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Aconselhamento genético e autismo: novas perspectivas para diagndstico e
intervencao

Genetic counseling and autism: new perspectives for diagnosis and intervention
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Angulski'”, Bruno Henrique Moraes Strapasson', Tailla Cristina de Oliveira'”, Liya Regina Mikami'

RESUMO

Introdugdo: O Transtorno do Espectro do Autismo é neurodesenvolvimental de origem
multifatorial, que compromete habilidades sociais, comportamentais e de comunicacdo
desde a infancia. Com prevaléncia global relativamente elevada, o aconselhamento
genético é essencial para compreender os fatores genéticos envolvidos e estimar o risco de
novos casos na familia.

Objetivo: Analisar a relevancia do aconselhamento genético no contexto do autismo,
focando nos fatores genéticos e no risco de recorréncia do transtorno.

Método: Foi realizada revisdo sistemdtica da literatura nas bases de dados PubMed,
SciELO, BVS, Lilacs e Google Scholar, em portugués, inglés e espanhol. A busca incluiu

os descritores “autismo”, “aconselhamento genético”, “genética”, e “risco de recorréncia”,
resultando na selecdo de 26 artigos relevantes.

Resultado: A maioria dos casos tem origem genética, o que torna o aconselhamento
genético essencial para avaliar o risco de recorréncia e os fatores genéticos e ambientais
envolvidos. O risco de recorréncia varia de acordo com o grau de parentesco, sendo mais
elevado entre parentes préximos. A hereditariedade do transtorno é mais pronunciada em
gémeos monozigdticos, e também se observa risco aumentado entre irm&os e em familias
com outros casos desse franstorno ou Transtorno de Déficit de Atencdo e Hiperatividade.
O Transtorno do Espectro do Autismo é mais prevalente em meninos, e o efeito materno no
periodo pré-natal ndo mostra influéncia significativa.

Conclusdo: O aconselhamento genético é crucial para esclarecer o transtorno, sendo
importante tanto no setor piblico quanto privado, para informar as familias sobre os riscos
de recorréncia e os fatores genéticos envolvidos, dado seu alto impacto na populacéo geral
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Mensagem Central

O Transtorno do Espectro Autista (TEA) é um
dos transtornos do neurodesenvolvimento
cuja incidéncia mais cresce no mundo.
Estima-se que 1 a cada 36 criancas
americanas  apresentem  TEA.  Essa
incidéncia aumenta quando hé mais de
um caso na familia. Essa questdo gera
intenso sofrimento, principalmente aos
pais, que cada vez mais tém procurado
servicos de aconselhamento genético
para elucidar suas dividas e saber o
probabilidade de recorréncia familiar.
Esta reviso aborda a prevaléncia, o
risco de recorréncia e a importéncia dos
exames genéticos para o paciente e seus
familiares, mostrando ainda os fatores
genéticos que [d foram associados ao
aumento da susceptibilidade para o
desenvolvimento do TEA.

ABSTRACT

Introduction: Autism Spectrum Disorder is a neurodevelopmental disorder of
multifactorial origin, affecting social, behavioral, and communication skills from early
childhood. With a global prevalence of 1.25%, genetic counseling is crucial to understand
the genetic factors involved and estimate the risk of new cases within the family.

Objective: To analyze the importance of genetic counseling in the context of autism,
focusing on genetic factors and the recurrence risk of the disorder.

Method: A systematic literature review was conducted in PubMed, SciELO, BVS, Lilacs,
and Google Scholar databases, in Portuguese, English, and Spanish. The search included

descriptors as “autism”, “genetic counseling”, “genetics”, and “recurrence risk”, resulting
in the selection of 26 relevant articles.

Result: Most cases of Autism Spectrum Disorder are genetically determined, making
genetic counseling essential for assessing recurrence risk and the genetic and environmental
factors involved. The recurrence risk varies according to the degree of kinship, being higher
among close relatives. Heritability of the disorder is more pronounced in monozygotic
twins, and an increased risk is also observed among siblings and in families with other
cases of Autism Spectrum Disorder or Attention Deficit Hyperactivity Disorder. The former
is more prevalent in boys. Maternal effects during the prenatal period do not show
significant influence.

Conclusion: Genetic counseling is essential for clarifying the disorder and is important
in both public and private sectors to inform families about recurrence risks and the genetic
factors involved, given its high prevalence in the general population.

KEYWORDS: Autism spectrum disorder. Genetic counseling. Genetics.

Perspectiva

Por meio do aconselhamento genéfico,
obtém-se uma forma de medicina
preventiva e  aprimoramento  da
assisténcia & sadde,  ofertando
explicacdo I6gica para a condicéo,
especialmente  as  de  efiologia
genética, estabelecendo-se os riscos
de recorréncia familiar, e ampliando
o conhecimento do franstorno  de
forma a influenciar no seu fratamento e
progndstico.
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INTRODUCAO

transtorno do espectro do autismo (TEA)

¢ ftranstorno de

que impacta nas
comportamentais e de
caracterizado por estereotipias, rigidez na rofina e

neurodesenvolvimento
habilidades

comunicacdo,

sociais,
sendo

impacto na compreensdo de estimulos sensoriais.' Ele
tem inicio na infdncia e possui como etiologia fatores
genéticos e ambientais que podem modular o grau de
comprometimento do transtorno?, que pode ser tanto
idiopdtica quanto sindrémica.

Essas causas podem ser multifatoriais causadas pela
presenca de variantes genéticas em genes 4 associados
ao transtorno, fatores imunolégicos e ambientais maternos
na gestacdo, trazendo aos autistas prejuizos nas relacées
sociais, contato visual pobre, falta de atencéo, atraso
global do desenvolvimento e até mesmo desenvolvimento
intelectual prejudicado.® Dentre os genes j& associados
ao TEA com alto nivel de confianca estdo: ADNP, ANK2,
ARID1B, ASHTL, ASXL3, CHD2, CHDS8, CUL3, DSCAM,
DYRKTA, GRIN2B, KATNAL2, KMT2A, KMT5B, MYT1L,
NAA15, POGZ, PTEN, RELN, SCN2A, SETD5, SHANKS,
SYNGAPT, TBR1, TRIP12 e UBE3A.

Palmer et al.* em 2017 estimaram que a incidéncia
populacional geral de TEA é de 1,25%. No Brasil,
somente em 2023, foi estimado que existam cerca de 2
milhdes de brasileiros com autismo, o que representa que
1% da populacéo tem o transtorno, segundo pesquisa
feita pelo Instituto Brasileiro de Geografia e Estatistica
(IBGE). Além disso, atualmente afeta 1 em 59 criancas
com menos de 8 anos de acordo com o Developmental
Disabilities Monitoring Network.®> A partir desses dados,
é notdvel a alta prevaléncia do transtorno; portanto, a
procura pelo servico de aconselhamento genético tem
aumentado, tanto por pedido de médicos neuropediatras
e pediatras, e da iniciativa da prépria familia que visa
obtencéo de informacdes e se existe o risco de haver
outros afetados no nicleo familiar.

O aconselhamento genético também é Util para o
diagnéstico e tratamento precoce de algumas condicdes
e como consequéncia, evitar danos gerados por ela.
Assim, essa prética médica é realizada por médicos com
especializaco em genética médica sendo aplicada
a diversas doencas, sendo que no presente estudo a
énfase é o aconselhamento genético para familiares de
pacientes com TEA.

O autismo nem sempre é facilmente diagnosticado
visto que é comorbidade de uma outra condicdo. J& o
diagnéstico do TEA idiopdtico é predominantemente
clinico; contudo, avancos tecnolégicos em genética estdo
propiciando a realizacdo de testes genéticos especificos
para confirmacdo do diagndstico e, a partir disso, seja
considerada a realizacdo de aconselhamento genético
para entendimento do resultado.

A etiologia do TEA envolve importante fator genético,
com influéncia da segregacdo de variantes na familia e
da variacdo do risco, conforme o grau de parentesco.
A segregacdo familiar é geralmente medida pelo risco
de recorréncia familiar que serve como indicativo de
um fator genético no TEA, sendo varidvel de acordo
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com o grau de parentesco. Assim, pode-se colocar
como outro fator importante para a realizacdo do
aconselhamento informar familias com uma crianca
autista sobre a possibilidade de terem outros filhos com
o mesmo franstorno ou outra neurodivergéncia.® Para
fornecer estimativa segura do risco de recorréncia (RR)
para o TEA, é necessdrio realizar diagnéstico genético
detalhado na criancaq, inclusive definindo estratégias de
exames adequadas.

Uma maneira usual de estimar o RRa é o estudo entre
irmdos. O risco geral de recorréncia de TEA para uma
crianca com 1 ou mais irmdos com autismo foi estimado
entre 6,1% e 24,7%* sendo que essa prevaléncia é
também influenciada pelo sexo. Os meninos apresentam
4 vezes mais chances de desenvolverem autismo que
as meninas. Essa menor incidéncia entre as meninas,
também pode ser devido & maior dificuldade em dar o
diagnéstico visto que elas mascaram melhor os sintomas
do TEA.

Carter e Scherer’” apontam que o RR néo influencia
os niveis de suporte do TEA (I, Il, Ill), porém, o sexo do
filho autista tem impacto no RR, visto que, se o casal tem
um filho mais velho com autismo, hd risco entre 7-14% de
terem outro filho do sexo masculino com TEA. Porém, se o
filho mais velho com autismo for mening, o risco de se ter
um segundo filho do sexo masculino com autismo pode
chegar a 21%.

Compreender a proporcdo na qual os diagndsticos
de TEA sdo compartilhados entre irmdos de uma
familia colabora na interpretacdo dos fatores genéticos
e ambientais que contribuem para o RR de TEA,
propiciando triagem e aconselhamento mais eficazes e
fomentando monitoramento mais préximo para os irméos
subsequentes.

Diante disso, o presente estudo teve como objetivo
mostrar a importéncia do aconselhamento genético no
autismo e analisar os riscos de recorréncia para familiares
e pacientes, o que é grande fonte de preocupacéo em
ter mais familiares com o transtorno, que pode inclusive
se manifestar em graus varidveis e associado a outras
comorbidades do neurodesenvolvimento.

METODO

A revisdo de literatura foi realizada com dados
coletados das bases de dados PubMed, SciELO, BVS
(Biblioteca Virtual em Sadde), Lilacs e Google Scholar.
Os descritores utilizados para a pesquisa foram: autismo;
aconselhamento genético; risco de recorréncia, e seus
equivalentes em inglés e em espanhol, com busca AND
ou OR entre os anos de 2013 a 2024. Através dessa
busca foram encontrados 5.480 artigos, que tiveram o
titulo e/ou resumo lidos, e posteriormente, 26 artigos
foram lidos na integra e selecionados para este estudo

(Tabela).

DISCUSSAO

TEA: Genes associados e testes diagnésticos

O autismo é reconhecido como o distirbio do
neurodesenvolvimento  com  hereditariedade  de
aproximadamente 85%.8 Além disso, aproximadamente
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TABELA — Artigos selecionados para a revisdo de literatura'-2¢

_______________________we_____________________| o] Ao ] ri ] ThodeEus

Autism spectrum disorder in the genetics clinic: a review

Heritability of autism spectrum disorders: a meta-analysis of twin studies

Risk of psychiatric and neurodevelopmental disorders among siblings of probands with autism spectrum disorders

Associafion of sex with recurrence of autism spectrum disorder among siblings.

Information needs in genetic tesfing: A needs assessment
survey among Taiwanese parents of children with autism spectrum disorders

Etiological invesfigation of autism spectrum disorders: State of the Art
Autismo. Aspectos genéticos y bioldgicos

recessive gene disruptions in aufism spectrum disorder

Sibling recurrence risk and cross-aggregation of attention-deficit/hyperactivity disorder and autism spectrum disorder

Association of genetic and environmental factors with aufism in a 5-country cohort
Recurrence risk of autism in siblings and cousins: a multinational, population-based study

Genefic couseling in neurodevelopmental disorders

Adaptation and validation of the Genetic Counseling Outcome Scale for autism spectrum disorders and related conditions

Factors affecting family compliance and genetic testing of children diagnosed with aufism spectrum disorder

Estudios Genéficos y Neurodesarrollo de la utilidad al modelo genéfico

Aconselhamento genético: acesso das familias de portadores de doencas congénitas

Genetic couseling as preventive intervention: toward individual specification of transgerational autism risk

Access, ufilization and awareness for clinical genefic tesfing in autism spectrum disorder in sweden: a survey study

Parental percepfions of genetic tesfing for children with autism spectrum disorders

Predictors of empowerment in parents of children with autism and related neurodevelopmental disorders who are undergoing genetic festing

Neuroanatomy and neurophysiology in the study of aufism spectrum disorders
The pathogenesis of autism spectrum disorder

Shared decision-making in genefic counseling: a scoping review

Perspectiva histérica del transtorno del especiro del autismo

The autism spectrum: behavioral, psychiatric and genetic associafions

Autismo e duplicacéo da regido 1712g21.2 com array-CGH: um relato de caso

10%' dos individuos com ele sdo de familias sem
histérico familiar positivo para o transtorno, sendo
referidos como familias simplex, e geralmente sdo
causados por microdelecées ou microduplicacdes de
novo. Em contrapartida, individuos com histérico familiar
positivo para a doenca, sdo denominadas familias
multiplex. Pesquisas revelam que apesar da significativa
hereditariedade do TEA, a maioria das criancas com
autismo séo filhos de pais ndo afetados.?® Além disso, o
risco de desenvolvimento do TEA entre criancas as quais
os pais tém irmdos afetados pela doenca, é 2 a 3 vezes
maior e a ocorréncia entre irmdos é 20 vezes maior do
que na populacéo geral, evidenciando a necessidade
de reconhecer os fatores genéticos presentes nestas
familias.®

Aconselhamento genético no autismo

O acompanhamento de um médico geneticista para
pacientes com autismo e suas familias pode auxiliar em
diversos aspectos, tais como, ter diagndstico precoce,
avaliar o risco de recorréncia e no entendimento do
diagndstico genético do transtorno.’ Existe grande
preocupacdo das familias de possuirem um filho com
TEA quando existe histérico familiar, nesse caso o
aconselhamento genético é muito Gtil para analisar esse
possivel risco de recorréncia. Assim, o aconselhamento
genético aos autistas e seus familiares pode ajudar na
compreensdo de diagnostico e influenciar na tomada de
decisdes reprodutivas desses individuos.?

No autismo, assim como em outros transtornos de
neurodesenvolvimento, o aconselhamento genético pode
ser de dificil aceitacdo por parte dos pais e responsdveis
pelos individuos com autismo.”” Sendo assim, é de

[CMOm

Carter e Scherer’ 2013 Canadé Revisdo de literatura
Tick et al.6 2015  ReinoUnido  Mefandlise
Jokiranta-Olkoniemi et al.?* 2016 Finlandia Coorte

Palmer et al.4 2017  EUA X

Grzneial™ 2018  EUA Estudo fransversal
Gongalves, Guardino e Ledo™ 2018 Portugal Metandlise

Arberas e Ruggieri® 2019 Argenfina Metandlise

Doan et al.? 2019  EUA X

Miller et al.” 2019  EUA X

Bai et al.# 2019 Suécia Coorte

Hansen et al.?* 2019  Dinamarca  Coorte

Blesson e Cohen? 2020 EUA Metandlise
Yusufetal.” 2020 Canadd Estudo de validagdo
Hendel et al." 2020 Israel f_::i;zglsewudoml
Calleja-Pérez et al.™ 2020  Espanha RevisGo de literatura
Silva?? 2020  Brasil Estudo transversal
Marrus et al.t 2021  EUA Coorte histérica
Hellquist e Tammimies® 2021 Suécia Estudo transversal
Lucas et al.” 2021  EUA Coorte classica
Peltekova et al.” 2021  Canadd Coorte classica
Rodriguez et al."” 2021  Cuba Metandlise
Sanabria-Barradas et al.™ 2022  México Metandlise
Chenyang et al. 2 2022  China Metandlise
Jaramillo-Arias et al.?! 2022 Coldmbia Metandlise
Genovese e Butler' 2023  EUA Revisdo de literatura
Weingariner et al.” 2023  Brasil Relato de caso

grande importdncia a utilizacdo de estratégias para
o rompimento de estigmas que s@o responsdveis pela
negacdo em ter um filho com doenca genética, como
o autismo. Essas estratégias devem fazer com que os
mesmos ndo se sintam culpados pelo transtorno do filho e
nem culpem os cénjuges, ou ainda serem estigmatizados
e precisarem de auxilio para lidarem da melhor forma
com a condicdo de seus filhos.

O TEA é condicdo que afeta diretamente a vida
social, emocional e comportamental do individuo,
comprometendo a construcdo de relacdes sélidas e
limitando a habilidade de interacéo e expressdo, com
o foco, muitas vezes, voltado para inferesses restritos
e atos repetitivos, manifestando-se, principalmente, 4
na primeira infancia."”"® A fim de minimizar os danos
e atrasos no desenvolvimento integral da crianca, é de
grande importéncia abordagem terapéutica precoce, a
qual deve fornecer explicacdes e orientacdes para um
tratamento multidisciplinar assertivo. Na maioria das
vezes quem faz esse papel é o médico geneticista através
do aconselhamento genético.

O diagnéstico genético ajuda na definicdo de
expectativas realistas de tratamento e orientacdo de
decisdes de planejamento familiar, além de permitir
que a pessoa com autismo aprimore sua visGo sobre
seu préprio estado." Apesar de, em alguns casos, o
aconselhamento néo ser muito esclarecedor para alguns
pais ou ndo proporcionar um beneficio direto,™ a
experiéncia de realiza-lo ainda apresenta muitos ganhos,
dado que auxilia no empoderamento e informacdo
aos membros da familia, que deixam de adquirir uma
posicdo passiva e passam a deter o conhecimento
acerca dos recursos que os possibilitam obter controle
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sobre a situacdo, colaborando no progresso da condicao
de salde do portador de TEA com a aquisicdo de
terapias de qualidade e melhora da capacitagdo como
cuidadores. 21718

Riscos de recorréncia no TEA

A herdabilidade do autismo é descrita em
aproximadamente 80% dos casos,? ou seja, a genética
possui grande influéncia no desenvolvimento do
transtorno. Jaramillo-Arias et al.? evidenciaram que
18% a 20% tém causa genética somdtica, ou seja, ndo
hereditaria, contribuindo ainda mais para a atencdo
ao papel da genética no processo de compreensdo do
transtorno e sua etiologia.

Segundo um estudo feito em 5 paises, nos quais 3
eram nérdicos (Dinamarca, Suécia e Finlandia) concluiu-
se que os fatores genéticos explicavam 73,9% do risco
para desenvolvimento de TEA, sendo que em 26,5% dos
casos estavam relacionados a interacdo gene-ambiente.*

Tendo em vista que o TEA é transtorno principalmente
de causa genética, existem dados relevantes na
literatura quanto ao risco de recorréncia do transtorno
nas familias, contando com diversos estudos que
evidenciam sua prevaléncia em irmdos, gémeos, primos,
apresentando, contudo, varia¢do do risco familiar pelo
grau de parentesco.” Dessa maneira, a determinacdo
do risco empirico de recorréncia, torna-se importante
recurso para informar as familias a respeito dos riscos
envolvidos ao apresentar um parente com TEA. Portanto,
a estimativa do risco de recorréncia de TEA auxilia para
melhor compreenséo clinica e etiolégica.?

O risco de recorréncia entre irmdos é uma
possivel forma de avaliar as contribuicdes genéticas
compartilhadas. Uma maneira de averiguar esse risco
familiar é pela andlise de irm&os nascidos depois de pelo
menos uma crianca diagnosticada com TEA. Esse tipo
de investigacdo estima também a recorréncia de outras
doencas de neurodesenvolvimento, como transtorno
de déficit de atencdo e hiperatividade (TDAH), como
por exemplo, se um casal tem um filho com TEA ou
TDAH e resolver ter outro filho, eles possuem grandes
chances desse segundo filho desenvolver algum desses
transtornos. Essa estimativa citada anteriormente revela
que o risco de TDAH é de 51,92% e o risco de TEA é de
48,10%, no caso de uma familia que j tenha pelo menos
um filho com TEA ou TDAH.%

Algumas pesquisas consideram que o risco geral
de recorréncia de TEA entre irmdos estd entre 6,1% e
24,7%.* No entanto, existe estimativa referente ao risco de
recorréncia especifica ao sexo. Palmer et al.* evidenciaram
que pessoa com autismo, possui um RR de autismo em
4,2% em irmdos do sexo feminino e cerca de 12,6% no
masculino. Se uma mulher é portadora desse transtorno,
os autores demonstraram que o TEA esteve presente em
7,6% dos irmdos do sexo feminino e 16,7% no masculino.*

Existe maior prevaléncia de TEA no sexo masculino,
sendo os homens 4 vezes mais afetados do que mulheres."
Isso ocorre pela presenca de um viés masculino
marcante, jG que no sexo feminino as portadoras de TEA
tem excesso de mutacdes bialélicas de perda de funcéo.

Tick et al® em estudos envolvendo gémeos
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monozigdticos e  dizigdticos também  apontam
informacdes de herdabilidade do TEA nesses individuos;
foram encontrados resultados de 74% e 93% de
herdabilidade do TEA em gémeos nas metandlises, e
uma concordéncia de 98% nos monozigéticos contra.
44-60% nos dizigdticos.’

De acordo com Hansen et a a taxa de
concordéncia entre gémeos monozigdticos foi 2
vezes maior que a de gémeos dizigdticos, e a taxa de
concordéncia entre irmdos completos foi de até 3 vezes
maior que em meio-irm&os. Os autores também apontam
o risco de recorréncia do TEA em meio-irm&os maternos
em 5.8% enquanto meio-irmdos paternos apresentam
3.9% e RR em primos de 1.9%

O efeito materno? é caracterizado pela influéncia que
a mée, durante a gestacdo pode ter no desenvolvimento
de tracos relacionado ao TEA no filho, como caracteristicas
ou condicdes que impactam a salde deste. Este
fenémeno ndo possui contribuicdo tdo significativa no
desenvolvimento do transtorno, constituindo-se associacdo
minima, estimada entre 0,4 e 1,6%.%

Ao que se refere a influéncia do ambiente
compartilhado, ou seja, particularidades do meio familiar
ou doméstico que podem contribuir para a semelhanca
entre os membros da familia, para além da questdo
genética,? ndo tem relevancia para o risco de TEA?
Todavia, diversas sdo as limitacdes que podem interferir
na elaboracdo dessa constatacdo, dada a estrutura
genética variada de diferentes populacdes estudadas e
modelos analiticos sensiveis a pequenas amostras.?

O TEA, em muitos casos, se estabelece
simultaneamente com vdrios outros transtornos, tais como
deficiéncia intelectual, transtorno de déficit de atencéo/
hiperatividade, distirbios comportamentaise ansiedade.??
Acredita-se que a probabilidade de aquisicdo de
transtornos  psiquidtricos e de neurodesenvolvimento
seja 2 vezes maior?? entre irmdos de autistas, devido
aos fatores ambientais ou genéticos associados.?? Essa
suposicdo foi reforcada por um estudo com gémeos, no
qual um gémeo dizigdtico foi diagnosticado com TEA,
aumentando a probabilidade de seu irm&o desenvolver
transtorno de déficit de atencdo e hiperatividade (TDAH),
transtorno do desenvolvimento de coordenacdo (TDC),
tiques e dificuldade de aprendizagem.?

Ainda nesse estudo, cerca de 36,9% dos individuos
com TEA tiveram um irmdo diagnosticado com
qualquer transtorno psiquidtrico ou de desenvolvimento
neuroldgico,?? sendo os riscos mais prevalentes de TEA,
TOC, TDAH, déficit de aprendizagem e coordenacéo
motora, bem como deficiéncia intelectual.?? Os
transtornos de inicio na infancia obtiveram fortes
associacées, as quais foram encontradas sem considerar
se a crianca com autismo tinha deficiéncia intelectual ou
ndo.?? Contudo, é necessdrio considerar as divergéncias
em estudos que tratam sobre o tema, j& que alguns deles
citam baixo nivel de cognicdo no probando, outros
evidenciaram nivel de QI verbal elevado, assim como
hé estudos relatando indiferenca, o que reflete o grande
espectro de variacdo no autismo.??

Presume-se, ainda, que os transtornos de inicio
na inféncia tenham semelhanca etiolégica e podem
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compartilhar fatores de risco, sendo a herdabilidade
dessas condicdes estimada como alta, além dos
fatores ambientais terem contribuicdo para o processo,
pois foram associados a esses franstornos, em casos
de infeccdo/inflamacdo pré-natal, complicacées
obstétricas ou perinatais e idade parental.?2

Portanto, este estudo ressalta a importancia da
investigacdo referente aos transtornos psiquidtricos e de
desenvolvimento neurolégico entre os irm&os de criancas
com TEA, essencial para a obtencdo de informacées
detalhadas e especificas sobre clinica, tratamento,
etiologia, prevencdo e progndstico. Assim, é de grande
importdncia o acompanhamento cauteloso dos irm&os
do individuo com TEA pelo profissional de saide
responsdvel. Por meio do aconselhamento genético,
os pais devem ser informados sobre o transtorno, que
deverd ter seus aspectos abordados de forma amplq,
o que contribuird na procura de auxilio, ndo s6 para o
sujeito diagnosticado, mas também para seus familiares,
que devem passar por uma avaliacgo. %226

CONCLUSAO

Devido a alta hereditariedade do TEA, é coerente a
utilizacdo do aconselhamento genético para esse quadro
para trazer informacdes significativas, principalmente
na andlise dos riscos de recorréncia. O risco geral de
recorréncia de TEA entre irmdos é de 6,1% e 24,7%,
sendo 74% e 93% de herdabilidade do TEA em gémeos
e 2 vezes maior entre gémeos monozigdticos do que
em dizigdticos. Além disso, existe prevaléncia 4 vezes
maior de TEA no sexo masculino e risco de 48,10% no
caso de uma familia que jé& tenha pelo menos um filho
com TEA ou TDAH. Portanto, o aconselhamento genético
para a determinacdo do risco empirico de recorréncia é
importante recurso, sendo imprescindivel, para informar
as familias a respeito dos riscos envolvidos ao apresentar
um familiar com TEA.
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