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Resumo
O Transtorno do Espectro Autista (TEA) é uma condicdo de neurodesenvolvimento caracterizada por déficits na
linguagem, dificuldades sociais e comportamentos repetitivos. A genética desempenha um papel fundamental no
TEA, com estudos sugerindo uma hereditariedade substancial na condicdo. A Lei N° 12.764, conhecida como Lei
Berenice Piana, estabelece diretrizes para a prote¢gdo dos direitos das pessoas com TEA no Brasil. A metodologia
consistiu em uma revisdo da literatura entre janeiro e margo de 2024, utilizando bases de dados como Scielo,
Pubmed e LILACS. Os estudos revisados destacam a associagdo entre polimorfismos genéticos e o risco de
desenvolvimento de TEA, bem como técnicas de diagnéstico genético. Uma abordagem holistica que considere
fatores genéticos, ambientais e psicossociais é essencial para uma compreensdo completa do autismo. Embora os
estudos genéticos tenham avangado significativamente, é necessario evitar uma visdo reducionista do autismo. Os
avangos recentes na genética proporcionaram uma compreensdo mais profunda do TEA, mas novas questbes

surgem, incluindo o papel dos fatores ambientais e as implicagc6es éticas da pesquisa genética.

Abstract
Autism Spectrum Disorder (ASD) is a neurodevelopmental condition characterized by language deficits, social
difficulties, and repetitive behaviors. Genetics plays a fundamental role in ASD, with studies suggesting substantial
heritability in the condition. Law No. 12,764, known as the Berenice Piana Law, establishes guidelines for
protecting the rights of people with ASD in Brazil. The methodology consisted of a literature review between
January and March 2024, using databases such as Scielo, Pubmed, and LILACS. The reviewed studies highlight
the association between genetic polymorphisms and the risk of developing ASD, as well as genetic diagnostic
techniques. A holistic approach that considers genetic, environmental, and psychosocial factors is essential for a
comprehensive understanding of autism. Although genetic studies have made significant advances, it is necessary
to avoid a reductionist view of autism. Recent advances in genetics have provided a deeper understanding of ASD,
but new questions arise, including the role of environmental factors and the ethical implications of genetic research.

INTRODUCAO a origem da raiz "auto" (referindo-se a si
O Transtorno do Espectro Autista (TEA) é proprio). (MORAL et al., 2020)
uma série de condicdes de O TEA afeta cerca de 1% da populagéo

global, com uma prevaléncia quatro vezes
maior em meninos do que em meninas. As
raizes geneéticas do autismo sao amplamente
discutidas, e estudos sugerem que as
disparidades de género podem ser

neurodesenvolvimento que se caracterizam
por déficits na linguagem, dificuldades nas
interagcdes sociais e padrdes
comportamentais repetitivos e restritivos.
(VOINEAGU, 2012) A palavra "autismo" foi

inicialmente utilizada por Bleuler em 1911,
para descrever uma desconexao com a
realidade. Esse termo foi criado com base na
observacado de criangas que pareciam viver
em um mundo proprio, separado do mundo
comum, concentrando-se em si mesmas, dai
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atribuidas, em parte, a diferengas biologicas
inatas. Essa descoberta pode justificar a
maior incidéncia do TEA em individuos do
sexo masculino. (CHRISTENSEN, 2016)
Embora alguns individuos diagnosticados
com TEA demonstrem alta funcionalidade,



muitos enfrentam desafios substanciais e
dependem de cuidados constantes para
alcangarem uma qualidade de vida
satisfatoria.(VOINEAGU, 2012)
Consequentemente, os impactos sociais e
econdmicos dessa condicdo exigem uma
atencdo continua por parte das autoridades
governamentais. A Lei N° 12.764, conhecida
como Lei Berenice Piana, promulgada em 27
de dezembro de 2012, estabelece a 'Politica
Nacional de Protec¢ao dos Direitos da Pessoa
com Transtorno do Espectro Autista’,
definindo diretrizes para garantir que as
pessoas com autismo tenham acesso aos
mesmos beneficios legais conferidos as
pessoas com deficiéncia. Isso inclui desde a
reserva de vagas em empresas com mais de
cem funcionarios até o atendimento prioritario
em instituicdes financeiras e 6rgéos publicos.
(MORAL et al., 2020)

Uma caracteristica significativa do TEA é
a ampla variabilidade tanto em sua
apresentacdo comportamental, ou seja, nas
caracteristicas associadas, quanto em suas
causas genéticas. Isso significa que as
manifestacbes clinicas do autismo variam
consideravelmente, tanto entre individuos
quanto ao longo do desenvolvimento de cada
pessoa. Essa diversidade dificulta ainda mais
a correlagdo entre os casos e a genética,
bem como o progresso das pesquisas na
area.

N&o obstante, na ultima década, grandes
avangos na genética, na ciéncia e na
gendmica nos aproximaram de desvendar a
composicdo molecular do TEA. Neste
trabalho visa-se apresentar atualizagdes de
forma sintética e objetiva das novas
informagdes disponiveis.

METODOLOGIA

O material produzido configura-se como
um estudo fundamentado na revisdo da
literatura, tendo como base a pergunta
norteadora: “Qual a relacédo existente entre a
genética e o Transtorno do Espectro
Autista?”. Uma busca foi feita nas bases de
dados Scielo, Pubmed e LILACS, nos meses
de janeiro a margo de 2024, aplicando os
seguintes descritores: "autismo, genética e
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TEA”.

Os critérios de inclusao impostos foram:
estudos publicados a partir do ano de 2010
até 2024, relacionados com as descobertas
sobre a relacdo dos fatores genéticos e o
autismo. As pesquisas que  foram
selecionadas eram caracterizadas como
quantitativas e qualitativas, em
predominancia, estudos observacionais. Nao
houveram restricbes quanto aos idiomas e
nacionalidades a serem estudadas. Ja os de
exclusao, tiveram como critérios artigos
publicados antes de 2010, aqueles né&o
disponiveis na integra e o0s que nao
condizem com o tema abordado.

Durante a fase de selegao, realizou-se
um levantamento de todo o material coletado
totalizando 15 artigos. Apos analise das
principais tematicas abordadas a fim de
excluir aqueles que nao contemplaram os
requisitos propostos foram selecionados 12
artigos que atenderam todos os requisitos e
foram utilizados no estudo.

RESULTADOS

Durante a revisao bibliografica,
apresentaram-se de maneira concisa e
objetiva os estudos que descrevem a relagao
entre a os fundamentos genéticos e o
Transtorno do Espectro Autista. As principais
descobertas desses estudos incluem, por
exemplo, a associagao entre determinados
polimorfismos genéticos e o risco de
desenvolver TEA. Cita-se variantes nos
genes CNTNAP2 e MET consistentemente
relacionadas ao TEA em diferentes
populagoes.

Os procedimentos técnicos empregados
no diagnodstico genético dos transtornos do
neurodesenvolvimento (TND) incluem
cariotipo de alta resolugdo para detectar
defeitos cromossOmicos, hibridagao
fluorescente in situ (FISH) para identificar
regides especificas dos cromossomos,
analise de microarray cromossémico (CMA/
CGHa) para reconhecer perdas ou ganhos
de material genético, estudo molecular para
X fragili em casos indicados, e
sequenciamento exdmico para identificar
variantes patogénicas nas regides exodnicas
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do DNA. Outras técnicas, como MLPA
(Amplificacao Multiplex de Sondas
Dependente de Ligagao) e MS-MLPA que é
uma adaptacgdo tecnoldégica do MLPA. E o
método mais confiavel e econbmico de
detectar exclusbes conhecidas, duplicacdes
e variacdes especificas do numero de cépias,
também sao utilizadas para detectar
deleg¢des, duplicacdes e variantes do numero
de copias, bem como mutagdes em mosaico
e expansodes de tripletos.(ARBERAS, 2022)

Destaca-se também um estudo realizado
em 2022 que analisou dados coletados de 20
mil genomas extraidos de duas fontes
principais: 7 mil genomas de individuos
diagnosticados com TEA e 13 mil genomas
de irmdos e familiares desses individuos.
ApoOs a extracdo, os pesquisadores utilizaram
a técnica de sequenciamento completo do
genoma (WGS, na sigla em inglés) e
identificaram 134 genes associados ao
autismo. De acordo com a publicagdo, a
maioria das variagdes estava relacionada ao
numero de copias dos genes (CNVs), sendo
definidas como duplicagdes ou delegcbes de
material gendmico. Além disso, algumas
dessas variagbes eram consideradas raras,
estando presentes em apenas 14% dos
participantes do estudo. Um aspecto
importante destacado pelos pesquisadores
foi a observagcdo de mudancgas significativas
na genética do autismo. Esse insight foi
obtido através da comparagao entre familias
que possuiam apenas um membro com TEA
e familias com varios membros afetados,
conhecidas como “"familias  multiplex".
(TROST, 2022)

Estudos familiares e analises de
expressdo génica sugerem um componente
genético substancial no TEA. Ademais,
estudos com gémeos indicam uma
concordancia significativa para a condigao
em gémeos idénticos em comparagdo com
gémeos né&o idénticos, corroborando a
influéncia genética na susceptibilidade ao
TEA.(CHAHROUR, 2017) Tais estudos
envolvendo analise de gemelares e um
extenso estudo epidemiolégico de base
populacional recente, englobando
aproximadamente 2,5 milhdes de familias,
apresentaram resultados consistentes. Essas
Revista Ciéncia Life vol. 2 n° 1. Set. 2025

pesquisas evidenciam de forma conclusiva
um componente genético no TEA e
estimaram a herdabilidade da condicdo em
uma faixa substancial, situando-se entre 50%
e 95%. Essa estimativa destaca o TEA como
um dos disturbios neuropsiquiatricos mais
fortemente influenciados pela
hereditariedade. Entretanto, € importante
ressaltar que, em todos esses estudos, a
concordancia fenotipica entre gémeos
monozigoticos € incompleta. Isso indica que
fatores ambientais nao genéticos também
desempenham um papel significativo na
etiologia do TEA. (CHAHROUR, 2017)

Em conjunto, os estudos revisados
fornecem evidéncias substanciais para uma
contribuicdo genética significativa para o
TEA. A identificacdo de polimorfismos,
mutacdbes de novo e padrdes de
hereditariedade fortalece a compreensao da
base genética complexa deste transtorno. No
entanto, € importante ressaltar que a
heterogeneidade do TEA e a interagdo entre
fatores genéticos e ambientais ainda
representam desafios significativos para a
compreensao completa deste transtorno.

As limitagbes desta revisdo incluem a
possibilidade de viés de selegao dos estudos
incluidos, bem como a dificuldade de
generalizacdo dos resultados devido a
heterogeneidade das populagdes estudadas
e dos métodos utilizados.

DISCUSSAO

A investigacdo genética do autismo como
um todo parece, portanto, uma faca de dois
gumes: embora ainda seja ligada a praticas
estigmatizantes, as informagdes também sao
vistas como validacdo de identidades de
autistas (KOI, 2021) Tal dualidade destaca
principalmente a necessidade de abordagem

continua das implicagbes éticas das
interpretacbes  bioldgicas do  autismo,
destacando como essas interpretacdes

influenciam a percepg¢ao e o tratamento das
pessoas autistas.

Quando se explora apenas a ideia de que
o] autismo e um disturbio do
neurodesenvolvimento com base
exclusivamente genética, pode-se ter uma

compreensao simplista e estigmatizada da
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condicdo. No entanto, ao enxergar por meio
de uma visdo mais dindmica da natureza
humana, na qual os fatores ambientais e
psicossociais desempenham um papel
significativo no desenvolvimento e na
expressao do autismo torna-se possivel que
as questbes éticas sejam respeitadas e os
estudos sejam desenvolvidos de forma a
melhorar o dia-a-dia dos autistas e
proporcionar cada vez mais condigdes dignas
de vida aos afetados.

Ao considerar o autismo dentro deste
contexto mais amplo é importante reconhecer
a complexidade da condigdo e evitar uma
abordagem reducionista que se concentre
apenas em causas genéticas. Em vez disso,
uma compreensado holistica, que leve em
conta a interacdo dinamica entre genes,
ambiente e experiéncia individual se faz mais
aplicavel. Esta abordagem permite uma visao
mais completa e ética do autismo, que
considera ndo apenas as caracteristicas
biolégicas, mas também as necessidades e
experiéncias das pessoas autistas em
diferentes contextos sociais e ambientais.
(HENS, 2019)

Entretanto, esforcos de sequenciamento
em larga escala contribuiram
significativamente para a compreensédo da
complexa arquitetura genética do TEA e
comecaram a definir vias moleculares
especificas e circuitos neuronais
interrompidos em pacientes com TEA com
etiologias genéticas comuns. (CHAHROUR,
2017)

CONCLUSAO

Os recentes avangos na area da genética
tém proporcionado uma compreensao
renovada dos mecanismos moleculares e
celulares das doencgas. No entanto, surgem
novas questdes, como o papel das variantes
genéticas comuns e a relagdo entre o
gendtipo e o fendtipo. A influéncia dos fatores
ambientais, seja por efeitos aditivos ou
multiplicativos, requer uma investigagdo mais
aprofundada. Além disso, € crucial dar
destaque as questdes éticas e as
implicagdes decorrentes das pesquisas,
integrando-as de forma cuidadosa durante o

desenvolvimento dos estudos e em suas
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publicacdes.
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