nao
Brinca apropriadamente com brinquedos (carros ou Legos) sem leva-los a boca, . x
8 Iy - Sim Nao
abanar ou deita-los ao ch&o?
9 Alguma vez lhe trouxe objetos (brinquedos) para lhe mostrar alguma coisa? Sim Nao
10 A crianga mantém contacto visual por mais de um ou dois segundos? Sim  Nao
11 E muito sensivel aos ruidos (ex. tapa os ouvidos)? Sim Nao
12  Sorri como resposta as suas expressdes faciais ou ao seu sorriso? Sim  Nao
13 Imita o adulto (ex. faz uma careta e ela imita)? Sim Nao
14 Responde/olha quando o(a) chamam pelo nome? Sim  Nao
15 Se apontar para um brinquedo do outro lado da sala, a criangca acompanha com o i | B
olhar?
16 Jaanda? Sim  N&o
17 Olha para as coisas para as quais o adulto esta a olhar? Sim Nao
18 Faz movimentos estranhos com as maos/dedos proximo da cara? Sim  Nao
19 Tenta chamar a sua atencao para o que esta a fazer? Sim Nao
20 Alguma vez se preocupou quanto a sua audi¢cao? Sim  Nao
21 Compreende o que as pessoas lhe dizem? Sim Nao
22  Por vezes fica a olhar para o vazio ou deambula ao acaso pelos espac¢os? Sim  Nao
23 Procura a sua reacao facial quando se vé confrontada com situacées Sim  N&o
desconhecidas?

Traduzido pela Unidade de Autismo

Centro de Desenvolvimento da Crianca — Hospital 48
Pediéatrico de Coimbra

Autorizagdo Diana Robins




Modified Checklist for Autism in Toddlers (M-CHAT)
Diana Robins, Deborah Fein & Marianne Barton, 1999
O (M-CHAT) é um breve questionario referente ao desenvolvimento e comportamento
utilizado em criangas dos 16 aos 30 meses, com 0 objetivo de rastrear as perturbagdes do
espectro do autismo (PEA). Pode ser aplicado tanto numa avaliagdo periddica de rotina
(cuidados primarios de saude), como por profissionais especializados em casos de suspeita.
Como na maioria dos testes de rastreio podera existir um grande nimero de falsos positivos,
indicando que nem todas as criangas que cotam neste questionrio irdo ser diagnosticadas
com esta perturbacdo. No entanto estes resultados podem apontar para a existéncia de outras
anomalias do desenvolvimento, sendo por isso necessaria a avaliagdo por profissionais desta

area.

Cotacao:
A cotacdo do M-CHAT leva menos de dois minutos. Resultados superiores a 3 (falha em 3

itens no total) ou em 2 dos itens considerados criticos (2,7,9,13,14,15), apds confirmacéo,

justificam uma avaliacdo formal por técnicos de neurodesenvolvimento.

As respostas Sim/N&o sdo convertidas em passa/falha. A tabela que se segue, regista as
repostas consideradas Falha para cada um dos itens do M-CHAT. As questfes a “Negrito”

representam os itens CRITICOS.

1. Néo 6. Néo 11. Sim 16. Néo 21. Nao
2. Néo 7. Néo 12. Né&o 17. Néo 22. Sim
3. Néo 8. Néo 13. Naéo 18. Sim 23. Nao
4. Naéo 9. Naéo 14. Naéo 19. Néo
5. Néo 10. Nao 15. Naéo 20. Sim
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