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RESUMO

O autismo € um transtorno neuropsiquidtrico caracterizado por um padrio de atraso e
de déficits no desenvolvimento das habilidades sociais, da comunicagdo e por um repertdrio
restrito de atividades e interesses. O inicio deste transtorno da-se nos primeiros anos de vida.
O autismo apresenta uma alta herdabilidade e uma etiologia heterogénea, com o provavel
envolvimento de varios genes. Estudos recentes sugerem que caracteristicas presentes nos
pais de criangas com autismo apresentam paralelo com as apresentagdes de tragos associados
nos filhos. Este estudo avaliou 15 familias de autistas, de Porto Alegre e regido metropolitana,
e controles. Foram utilizados quatro instrumentos de avaliacdo no estudo: dois avaliando as
caracteristicas nos filhos (ADI-R e Protocolo de Bosa) e dois aplicados aos pais (ITC e EDS).
Os resultados deste estudo apontaram para a confirmagdo da agregacdo familiar de
caracteristicas fenotipicas herdadas independentemente. Apesar de diferirem dos resultados
dos controles (pais de criangas com desenvolvimento tipico), ndo comprovou-se a existéncia
de uma diferenca significativa na severidade de apresentacdes fenotipicas em pais de criangas
autistas. Foi possivel estabelecer a presenca de uma configuragdo de caracteristicas
fenotipicas ligadas a aspectos do autismo em pais e criancas com autismo. Esta pesquisa

aponta pistas para a existéncia de um padrao de heranga dentro das familias autistas.

PALAVRAS CHAVE: Transtorno autista; Fendtipo amplo do autismo; Genética do autismo;

estudos familiares.



SUMMARY

The autism is a neuropsychiatric disturbance characterized by a retard pattern and by
deficits in the development of the social abilities, of communication and by a restricted
repertory of activities and interests. The beginning of this disturbance occurs at the first years
of life. The autism presents a high inheritability and a heterogeneous etiology, with the
probable involvement of several genes. Recent studies suggest that present characteristics in
the parents of children with autism present parallel with the presentations of associated
features in the children. This study evaluated 15 families of autists, from Porto Alegre and
metropolitan region and controls. Four evaluation instruments was utilized in the study: two
of them evaluating the characteristics in the children (ADI-R and Bosa's Protocol) and two of
them applied to the parents (TCI and SAD). The results of this study pointed to the
confirmation of the familiar aggregation of independently inherited phenotypical
characteristics. Albeit they differ from the controls results (parents of children with typical
development), it was not possible to prove the existence of a significative difference in the
severity of phenotypical presentations in parents of autistic children. It was possible to
establish a presence of a configuration of phenotypical characteristics connected to autism
aspects in parents and children with autism. This research indicates clues for the existence of

a inheritance pattern within the autistic families.

KEYWORDS: Autistic disorder; broad autism phenotype; autism genetics; Family Studies
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1. INTRODUCAO

A primeira descri¢do clinica do autismo foi feita por Leo Kanner no classico artigo de
1943, “autistic disturbances of affective contact” (Kanner 1943). Neste trabalho, ele
descreveu um grupo de 11 criancas que, ao contrario daquelas com desenvolvimento tipico,
nasciam com uma inabilidade para a interacdo social. Paradoxalmente, estas criancas
demonstravam extrema atragdo por objetos inanimados. Neste estudo, Kanner ja apontou
como uma das possiveis causas do autismo, aspectos inatos, biologicos. Ele supos que aquelas
criangas teriam nascido com uma inabilidade biolégica para a formagdo dos processos
necessarios para o estabelecimento do contato afetivo com as outras pessoas(Kanner 1943;
Eisenberg 2001).

O autismo, bem como os transtornos globais do desenvolvimento, sdo transtornos
neuropsiquiatricos caracterizados por um padrdo de atraso e de déficits no desenvolvimento
das habilidades sociais, da comunicacao e por um repertorio restrito de atividades e interesses.
O inicio destes transtornos da-se nos primeiros anos de vida, causando danos em diversos
aspectos do desenvolvimento (Gillberg 1993; AACAP Official Action 1999). O diagndstico
do autismo, portanto, depende da identificagdo de um prejuizo qualitativo em cada uma das
trés areas: interagao social; comunicagao; e interesses restritos e repetitivos (APA 1994).

Entre as desordens genéticas complexas na psiquiatria, o autismo ¢ uma das que
apresentam maior herdabilidade. Estudos com gémeos e irmaos demonstraram uma alta taxa
de herdabilidade no autismo. Gémeos monozigoéticos t€ém 60% de chance de apresentar
autismo, enquanto gémeos dizigbdticos t€m a mesma taxa que irmaos nao gémeos, que ¢ de
4,5% (VanderWeele e Cook 2003). Apesar desta alta herdabilidade, o autismo apresenta uma
etiologia heterogénea, com o provavel envolvimento de varios genes e regides

cromossomicas. Cada gene pode trazer uma contribuigdo diferente para a apresentacao da
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patologia, exacerbando uma caracteristica particular. Também pode ocorrer que variantes
diferentes do mesmo gene produzam diferentes apresentagdes clinicas. Quando a ocorréncia
conjunta de um determinado numero de genes atinge um certo limiar, o sujeito passa a
apresentar um risco aumentado para o desenvolvimento da doenga. Uma ocorréncia em menor
numero, atingindo um ponto proximo a este limiar, poderia resultar em um fené6tipo amplo do
autismo, identificado em familiares de pacientes com este transtorno (Lord et al. 2001).

Estudos com gémeos e familias t€ém confirmado esta observagdo (Piven 2001).
Evidencia-se uma agregacao familiar de déficits sociais ¢ de comunicagdo, assim como de
alguns comportamentos repetitivos, em membros destas familias (Bolton et al. 1994; Bailey et
al. 1995). Resultados preliminares de estudos recentes sugerem que quatro fatores (déficit de
comunicagdo, déficits cognitivos, comportamento ansioso-rigido e déficits sociais) presentes
nos pais de criangas com autismo apresentam paralelo com as apresentagdes de caracteristicas
associadas nos filhos (Piven 2001).

Tendo estes fatos em vista, o presente trabalho tem como objetivo contribuir para o
delineamento destas relagdes entre a apresentacao fendtipica das caracteristicas associadas ao
autismo em pais e seus filhos, em familias onde hé a ocorréncia desta doenga em nosso meio.
Além disso, objetiva preparar terreno para estudos que visem a busca de genes que aumentem

a susceptibilidade para o surgimento desta condigao.
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2. REVISAO DA LITERATURA

2.1. DIAGNOSTICO E CLASSIFICACAO DO AUTISMO

Leo Kanner apresentou o seu primeiro relato a respeito do autismo em 1943, como parte
de uma série de artigos transcritos de um simposio sobre as habilidades das criancas para a
formag¢do dos contatos afetivos. Neste trabalho, Kanner apresentou através de uma bela
descri¢do clinica, um grupo de 11 criangas que exibiam como traco comum uma aparente
inabilidade congénita de relacionar-se com as outras pessoas, 0 que contrastava com as suas
habilidades para lidar com objetos inanimados (Kanner 1943; Volkmar 1995; AACAP
Official Action 1999; Eisenberg 2001). Sua descri¢do destas criancas com “disturbios
autisticos do contato afetivo” estava fortemente embasada em dados e teorias do
desenvolvimento infantil. Entre essas, destacavam-se os trabalhos sobre desenvolvimento
social normal de bebés e criangas de Gesell, que demonstravam que as criangas normais, ja
muito cedo, desenvolvem grande interesse nas interacdes sociais (Volkmar et al. 1997).

Ainda neste trabalho, Kanner destacou a existéncia de fortes tragos obsessivos nos pais
destas criangas. Também chamou sua atencdo que poucos desses pais fossem realmente
afetuosos e calorosos. Ele descreveu-os como apresentando um limitado interesse genuino nas
pessoas. O que talvez lhe escapou foi a real relagdo entre causa e efeito nestes fatos. No
entanto, ele assinala que na falta de um histérico mais amplo da vida destas criangas, ndo era
possivel atribuir o seu quadro exclusivamente as suas primeiras relacdes com os pais (Kanner

1943; AACAP Official Action 1999).
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Apesar da qualidade conceitual das defini¢des de Kanner, cedo j& surgiram os
obstaculos as novas idéias. A gravidade da apresentagdo da sindrome autistica e a confusao
causada pelo compartilhamento do uso do termo autismo com as defini¢cdes de esquizofrenia
de Bleuler levaram aos primeiros questionamentos. Na década de 1950, foram feitas as
primeiras especulacdes se o autismo ndo seria uma forma precoce de esquizofrenia (Volkmar
etal. 1997).

Durante as décadas seguintes, foram estes conceitos que prevaleceram nos trabalhos
com as criancas autistas. Isto fica evidenciado pela auséncia do autismo como categoria
diagnéstica nos manuais de classificacdo da época. Na primeira (1952) e na segunda (1968)
edigdes do DSM, apenas o termo esquizofrenia infantil estava oficialmente disponivel para
qualificar a crianga autistica. Foi somente na terceira edigdo do DSM (DSM — III) em 1980,
que o autismo apareceu nas classificacdes oficiais, estando incluido em uma nova classe de
disturbios, os transtornos invasivos do desenvolvimento (Gillberg 1993).

O desenvolvimento da Classificagdo Internacional de Doencas, 10* edigdo (CID — 10)
foi realizado de forma muito préoxima ao do DSM — IV. Os sistemas de classificagdo
internacional e americano sdo fundamentalmente relacionados e compartilham em algum grau
uma abordagem comum e a codificagdo diagndstica. Em ambos os sistemas, para o
diagnoéstico do autismo, € necessario o preenchimento de pelo menos seis critérios. Destes,
pelo menos dois critérios devem estar relacionados a alteragdes qualitativas das interacdes
sociais reciprocas; um relacionado a prejuizos qualitativos na comunica¢do verbal e ndo
verbal, e no brinquedo imaginativo; ¢ um a repertérios de interesses € comportamentos
restritos, estereotipados e repetitivos. Além disso, a instalacdo do quadro deve se dar antes dos
3 anos de idade (Gillberg 1993; OMS 1993; Bosa e Callias 2000).

Os prejuizos apresentados pelos pacientes autistas na area social sdo amplos. Incluem

deficiéncias no uso de multiplos comportamentos ndo-verbais que possibilitam a intera¢ao
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social, tais como contato visual direto, posturas corporais e expressdo facial. Pode estar
presente um fracasso no desenvolvimento de relagdes com seus pares, se comparado ao que
seria apropriado ao seu nivel de desenvolvimento. Da mesma maneira ¢ aparente uma falta de
tentativas de compartilhar prazer, interesses e realizagdes, demonstrada pela auséncia de
mostrar, apontar e trazer objetos de interesse para as pessoas. H4 uma marcante falta de
reciprocidade social e emocional, ndo participando de brincadeiras, preferindo atividades
solitarias ou incluindo os outros apenas como auxilios “mecanicos” ou instrumentos. A
consciéncia da existéncia do outro encontra-se prejudicada, ignorando até mesmo irmaos, com
uma falta completa da empatia (Gillberg 1993; Volkmar 1995; Volkmar et al. 1997; AACAP
Official Action 1999).

O prejuizo na comunicacdo afeta tanto as habilidades verbais quanto as nao-verbais.
Hé um atraso ou até mesmo a auséncia de desenvolvimento da linguagem falada sem que haja
uma tentativa deliberada para uma compensagdo por outros meios. Em individuos onde o
desenvolvimento da fala se d4, nota-se um acentuado prejuizo na capacidade de iniciar ou
continuar uma conversa¢ao. Freqiientemente, o uso da linguagem ¢ feito de maneira
estereotipada e repetitiva, com a reproducdo de palavras ou frases, ou idiossincratica, onde a
sua linguagem ¢ entendida apenas pelas pessoas familiarizadas com o estilo de comunicacao
da crianga. As brincadeiras imaginativas, em geral, estdo ausentes ou apresentam-se
prejudicadas. Os individuos autistas tendem a ndo se envolver em jogos de imitacdao
adequados ao seu desenvolvimento, e quando o fazem, ¢ de modo mecanico ou fora de
contexto (Gillberg 1993; Volkmar 1995; Volkmar et al. 1997; Lord e Paul 1997; AACAP
Official Action 1999).

Estas criangas t€ém padrdes restritos, repetitivos e estereotipados de comportamento,
interesses e atividades. Este pode manifestar-se pela existéncia de uma preocupagdo

absorvente com padrdes estereotipados e restritos de interesse, anormais em foco e
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intensidade, tais como acumular dados estatisticos sobre um esporte, conhecer todas as
marcas ¢ modelos de carros, etc.. A adesdo a rotinas ou rituais especificos e nao funcionais, de
maneira inflexivel € comum, insistindo na mesmice ¢ manifestando resisténcia ou mesmo
sofrimento frente a mudangas triviais como alteragdes em seu quarto de dormir ou
modificagdes em seu itinerario para a escola. Pode-se observar a presenga de maneirismos
motores estereotipados e repetitivos, envolvendo partes do corpo (maos) ou o corpo todo
(balangar-se). Anormalidades na postura podem estar presentes (caminhar na ponta dos pés).
Uma preocupagdo persistente com partes de objetos também ¢ caracteristica (Gillberg 1993;
APA 1994; Volkmar 1995; Volkmar et al. 1997; AACAP Official Action 1999).

As manifestagdes da severidade do transtorno podem variar de casos graves até
relativamente leves. A tendéncia atual é de conceitualizar o autismo como um espectro de
categorias diagnosticas relacionadas, os chamados transtornos do espectro autista. O espectro
inclui casos classicos de autismo, definidos pela presenga de importantes déficits nos trés
dominios de relevancia, até casos que incluem significativos déficits sociais, mas sem
transtornos na comunicacao e/ ou sem comportamentos repetitivos (Lord e Volkmar 2002).

Estudos epidemiolédgicos sugerem que a taxa de prevaléncia dos transtornos autistas,
averiguada por pesquisas onde o diagnodstico ¢ mais rigidamente definido, ¢ de um a dois
casos por 10.000 individuos (Volkmar 1995; AACAP 1999). Nos estudos epidemiologicos
iniciais, a prevaléncia do autismo foi estimada em quatro a cinco casos por 10.000 individuos.
Trabalhos recentes, com metodologia rigorosa, tém obtido taxas de ocorréncia de
aproximadamente um caso para cada 1.000 individuos (Fombonne 1998; AACAP Official
Action 1999). Esta taxa aumenta para duas ocorréncias em cada 1.000 sujeitos em um estudo
que considera os critérios dos transtornos do espectro autista (Bryson 1997; Fombonne et al.
2001). Estas discrepancias devem-se, provavelmente, as alteracdes no modo como o autismo €

definido e diagnosticado ao longo do tempo. No Brasil, na auséncia de dados oficiais, a
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Associagdo Brasileira de Autismo calcula que existam cerca de 600.000 pessoas com a
doenca (Bosa e Callias 2000). O autismo ¢ mais comum em meninos que em meninas, com
razdo sexual em torno de 3:1 e 4:1 (Gillberg 1993; Fombonne 1998; AACAP Official Action
1999). Estas taxas sdo encontradas em estudos populacionais com o diagnostico pela
definicdo estrita de autismo. Em estudos que fizeram uso de definigdes mais amplas, a razao
pareceu variar de acordo com o Q.I., variando de 2:1 nos casos com déficit cognitivo severo a

taxas de 3:1 ou 4:1 naqueles mais capazes cognitivamente (Gillberg 1993; Bryson 1997).

2.2. GENETICA DO AUTISMO

O autismo ¢ uma das doencas onde os fatores genéticos t€m um importante papel na
determinagdo da etiologia (herdabilidade). A evidéncia mais forte para a alta herdabilidade do
autismo vem de estudos de gémeos (Folstein e Rutter 1977; Bailey et al. 1995; Cook 2001;
VanderWeele e Cook 2003). Gémeos monozigéticos tém demonstrado ter uma taxa de
concordancia maior do que gémeos dizigdticos em varios estudos. O gémeo monozigético de
um paciente com autismo, compartilhando virtualmente 100% do DNA nuclear, tem
aproximadamente 60% de chance de ter autismo. No caso dos transtornos do espectro autista
este numero sobe para 90%. O gémeo dizigbtico de um paciente, compartilhando 50% do
material genético, tem aproximadamente o mesmo risco de um irmdo ndo-gémeo, algo em
torno de 4,5%. O risco em qualquer recém-nascido na populacio em geral ¢ de
aproximadamente 0,2% de ter autismo. Estas diferengas constituem uma forte evidéncia de
que o autismo apresenta uma das mais altas herdabilidades dentre as doencas de heranca

complexa na psiquiatria.



17

O autismo ndo ¢ uma doenga com etiologia uniforme, ¢ uma sindrome. E assim como
outras sindromes, os varios casos sao mantidos agrupados por sinais e sintomas e nio pela
etiologia. Quando consideramos a genética do autismo, bem como de outras doencas
complexas, a heterogeneidade ¢ o primeiro elemento a ser considerado (Szatmari et al. 2000;
Pickles et al. 2000; Cook 2001). A grande diferenca de risco entre irmaos que compartilham
50% e 100% do seu DNA aponta para uma doeng¢a com um padrao de heranca poligénica,
onde mais de um gene ¢é responsavel pela transmissao da caracteristica. A analise de dados de
familias tem levado as mais variadas estimativas, indo de 2 até 100 variagdes genéticas
interagindo para contribuir para a suscetibilidade para o autismo (Pickles et al. 1995; Folstein
et al. 1998; Risch et al. 2000).

Existem muitas formas dos varios genes envolvidos interagirem para causarem o
fenotipo. Dois a quatro genes podem atuar em conjunto para causar o autismo. Também pode
haver um grande niimero de genes que trabalham em conjunto em diferentes combinagdes
para o surgimento da doenga, havendo variagdes de familia para familia com respeito a quais
genes o individuo afetado apresenta. Outra possibilidade ¢ que um ou dois genes sao
necessarios para o surgimento da enfermidade, mas varios outros determinariam a severidade
ou a expressao do fendtipo (Rutter et al. 1997; Folstein et al. 1998; Folstein et al. 1999). Os
rastreios (“scans”) de genoma no autismo que tém sido publicados nos ultimos anos
confirmam as hipodteses de heterogeneidade. Os achados destes estudos ndo apresentaram
consisténcia suficiente, tampouco foram replicados por outros trabalhos semelhantes. Estes
sdo os resultados esperados pela logica da heterogeneidade. Isto pode também sugerir que a
heterogeneidade clinica estaria diretamente relacionada a heterogeneidade de /ocus (o mesmo
genotipo sendo determinado por alteragdes em posigdes diferentes no mesmo gene) (State et

al. 2000; Cook 2001). Até os genes responsaveis serem identificados, e todas as variantes
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serem determinadas, somente € possivel especular sobre a real natureza da heterogeneidade do
autismo.

Quanto ao papel que as causas ambientais apresentam na determinacdo do quadro
autista, ha controvérsias (Cook 2001). Alguns autores apontam que 90% de herdabilidade,
como no caso do autismo, deixam um grande espago para a determinagdo do aparecimento
desta condi¢do ser devido a causas ambientais. H4 um grande nimero de teorias quanto a
possiveis causas ambientais. Os eventos pré e peri-natais ja foram relatados como
apresentando alta incidéncia na histéria das criangas com autismo quando comparado com
seus irmados e com controles normais (Nelson 1991; Rodier ¢ Hyman 1998). Porém, ¢ mais
provavel que isto seja uma conseqiiéncia do transtorno em si e ndo uma das causas do autismo
(Bolton et al. 1994; Bolton et al 1997). Foram ainda relacionadas com o surgimento do
quadro as idades maternas avancada, a ordem do nascimento, a toxemia, as infec¢des virais no
periodo neonatal, os sangramentos gestacionais. Igualmente foram apontados como patégenos
ligados ao surgimento do autismo o citomegalovirus, os virus do herpes simples e da rubéola.
Virios fatores ambientais sdo aventados, mas sem uma confirmacdo da sua participacdo no
surgimento do autismo (Rodier e Hyman 1998; Rodier 2002). Algumas teorias ligadas a
mecanismos patogénicos exodgenos aguardam ainda confirmacdo (Barney 2002). A teoria dos
opidides propde que o autismo deve-se a uma sobrecarga de opidides no sistema nervoso
central, que deriva provavelmente de uma falha na digestdo de gliten e caseinas. Alguns
estudos tém relacionado o inicio da regressdo autistica a imunizagdo contra as doencas
exantematicas, através da vacina MMR (Wakefield et al. 1998; DDS 1999; Wakefield ¢
Montgomery 2000; Rodier 2002). Esta dispararia um gatilho do surgimento da patologia,
associado a uma predisposicdo genética para o autismo. Um estudo dinamarqués atualizado
apresenta fortes evidéncias que contrariam esta teoria (Madsen et al. 2002). Um recente

estudo em nosso meio apontou como possiveis causas ambientais & doenga cronica materna;
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infeccdo congénita; e periodo de hospitalizagdo pos-parto do recém-nascido (Missaglia et al.

2004).

Varias desordens cromossdmicas tém sido relatadas no autismo. Estas anormalidades
podem ser caracteristicas de sub-sindromes especificas. Igualmente estas apontam para a
localizagdo cromossdomica de um gene que pode apresentar outros tipos de mutagdes.
Conseqiientemente, pesquisadores podem ter pistas de um gene ou grupo de genes que possa
ser estudado sem que anormalidades cromossomicas estejam visiveis (Ashley-Koch et al.
1999; Barret et al. 1999; Risch et al. 1999; Folstein e Mankoski 2000; Maddox et al. 2000;
Maestrini et al. 2000; Skuse 2000; State et al. 2000; Tanguay 2000; Vincent et al. 2000;
Bolton et al. 2001; Wassink et al. 2001; Wolpert et al. 2001; Kim et al. 2002; Philippe et al.
2002; VanderWeele et al. 2002). Dentre estas, a mais freqiiente parece ser as duplicagdes do

cromossomo 15q11-q13, aparecendo em 1 a 3% dos casos.

2.3. FENOTIPO AMPLO DO AUTISMO

Uma questdo importante e que ¢ peculiar a psiquiatria diz respeito as dificuldades em
definir os fenotipos. Um achado adicional dos estudos genéticos é que, pelo menos da
maneira como as deficiéncias genéticas sdo encaradas, os limites entre as desordens podem
ndo coincidir com as maneiras pelas quais as distingdes diagndsticas sdo feitas nas
classificagdes predominantes. A susceptibilidade genética para o autismo vai além dos limites
diagnosticos tradicionais para incluir déficits sociais e na comunicagdo qualitativamente
similares, porém mais amenos, em individuos de inteligéncia normal (Folstein et al. 1998;

Rutter et al. 1999).
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A propensdo genética para o autismo aparenta ser expressa nao apenas como a
sindrome completa do autismo, mas como caracteristicas qualitativamente similares, porém
mais brandas, e que agrupadas t€m sido referidas como constituindo o fenotipo amplo do
autismo (Folstein et al. 1998; Tanguay 2000; Piven 2001). Ha, provavelmente varios genes de
doencas envolvidos, resultando em desordens genéticas separadas em individuos com
fenotipos comportamentais similares. O fendtipo comportamental do autismo ¢ complexo e
pode aumentar a probabilidade de que doengas diferentes sejam incluidas nos mesmos estudos
genéticos (Monaco e Bailey 2001).

Estudos familiares € com gémeos sugerem que esta transmissao familiar do autismo
estende-se em um espectro de déficits sociais e comportamentais que caracterizam o0s
individuos que tem déficits importantes dentro do espectro do autismo, mas que ndo
preenchem critérios formais para o diagnéstico de autismo (Bailey et al. 1998; Szatmari et al.
2000; Tanguay 2000; Lord et al. 2001). O estudo com gémeos de Folstein e Rutter (1977) foi
o primeiro estudo sistemdtico a sugerir a existéncia do fenotipo amplo do autismo. Neste
estudo, a concordancia para autismo em gémeos MZ versus DZ foi de 36% e 0%,
respectivamente, ao passo que a concordancia para uma apresentagdo fenotipica mais ampla,
foi de 82% versus 10% em pares MZ’s comparados com DZ’s (Folstein e Rutter 1977;
Tanguay 2000). Esta observagdo levou a proposta, por parte dos autores, da hipotese de que
talvez o que era herdado nas familias de individuos autistas ndo era necessariamente o
autismo, mas uma forma mais branda da sindrome completa. Estudos com familias e gémeos
tem confirmado esta observacao (Piven 2001).

Os casais de pais em familias com uma incidéncia de mais de um caso de autismo
foram relatados como apresentando: elevadas taxas de caracteristicas particulares de
personalidade — rigidos, ansiosos, reservados, hipersensiveis a criticas; poucas amizades

proximas; déficits de comunicacdo — incluindo uma histéria de atraso na aquisi¢do da
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linguagem, déficits de fala e linguagem pragmatica; déficits cognitivos no Q.I. de execucao,
funcdo executiva, nomeacao rapida automatizada, e compreensdo de leitura (Piven e Palmer
1997; Piven et al. 1997; Folstein et al. 1998).

Piven (Piven 2001) descreve seus estudos de avaliagdo direta de familiares de
probandos autistas e controles para melhor definir o fendtipo amplo do autismo. Resultados
preliminares da analise fatorial dos dados de suas pesquisas sugerem que quatro fatores
(déficits de comunicacdo, déficits cognitivos, comportamento rigido-ansioso, e déficits
sociais) apresentam paralelo com quatro fatores subjacentes a estrutura do FAA. O mesmo
trabalho também sugere que estes fatores nos pais sdo seletivamente e significativamente co-
relacionados as apresentagdes qualitativamente similares nos seus filhos autistas, mas ndo
com outras apresentacdes nao-similares. Estes achados sugerem que estes componentes do
FAA podem estar ligados as mesmas causas, tanto nos autistas quanto nos seus familiares
portadores do FAA.

Trabalhos sugeriram que, para estudos genéticos do fendtipo do autismo, estes nao
podem estar restritos ao fendtipo cldssico. Tais pesquisas sugerem o uso de medidas
quantitativas de reciprocidade social, comportamentos e interesses repetitivos, com uma
quantificacdo separada do nivel de linguagem expressiva e inteligéncia ndo verbal que
refletiriam mais acuradamente a extensdo dos fendtipos comportamentais nos transtornos do
espectro autista (Fombonne et al. 1997; Folstein et al. 1999; Pickles et al. 2000; Leal 2001).
Estas medidas quantitativas padronizadas do comportamento permitiriam ndo apenas a
inclusdo de individuos com os transtornos do espectro autista em estudos genéticos, mas
poderiam refletir de maneira mais apurada o fenotipo do espectro autista identificado em
estudos familiares e de gémeos (Leal 2001).

A identificacdo dos componentes do fendtipo amplo do autismo segregados

independentemente em familiares de individuos autistas pode fornecer uma relagdo de
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caracteristicas que, quando presentes em conjunto, podem interagir para produzir o autismo.
Os genes associados a este transtorno podem ser pleiotropicos (multiplos efeitos fenotipicos
de um gene Unico ou de um par de genes), dai resultando a expressdo clinica variavel desta
doenca (Cook 2001). A inclusdo destas informagdes a respeito da manifestagdo do fenotipo
amplo do autismo em familiares nas andlises de segregacdo do autismo pode fornecer
informagdes importantes ¢ uma abordagem complementar para a confirmagdo dos genes por
tras deste transtorno (Piven et al. 1997; Folstein et al. 1998; Piven 2001; Spiker et al. 2002).
Conforme Hounie (2003), um primeiro passo para estudos que identifiquem os genes
de relevancia de fenotipos ambientais ¢ a definicdo da apresentagdo destes em grupos
familiares. Sendo esta a etapa que fundamenta os passos seguintes destas investigagdes, 0s

sofisticados estudos de genética molecular (Rutter 1996; Hounie 2003).
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3. METODOLOGIA DETALHADA

Hipdtese: O que ¢ herdado no autismo ndo ¢ a doenca, mas caracteristicas que somadas
apresentam o quadro da sindrome. Estas caracteristicas estariam presentes nos pais das
criancgas afetadas de maneira mais branda do que na doenga, sendo possivel identificar uma

correlacao destas caracteristicas nos pais € nas criangas.

Objetivo Geral: Identificagdo dos componentes fenotipicos segregados independentemente
nas familias de autistas e a caracterizagdo de um perfil de comportamentos nos pais que

podem ou nao ser condicionados a genes relacionados a esta patologia em estudos futuros.

Objetivos Especificos: Os objetivos especificos foram:

(1) Analisar as caracteristicas fenotipicas: aspectos da personalidade e habilidades
sociais, determinadas para autismo (fenotipos independentes) em uma amostra
composta por pacientes autistas e seus pais;

(2) Comparar a presenca destes fenotipos independentes para autismo presentes nos pais
de autistas em relacdo a uma amostra de pais de criangas que ndo apresentavam
patologia autistica aparente;

(3) Procurar estabelecer uma correlagcdo entre os escores encontrados nos instrumentos
Inventario de Temperamento e de Carater de Cloninger (ITC), Escala de Esquiva e
Desconforto Social de Watson e Friend (EDS) em pais de autistas e no instrumento

Autism Diagnostic Interview — Revised (ADI-R) em seus filhos.

Delineamento: Estudo transversal, observacional.
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Populaciao e amostragem: Pacientes autistas, com idade entre 3 e 14 anos na época do
estudo e seus respectivos pais. Estes pacientes foram localizados em diversas instituicdes de
apoio, de ensino ¢ de tratamento ao autista em Porto Alegre e Regido Metropolitana. Os
pacientes foram encaminhados pelas equipes técnicas de cada instituicdo, conforme as suas
avaliagdes dos casos. Para comparacdo com os pais das criangas autistas foram selecionados
pais de criangas com desenvolvimento tipico, moradores das mesmas regides dos casos,

pareados para caracteristicas sécio-demograficas, como grupo controle.

Critérios de inclusdo: Foram incluidos os pacientes com idade entre 4 e 14 anos, com
diagnostico de autismo baseado nos critérios definidos pelo DSM-IV, que ndo apresentaram
em seu historico clinico forte suspeita de patologias associadas etiologicamente ao autismo e

que viviam com seus pais biologicos.

Critérios de exclusdo: Foram excluidos os pacientes com idade menor que 3 anos e maior
que 14 anos, que ndo preencheram os critérios diagndsticos do DSM-IV para diagnostico de
autismo, que apresentaram em seu historico clinico forte suspeita de patologias associadas
etiologicamente ao autismo (sindrome do x-fragil, esclerose tuberosa, etc.) e que ndo viviam

com seus pais biologicos.

Instrumentos: Foram utilizados quatro instrumentos de avaliagdo no estudo: o instrumento
de diagndstico para o autismo ADI-R (Autism Diagnostic Interview-Revised); o Protocolo de
Observacdo da Linguagem/Comunicacdo, Interacdo Social e Comportamentos

Repetitivos/Interesses Circunscritos de pacientes autistas desenvolvido pela Dra. Cleonice
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Bosa; o Inventario de Temperamento e de Carater de Cloninger (ITC); e a Escala de Esquiva
e Desconforto Social de Watson e Friend (EDS).

Para a avaliagdo diagndstica do autismo foi utilizado o instrumento ADI-R,
desenvolvido na Inglaterra por Lord, Rutter e Le Couteur (1994), e adaptado para uso em
nosso meio pela Dra. Cleonice Bosa. O ADI-R ¢ uma entrevista estruturada realizada com os
principais cuidadores, especialmente desenvolvida para o diagnéstico diferencial dos
transtornos invasivos do desenvolvimento, particularmente do autismo. Utiliza-se do
algoritmo diagnostico, baseado nos critérios do CID-10 e do DSM-IV. Os focos principais sao
os comportamentos relacionados ao atraso ou ao desvio qualitativo de trés areas do
desenvolvimento: intera¢do social, linguagem e comunicacdo, e comportamentos e interesses
estereotipados. Entretanto, comportamentos adicionais associados aos transtornos invasivos
do desenvolvimento sdo também cobertos (por exemplo: hiperatividade, automutilacdo,
vertigens e desmaios, escolioses, perda progressiva de habilidades, etc.), da mesma forma, as
habilidades especiais (visuoespaciais, musicais, artisticas, memoria, computacionais, etc.) € 0s
marcos de desenvolvimento motor (sentar, andar, etc.) (Le Couteur et al. 1989; Lord et al.
1994).

Além do ADI-R foi utilizado também o Protocolo de Observagdo da Linguagem/
Comunicacdo, Interacdo Social e Comportamentos Repetitivos/ Interesses Circunscritos
desenvolvido por Bosa (1998). Este protocolo visa a avaliagio e o registro dos
comportamentos relativos as trés areas do desenvolvimento envolvidos no diagndstico dos
transtornos globais do desenvolvimento: linguagem/ comunicacdo, interagdo social e
comportamentos repetitivos/ interesses circunscritos através da observacdo das criancas em
situacdo de brinquedo (Bosa 1998). (ANEXO 1)

Para a avaliagdo dos pais foram utilizados dois instrumentos: o Inventario de

Temperamento e Carater de Cloninger e a Escala de Esquiva e Desconforto Social. O ITC ¢
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um questionario de auto-preenchimento, composto por 240 itens do tipo verdadeiro ou falso,
que possibilita a predicdo do perfil de personalidade do respondente fundamentado nos
aspectos de temperamento e carater baseado na combinagao de pontuagdo nos diversos fatores
e subfatores componentes da escala. O instrumento foi adaptado para uso em nosso meio por
Fuentes e cols. em 2000 (Cloninger et al. 1993; Fuentes et al. 2000). (ANEXO 2)

A EDS constitui-se de um questionario auto-aplicavel, desenvolvido em 1969 por
Watson e Friend, que mede a experiéncia de desconforto em situagdes sociais. E composto
por 28 questdes do tipo verdadeiro e falso. Este questionario foi validado transculturalmente e
utilizado em nosso meio por Paes de Barros Neto em 1996 (Watson e Friend 1969; Barros

Neto 1996; Lotufo Neto 2000). (ANEXO 3)

Procedimentos: Apds um primeiro contato com as instituicdes, as mesmas forneceram uma
listagem de encaminhamento com a identificagdo de pacientes autistas. Através de contatos
telefonicos com os pais ou responsaveis, foram marcadas as entrevistas e avaliagdes.

O processo de avaliacdo consistiu de trés etapas: uma entrevista com um dos
responsaveis para aplicacdo do instrumento ADI-R; a observagdo da crianga para a pontuacao
do Protocolo de Observacdo de Bosa; e um ou dois encontros para que os pais respondessem
o Inventario de Temperamento e Carater de Cloninger e a Escala de Esquiva e Desconforto
Social de Watson e Friend.

A primeira etapa foi referente a aplicagdo do ADI-R. Esta entrevista apresentou um
tempo de aplicagdo médio de duas horas e trinta minutos. Nos casos em que o entrevistado
referiu cansaco, quando o entrevistador percebeu uma queda acentuada na qualidade das
respostas pelo mesmo motivo ou por conveniéncia dos horarios do entrevistado, o processo

foi dividido em dois encontros.
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O segundo passo foi a observacdo da crianca para a pontuagao do protocolo de Bosa.
Foi utilizada uma caixa de brinquedos padronizada para que os mesmos estimulos estivessem
disponiveis em todas as sessdes. Seu conteudo esta descrito no anexo 4. A sessdo de
brinquedo foi realizada visando a observagdo em dois contextos: uma situacdo livre e uma
estruturada. Para que este objetivo fosse atingido as atividades seguiram um roteiro pré-
determinado, com duragdo de 30 minutos (ANEXO 5). Antes de a sessdo ter inicio o
responsavel pela crianca era orientado pelo pesquisador a respeito do roteiro. A sessao
comecava com a entrada da crianca, acompanhada pelo cuidador, em uma sala com os
brinquedos dispostos no chdo. O acompanhante entdo, brincava livremente com a crianga,
estimulando-a a explorar os brinquedos. Apds dez minutos, o adulto recebia um sinal e
deixava a crianca brincar sozinha, porém sem se ausentar ou rechagar a procura por parte da
crianga. Apds cinco minutos desta atividade, um novo sinal ¢ dado e o acompanhante deve
solicitar a crianca ajuda para guardar alguns brinquedos em uma caixa. Passados
aproximadamente dois minutos desta situacdo, ¢ oferecida a crianga uma caixa transparente
com brinquedos de armar em seu interior. O recipiente apresenta uma trava, que a crianca
deveria manusear para ter acesso aos blocos. Esta etapa tinha um tempo aproximado de dois
minutos, apos o qual o pesquisador convidava o responsavel a se retirar e assumia o seu lugar.
Durante os proximos cinco minutos o pesquisador brincava ativamente com a crianga
tentando engaja-la em atividades. Apds este periodo, o acompanhante da crianga retornava e
eles desfrutavam os cinco minutos finais de brinquedo livre, ao fim dos quais a sessdo se
encerrava.

Tanto as sessdes de entrevistas com os pais, quanto as observagdes das criangas, foram
filmadas para posteriores avaliagdes por parte de um segundo observador. Este avaliou 10%
dos casos da amostra para fins de calculo de fidedignidade entre observadores. Todos os

observadores foram treinados no uso e codificacao dos instrumentos.
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A terceira etapa consistiu do preenchimento dos questionarios ITC e a EDS por parte
dos pais das criangas. Esta atividade era agendada em conjunto ou com os dois conjuges em
separado, de acordo com a disponibilidade destes. Cada membro do casal levou em média
duas horas para responder os questionarios.

O tempo total médio de aplicagdo do protocolo completo por familia foi de nove
horas. Sendo somados os horarios de todos os casos avaliados, incluindo-se o0s casos

descartados, chega-se a um tempo aproximado de 250 horas de entrevistas.

Calculo amostral: Fixando-se o em 5 % e f em 10 % e propondo detectar um tamanho de
efeito de magnitude moderada a grande (TEP = dif.de médias/ DP comum) para o escore de
corte do instrumento com menor sensibilidade, estimou-se um tamanho amostral de

aproximadamente 15 pacientes.

Analise estatistica: Os dados foram armazenados em um banco de dados do pacote estatistico
SPSS v 11.0.5, com dupla checagem. A analise estatistica foi realizada neste mesmo software
€ no pacote estatistico Bioestat 2.0. Para cada individuo foi calculado um escore numérico
relativo a cada teste aplicado. Foram calculados coeficientes de correlagao linear de Pearson
entre os escores observados em cada um dos progenitores ¢ em seus filhos, para as
caracteristicas que se correlacionam. A média dos escores encontrados nos pais de autistas,
para cada caracteristica estudada, foi comparada com a média destes mesmos escores,
observada nos pais do grupo controle pelo teste t de Student ou U de Mann-Whitney em caso

de assimetria.

Consideracdes éticas: O estudo foi aprovado pela Comissdo de Etica em Pesquisa do HCPA

com o numero 02/407. Todos os responsaveis pelos pacientes assinaram termo de
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consentimento informado. (ANEXO 6) Todos os questionarios foram identificados apenas por
um codigo, de conhecimento apenas do pesquisador, assegurando a confidencialidade dos

dados.
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INTRODUCAO

O autismo foi formalmente identificado em 1943 por Leo Kanner. No seu classico
relatorio, Kanner descreveu um grupo de 11 criangas que exibiam uma aparente inabilidade
congénita de relacionar-se com as outras pessoas, 0 que era contrastante com a sua habilidade

de relacionar-se com objetos (1).

O transtorno autista caracteriza-se pela presenca de um desenvolvimento
acentuadamente anormal ou prejudicado na interagdo social € na comunicagao e um repertorio
restrito de atividades e interesses (2;3). Por definigdo, o inicio da doenga deve se dar antes dos
trés anos de idade e seu curso € cronico.

Estudos epidemiologicos sugerem que a taxa de prevaléncia dos transtornos autistas,
averiguada por estudos onde o diagndstico ¢ mais rigidamente definido, ¢ de 1-2 por 10.000
individuos (3;4). Definigdes menos rigorosas apresentam taxas maiores, sendo que dados
derivados de vérios estudos variam em torno de 4-5 casos por 10.000 (3). Esta taxa aumenta

para duas ocorréncias em cada 1.000 sujeitos em um estudo que considera os critérios dos
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transtornos do espectro autista (5). No Brasil, segundo dados da Associa¢dao Brasileira de
Autismo, calcula-se que existam cerca de 600.000 pessoas com a doenga (6). O autismo ¢
muito mais comum em meninos que em meninas, com razdo em torno de 3:1 e 4:1. Estas
taxas s30 encontradas tanto em estudos populacionais como em amostras clinicas (7).

Apesar da importancia dos fatores ambientais, resultados de estudos familiares e de
gémeos indicam que a etiologia desta patologia ¢ principalmente genética (8). O risco de
recorréncia para o autismo ¢ estimado em 6-8 %, ou acima de 200 vezes o da populacdo em
geral (9;10). Estudos de gémeos encontraram uma taxa de concordancia para monozigoticos
de aproximadamente 65 % e para dizigéticos de 0 % (11). A herdabilidade do autismo ¢
estimada em mais de 90 %. Recentes estudos genéticos t€ém apontado como provaveis
candidatos a hospedarem os genes responsaveis pelo autismo os cromossomos lp, 6q, 7q,
13qg, e 15q (12;13). Estes estudos, entretanto, baseiam-se em uma amostra restrita a pacientes
onde os diagndsticos foram definidos pelo preenchimento de critérios nas trés dareas
deficitarias, apresentagdo precoce e severidade alta. Atualmente, tem-se sugerido que o que ¢
herdado nas familias de autistas ndo ¢ uma sindrome completa, mas sim um conjunto de genes
que, associados, produziriam a patologia na sua forma completa, contrariando o modelo de
uma doen¢a do tipo Mendeliana por gene unico (14). Sendo assim, haveriam formas
intermediarias da doenga, ou formas frustras da mesma, nos familiares dos autistas, que
seriam parte do “Fenotipo Amplo do Autismo” (FAA). Estas hipoteses sdo apoiadas por
estudos que apontam para uma agregacdo familiar de déficits sociais, de comunicacdo e de
comportamento repetitivo em parentes ndo autistas dos pacientes (15;16). Resultados
preliminares de alguns estudos tém apontado para a presenca de quatro caracteristicas —
déficits de comunicacdo, déficits cognitivos, comportamento rigido/ ansioso e déficits sociais
- presentes em pais de autistas, e que corresponderiam a defini¢cdo da apresentacdo do FAA

(17). Estes fatores seriam seletiva e significativamente correlacionados, com apresentagdes
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qualitativamente similares em seus filhos autistas (18). O exame da segregacdo destas
caracteristicas consideradas geneticamente ligadas ao autismo, em familiares de pacientes
autistas, poderd possibilitar a desconstrugdo do fendtipo autista em seus componentes
individuais mais significativos geneticamente. Uma vez identificados estes componentes
fenotipicos herdados independentemente, suas inclusdes em estudos de genética molecular
podem nos fornecer uma abordagem poderosa para a identificacdo dos genes causadores desta

doenca (13;18).

METODOS

Este trata-se de um estudo transversal, observacional. Os probandos foram definidos
como sendo pacientes com diagnostico prévio de autismo, que apresentavam entre 3 ¢ 14 anos
na época do estudo, e seus respectivos pais. Estes pacientes foram localizados em escolas e
instituicdes de apoio e de tratamento ao autista em Porto Alegre e Regido Metropolitana. O
diagnostico de inclusdo para o estudo foi baseado nos critérios para autismo definidos pelo
DSM-IV e que ndo apresentaram em seu histdrico clinico, forte suspeita ou presenca de
patologias associadas etiologicamente ao autismo (2). Para comparacdo ao grupo de pais
utilizamos um grupo de pais de criangas sem patologia associada ao autismo com idade e
nivel socioecondmico semelhante ao grupo de casos, também selecionados nos mesmos locais
de recrutamento dos probandos.

Os incluidos na pesquisa foram avaliados individualmente utilizando-se o instrumento
de diagnostico para o Autismo ADI-R (Autism Diagnostic Interview-Revised) e o Protocolo
de Observagdo da Linguagem/ Comunicacdo, Interacdo Social e Comportamentos
Repetitivos/ Interesses Circunscritos de pacientes autistas desenvolvido pela Dra. Cleonice

Bosa (19;20).
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O Instrumento ADI-R ¢ uma entrevista estruturada realizada com os principais
cuidadores, especialmente desenvolvida para o diagnéstico diferencial dos transtornos
invasivos do desenvolvimento, particularmente do autismo. Utiliza-se do algoritmo
diagnéstico, baseado nos critérios do CID-10 e DSM-IV (2;21). Deste modo, os focos
principais sdo os comportamentos relacionados ao atraso ou desvio qualitativo de trés areas do
desenvolvimento: intera¢do social, linguagem e comunicacdo, e comportamentos e interesses
estereotipados. Entretanto, comportamentos adicionais associados aos transtornos invasivos
do desenvolvimento sdo também cobertos (ex: hiperatividade, automutilagdo, vertigens e
desmaios, escolioses, perda progressiva de habilidades, etc.) assim como habilidades especiais
(visoespaciais, musicais, artisticas, memoria, computacionais, etc.) e marcos de
desenvolvimento motor (sentar, andar, etc.).

O Protocolo de Observagdo da Linguagem/ Comunicagdo, Interagdo Social e
Comportamentos Repetitivos/ Interesses Circunscritos, adaptado de Bosa (1998) visa a
avaliacdo e o registro dos comportamentos relativos as trés areas do desenvolvimento
envolvidos no diagndstico dos transtornos globais do desenvolvimento: linguagem/

comunicagdo, intera¢do social € comportamentos repetitivos/ interesses circunscritos (19).

A sessdo de observacao foi realizada em dois tipos de contexto: uma situagdo livre e
uma estruturada. Na primeira o cuidador, previamente orientado pelo experimentador, tenta
engajar a crianc¢a livremente em situagdes de brincadeira ndo havendo nenhuma atividade
dirigida. Na segunda, uma seqiiéncia de atividades previamente planejadas sera apresentada a
crianga, como, por exemplo, inflar e soltar um baldo, interromper deliberadamente a atividade
da crianga, etc.

As sessoes foram filmadas para posterior avaliagdo e registro por parte de um segundo
observador, que avaliou 10% dos casos da amostra para fins de calculo de fidedignidade entre

observadores. Todos os observadores foram treinados no uso e codificagdao dos instrumentos.
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Os pais de cada crianga responderam o Inventario de Temperamento e de Carater de
Cloninger ¢ a Escala de Esquiva e Desconforto Social de Watson e Friend, que avaliam
respectivamente caracteristicas de personalidade e déficits sociais (22-25).

O Inventario de Temperamento e Carater de Cloninger ¢ um questiondrio de auto-
preenchimento, composto por 240 itens do tipo verdadeiro ou falso, que possibilita a predigao
do perfil de personalidade do respondente fundamentado nos aspectos de temperamento e
Carater baseado na combinacdo de pontuagdo nos diversos fatores e subfatores componentes
da escala (22;25).

A Escala de Esquiva e Desconforto Social ¢ um questionario auto-aplicavel,
desenvolvido em 1969 por Watson e Friend para medir a experiéncia de desconforto em
situacdes sociais. Ela € composta por 28 questdes do tipo verdadeiro e falso. Foi traduzido e
validado para o uso em nosso meio por Paes de Barros Neto em 1996 (23;24).

Este estudo teve por objetivo geral a identificacdo dos componentes fenotipicos
segregados independentemente nas familias de autistas e a definicdo de um padrdo de
comportamento nos pais que pode ou ndo ser condicionado a genes relacionados a esta
patologia em estudos futuros. Os objetivos especificos foram: (1) Analisar as caracteristicas
fenotipicas: aspectos da personalidade e habilidades sociais determinadas para autismo
(fendtipos independentes) em uma amostra composta por pacientes autistas e seus pais; (2)
Comparar a presenga destes fendtipos independentes para autismo presentes nos pais de
autistas em relagdo a uma amostra de pais de criangas que ndo apresentavam patologia
autistica aparente; (3) Procurar estabelecer uma correlagdo entre os escores encontrados nos
instrumentos Inventario de Temperamento e de Carater de Cloninger, a Escala de Esquiva e
Desconforto Social de Watson e Friend em pais de autistas e no instrumento ADI-R em seus

filhos.
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Os dados foram armazenados em um banco de dados do pacote estatistico SPSS v
11.0.5, com dupla checagem. A analise estatistica foi realizada neste mesmo software e no
pacote estatistico Bioestat 2.0. Para cada individuo foi calculado um escore numérico relativo
a cada teste aplicado. Foram calculados coeficientes de correlagdo linear de Pearson entre os
escores observados em cada um dos progenitores e em seus filhos, para as caracteristicas que
se correlacionam. A média dos escores encontrados nos pais de autistas, para cada
caracteristica estudada, foi comparada com a média destes mesmos escores, observada nos
pais do grupo controle pelo teste t de Student ou U de Mann-Whitney em caso de assimetria.

O estudo foi aprovado pela Comissio de Etica em Pesquisa do HCPA com o namero
02/407. Todos os responsaveis pelos pacientes assinaram termo de consentimento informado.
Todos os questionarios foram identificados apenas por um cddigo, assegurando a

confidencialidade dos dados.

RESULTADOS

Caracteristicas gerais da amostra.

A populacao estudada compds-se de 15 pacientes autistas e seus pais. Da 15 criangas
46,6% (n=7) eram homens ¢ 53,3% (n=8) eram mulheres (Tabela 1). A idade média da
amostra, em meses, foi de 107,60 + 29,53 (média + desvio padrdo). A idade média das maes
no nascimento da crianga foi de 339,87 + 78,87 meses. A idade média dos pais no nascimento
da crianca foi de 376,60 + 70,63 meses. A idade média, em meses, em que os sintomas foram
percebidos pela primeira vez pelos pais foi de 14,86 + §,11. Quanto aos marcos do
desenvolvimento, a amostra apresentou os seguintes resultados, em meses: sentou pela
primeira vez com 9,91 = 7,092 (n = 11); caminhou pela primeira vez com 17,53 £ 7,63 (n =

15); idade em que adquiriu controle da bexiga foi 36 £ 12,47 (n = 12); idade em que adquiriu
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controle da evacuagao foi 42,50 + 16,67 (n = 13); a idade em que falou as primeiras palavras
foi 38,67 + 22,55 (n = 12).Quanto a exames diagndsticos, trés probandos (20%) apresentavam
EEG com alteragdes, um (6,7%) apresentava uma TC com resultados alterados e oito (53,3%)
ndo apresentavam alteragdes em exames de imagem e EEG. Apenas trés criancas (20%) em
todas da amostra ndo apresentavam nenhum exame em investigagdo médica anterior.

No momento da entrevista, a idade das maes dos pacientes variou entre 23 e 47 anos,

com moda de 40 anos e mediana de 37 anos de idade (Tabela 2).

Resultados dos testes das criancas

As criangas apresentaram no codificador do ADI-R para linguagem/ comunica¢do uma
média de 17,93 + 4,82 pontos. No escore de interacao social reciproca a pontuacdo média foi
de 21,60 £ 6,51. E a pontuacdo para os itens de comportamentos restritos/ repetitivos/
estereotipados o escore médio foi de 5,60 + 2,23.

No item interagdo social/ linguagem/ comunicagdo do protocolo de observacdo de
Bosa a média de pontos das criangas foi de 25 + 5,29. Quanto ao codificador brinquedo a
média foi de 13,20 = 2,60 pontos. Quanto aos itens de comportamento estereotipado do
protocolo a pontuagdo média foi de 4,80 + 1,65. As descrigdes individualizadas dos escores

dos instrumentos estdo na tabela 3.

Resultados dos testes dos pais

A média de pontos das maes no EDS foi de 11,53 + 4,95. Os pais, no mesmo
instrumento, apresentaram uma média inferior, com um escore de 7,08 ¢ um desvio padrao de
+ 5,22 pontos. Dois pais ndo responderam este questiondrio. A descri¢do individual dos
escores esta apresentada na tabela 3. Os escores do instrumento ITC, devido a sua extensao,

estdo descrito em separado na tabela 4.
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Resultados dos testes de correlacdes

Para verificar a correlagdo entre as variaveis utilizamos o teste de correlagdo de
Pearson. Quando verificamos a correlagdo entre os escores das maes na escala EDS para
medir o desconforto social com o escore das criangas nos trés dominios do ADI-R
encontramos os seguintes resultados: uma fraca correlagdo negativa com o item comunicagao
(r=-0,303), com um baixo coeficiente de determinagio (r°=0,092) e sem significAncia
estatistica (p=0,271); Também houve fraca correlacdo com o item interacdo social (r=0,224),
novamente com um baixo coeficiente de determinagio (r’=0,050) e sem significancia
estatistica (p=0,422). O mesmo se repetiu em relagdo aos comportamentos estereotipados (r=-
0,16; r’=0,029; p=0,568).

Na verificagdo da correlagdo dos escores da escala EDS dos pais com os escores das
criangas no ADI-R os resultados foram uma correlagdo negativa regular com o dominio
comunicagdo do ADI-R (r=-0,46), porém sem significAncia estatistica (p=0,082). Ao
determinar-se a correlagdo com o item interacdo social encontramos uma correlacdo fraca
(r=0,23), com baixo indice de determinagio (r°=0,057), e ndo significativa (p=0,390). A
correlacdio com os comportamentos estereotipados ¢ praticamente nula (r=-0,01) e sem
relacdo de determinacdo (r*=0,0003; p=0,951).

Os resultados da escala EDS das maes foram correlacionados também com os
resultados no protocolo de observacdo de Bosa. Os resultados de correlagdes foram fracas,
sem significdncia estatistica. Quando os resultados desta escala aplicada nos pais foram
correlacionados, surgiram duas correlagdes de grau regular, nos dominios de linguagem
(r=0,433) e comportamentos estereotipados (r=0,454), porém em ambos 0s casos a

significancia estatistica ndo foi alcangada. Os resultados completos estardo na tabela 5.
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Ao correlacionarmos os resultados do ITC da mae com os resultados do item ADI-R
comunicagdo das criangas, temos como achados mais importantes uma correlagdo regular
negativa com o item esquiva de dano (r =-0,548) com significancia estatistica (p=0,0343) e
uma correlagdo de 30%. Temos também uma correlagdo regular nos itens autodirecionamento
e cooperatividade (r=0,398 e r=-0,366, respectivamente), mas sem significancia estatistica
(p=0,140 e p=0,178).

Nas correlagdes dos escores do ITC da mae e o ADI-R interacdo social das criangas
houve correlagdes regulares nos itens dependéncia de gratificagdo (r=-0,320; p=0,244),
persisténcia (r=0,305; p=0,268) e autotranscendéncia (r=-0,313; p=0,254). Quando o item do
ADI-R, comportamentos estereotipados, foi correlacionado com o ITC da mae, foram
encontradas correlagdes de regular magnitude nos itens esquiva de dano (r=-0,433; p=0,106) e
cooperatividade (r=0,45; p=0,092), porém sem atingir significancia estatistica.

Foram realizados os cruzamentos dos resultados do ITC do pai e dos item do ADI-R
das criangas. Quando foram realizadas as correlagdes com o ADI-R comunica¢do foram
encontradas correlagdes regulares com os dominios: esquiva de dano (r =-0,323; p=0,239),
persisténcia (r=-0,328; p=0,232) e autotranscendéncia (r=-0,304; p=0,269).

Os resultados dos testes de correlagdo entre o ITC dos pais e o ADI-R interagdo social
das criancas autistas mostraram correlagdes fracas, com escores proximos do zero em varios
itens. O panorama foi completamente diferente no que diz respeito as correlagdes com o ADI-
R comportamentos estereotipados, onde praticamente todas as correlacdes mostraram-se
significativas. Estes resultados encontram-se em separado na tabela 6.

Procedemos também o cruzamento para verificar a correlagdo entre os escores entre o
protocolo de avaliacdio de Bosa nas criancas e os escores de ambos os pais no ITC de
Cloninger. Quanto ao codificante do protocolo de Bosa, interacdo, em relacdo aos escores do

ITC da mae, encontramos uma correlagdo negativa regular, estatisticamente significativa, com
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o dominio busca de novidades (r=-0,532; p=0,041). Contudo, os outros achados que
demonstraram uma correlagdo regular, esquiva de dano (r=0,467; p=0,079) e dependéncia de
gratificacdo (r=-0,302; p=0,273), ndo apresentaram significancia.

As verificagdes de correlagdo entre o componente brinquedo do instrumento de Bosa e
o ITC da mae obtiveram dois resultados de correlagdo regular: busca de novidade e
dependéncia de gratificacdo (r=-0,467 e r=-0,350). Ambos os resultados ndo atingiram indice
de significancia estatistica (p=0,078 e p=0,199). Em relacdo ao item estereotipias do
protocolo de Bosa, houve apenas uma correlagdo regular com o item esquiva de dano do ITC
da mae (r=0,35; p=0,200).

O protocolo de observacao de Bosa, item interagdo social, ao ser cruzado com os itens
do ITC do pai produziu uma correlacdo negativa de grau regular e significancia estatistica
com busca de novidades (r=-0,518; p=0,047) e uma, também de grau regular, mas sem atingir
o indice de significancia com cooperatividade (r=-0,355; p=0,193). Quando o item do
protocolo de Bosa selecionado foi o brinquedo, as correlagdes regulares com os indices do
ITC do pai foram novamente busca de novidade (r=-0,340; p=0,214) e cooperatividade (r=-
0,347; p=0,204), sem significancia. O ultimo campo do instrumento de Bosa, estereotipias,
apresentou correlacdes com o ITC do pai em esquiva de dano (r=0,382; p=0,159) e
novamente cooperatividade (r=-0,434; p=0,105).

Quando separamos o grupo com atraso na aquisicdo da linguagem, que serve como
parametro para controle do nivel desenvolvimental das criangas, e comparamos o resultado do
ADI-R interacdo social reciproca com os resultados do EDS dos pais temos uma alteragdo na
forca das correlagdes. No grupo das criangas sem atraso na aquisicdo da linguagem ha um
aumento dos indices de correlagcdo, principalmente nos resultados com o EDS do pai (de
r=0,239 para r=0,650). No entanto, no grupo com atraso na aquisi¢cao de linguagem ha uma

diminui¢do da correlacdo.



48

Comparacio entre pais de probandos e grupo de controle

Para a comparacao das médias entre probandos e controles quanto ao EDS utilizamos
o teste t. Em relagdo ao EDS das maes o resultado foi a auséncia de diferenga significativa
entre os grupos (t (19) = 0,758, p = 0,457). Em relagdo ao mesmo instrumento entre os pais
de probandos e grupo controle também ndo houve diferenca significativa entre as médias (t
(17)=-1,656,p=0,116).

Para a verificacdo das diferengas entre probandos e controles quanto as dimensdes do
ITC foi utilizado o teste t, quando a distribui¢do permitia, do contrario, foi utilizado o teste de
Mann-Whitney. Nao foram encontradas diferencas significativas entre as médias dos dois
grupos em nenhum dos dominios do ITC das maes. Os resultados podem ser visualizados na
tabela 7.

Os mesmos achados foram observados ao realizarmos o teste t nos dominios do
instrumento de Cloninger para a comparagdo entre as médias destes nos grupos de pais de
autistas e pais de criangas sem a patologia. Assim como nas comparagdes entre as maes, 0s

resultados ndo apontaram diferengas entre as médias. Os resultados estdo na tabela 7.

DISCUSSAO

O objetivo geral deste estudo foi identificar os componentes fenotipicos segregados
independentemente nas familias de autistas. Além disso, procurou-se a definicdo de um
padrdao de comportamento nos pais que, em estudos futuros, pode ou ndo ser condicionado a

genes relacionados a esta patologia.
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Caracteristicas gerais da amostra

A relagdo encontrada entre os géneros foi de 1:1,14 (M:F), o que discorda com os
achados da literatura, que geralmente aponta uma predominancia do sexo masculino. A taxa
mais proxima encontrada em estudos similares foi de 1,7:1 em um grupo de estudos que usou
a mesma amostra de pacientes autistas (26-30). E provavel que a amostragem por
conveniéncia e o reduzido nimero da amostra tenha proporcionando tal achado.

Quanto aos marcos do desenvolvimento, o atraso na aquisi¢cao da linguagem ¢ o fator
que se destaca. A aquisi¢ao das primeiras palavras da-se em torno de 24 meses, na nossa
amostra a média foi de 38,7 meses. O atraso na aquisi¢do da linguagem ¢ ndo apenas um
critério da triade diagnostica, mas tem sido postulado como uma caracteristica preditiva
quanto ao prognostico do transtorno. Da mesma forma, ¢ um fator para indicacdo da divisao
em subgrupos de origem etiologica dos pacientes (13;31).

Na nossa amostra, 20% das criangas apresentavam EEG com altera¢do, o que se
encontra dentro do esperado, de acordo com os estudos clinicos que apontam de 13 a 83% de
pacientes autistas com exames eletroencefalicos alterados (32). As alteracdes em exames de
imagem perfizeram um total de 6,7% da amostra. A inexisténcia de alteragdes na maioria das
criancas confirma os achados de varios estudos de imagens que demonstraram que na maioria

dos casos de autismo ndo se encontram anormalidades neste tipo de exames (33).

Resultados dos testes das criancas

As notas de corte dos algoritmos diagnosticos do ADI-R foram atingidas em quase
todos os individuos. Apenas um individuo ndo atingiu a pontuagdo no item “Interacdo Social
Reciproca” e outro em “Interesses e Comportamentos Restritos e Repetitivos”. Ambos foram
mantidos no estudo, pois, conforme a literatura, estes achados ndo desqualificariam os

mesmos para este tipo de analise, podendo ser devido a informag¢des imprecisas do informante
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na entrevista. Os probandos apresentaram uma pontuacao nos escores do ADI-R similares as
do estudo de validagdo original do instrumento (20).

Nos resultados do protocolo de Bosa foi possivel observar a mesma tendéncia de
escores altos. Mesmo aqueles sujeitos que apresentaram escores baixos nos sub-itens do ADI-
R pontuaram de maneira padronizada na observagao direta dos comportamentos. Isto reforca a
hipotese de que os escores baixos seriam devido a imprecisdo das informacdes dos

respondentes nas entrevistas.

Resultados dos testes dos pais

O grupo de maes apresentou um escore mais alto no EDS que o escore médio da
populacdo no estudo original, com a maioria dos sujeitos ultrapassando este escore. Estes
achados alinham-se com os varios estudos que demonstraram que pais de autistas teriam mais
dificuldades em situagdes sociais (8;17;26;34-38). Os pais, porém apresentaram, na média,
um escore inferior, com apenas um terco da amostra ultrapassando esta nota. Estas diferencas
podem ser atribuidas a fatores culturais que diferenciam a populagdo do estudo original e a
nossa, no que diz respeito a desinibi¢do e interagdo social. Estes resultados, porém nao
invalidam a andlise. Sujeitos que pontuam mais fortemente na escala devem sentir-se mais
desconfortaveis em situacdes socias, ndo havendo, a priori, notas de corte (23;39).

Os escores totais das dimensdes de temperamento do ITC nas maes apresentaram uma
tendéncia maior para caracteristicas do tipo obsessivo, evitativo. No item Busca de Novidades
as maes apresentaram escores mais baixos, o que determina um padrdo de comportamento
mais reservado, deliberativo, parcimonioso. Na dimensdo Esquiva de Dano as maes
apresentaram escores mais altos, determinando caracteristicas do tipo pessimista, medroso,
timido, fatigavel. Em relacdo a Dependéncia de Gratificagdo a populacdo apresentou um

escore um pouco abaixo da média, que descrimina um padrdo reservado, distante, frio,
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independente. Quanto ao item Persisténcia o grupo apresentou uma pontuagdo muito proxima
da média. Por outro lado, individualmente a maioria dos sujeitos apresentaram escores abaixo
da média populacional o que combinaria com caracteristicas do tipo preguicoso, mimado, sem
objetivos, pragmatico. O grupo de controle apresentou resultados no sentido contrario ao
grupo de probandos sugerindo que realmente estes ultimos apresentam um padrao fenotipico
diferenciado da populacdo em geral.

Por outro lado, nos pais ndo foi possivel determinar o mesmo padriao que o encontrado
nas maes. Uma das hipdteses € que os pais apresentaram mais respostas com altos indices de
desejabilidade social. Na dimensdo Busca de Novidades apresentaram escores mais altos,
determinando caracteristicas do tipo explorador, impulsivo, irritavel. Quanto a Esquiva de
Dano os pais atingiram escores mais baixos o que determina um comportamento do tipo
otimista, sociavel, audacioso. No item Dependéncia de Gratificagdo a amostra apresentou um
escore um pouco acima da média. A maioria dos respondentes apresentaram escores altos, que
descrimina um padrdo afetivo, caloroso, sentimental. Em relacdo a Persisténcia, os resultados
foram semelhantes as maes O grupo apresentou uma pontuagdo muito proxima da média,
porém abaixo desta, 0 que combinaria com caracteristicas do tipo preguicoso, mimado sem
objetivos, pragmatico. O grupo de controle de pais apresentou resultados no sentido contrario,
sugerindo a presenca de um padrdo fenotipico particular neste grupo. Estes resultados ainda
deveriam ser aprimorados através da ampliacdo da amostra e com o estudo dos sub-itens de

cada caracteristica, o que sera realizado em estudos futuros.

Resultados dos testes de correlacao.
Nossos achados ao correlacionar o EDS das maes com os instrumentos sobre as
criangas apontaram que ha uma variagdo dos escores de estresse social das maes concordante

com um aumento dos escores do ADI-R sobre interagdo social, demonstrando, pois, um
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padrdo de correlagdo entre as caracteristicas fenotipicas de pais e filhos, ja referido na
literatura (10;15;18). Esta correlagdo também apareceu quando comparados os escores dos
pais, porém com pouca for¢a na correlagdo, necessitando-se estudos com uma amostra maior
para a sua confirmagdo. Nossos achados de correlagdes entre o EDS dos pais e os dominios
interacdo e estereotipias do protocolo de Bosa apontam para a mesma concordancia com a
literatura. Entretanto, os mesmos resultados nao foram alcangados em relagdo aos escores das
maes.

Muitos dos resultados das correlagdes entre os escores de ADI-R das criangas e do
ITC dos pais ndo demonstravam a relacao entre as caracteristicas de personalidade destes, € a
sintomatologia das criancas. Apresentaram-se como excegoes as correlagdes entre a dimensao
interagdo social e os itens Dependéncia de Gratificacdo e Persisténcia, onde maes com mais
sintomas concordam com criangas mais comprometidas. Este resultado chama mais atengao
por parear maes reservadas, distantes, frias, com crian¢as com maior comprometimento na
interagdo social.

Os achados das correlagdes entre os escores no protocolo de Bosa com os escores do
ITC da made demonstraram uma forte tendéncia a agregacao de sintomatologia da crianga e de
um perfil mais comprometido das maes. Nossos achados nas correlagdes entre o ITC dos pais
também demonstraram a mesma tendéncia de agregacdo de sintomatologia. Estes achados
confirmam a hipotese da agregagdo de sintomas entre as criancas e seus pais.

Um aumento da forga de correlagdo dos achados de ADI-R e no EDS surgiu ao
separarmos a amostra em relacdo ao atraso na aquisicdo da linguagem. Tal evento concorda
com o que ¢ referido na literatura a respeito da possivel existéncia de mais de um grupo de

origem etiologica dentro do grupo do Fendtipo Amplo Autismo (16;40;41).
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Comparacio entre pais de probandos e controles.

Nosso estudo ndo confirmou a existéncia de uma diferenga significativa entre os
escores nos instrumentos utilizados entre os pais das criangas autistas e os pais de criancas
sem a patologia, conforme encontrado em varios estudos (28). Pode-se creditar tal auséncia
em funcdo deste ultimo grupo ser de tamanho reduzido, podendo ter influéncia no resultado.

Estas comparagdes devem ser novamente investigadas com um maior nimero de controles.

CONCLUSOES

Os resultados deste estudo apontam para a confirmagdo da agregagdo familiar de
caracteristicas fenotipicas que podem ser herdadas independentemente pelo sujeito autista. O
tamanho da amostra, relativamente pequeno, pode ter obscurecido potenciais associacdes.
Ainda assim, algumas correlagdes importantes alcangcaram significancia estatistica. A
ampliacdo deste estudo agregando um maior nimero de sujeitos a pesquisa pode melhorar a
discriminacdo destas associagdes e deve ser um objetivo futuro da mesma.

Apesar de diferirem dos resultados dos controles, ndo foi possivel comprovar a
existéncia de uma diferenca significativa na severidade de apresentagdes fenotipicas em pais
de criancgas autistas. O pequeno grupo de controles pode ter contribuido para esta dificuldade.
A solugdo para esta, passa pelo aumento do tamanho de ambos os grupos. Outra medida que
pode nos dar mais discriminacdo nesta questdo ¢ a analise dos subitens de cada dominio do
ITC, tendo em vista que neste estudo trabalhamos apenas com os escores totais de cada
dominio.

Mesmo tendo utilizado versdes brasileiras do ADI-R e do Protocolo de Bosa, estas
versdes ndao completaram ainda todo o processo de validagdo. E mesmo nos outros

instrumentos o comportamento cultural da populacdo brasileira pode levar a resultados que
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diferem dos da populagdo de origem. Foi possivel estabelecer a presenga de uma apresentagao
de caracteristicas fenotipicas ligadas a apresentacdo do autismo em pais € criangas com
autismo.

Esta pesquisa aponta pistas para a existéncia de um padrdo de heranga dentro das
familias autistas, embora, esse ndo surja com for¢a neste estudo, provavelmente por envolver
muitas variaveis. O papel que a linguagem desempenha na divisdo dos grupos nos fornece
pistas para a busca de possiveis locais onde estdo os genes responsaveis pela patologia. Este
caminho ndo sera facil, precisando de um refinamento nos instrumentos e mais forca nos
achados para a procura de genes que conferem estas vulnerabilidades.

Por fim, o futuro das investigagdes sobre os fatores genéticos do autismo ¢ promissor e
muito ainda ha para ser feito. Por ser uma area com poucos estudos em nosso meio, ¢ pelos
frutos cientificos e clinicos que podem advir de estudos como este, sugere-se o

desenvolvimento de mais linhas de pesquisa abarcando este fenomeno.
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BACKGROUND

The autism was formally identified in 1943 by Leo Kanner. In his classic report,
Kanner described a group of 11 children who exhibited an apparent congenital inability to
relate themselves with other people, which was contrasting with their ability to relate

themselves with objects (1).

The autistic disturbance is characterized by the presence of an over accentuated
abnormal or impaired in the social interaction and in the comunication development and by a
restricted repertory of activities and interests (2;3). By definition, the beginning of the
disorder must occur before three years old and its course is chronic.

Epidemiological studies suggest that the autistic disturbance prevalence rate, verified
by studies where the diagnostics is more rigidly defined, is of 1-2 per 10.000 individuals
(3;4). Less rigorous definitions present higher rates, being that derived data from several
studies vary around 4-5 cases per 10.000 (3). That rate may increase to two in each 1.000 if
are included the “autistic-like” children (5). In Brazil, according to data from the Associagao

Brasileira de Autismo (Autism Brazilian Association), it is estimated that exist about 600.000
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people with the disorder (6). The autism is much more common in boys than it is in girls, at
the rate around of 3:1 and 4:1. These rates are found both in population studies and clinical
samples (7).

In spite of the importance of the enviroment factors, results of familiar and twin
studies indicate that the etiology of this pathology is mainly genetic (8). The return risk for
autism is estimated in 6-8 %, or over 200 times that of population in general (9;10). Twin
studies have found an agreement rate for monozygotics of approximately 65 % and for
dizygotics of 0 % (11). The autism heritability is estimated over 90 %. Recent genetic studies
have been indicating as probable candidates to host the genes that are responsible for the
autism the chromosomes 1p, 6q, 7q, 13q, and 15q (12;13). These studies, however, base
themselves on a sample restricted to patients where the diagnostics were defined by the
criteria fulfillment in the three deficit areas, precocious presentation and high severity.
Currently it has been suggested that what is inherited in the autists families is not a complete
syndrome but rather a set of genes which associated would produce a pathology in its full
form, which contradict the pattern of a unique gene Mendelian kind disorder (14). If so, there
would be intermediary forms of the disorder, or frust forms of the same, in the autists
relatives, which would be part of the “Broad Autism Phenotype” (BAP). These hypotheses
are supported by studies that point at a familiar aggregation of social, communication and
repetitive behavior deficits in patients non-autist relatives (15;16). Preliminary results of some
studies have been pointing at the presence of four characteristics — communication deficits,
cognitive deficits, rigid/ anxious behavior and social deficits - present in autists parents, and
that would correspond to the definition of the BAP presentation (17). These factors would be
selectively and significantly correlated, with presentations qualitatively similar in their autistic
children (18). The segregation exam of this characteristics considered genetically connected

to the autism, in relatives of autistic patients, may enable the autistic fenotype deconstruction
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into its more genetically significative individual components. Once identified these
independently inherited fenotypical components, their inclusions into molecular genetics
studies may provide us with a powerful approach for the identification of the causing genes of

this disorder (13;18).

METHODS

This is a transverse and observational study, the probands were defined as being
patients with previous diagnostic of autism, who presented between 3 and 14 years old at the
time of the study, and their respective parents. These patients were located at schools and at
support and treatment to the autist institutions in Porto Alegre and Metropolitan Region. The
inclusion diagnostic for the study was based on criteria for the autism defined by DSM-IV
and which did not present in their clinical report strong doubt or presence of pathologies
etiologically associated to the autism (2). For comparison with the group of parents we have
utilized a group of parents of children without pathology associated to the autism with similar
age and socialeconomical level to the group of cases, also selected at the same proband’s
recruitment places.

The ones included to the research were individually evaluated utilizing the diagnostics
instrument for the ADI-R (Autism Diagnostic Interview-Revised) and the
Language/Communication Observation, Social Interaction and Repetitive
Behaviors/Circumscribed Interests of autistic patients Protocol developed by Dr. Cleonice
Bosa (19;20).

The ADI-R Instrument is an organized interview realized with the main caretakers,
specially developed for the differential diagnostic of the development invasive disturbances,
particularly autism’s. It is utilized the diagnostic algorithm based on CID-10 and DSM-IV

criteria (2;21). Thus the main focuses are the behaviors related to the qualitative deviation or
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delay of three areas of the development: social interaction, language and communication, and
stereotyped interests and behaviors. However, additional behaviors associated to the
development invasive disturbances are also covered (e.g.: hyperactivity, self-mutilation,
vertigoes and faints, scoliosis, progressive loss of abilities, etc.) as well as special abilities
(sightspatial, musical, artistic, memory, computational, etc.) and motor development marks
(sitting, walking, etc.).

The Language/ Communication Observation, Social Interaction and Repetitive
Behaviors/ Circumscribed Interests Protocol, adapted from Bosa (1998) intend the evaluation
and record of the behaviors relating to the three areas of the development involved in the
diagnostics of the development global disturbances: language/ communication, social

interaction and repetitive behaviors/ circumscribed interests (19).

The observation session was realized in a two-kind context: a free situation and
another structured one. In the first one the caretaker, previously oriented by the
experimentalist, tries to freely engage a child into situations of playing without having any
directed activity. In the second one, a sequence of previously planned activities will be
presented to the child, as for instance inflating and letting loose a balloon, deliberately
interrupt the child’s activity, etc.

The sessions were filmed for later evaluation and record by a second observer who has
evaluated 10% of the sample cases with the purpose of for means of trustworthiness between
observers. All the observers were trained on the instruments use and codification.

The parents of each child have answered the Cloninger’s Character and Temperament
Inventory (TCI) and the Watson and Friend’s Social Avoidance and Distress Scale (SAD),
which respectively evaluate personality characteristics and social deficits (22-25).

The TCI is self-fulfillment questionnaire composed of 240 true or false kind itens

which enables the prediction of the respondent’s personality profile grounded on the character
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and temperament aspects based on the punctuation combination in the several component
factors and subfactors of the scale (22;25).

The SAD is a self-applicable questionnaire developed in 1969 by Watson and Friend
to measure the distress experience in social situations. It is composed of 28 true or false kind
questions. It was translated and validated for the use in our enviroment by Paes de Barros
Neto in 1996 (23;24).

This study had as general objective the identification of the fenotypical components
independently segregated into the autists families and the definition of a behavior pattern in
the parents which may be or not conditioned to genes related to this pathology in forthcoming
studies. The specific objectivs were: (1) To analyze the fenotypical characteristics: personality
aspects and social abilities determined for autism (independent fenotypes) in a sample
composed by autistic patients and their parents; (2) To compare the presence of these
independent fenotypes for autism present in the autists parents in relation to a sample of
parents of children who did not present apparent autistic pathology; (3) To intend to establish
a correlation between the scores found in the Cloninger’s TCI, the Watson and Friend’s SAD
Scale instruments in autists parents and the ADI-R instrument in their children.

Data were entered into an SPSS v. 11.0.5 database and checked by a different
individual. Statistical Analysis was carried out using the SPSS and Biostat 2.0 software. To
each individual was computed a numeric score for each test performed. Pearson's correlation
coefficients was calculated to scores of parents an their children, when applicable. The score's
mean found in autistic parents, to each characteristic, was compared with the parents of
control group using the Student t test an Mann-Whitney' U in case of asymmetry.

This study was approved by the Research Ethics Committee at Hospital de Clinicas de Porto
Alegre by number 02/407.All parents gave their written informed consent. Study procedures

ensured absolute anonymity to participants.
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Sample's General Characteristics

The studied population was composed of 15 autistic patients and their parents. From
these 46,6% (n=7) were men and 53,3% (n=8) were women (Table 1). The sample's average
age, in months, was of 107.60 + 29,53 (mean =+ standard deviation). The mothers' average age
at the child's birth was of 339,87 + 78,87 months. The fathers' average age at the child's birth
was of 376,60 = 70,63 months. The average age, in months, which the symptoms were
perceived for the first time by the parents was of 14,86 = 8,11. As for the developments
marks, the sample presented, in months, the following results: one had sat for the first time
with 9,91 £ 7,092 (n = 11); one had walked for the first time with 17,53 + 7,63 (n = 15); age
which one had acquired control of the bladder was 36 + 12,47 (n = 12); age which one had
acquired control of the evacuation was 42,50 + 16,67 (n = 13); age which one had spoken the
first words was 38,67 + 22,55 (n = 12). As for disgnostic exams three probands (20%)
presented EEG with alterations, one (6,7%) presented a CT with altered results and eight
(53,3%) did not present alterations in image exams and EEG. Only three children (20%)
between all of the sample did not present any exam on former medical investigation.

At the moment of the interview, the age of the patients' mothers had varied between 23

and 47 years, with a mode of 40 years and a mean of 37 years of age (Table 2).

Children's Tests Results

The children presented in the codifier of the ADI-R for language/ comunication a
mean of 17,93 + 4,82 points. In the score of the reciprocal social interaction the average count
was of 21,60 = 6,51. And the count for the itens of restricted/ repetitive/ stereotyped behaviors

the average score was of 5,60 + 2,23.
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In the social interaction/ language/ comunication item of the Bosa's observation
protocol the children's mean of points was of 25 + 5,29. As for the social play codifier, the
mean was of 13,20 + 2,60 points. As for the protocol's stereotyped behavior itens the average
count was of 4,80 + 1,65. The individualized descriptions of the instruments' scores are in

Table 3.

Parents' Tests Results

The mothers' mean of points in the SAD was of 11,53 + 4,95. The father, at the same
instrument, presented a lower mean with a score of 7,08 and a standard deviation of + 5,22
points. Two fathers did not answer the questionnaire. The individual description of the scores
is present in Table 3. The scores of the TCI instrument, due to its extent, are described

separately in Table 4.

Correlations Tests Results

To verify the correlation between the variables, we utilized the Pearson's correlation
test. When we had verified the correlation between the mothers' scores in the SAD scale in
order to measure the social discomfort with children's score in the three domains of the ADI-
R, we found the following results: a weak negative correlation with the communication item
(r = - 0,303), however with a low determination coefficient (r* = 0,092) and without statistic
significance (p = 0,271); There was also weak correlation with the social interation item (r =
0,224), with a low determination coefficient again (r* = 0,050) and without statistic
significance (p = 0,422); The same was repeated in relation to the stereotyped behaviors (r = -
0,16; r*=0,029; p = 0,568).

In the correlation verification of the SAD scale of the fathers' scores with the

children's scores in the ADI-R the results were a regular negative correlation with the
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communication domain of the ADI-R (r = - 0,46), however without statistic significance (p =
0,082). By determining the correlation with the social interaction item we found a weak
correlation (r = 0,23), with low determination index (r* = 0,057), and non-significative (p =
0,390). The correlation with the stereotyped behaviors is virtually null (r = -0,01) and without
relation of determination (r* = 0,0003; p = 0,951).

The results of the SAD scale of the mothers were also correlated with the results in the
Bosa's observation protocol. All the results were of weak correlations without statistic
significance. When the results of this scale applied in the fathers were correlated, two regular
degree correlations arose in the language domains (r = 0,433) and stereotyped behaviors (r =
0,454); however, in both cases the statistic significance was not achieved. The complete
results are in Table 5.

By correlating the mother's TCI results with the children's ADI-R communication item
results we have as more important discoveries a regular negative correlation with the harm
avoidance item (r = -0,548) with statistic significance (p = 0,0343) and a correlation of 30%.

We also have a regular correlation in the self-directedness and cooperativeness itens (r =

0,398 and r = -0,366, respectively), but without statistic significance (p = 0,140 and p
0,178). In the correlations of the mother's TCI scores and the children's social interaction
ADI-R there were regular correlations in the reward dependence (r = -0,320; p = 0,244),
persistence (r = 0,305; p = 0,268) and self-transcendence (r = -0,313; p = 0,254) itens.

When the stereotyped behaviors ADI-R item was correlated with the mother's TCI,
regular magnitude correlations were found in the Harm avoidance (r = -0,433; p = 0,106) and
Cooperativeness (r = 0,45; p = 0,092) itens, however without achieve statistic significance.
The crossings of the father's TCI and children's ADI-R itens results were realized. When the

correlations with the comunication ADI-R were realized, regular correlations with the
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domains were found: Harm avoidance (r = -0,323; p = 0,239), Persistence (r = -0,328; p =
0,232) and Self-transcendence (r =-0,304; p = 0,269).

The results of the correlation tests between the parents' TCI and the autistic children's
ADI-R pointed at weak correlations with scores near to zero in several itens; however in all
the cases the results did not present statistic significance. The view was completely different
in respect of the correlations with the stereotyped ADI-R, where practically all the
correlations have shown themselves as being significative ones. These results are separately
found in Table 6.

We have also proceeded the crossing in order to verify the correlation between the
scores, between the Bosa's evaluation protocol in the children and the scores of both parents
in the Cloninger's TCI. As for the Bosa's social interaction codifier in relation to the mother's
TCI scores, we have found a statistically significative regular negative correlation with the
Novelty seeking domain (r = -0,532; p = 0,041). Nevertheless, the other discoveries that had
shown a regular correlation, Harm avoidance (r = 0,467; p = 0,079) and Reward dependence
(r=-0,302; p=0,273) did not present significance.

The verifications of correlation between the play component of the Bosa's instrument
and the mother's TCI obtained two regular correlation results: Novelty seeking and Reward
dependence (r = -0,467 and r = -0,350). Both results did not achieve the statistic significance
index (p = 0,078 and p = 0,199). In relation to the stereotypies item of the Bosa's protocol
there was only one regular correlation with the Harm avoidance item of the mother's TCI (r =
0,35; p=0,200).

Having been crossed with the father's TCI itens, the Bosa's observation protocol
produced a regular degree and statistic significance negative correlation with Novelty seeking
(r =-0,518; p = 0,047) and also produced one of regular degree, but without achieve the

significance index with cooperativeness (r = -0,355; p = 0,193).
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When the Bosa's protocol item was play, the regular correlations with the father's TCI
indices were Novelty seeking (r = -0,340; p = 0,214) and cooperativeness (r = -0,347; p =
0,204) again, however none presented significance. The last field of the Bosa's instrument,
stereotypies, presented correlations with the father's TCI on Harm avoidance (r = 0,382; p =
0,159) and cooperativeness again (r = -0,434; p = 0,105).

When we separate the group with delay in the language acquisition, which serves as
parameter for control of the children's developmental level, and we compare the reciprocal
social interaction ADI-R results with the parents' SAD we get an alteration in the correlations
force. In the group of the children without delay in the language acquisition there is a growth
in the correlation indices, mainly in the results with the father's SAD (from r = 0,239 to r =
0,650). However there is a correlation reduction in the group with delay in the language

acquisition.

Comparison between probands' parents and control group

For the comparison of the means between probands and controls as for the SAD
inventory we used the t test. In relation to the mother's SAD the result was the absence of
significative difference between the groups (t (19) = 0,758, p = 0,457). In relation to the same
instrument between the probands' parents and the control group there was not also
significative difference between the means (t (17) =-1,656, p =0,116).

For the verification of the differences between probands and controls as for the TCI
dimensions it was used the t test, when the distribution allowed so; otherwise, it was used the
Mann-Whitney test. Significative differences between the means of the two groups were not
found in any of the mothers' TCI domains. The results can be visualized in Table 7.

The same discoveries were observed by realizing the t test in the Cloninger's

instrument domains for the comparison between the means of these ones in the groups of
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autistics' parents and parents of children without the pathology. As in the comparisons
between the mothers, the results did not point differences between the means. The results are

in Table 7.

DISCUSSION

The general objective of this study was to identify the independently segregated
phenotypical components in the families of autists. Furthermore, it was intended the definition
of a behavior pattern in the parents which, in forthcoming studies, may be or not conditioned

to genes related to this pathology.

Sample's General Characteristics

The relation found between the genders was of 1:1,14 (M:F), which conflicts with the
literature discoveries. The proximate rate that was found in similar studies was of 1,7:1 in a
studies group which used the same autistic patients sample (26-30). It is probable that the
sampling by convenience and the reduced number of the sample had provided such discovery.

As for the development marks, the delay in language acquisition is the factor which
stands out. The acquisition of the first words happens around 24 months; in our sample the
mean was of 38,7 months. The delay in the language acquisition is not just a criterium of the
diagnostic triad, but it has been postulated as a predictor of the disturbance prognostic.
Likewise it is a factor for indication of the division in subgroups of patients' etiological origin
(13;31).

In our sample 20% of the children presented EEG with alterarion, which is found
inside the expected, in accordance with the clinical studies which point from 13 to 83% of

autistic patients with alterated electroencephalic exams (32). The alterations in image exams
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made up a total of 6,7% of the sample and the inexistence of alterations in the majority of
children confirms the discoveries of several image studies which demonstrated that in most of

autism cases abnormalities in this kind of exams are not found (33).

Children's Tests Results

The cut-off scores of the ADI-R diagnostics algorithms were achieved in almost all
individuals. Only one individual did not reach the count in the Reciprocal Social Interactions
item and another one in Restricted, Repetitive Behaviors and Interests. Both were maintained
in the study because, according to the literature, these discoveries would not disqualify them
for this kind of analysis, affording to be due to the inaccurate informations of informant in the
interview. The probands presented a count in the ADI-R scores similar to those of the
instrument's original validation study (20).

In results of Bosa's questionnaire it was possible to notice the same high scores
tendency in the characteristics. Even those subjects who had presented low scores in the ADI-
R sub-itens made points in a standardized way in the direct observation of the behaviors. It
reinforces the hypothesis of which the low scores would be due to the inaccuracy of the

respondents' informations in the interviews.

Parents' Tests Results

The group of mothers presented a higher score in the SED than the average score of
the population in the original study, with a majority of the subjects surpassing this score.
These discoveries align themselves with the several studies which demonstrated that autists'
parents would have more difficulties in social situations (8;17;26;34-38). The fathers,
however, presented on the average a lower score, with only a third of the sample surpassing

this score. These differences may be attributed to cultural factors which differentiate the
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population of the original study from our population concerning the uninhibition and the
social interaction. These results, however, do not invalidate their usage. Subjects who
substantially make points in the scale must feel themselves more uncomfortable in social
situations, without exist, a priori, cut-off scores (23;39).

The total scores of the TCI behavior dimensions in the mothers did not present a
higher tendency for characteristics of the obsessive, avertive type. In the Novelty seeking item
the mothers presented lower scores, which determines a more reserved, deliberative,
parsimonious behavior pattern. In the Harm Avoidance dimension the mothers presented
higher scores defining characteristics of the pessimistic, fearful, timid, fatigable type. In
relation to the Reward dependence the population presented a score a little below the mean,
which discerns a reserved, distant, cold, independent pattern. As for the Persistence item, the
group presented a very close to the mean score. On the other hand, the majority of the subjects
individually presented scores below the populational mean, which would agree with
characteristics of the lazy, spoiled, without objectives, pragmatic type. The control group
presented results in the opposite sense in relation to the probands group suggesting that these
last ones really presented a differentiated phenotypical pattern from the population in general.

On the other hand, it was not possible to determine the same pattern in the fathers as
the one found in the mothers. One of the hypotheses is that the fathers presented more
answers with high social desirability indices. In the Novelty seeking dimension they presented
higher scores, determining characteristics of the exploiting, impulsive, irritable type. As for
the Harm avoidance the fathers achieved lower scores, which determines a behavior of the
optimist, sociable, audacious type. In the Reward dependence item the population presented a
score slightly above the mean. The majority of the respondents presented high scores, which
discerns an affective, warm, sentimental pattern. In relation to the Persistence, the results were

similiar as for the mothers, The group presented a count very close to the mean although
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below it, which would agree with characteristics of the lazy, spoiled, without objectives,
pragmatic type. The fathers control group presented results in the contrary sense, suggesting
the presence of a particular phenotypical pattern in this group. These results should even be
refined through the sample's amplification and with the study of the sub-itens of each

characteristic, which will be realized in forthcoming studies.

Correlation Tests Results

Our discoveries by correlating the mothers' SAD with the instruments about the
children indicated that there is a concordant variation of the mothers' social stress scores with
the increase of the ADI-R scores about social interaction, which therefore demonstrates a
correlation pattern between the parents and children's phenotypical characteristics, already
refered to in the literature (10;15;18). This correlation also appeared when the fathers' scores
were compared, however with little force in the correlation, being required studies with a
bigger sample for its confirmation. Our discoveries of correlations between the fathers' SAD
and the Bosa's stereotypies and interaction domains point to the same agreement with the
literature. Nevertheless, the same results were not achieved in relation to the mothers' scores.

Many of the correlations results between the children's ADI-R scores and parents' TCI
did not demonstrate the relation between their pesonality characteristics and the children's
symptomatology. As exceptions were presented the correlation between the social interaction
dimension and the Reward dependence and Persistence itens, where mothers with more
symptoms did agree with more impaired children. This result attracts more attention for
pairing reserved, distant, cold mothers with children with higher damaged in the social
interaction.

The discoveries of the correlations between the scores in the Bosa's protocol with the

scores of the mother's TCI demonstrated a strong tendency to the aggregation of the children's
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symptomatology and of a more harmed profile of the mothers. Our discoveries in the
correlation between the fathers' TCI also demonstrated the same tendency of symptomatology
aggregation. These discoveries endorse the symptoms aggregation hypothesis between
children and their parents.

An increase of the ADI-R discoveries' correlation force and in the SAD arised when
we separated the sample in relation to the delay in language acquisition. Such event agrees
with which is refered to in the literature about the possible existence of more than one group

of etiological origin within the BAP group (16;40;41).

Comparison between probands' parents and controls

Our study did not confirm the existence of a significative difference between the
scores in the instruments utilized between the parents of autistic children and the parents of
children without the pathology, as found in several studies (28). It is possible to credit such
absence due to this last group being of reduced size, may having influence in the result. These

comparisons must be investigated again with a higher number of controls.

CONCLUSIONS

The results of this study point at the confirmation of the familiar aggregation of
phenotypical characteristics which may be independently inherited by the autistic subject. The
size of the sample, relatively small, could have obscured potential associations. Even so, some
important correlations achieved statistic significance. The ampliation of this study aggregating
a higher number of subjects to the research may improve the discernment of these
associations and must be a future objective of it.

Even though they differ from the controls results, it was not possible to prove the

existence of a significative difference in the severity of phenotypical presentations in parents
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of autistic children. The small group of controls may have contributed for this difficulty. The
solution for this one passes through the increase of both groups. Another measure which can
give us more discernment in this issue is the analysis of the sub-itens of each TCI domain,
having in mind that in this study we worked only with the total scores of each domain.

Even having used Brazilian versions of the ADI-R and Bosa's Protocol, these versions
did not complete all the validation process yet. And even in the other instruments the cultural
behavior of the Brazilian population may lead to results which differ from the origin
population. It was possible to establish the presence of a presentation of phenotypical
characteristics connected to the presentation of the autism in parents and children with autism.

This research indicates clues to the existence of a inheritance pattern within the
autistic families, albeit it does not arise with force in this study, probably by involve many
variables. The role that the language plays in the division of the groups provide us clues for
the search of possible places where are the genes responsible for the pathology. This way will
not be easy, requiring a refinement in the instruments and more force in the discoveries for the
search of genes which confer these vulnerabilities.

Lastly, the future of the investigations about the genetic factors of the autism is
promising and there is much to be done yet. For being an area with few studies in our
environment, and by the scientific and clinical results which may come from studies as this

one, it is suggested the development of more research lines embracing this phenomenon.
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ANEXO 1
Universidade Federal do Rio Grande do Sul
Instituto de Psicologia
Programa de Pos-Graduacio em Medicina: Pediatria
Hospital de Clinicas de Porto Alegre

PROTOCOLO DE OBSERVACAO PARA CRIANCAS COM TGD

Numero de Identificagdo da Familia

Numero de Identificagao Individual
Idade:

Data de nascimento:

Data da Observacao:

Observador:

Tempo de observagdo: Inicio - Término -

I - INTERACAO SOCIAL/LINGUAGEM/COMUNICACAO
Saudacao/despedida

Gestos e/ou verbalizagdes para cumprimentar/despedir-se do observador:

1. Cumprimenta espontaneamente; coordena olhar e gestos (acenar).

2. Responde verbalmente ou através de gestos, sem coordenagdo com o olhar; ndo responde a
iniciativa do observador mas o faz a pedido dos pais; esconde o rosto/baixa os olhos/pode
chegar a sorrir (encabulamento).

3. Ignora os cumprimentos/despedidas do observador e solicitagdo dos pais.

Obs.: Registrar tipo de gestos e verbalizagdes e outras anotagdes de interesse:

Atencao compartilhada

Direcionamento da aten¢do do adulto para brinquedos/eventos de interesse da crianga, de
forma espontanea. Inclui gestos (mostrar, apontar, trazer objetos para o parceiro) e/ou
verbalizagdes (comentarios sobre as propriedades fisicas dos objetos/eventos, perguntas para
clarifica¢do de duvidas ou obtencdo de informagdo em relacdo a estes objetos/eventos).

1. Coordena gestos/verbalizagdes com olhar e expressdes afetivas; gestos/verbalizagdes
freqlientes, dirigidos a uma variedade de situacdes.

2. Uso ocasional de gestos/verbalizagdes de compartilhamento; gestos/verbalizagdes restritos
as atividades estereotipadas da crianga.

3. Nao ha comportamentos espontaneos de atengdo compartilhada.

Obs.: Registrar tipo de gestos e verbalizacdes e outras anotagdes de interesse:
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Busca de assisténcia

Gestos (mostrar, apontar, trazer objetos para o parceiro) e/ou verbalizagdes com a finalidade
de busca de assisténcia, definidos pelo contexto (abrir a tampa de uma caixa, acionar um
brinquedo).

1. Coordena gestos de requesta com o olhar e expressdes afetivas na comunicacido de
necessidades (choro, resmungos, ira).

2. Gestos/verbalizagdes ndo coordenados com olhar; uso de partes do corpo do adulto como
uma ‘ferramenta’ (pega a mao do adulto e a coloca sobre o objeto para execugdo de uma acao
— abrir tampas, acionar um brinquedo, etc.).

3. Nao busca assisténcia.

Obs. Registrar tipo de gestos e verbalizacdes e outras anotacdes de interesse:

Responsividade social

Aceitagdo da parte da crianga das iniciativas do adulto para engajé-lo em brincadeiras.

1. Segue o mesmo foco de atengdo de forma freqiiente (olha para onde o parceiro aponta,
executa atos solicitados pelo parceiro); responde verbalmente ou através do olhar quando
chamado pelo nome.

2. Responde ocasionalmente as solicitagdes do adulto.

3. Nao responde as solicitagdes do parceiro; age como se ‘fosse surdo’; protesta diante das
solicitacdes do adulto para engaja-lo em brincadeiras (chora, grita, etc.).

Obs.: Registrar tipos de gestos e verbalizacdes e outras anotagdes de interesse:

Imitacao

1. Copia freqiientemente gestos e/ou atividades iniciadas pelo adulto (cantar uma musica,
atividades de ‘faz-de-conta’).

2. Copia ocasionalmente gestos e/ou atividades iniciadas pelo adulto (cantar uma musica,
atividades de ‘faz-de-conta’).

3. Nao copia gestos/atividades propostas pelo adulto.

Expressoes Afetivas

Sorriso
Direcao

1. Sorriso dirigido espontaneamente ao adulto (deve ser acompanhado por olhar, gesto ou
verbalizagdo para o adulto) ou em resposta ao sorriso do adulto; sorriso adequado ao contexto
social.

2. Diregao do sorriso difusa, durante a maior parte do tempo; sorriso sem motivo aparente.

3. Nao sorri.
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Gama de expressoes afetivas identificaveis pelo observador

1. Ampla gama de expressoes faciais afetivas (alegria, tristeza, frustracdo, acanhamento,
surpresa, medo).

2. Expressoes afetivas restritas (Ex.: alegria ou raiva).

3. Expressoes afetivas difusas e desorganizadas (Ex: chora/grita sem motivo aparente, ndo
direcionado a alguém em particular).

Reacio a imagem no espelho

1. Olha-se no espelho; verbaliza ou toca a imagem e fala 0 nome ou se mostra acanhado; faz
“palhagadas”.

2. Reage positivamente a imagem, mas ha duvidas sobre o reconhecimento no espelho.

3. Nao apresenta reacdes diante da sua imagem refletida no espelho, principalmente as de
‘acanhamento’ ou apresenta reagdes bizarras (bate, lambe a imagem, etc.).

Linguagem:

Produciao de palavras espontianeas (excluir ecolalia imediata/tardia)

Clareza:

1. Prontincia compreendida pelo observador (clara).
2. Pronuncia parcialmente compreendida pelo observador.
3. Prontincia ndo compreendida na maior parte do tempo.

Tipo de Producio (assinalar):

) Praticamente nenhuma palavra, no maximo algumas verbalizagoes.

) Menos de vinte diferentes palavras durante a observagao.

) Mais de vinte diferentes palavras.

) Uso de frases simples (no minimo 2 palavras sendo uma delas um verbo — ex: toma suco).
) Diz o proprio nome quando solicitado.

) Nomeia objetos.

) Combina adjetivo e substantivo (ex: carro grande).

) Combina verbo + substantivo + adjetivo /advérbio .

) Combina duas palavras para expressar posse.

) Usa pronomes (este, esta, aquele, etc.).

) Usa artigos.

) Usa sim e ndo para afirmacao/negagao.

) Usa plural.

) Usa passado.

) Usa futuro.

) Usa frases complexas/elementos de ligacao (ele foi....porque queria....).
) Uso da 3" pessoa (ou nome) para referir-se a si proprio.

) Uso da 1* pessoa (Eu) para referir-se a si proprio.

) Faz perguntas usando ‘o qué?’ ‘para qué?’ ‘por que?’ ‘quem?’ ‘onde?’.

e N N N N N 1 T N N e N N e N N N T T Y
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Qualidade:

1. Entonagdo apropriada e variada (ex: perguntas, mudanga no tom de voz quando imitando
personagens ou fazendo perguntas); volume apropriado.

2. Problemas na entonacgdo (fala monétona) e/ou alteragdo no volume (muito alto/muito
baixo), porém apropriada ao contexto.

3. Uso de palavras peculiares ou bizarras (“inventadas”).

Habilidade para conversar:

1. Vocaliza/fala como se fosse um “bate-papo”, durante grande parte do tempo.
2. Vocaliza/fala apenas para expressar suas necessidades.
3. Habilidade ndo observada (apds tentativas do adulto).

Compreensio de palavras (através de gestos ou verbalizagoes):

1. Compreensao de instrugdes para executar uma variedade de agdes; faz escolhas quando
solicitado ; responde verbalmente a questdes de “como”, “por que”, “o que”, etc.
2. Compreensao restrita a instru¢des simples e determinadas situacdes.

3. Compreensao dificil de ser avaliada (poucas respostas da crianga).
Repeticoes/rituais verbais (somente para quem usa palavra-frase ou frases):

1. Ecolalia/rituais verbais ndo observados.

2. Repete ocasionalmente a ultima palavra ou frase imediatamente ouvida como um “eco”
(ecolalia imediata); repete ocasionalmente frases/expressoes conforme ouvida anteriormente
(frases de personagens ou vinhetas de TV, comentarios/adverténcia feita por outros - ex: ndo
morda o seu pulso..... salgadinho de cebola.)(ecolalia tardia); ocasionalmente faz o adulto
repetir frases exatamente da mesma forma exaustivamente (ritual verbal).

3. Mesmo que o item 2, porém de forma freqiiente ou fala/faz perguntas sobre um mesmo
topico exaustivamente (questionamento incessante).

Comportamentos de Apego

Comportamentos focalizados em pessoas especificas (em geral os pais) e expressos no sentido
de garantir a proximidade fisica da figura de apego em momentos de medo, fadiga ou durante
a exploragdo de um ambiente estranho. Sdo eliciados quando hd uma situacdo real ou
imaginada de separacdo cuidador-crianca e produzem conforto quando o objetivo de
manutencdo de proximidade ¢ alcangado.

1. Separa-se sem aparente preocupac¢do, mas mostra interesse/satisfagdo no reencontro com o
cuidador ou resiste, protesta em separar-se do cuidador (chora, faz birra enquanto agarra-se,
aproxima-se fisicamente do cuidador).

2. Chora, faz birra sem comportamentos de busca de proximidade (encostar-se/agarrar-se ao
cuidador).

3. Separa-se sem demonstrar preocupac¢dao durante a separacdo ou alegria durante o
reencontro.
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11 - BRINQUEDO

Manipulagao/exploracgao

A finalidade do contato com os objetos/brinquedos ¢ a exploracdo de suas propriedades.

Abrangéncia:

1. Manipula diferentes objetos/brinquedos.
2. Manipula poucos objetos/brinquedos (1/3 dos brinquedos disponiveis).
3. Manipulag@o ndo observada (ignora os brinquedos).

Formas de exploracao:

1. Predominantemente tipica (pega, bate, esfrega; coloca na boca).

2. Alterna formas tipicas e atipicas.

3. Predominantemente atipicas (Interesse pelo cheiro dos objetos; apenas pelo movimento dos
objetos (por exemplo: queda); Interesse por partes de objetos em detrimento do todo;
atividade estereotipada - alinhar, girar).

Brincadeira funcional:
Manipulagao de objetos ndo apenas com fins exploratdrios, mas de acordo com suas fungdes.

1. Opera consistentemente objetos/brinquedos (aperta/gira botdes, teclas, alavancas e corddes;
abre/fecha tampas; coloca/retira objetos de um container; alinha/empilha/encaixa objetos).

2. Opera ocasionalmente objetos/brinquedos.

3. Nao observado (apds tentativas do adulto).

Brincadeira simbolica:

Atividade na qual um objeto ¢ utilizado para representar outro (um pedago de madeira serve
como espada; um bloco de madeira ¢ usado como telefone).

1. Brinquedo centrado no self (faz de conta que toma liquidos de uma xicara, come com
talheres, penteia-se, etc., fora do contexto de imitagdo das atividades do adulto); brinquedo
transcende o self, mas centra-se em experiéncias domésticas (alimenta/penteia uma boneca,
coloca-a para dormir); brinquedo transcende o self e experiéncias domésticas
(médico/enfermeira; professora; loja, etc.).

2. Alguma evidéncia de brinquedo simbodlico, mas altamente estereotipado/repetitivo
(insisténcia num mesmo topico, de forma rigida) ou bizarro (Ex.:usa o estetoscopio no tapete).
3. Brinquedo simbolico ndo observado (apds tentativas do adulto).
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Seqiiéncia de topicos na brincadeira simbolica:

1. Seqiiéncia estruturada com evolucdo natural, ocorrendo inicio, meio e fim, embora nem
sempre em ordem linear (Ex.: doutor examina o paciente, chama ambulancia, opera o
paciente); brinquedo flui de forma associativa e espontanea.

2. Episodios relativamente isolados mas com certa associagao.

3. Seqiiéncia dificil de ser identificada; episédios sem conexao entre si.

Qualidade representacional:

1. Estruturas tridimensionais com blocos de madeira e outros materiais para representar
pessoas e objetos (substitutivos).

2. Uso de objetos analogos ao real e apenas ocasionalmente o uso de objetos substitutivos.

3. Somente uso de objetos analogos ao real (toma suco num copinho, etc).

Atividade grafica:

1. Representagdo de pessoas, animais, objetos, natureza.
2. Garatujas.
3. Nao observado (apos tentativas do adulto).

Qualidade da representacao:

1. Representagdo espontanea, variada e criativa.

2. Representacao espontanea, mas pouco criativa.

3. Representacdo estereotipada; insisténcia em um mesmo tOpico com resisténcia a
mudanca/interrup¢ao da atividade.
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I - COMPORTAMENTO ESTEREOTIPADO/AUTOLESIVO.

Movimentos repetitivos (sem identifica¢do de fungao):

Maneirismos e outros movimentos das maos. Movimentos rapidos e voluntarios dos dedos e
maos, de forma repetitiva e aparentemente nao-funcional, que ocorrem geralmente dentro do
campo visual da crianca ou na linha média do corpo (retorcer e/ou tremular os dedos;
movimentar as duas ou uma das maos de um lado para outro; esfregar, torcer/apertar as
maos).

1. Nao observados.

2. Ocasionais ou freqiientes, mas de baixa intensidade (atengdo relativamente facil de ser
desviada).

3. Freqlientes; resisténcia a interrup¢do (ignora as tentativas do adulto de interromper a
atividade; faz birras/chora/grita).

Movimentos do corpo (rodopiar; pular para cima e para baixo); balango (parado ou andando);
flapping (abanar os bracos para cima e para baixo); caminhar na ponta dos pés/calcanhar.

1. Nao observados.

2. Ocasionais ou freqiientes, mas de baixa intensidade.

3. Freqiientes; resisténcia a interrup¢do (ignora as tentativas do adulto de interromper a
atividade; faz birras/chora/grita).

Autolesao:

Atos potencialmente lesivos direcionados a si mesmo(a) (morder a mao/braco; bater a cabega
em superficies duras; arrancar cabelos; bater na propria face).

1. Ndo observado.
2. Leves escoriagoes.
3. Tecido marcadamente afetado.

Reacao as tentativas do adulto de interromper tais atividades:
1. Atencao facilmente desviada.

2. Atencao inicialmente dificil de ser desviada.
3. Ignora as tentativas do adulto de interromper a atividade; faz birras/chora/grita.
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Numero de Identificacdo da Familia

Numero de Identificagéo Individual

Inventario de Temperamento e Carater de Cloninger
(versao em Portugués)
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O préximo questionario apresenta frases afirmativas que as pessoas usam para descrever
suas atitudes, opinides, interesses e outros sentimentos pessoais. Apds a leitura de cada
frase vocé deve responder VERDADEIRO se a mesma descrever uma caracteristica sua ou
FALSO se vocé achar que a frase nao descreve uma caracteristica sua. Tente responder de
acordo com como vocé € normalmente e ndo como vocé se sente apenas neste momento.
Se vocé tiver qualquer duvida quanto a forma de preenchimento deste questionario ou se
nao souber o significado de alguma palavra contida nele, o examinador tera prazer em
auxilia-lo. Leia cuidadosamente cada frase, responda com sinceridade, mas nao demore
muito para respondé-las. E importante que vocé responda a todas as questdes, mesmo que

em algumas vocé nao tenha muita certeza da resposta. E lembre-se, estamos interessados

na sua opinido, portanto ndo existem respostas certas ou erradas.

Obrigado por sua colaboragao.




93

QUESTOES

Verdadeiro

Falso

1 - Muitas vezes tento coisas novas apenas por divertimento ou emog¢ao, mesmo
que a maioria das pessoas ache isso uma perda de tempo.

O

2 - Em geral sou confiante que tudo vai dar certo, mesmo em situagdes que
deixam muitas pessoas preocupadas.

3 - Muitas vezes fico profundamente comovido por uma fala delicada ou por uma
poesia.

4 - Muitas vezes sinto que sou vitima das circunstancias

5 - Em geral consigo aceitar as pessoas como elas sdo, mesmo quando s&o
muito diferentes de mim.

6 - Acredito que milagres acontecem.

7 - Gosto de me vingar de quem me agride.

8 - Muitas vezes, quando estou concentrado em alguma coisa, perco a nogao da
passagem do tempo.

9 - Muitas vezes sinto que minha vida tem pouco propésito ou sentido.

10 - Gosto de ajudar a encontrar solugdes para problemas para que todo mundo
possa seguir em frente.

11 - Eu provavelmente conseguiria realizar mais do que fago, mas nao vejo
finalidade para me esforgar mais do que o necessario para ir levando.

12 - Muitas vezes me sinto tenso e preocupado em situagdes novas, mesmo
quando os outros acham que ha pouco com o que se preocupar.

13 - Muitas vezes faco as coisas baseado em como me sinto no momento, sem
pensar em como elas eram feitas no passado.

14 - Geralmente fago as coisas a minha maneira — ao contrario de ceder as
vontades das outras pessoas.

15 - Muitas vezes me sinto tdo ligado as pessoas ao meu redor que € como se
nao houvesse separagao entre nos.

16 - Em geral ndo gosto de pessoas que tenham idéias diferentes de mim.

17 - Na maioria das situagdes minhas reagdes naturais sdo baseadas em bons
habitos que eu tenha desenvolvido.

18 - Eu faria praticamente qualquer coisa dentro da lei para me tornar rico e
famoso, mesmo que perdesse a confianga de muitos dos velhos amigos.

19 - Sou muito mais reservado e controlado do que a maioria das pessoas.

20 - Com frequéncia tenho que parar o que estou fazendo porque comego a me
preocupar sobre 0 que pode estar errado.

21 - Gosto de discutir abertamente minhas experiéncias e sentimentos com meus
amigos ao invés de guarda-los comigo.

22 - Tenho menos energia e me canso mais rapidamente do que a maioria das
pessoas.

23 - Muitas vezes sou chamado de “distraido”, pois fico tdo envolvido no que
estou fazendo que perco de vista todo o resto.

24 - Raramente me sinto livre para escolher o que quero fazer.

25 — Muitas vezes levo em consideracado os sentimentos dos outros tanto quanto
0S meus proprios.

cj]ojojojojojojojojojojojojojojojo|jlojo|jo|jojo|jo|o
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Verdadeiro

Falso

26 - Na maior parte do tempo eu preferiria fazer alguma coisa um pouco arriscada
(como correr de automoével em descidas muito altas e curvas fechadas) ao
contrario de ficar quieto e inativo por algumas horas.

O

O

27 - Muitas vezes evito encontrar estranhos porque fico inseguro com pessoas
que nao conheco.

28 - Gosto de agradar os outros o tanto quanto posso.

29 - Gosto muito mais das maneiras “antigas e comprovadas” de fazer as coisas
do que experimentar maneiras “novas e melhoradas”.

30 - Em geral ndo sou capaz de fazer as coisas segundo a prioridade que elas
tém para mim devido a falta de tempo.

31 - Freqlentemente faco coisas para ajudar a proteger animais e plantas da
extingao.

32 - Muitas vezes gostaria de ser mais esperto que todos os outros.

33 - Me da satisfacdo ver meus inimigos sofrerem.

34 - Gosto de ser muito organizado e, sempre que posso, estabelecer regras para
as pessoas.

35 - E dificil para mim manter os mesmos interesses por muito tempo porque
minha atencgao freqlientemente se desloca para outras coisas.

36 - Pela repeticao de certas praticas adquiri bons habitos que sdo mais fortes
que muitos impulsos momentaneos ou que a persuasao.

37 - Em geral sou tdo determinado que continuo a trabalhar muito depois de
varias pessoas terem desistido.

38 - Fico fascinado por muitas coisas na vida que ndao podem ser explicadas
cientificamente.

39 - Tenho inumeros maus habitos que gostaria de poder superar.

40 - Muitas vezes espero que alguém providencie uma solugdo para meus
problemas.

41 - Com freqliéncia gasto dinheiro até “ficar liso” ou entao ficar cheio de dividas.

42 - Acho que terei muita sorte no futuro.

43 - Recupero-me mais devagar de pequenas doengas ou do estresse do que a
maioria das pessoas.

44 - Nao me aborreceria de ficar sozinho o tempo todo.

45 - Muitas vezes tenho lampejos inesperados da clareza de algo ou intuicbes
enquanto estou descansando.

46 - Nao me importa muito se os outros gostam de mim ou da maneira como fago
as coisas.

47 — Em geral tento conseguir o que quero para mim mesmo pois, de qualquer
modo, ndo é possivel satisfazer a todos.

48 - Nao tenho paciéncia com pessoas que nao aceitam minhas opinides.

49 - Acho que nado compreendo muito bem as pessoas.

50 - N&o é preciso ser desonesto para ter sucesso nos negocios.
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51 - Algumas vezes me sinto tao ligado a natureza que tudo parece fazer parte de
um Unico organismo Vivo.

O

52 - Nas conversas me saio muito melhor ouvindo do que falando.

53 - Perco a paciéncia mais depressa do que a maioria das pessoas.

54 - Quando tenho que encontrar um grupo de estranhos, fico mais timido que a
maioria das pessoas.

55 - Sou mais sentimental que a maioria das pessoas.

56 - Pareco ter um “sexto sentido” que algumas vezes me permite saber o que
esta para acontecer.

57 - Quando alguém me machuca de alguma forma, geralmente tento revidar.

58 - Minhas atitudes s&o em grande parte determinadas por influéncias fora do
meu controle.

59 - A cada dia procuro dar mais um passo em diregdo aos meus objetivos.

60 — Muitas vezes gostaria de ser mais forte do que todos os outros.

61 - Gosto de pensar a respeito das coisas por um longo tempo antes de tomar
uma decisao.

62 - Sou mais trabalhador do que muita gente.

63 - Muitas vezes preciso tirar um cochilo ou um periodo de descanso extra, pois
me canso facilmente.

64 - Gosto de ser util aos outros.

65 - Mesmo que exista algum problema temporario que eu precise resolver, eu
sempre acho que tudo acabara bem.

66 - E dificil para mim gostar de gastar dinheiro comigo, mesmo tendo
economizado bastante.

67 - Em geral fico calmo e seguro em situagdes que para muitas pessoas
representariam perigo fisico.

68 - Gosto de guardar meus problemas para mim mesmo.

69 - Nao me importo em discutir meus problemas pessoais com pessoas que
conheci ha pouco tempo ou superficialmente.

70 - Gosto mais de ficar em casa do que viajar ou conhecer novos lugares.

71 - Nao acho que seja inteligente ajudar pessoas fracas que n&o podem ajudar a
si mesmas.

72 - Nao consigo ficar com a consciéncia tranquila se eu tratar outras pessoas
injustamente, mesmo que sejam injustas comigo.

73 - As pessoas geralmente me dizem como se sentem.

74 - Muitas vezes gostaria de ficar jovem para sempre.

75 - Normalmente fico mais aborrecido pela perda de um grande amigo do que a
maioria das pessoas.
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76 - Algumas vezes me senti como se fizesse parte de algo sem limites ou
fronteiras no tempo e no espago.

O

77 - Algumas vezes sinto uma ligagdo espiritual com outras pessoas que nao
posso explicar em palavras.

78 - Tento ser atencioso aos sentimentos dos outros, mesmo que eles tenham
sido injustos comigo no passado.

79 - Gosto quando as pessoas podem fazer tudo o que querem sem regras
rigidas ou regulamentos.

80 - Provavelmente ficaria descontraido e seguro ao encontrar um grupo de
estranhos, mesmo se eu fosse comunicado que eles ndo eram cordiais.

81 - Normalmente fico mais preocupado que alguma coisa possa dar errado no
futuro do que a maioria das pessoas.

82 - Em geral penso sobre todos os fatos detalhadamente antes de tomar uma
deciséo.

83 - Acho mais importante ser simpatico e compreensivo com os outros do que
ser pratico e racional.

84 - Muitas vezes sinto uma forte sensagao de unidade com tudo que esta ao
meu redor.

85 - Muitas vezes gostaria de ter poderes especiais como o Super-Homem.

86 - As pessoas me controlam demais.

87 - Gosto de compartilhar o que aprendi com outras pessoas.

88 - As experiéncias religiosas me ajudaram a compreender o verdadeiro
propdsito de minha vida.

89 - Frequentemente aprendo muito com as pessoas.

90 - A repeticao de certas praticas tem me permitido ficar bom em muitas coisas
que me ajudam a ser bem sucedido.

91 - Em geral consigo fazer os outros acreditarem em mim, mesmo quando sei
que o que estou dizendo € exagerado ou mentiroso.

92 - Preciso de muito descanso extra, de apoio ou de que me transmitam
confianga para me recuperar de pequenas doengas ou tensoes.

93 - Sei que ha regras no modo de viver que ninguém pode violar sem que venha
a sofrer mais tarde.

94 - Nao quero ser mais rico do que todos.

95 - Eu arriscaria de bom grado a prépria vida para fazer do mundo um lugar
melhor.

96 - Mesmo depois de pensar a respeito de alguma coisa por um longo tempo,
aprendi a confiar mais nos meus sentimentos do que em minhas razoes logicas.

97 - Algumas vezes senti que minha vida estava sendo dirigida por uma forga
espiritual maior do que qualquer ser humano.

98 - Em geral gosto de ser mau com quem foi mau comigo.

99 - Tenho reputacéo de ser muito pratico e de ndo agir pelas emogdes.

100 - E facil para mim organizar meus pensamentos enquanto falo com alguém.
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101 - Muitas vezes reajo tao fortemente a noticias inesperadas que digo ou fago o o
coisas de que me arrependo.
102 - Fico profundamente comovido por apelos sentimentais (por exemplo, o o
quando me pedem para ajudar criangas aleijadas).
103 - Normalmente me esforco muito mais do que a maioria das pessoas, pois o o
quero sempre fazer o melhor de que sou capaz.
104 - Tenho tantos defeitos que nao gosto muito de mim. O O
105 - Tenho pouquissimo tempo para procurar solugcdes a longo prazo para meus o o
problemas.
106 - Muitas vezes nao posso lidar com os problemas porque nao sei o que fazer. O O
107 - Muitas vezes gostaria de poder parar o tempo. O O
108 - Odeio tomar decisdes baseadas somente em minhas primeiras impressoes. ©) ©)
109 - Prefiro gastar dinheiro do que economiza-lo © ©
110 - Normalmente tenho facilidade em exagerar a verdade para contar uma o o
histéria mais engragada ou fazer uma piada com alguém.
111 - Mesmo havendo problemas numa amizade, quase sempre tento manté-la o o
apesar de tudo.
112 - Se eu ficar embaragado ou humilhado, supero isso rapidamente. O O
113 - E extremamente dificil ajustar-me a mudancas em minha forma costumeira o o
de fazer as coisas porque fico muito tenso, cansado ou preocupado.
114 - Normalmente exijo razbes praticas muito boas antes de aceitar mudar o o
minhas antigas maneiras de fazer as coisas.
115 - Preciso muito da ajuda dos outros para me treinar a adquirir bons habitos. O O
116 - Acho que percepgao extra-sensorial (PES, como telepatia ou premonigéo) é o o
realmente possivel.
117 - Gostaria de ter amigos proximos e calorosos ao meu lado a maior parte do o o
tempo.
118 - Com frequiéncia fico tentando a mesma coisa repetidas vezes, mesmo nao o o
tendo tido muito sucesso por um longo tempo.
119 - Quase sempre estou relaxado e despreocupado, mesmo quando quase o o
todos estdo com medo.
120 - Acho filmes e cangdes tristes um tanto chatos. ©) ©)
121 - As circunstancias muitas vezes me forcam a fazer coisas contra a minha o o
vontade.
122 - Sinto dificuldade em tolerar pessoas que sejam diferentes de mim. O O
123 - Acho que a maioria das coisas tidas como milagres sdo apenas acaso. O O
124 - Eu gostaria mais de ser gentil do que me vingar quando alguém me agride. O O
125 - Muitas vezes fico tdo encantado com o que estou fazendo que fico
totalmente concentrado naquilo — é como se eu estivesse “desligado” do tempo e O O
do espago.
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126 - Nao acho que eu tenha um verdadeiro sentido de objetivo para minha vida.

O

127 - Tento cooperar com os outros tanto quanto é possivel.

128 - Estou satisfeito com as minhas realizagbes e tenho pouco desejo de fazer
melhor.

129 - Muitas vezes me sinto tenso e preocupado em situacdes desconhecidas,
mesmo quando 0s outros acham que nao ha risco algum.

130 - Muitas vezes sigo meus instintos, palpites ou intuicdes sem examinar
completamente todos os detalhes.

131 - As outras pessoas muitas vezes acham que sou independente demais
porque nao fago o que elas querem.

132 - Muitas vezes sinto uma forte ligagao espiritual ou emocional com todos que
me cercam.

133 - Em geral é facil para mim gostar de pessoas que tenham valores diferentes
dos meus.

134 - Tento trabalhar o minimo possivel, mesmo quando os outros esperam mais
de mim.

135 - Ter bons habitos tornou-se uma “segunda natureza” em mim — eles sao
acdes espontaneas e automaticas quase que o tempo todo.

136 - Nao me preocupa o fato de que, muitas vezes, os outros sabem mais do
que eu a respeito de alguma coisa.

137 - Em geral tento me imaginar no lugar da outra pessoa, para poder realmente
compreendé-la.

138 - Principios como justica e honestidade desempenham papel pequeno em
alguns aspectos da minha vida.

139 - Sei economizar dinheiro melhor que a maioria das pessoas.

140 - Raramente deixo-me aborrecer ou frustrar: quando as coisas ndo vao bem,
simplesmente passo para outras atividades.

141 - Mesmo quando os outros acham que isso nao é importante, freqientemente
insisto em fazer as coisas de modo rigoroso e ordeiro.

142 - Sinto-me muito confiante e seguro em quase todas as situagdes sociais.

143 - Meus amigos tém dificuldades em saber como me sinto porque raramente
Ihes falo a respeito das minhas opinides pessoais.

144 - Odeio mudar meu modo de fazer as coisas, mesmo se muita gente me diz
que ha um modo novo e melhor de fazé-las.

145 - Acho tolice acreditar em coisas que ndo podem ser explicadas
cientificamente.

146 - Gosto de imaginar meus inimigos sofrendo.

147 - Tenho mais energia e demoro mais a cansar do que a maioria das pessoas.

148 - Gosto de prestar muita atencéo aos detalhes em tudo o que faco.

149 — Muitas vezes paro o que estou fazendo porque fico preocupado, mesmo
gquando meus amigos me dizem que tudo vai dar certo.

150 - Muitas vezes gostaria de ser mais poderoso do que todo mundo.
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151 - Em geral sou livre para escolher o que vou fazer. O O
152 - Com frequéncia fico tdo envolvido no que estou fazendo que, por algum o o
tempo, esqueco de onde estou .
153 - Membros de uma equipe raramente recebem sua parte justa. O O
154 - Na maior parte do tempo, eu preferiria fazer alguma coisa arriscada (como
saltar de para-quedas ou voar de asa delta) do que ficar quieto e inativo por O O
algumas horas.
155 - Como eu, freqlentemente, gasto muito dinheiro impulsivamente, fica dificil
para mim economizar dinheiro, mesmo para algum projeto especial como umas @) ©)
férias.
156 - Nao saio do meu caminho para favorecer outra pessoa. O O
157 - Nao fico timido com estranhos de jeito nenhum. O O
158 - Freqlentemente cedo aos desejos dos amigos. O O
159 - Gasto a maior parte do tempo fazendo coisas que parecem necessarias o o
mas nao realmente importantes para mim.
160 - Nao acho que principios religiosos ou éticos acerca do que é certo ou o o
errado devam ter muita influéncia em decisdes de negécio.
161 - Muitas vezes tento colocar de lado meus préprios julgamentos, de modo o o
que eu consiga compreender melhor o que as outras pessoas estao vivenciando.
162 - Muitos dos meus habitos tornam dificil para mim realizar objetivos que o o
valem a pena.
163 - Tenho feito verdadeiros sacrificios pessoais com a intengao de fazer do o o
mundo um lugar melhor — como tentar evitar guerras, pobreza e injusticas.
164 - Nunca me preocupo com coisas terriveis que poderiam acontecer no futuro. O O
165 - Quase nunca fico tao agitado a ponto de perder o controle. O O
166 - Muitas vezes desisto de um trabalho se ele demora muito mais do que o o
pensei que fosse demorar.
167 - Prefiro comecar uma conversa do que ficar esperando que os outros falem o o
comigo.
168 - Na maior parte do tempo perdbo logo qualquer um que tenha agido errado o o
comigo.
169 - As minhas ac¢des sao em grande parte determinadas por influéncias fora do o o
meu controle.
170 - Muitas vezes tenho de mudar minhas decisdes, porque eu tivera um palpite o o
falso ou me enganara em minha primeira impressao.
171 - Prefiro esperar que alguém tome a iniciativa e indique o modo de fazer as o o
coisas.
172 - Em geral respeito as opinides dos outros. O O
173 - Tive algumas experiéncias que tornaram meu papel na vida tao claro para o o
mim que me senti muito entusiasmado e feliz.
174 - Me divirto em comprar coisas para mim. O ©
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175 - Acredito ter eu mesmo experimentado a percepcéo extra-sensorial.

O

176 - Acredito que meu cérebro nao esteja funcionando adequadamente.

177 - Meu comportamento € fortemente guiado por certos objetivos que
estabeleci para minha vida.

178 - De modo geral é tolice promover o sucesso de outras pessoas.

179 - Muitas vezes gostaria de poder viver para sempre.

180 - Normalmente gosto de ficar indiferente e “desligado” das outras pessoas.

181 - E mais provavel eu chorar em um filme triste do que a maioria das pessoas.

182 - Recupero-me de pequenas doengas ou estresse mais rapidamente do que
a maioria das pessoas.

183 - Muitas vezes quebro regras e regulamentos quando acho que posso me
safar bem disso.

184 - Preciso exercitar muito mais o desenvolvimento de bons habitos antes que
seja capaz de confiar em mim mesmo em diversas situagdes tentadoras.

185 - Gostaria que as pessoas ndo falassem tanto quanto falam.

186 - Todos deveriam ser tratados com dignidade e respeito, mesmo que eles
paregcam ser insignificantes ou maus.

187 - Gosto de tomar decisdes rapidas para que eu possa levar adiante o que
tem que ser feito.

188 - Em geral tenho sorte em tudo o que tento fazer.
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189 — Em geral, estou certo de que posso facilmente fazer coisas que muitas
pessoas considerariam perigosas (como, por exemplo, dirigir um automovel em
alta velocidade numa pista molhada ou escorregadia).

©)

©)

190 — Nao vejo sentido em continuar trabalhando em algo a ndo ser que haja uma
grande possibilidade de que dé certo.

191 — Gosto de explorar novas maneiras de fazer as coisas.

192 — Gosto mais de economizar dinheiro do que gasta-lo com divertimentos ou
emogoes.

193 — Os direitos individuais sao mais importantes do que as necessidades de
qualquer grupo.

194 — Ja tive experiéncias pessoais nas quais me senti em contato com um poder
espiritual divino e maravilhoso.

195 — Ja tive momentos de muita alegria nos quais subitamente tive uma
sensagao clara e profunda de estar intimamente ligado a tudo o que existe.

196 — Bons habitos tornam mais facil para mim fazer as coisas da maneira que
quero.

197 — A maioria das pessoas parecem mais desembaragadas do que eu.

198 — Os outros e as circunstancias, muitas vezes, sao 0s responsaveis por meus
problemas.

199 — Tenho muito prazer em ajudar os outros, mesmo que eles tenham me
tratado mal.
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200 — Muitas vezes me sinto como parte da forga espiritual da qual depende toda o o
a vida.
201 — Mesmo quando estou com amigos, prefiro “ndo me abrir muito”. O O
202 — Em geral posso ficar ocupado o dia inteiro sem Ter que me forgar a isso. O O
203 — Quase sempre penso a respeito de todos os fatos detalhadamente antes de o o
tomar uma decisdo, mesmo quando as pessoas exigem uma decisao rapida.
204 — Nao sou muito bom em me justificar para me livrar das enrascadas quando o o
sou apanhado fazendo algo errado.
205 — Sou mais perfeccionista que a maioria das pessoas. O O
206 — O fato de algo estar certo ou errado € apenas uma questao de opinido. O O
207 — Acho que minhas reacgdes naturais sdo agora, em geral, condizentes com o o
meus principios e meus objetivos de longo prazo.
208 — Acredito que toda vida depende de algum poder ou ordem espiritual que o o
nao pode ser completamente explicada.
209 — Acho que eu ficaria confiante e relaxado ao encontrar estranhos, mesmo se o o
eu fosse informado que eles estdo zangados comigo.
210 — As pessoas acham facil recorrer a mim em busca de ajuda, apoio € um o o
“‘ombro amigo”.
211 — Demoro mais que a maioria das pessoas para me empolgar com novas o o
idéias e atividades.
212 — Tenho problemas em mentir, mesmo quando pretendo poupar os o o
sentimentos de alguém.
213 — Existem algumas pessoas de quem eu ndo gosto. © ©
214 — Nao quero ser mais admirado do que todos os outros. O O
215 — Muitas vezes quando olho alguma coisa comum, ocorre algo maravilhoso o o
— tenho a sensacdo de estar vendo essa novidade pela primeira vez.
216 — A maioria das pessoas que conhego preocupam-se apenas com elas o o
mesmas, nao importa quem fique ferido.
217 — Em geral me sinto tenso e preocupado quando tenho que fazer algo novo e o o
desconhecido.
218 — Muitas vezes me esforgo a ponto da exaustao ou tento fazer mais do que o o
realmente posso.
219 — Algumas pessoas acham que eu sou muito avarento ou pao-duro com meu o o
dinheiro.
220 — Relatos de experiéncias misticas sdo provavelmente apenas interpretagdes o o
de desejos ou esperangas.
221 — Minha forca de vontade é fraca demais para vencer as fortes tentacoes o o
mesmo sabendo que sofrerei as consequéncias.
222 — Odeio ver alguém sofrer. O O
223 — Sei 0 que quero fazer na minha vida. O O
224 — Regularmente levo um tempo consideravel avaliando se o que estou o o
fazendo é certo ou errado.




102

Verdadeiro | Falso

225 — As coisas costumam dar errado para mim a menos que eu seja muito o o
cuidadoso.
226 — Se estou me sentindo aborrecido, em geral me sinto melhor ao redor de o o
amigos do que sozinho.
227 - Nao acho que seja possivel compartilhar sentimentos com alguém que nao o o
tenha passado pelas mesmas experiéncias.
228 - Muitas vezes as pessoas acham que estou em outro mundo porque fico

: . ©) ©)
completamente desligado de tudo que esta acontecendo ao meu redor.
229 - Gostaria de ter aparéncia melhor do que todos os outros. O O
230 - Menti bastante nesse questionario. O O
231 - Geralmente evito situacbes sociais onde teria que encontrar estranhos, o o
mesmo se estou seguro de que eles serdo amigaveis.
232 - Adoro o desabrochar das flores na primavera tanto quanto adoro rever um o o
velho amigo.
233 - Em geral encaro uma situagao dificil como um desafio ou oportunidade. O O
234 - As pessoas envolvidas comigo precisam aprender como fazer as coisas do o o
meu modo.
235 - A desonestidade so6 causa problemas se vocé for apanhado. O O
236 - Em geral me sinto muito mais confiante e com energia do que a maioria das o o
pessoas, mesmo depois de uma pequena doenga ou estresse.
237 - Gosto de ler tudo quando me pedem para assinar qualquer papel. O O
238 - Quando nada de novo esta acontecendo, geralmente, comecgo a procurar o o
algo que seja emocionante ou excitante.
239 - As vezes fico aborrecido. O O
240 - De vez em quando falo das pessoas “por tras”. O ©
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ANEXO 3

Numero de Identificacdo da Familia

Numero de ldentificagc&o Individual

Escala de Esquiva e Desconforto Social
Watson & Friend

(versdo em Portugués)
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O préximo questionario apresenta frases afirmativas que as pessoas usam para descrever
suas atitudes, opinides, interesses e outros sentimentos pessoais. Apds a leitura de cada
frase vocé deve responder VERDADEIRO se a mesma descrever uma caracteristica sua ou
FALSO se vocé achar que a frase nao descreve uma caracteristica sua. Tente responder de
acordo com como vocé € normalmente e ndo como vocé se sente apenas neste momento.
Se vocé tiver qualquer duvida quanto a forma de preenchimento deste questionario ou se
nao souber o significado de alguma palavra contida nele, o examinador tera prazer em
auxilia-lo. Leia cuidadosamente cada frase, responda com sinceridade, mas nao demore
muito para respondé-las. E importante que vocé responda a todas as questdes, mesmo que

em algumas vocé nao tenha muita certeza da resposta. E lembre-se, estamos interessados

na sua opinido, portanto ndo existem respostas certas ou erradas.

Obrigado por sua colaboragao.
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1 — Sinto-me tranquilo, mesmo em situagdes sociais nao familiares.

O

2 — Tento evitar situagdes que me forcem a ser muito sociavel.

3 — E muito facil relaxar quando estou com estranhos.

4 — Nao tenho qualquer desejo especial de evitar pessoas.

5 — Freqlentemente acho as ocasides sociais desagradaveis.

6 — Geralmente, sinto-me calmo e confortavel em ocasides sociais.

7 - Geralmente, sinto-me tranquilo quando converso com alguém do sexo oposto.

8 — Evito falar com as pessoas a nao ser que as conheca bem.

9 — Se aparecer a oportunidade de conhecer pessoas novas, freqlentemente
aceito.

10 — Freqlentemente, sinto-me nervoso ou tenso em reunides informais nas
quais pessoas de ambos 0s sexos estdo presentes.

11 — Geralmente, fico nervoso diante das pessoas, a ndo ser que eu as conhega.

12 — Sinto-me relaxado quando estou com um grupo de pessoas.

13 — Muitas vezes, quero me afastar das pessoas.

14 — Geralmente, sinto-me desconfortavel quando estou com um grupo de
pessoas que eu ndo conheco

15 — Geralmente, sinto-me tranquilo quando encontro alguém pela primeira vez.

16 — Quando sou apresentado as pessoas, sinto-me tenso e nervoso.

17 — Posso entrar tranqlilamente em uma sala cheia de pessoas estranhas.

18 — Evitaria juntar-me a um grupo grande de pessoas.

19 — Tenho prazer em falar com meus superiores, quando querem falar comigo.

20 — Frequentemente, sinto-me tenso com um grupo de pessoas.

21 — Tendo a me afastar das pessoas.

22 — Nao me importo em falar com as pessoas em festas e reunides.

23 — Raramente fico confortavel junto a um grupo grande de pessoas.

24 — Frequentemente planejo desculpas para evitar compromissos sociais.

25 — As vezes, assumo a responsabilidade de apresentar pessoas umas as
outras.

cj]ojojojojojojojojojojojo|jojojojo|jlojo|jo|jo|jo|o|o0
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Verdadeiro | Falso

26 — Tento evitar ocasides sociais formais. O @)

27 — Geralmente vou a todos 0s meus compromissos sociais. O O

28 — Acho facil relaxar ao lado de outras pessoas. O O




ANEXO 4

LISTA DE MATERIAIS DA CAIXA DE AVALIACAO DO PROTOCOLO DE
OBSERVACAO PARA CRIANCAS COM SUSPEITA DE TGD

caixa transparente para transporte do material
retalhos de pano macio e pedacgos de cordao
jogo de cha (xicara, pires, talheres, bule, agucareiro)
mobilia

telefone

instrumento musical (vibrafone)

brinquedo a pilha (“moto da policia”)

bonecos — familia

personagens de desenho animado (Disney)
bebé com mamadeira

Joao bobo

carrinhos

aviao

animais de fazenda

blocos de madeira e lego

cubos

tabuleiro para formas

quadro magnético com conjunto de letras e numeros
tabuleiro multissensorial para bebés
quebra-cabecas

balbes

potes com tampa de rosca

kit de médico

kit de aniversario

rampa disparadora de carrinho

material grafico

folhas a3

giz de cera grosso

lapis de cor

lapis preto

canetas hidrograficas

borracha

apontador

livro de gravuras e encarte de lojas
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ANEXO 5

PROTOCOLO DE OBSERVACAO PARA CRIANCAS COM TGD

Roteiro das atividades
Seqiiéncia de eventos da situagdo de aplicagcdo do instrumento para avaliagdo de criangas com

TGD.

e Brinquedo Livre (10 minutos): a mae ¢ instruida a brincar com seu/sua filha como ela faz

normalmente em casa (estimulando a crianca).

¢ Brinquedo sem estimulagio (5 minutos): a mae deve deixar a crianga explorar sozinha o

ambiente sem estimulacao.

e Arrumacgio (= 2 minutos): ao final do episddio de brinquedo livre a mae deve solicitar a

crianga que arrume os brinquedos e os coloque na caixa de armazenamento dos mesmos.
e Barreira (= 2 minutos): a mae dé a crianga uma caixa transparente com brinquedos de
armar dentro que foi montada de maneira a dificultar o acesso da crianca a estes. Ela deve

deixar a crianga tentar por um minuto apos o qual deve auxiliar a crianca.

e Pesquisador (=5 minutos): a mae deixa a sala e a crianca fica a sos com o pesquisador,

este tenta engajar a crianca em brincadeiras.

¢ Brinquedo livre final (5 minutos): a mae retorna a sala e retorna a brincar com a crianga.
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Anexo 6

TERMO DE CONSENTIMENTO INFORMADO

Probandos

“Amplo Fendtipo do Autismo — Busca de Padroes Familiares: Um Caminho para as Bases Genéticas do Autismo”

Algumas doengas tém origem nas caracteristicas que herdamos dos nossos pais. Estas caracteristicas estdo nas células, no que chamamos de
genes. Acreditamos que o autismo ¢ uma destas enfermidades. Descobrindo quais genes s@o responsaveis por esta enfermidade, poderemos
entendé-la melhor, aprimorar o diagnéstico e o tratamento dos que a apresentam.

Nosso objetivo ¢ identificar quais caracteristicas do autismo tém mais chances de serem passadas de pais para filhos. Isto serd feito através

da aplicacdo nos pais e nos filhos dos questionarios: ADI-R (Autism Diagnostic Interview-Revised), o Protocolo de Observacdo de Criancas

com TGD desenvolvido pela Dra. Cleonice Bosa, o IHS-Del-Prette, o Inventario de Temperamento e Carater de Cloninger, ¢ a Escala de

Esquiva e Desconforto Social, que medem respectivamente o diagndstico e sintomatologia autista o repertério de habilidades sociais, o
perfil da personalidade e o desconforto em situagdes sociais e que serdo analisados posteriormente. As entrevistas serdo gravadas em video-
cassete para analise posterior e apagadas ao fim do projeto.

Nio existem riscos nem para o paciente nem para o adulto que responder o questiondrio. Qualquer diivida que ocorra, sera prontamente
respondida, mediante o contato com os pesquisadores. Ressaltamos também que a participagdo neste estudo ndo implica necessariamente
qualquer modificacdo no tratamento do paciente. Da mesma forma, a recusa ou a decisdo de abandonar a pesquisa, ndo ird alterar o
tratamento ja estabelecido.

Eu, , fui informado dos objetivos da pesquisa acima de maneira clara e detalhada. Recebi informagédo a

respeito do estudo e esclareci minhas duvidas. Sei que em qualquer momento poderei solicitar novas informagdes e modificar minha decisio
se assim o desejar. O Dr. Mauricio Méller Martinho certificou-me de que todos os dados deste estudo referente a mim mesmo e ao paciente
pelo qual sou responsavel serdo confidenciais. Assim como o seu tratamento ndo sera modificado em razdo desta investigagdo e terei
liberdade de retirar meu consentimento de participar, em face destas informagdes.

Caso tiver novas perguntas sobre este estudo, posso chamar o Dr. Mauricio Méller Martinho no telefone 9961.2668. Para qualquer pergunta
sobre meus direitos como participante deste estudo ou achando-me prejudicado pela minha participagdo, posso chamar o Dr. Mauricio.

Declaro que recebi copia do presente Termo de Consentimento.

/ /
Assinatura do Responsavel Nome do responsavel Data
/ /
Assinatura do Pesquisador Nome do Pesquisador Data
Este formulario foi lido para em / / pelo pesquisador enquanto eu estava
presente.
/ /

Assinatura da Testemunha Nome da Testemunha Data
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TERMO DE CONSENTIMENTO INFORMADO

Controles

“Amplo Fendtipo do Autismo — Busca de Padroes Familiares: Um Caminho para as Bases Genéticas do Autismo”

Algumas doengas tém origem nas caracteristicas que herdamos dos nossos pais. Estas caracteristicas estdo nas células, no que chamamos de
genes. Acreditamos que o autismo ¢ uma destas enfermidades. Descobrindo quais genes s@o responsaveis por esta enfermidade, poderemos
entendé-la melhor, aprimorar o diagnéstico e o tratamento dos que a apresentam.

Nosso objetivo ¢ identificar quais caracteristicas do autismo tém mais chances de serem passadas de pais para filhos. Isto serd feito através

da aplicacdo nos pais de autistas e em seus filhos dos questionarios: ADI-R (Autism Diagnostic Interview-Revised), o Protocolo de

Observacdo de Criancas com TGD desenvolvido pela Dra. Cleonice Bosa, o IHS-Del-Prette, o Inventario de Temperamento e Carater de

Cloninger, ¢ a Escala de Esquiva e Desconforto Social, que medem respectivamente o diagnostico e sintomatologia autista o repertdrio de
habilidades sociais, o perfil da personalidade e o desconforto em situagdes sociais e sua andlise ¢ comparagdo posteriormente com 0s

mesmos questiondrioaplicados em pais de criancas com outras doencas ¢ em seus filhos. Estas doencas devem ter algumas semelhangas e

diferencas em relacdo ao autismo, e para isso selecionamos portadores da Sindrome de Down. As entrevistas serdo gravadas em video-

cassete para analise posterior ¢ apagadas ao fim do projeto.

Nao existem riscos nem para o paciente nem para o adulto que responder o questiondrio. Qualquer duvida que ocorra, serd prontamente
respondida, mediante o contato com os pesquisadores. Ressaltamos também que a participagdo neste estudo nio implica necessariamente
qualquer modificagdo no tratamento do paciente. Da mesma forma, a recusa ou a decisdo de abandonar a pesquisa, ndo ird alterar o
tratamento jé estabelecido.

Eu, , fui informado dos objetivos da pesquisa acima de maneira clara e detalhada. Recebi informagéo a

respeito do estudo e esclareci minhas duvidas. Sei que em qualquer momento poderei solicitar novas informagdes e modificar minha decisio
se assim o desejar. O Dr. Mauricio Moéller Martinho certificou-me de que todos os dados deste estudo referente a mim mesmo e ao paciente
pelo qual sou responsavel serdo confidenciais. Assim como o seu tratamento ndo serd modificado em razdo desta investigagdo e terei
liberdade de retirar meu consentimento de participar, em face destas informagdes.

Caso tiver novas perguntas sobre este estudo, posso chamar o Dr. Mauricio Méller Martinho no telefone 9961.2668. Para qualquer pergunta
sobre meus direitos como participante deste estudo ou achando-me prejudicado pela minha participagdo, posso chamar o Dr. Mauricio.

Declaro que recebi copia do presente Termo de Consentimento.

/ /
Assinatura do Responsavel Nome do responsavel Data
/ /
Assinatura do Pesquisador Nome do Pesquisador Data
Este formulario foi lido para em / / pelo pesquisador enquanto eu estava
presente.
/ /

Assinatura da Testemunha Nome da Testemunha Data
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ANEXOS 7. Tabelas.

Tabela 1. Caracterizagdo dos Pacientes.

N° do sujeito 1 2 3 4 5 6 7 8 9 10 11 12 13 14 15
Idade (meses) 148 93 102 139 126 76 117 105 94 82 169 116 55 86 106
Sexo M F F M F F F M M F F F M M M

Idade da mae no
nascimento do
probando (meses)

36a 16 a 15a 25a 30a 24a 30a 36a 26a 38a 28a 33a 25a 28a 28a
(432) (196) (184) (305) (370) (296) (369) (438) (321) (456) (340) (402) (303) (343) (343)

Madedopaifo 31, 27, 202 37a 35a 28a 29a 37a 28a 36a 25a 44a 27a 30a 29a
Crobando(mowesy 79 (325 (251) (453) (424) (344) (357) (453) (338) (440) (311) ($30) (332) (361) (355)
Posicio na 0833 05 0166 05 05 05 0750 0250 05 0750 0,750 0875 0,750 0750 0.5
irmandade

ldadeatualdamde 7 54 23 37 40 30 40 45 34 44 41 42 29 35 36
(anos)
Idade atual do pai

43 34 29 49 45 35 39 46 36 43 39 53 32 37 37
(anos)

Idade da primeira
percepgao dos 18 8 9 30 24 3 -1 8 24 18 8 10 24 12 12
sintomas (meses)

"' Pais ndo souberam informar




Tabela 2. Caracterizagdo dos Pais.
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Probando

10

11

12

13

14

15

Mae Pai
Idade escolaridade profissdo Idade escolaridade profissdo
47 Pds-completo Comerciante 43 Médio completo Vendedor
24 Fpndamental Dona de casa 34 Fpndamental Mecanico
incompleto incompleto
23 Fundamental Dona de casa 29 Meé¢dio completo Vendedor
completo
37 Médio completo Técnica em nutrigdo 49 Médio completo Radialista
40 Fpndamental Dona de casa 45 Fpndamental Pedreiro
incompleto incompleto
30 Fpndamental Dona de casa 35 Médio completo Entregador
incompleto
40 Meédio Completo Atendente de balcdo 39 Eundamental Montador Nautico
incompleto
45 Superior completo Professora 46 Médio completo Mecanico
Fundamental i
34 Dona de casa 36 Meédio incompleto Vendedor
completo
44 Médio completo Dona de casa 43 Superior incompleto Metalargico
41 Médio incompleto Telefonista 39 Médio completo Funcionario Publico
42 Fpndamental Dona de casa 53 Eundamental Artesdo
incompleto incompleto
29 Meédio completo Dona de casa 32 Meédio completo Desempregado
35 Superior completo Professora 37 Meédio completo Técnico em eletronica
36 Eundamental Dona de casa 37 Fundamental Padeiro
incompleto completo
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Tabela 3. Descri¢ao dos escores dos instrumentos: ADI-R, Protocolo de Bosa e EDS.

Escores ADI-R Escores Bosa Escores EDS
Probando ISR CL ICRR Int Brinq Est Mae Pai
1 26 16 7 29 14 6 9 6
2 28 16 2 26 13 4 17 18
3 24 14 8 32 17 7 18 -!
4 29 15 9 28 15 5 5 13
5 20 16 6 31 15 8 9 15
6 16 9 3 31 16 6 19 6
7 18 14 9 15 11 3 17 -!
8 28 21 4 22 15 3 10 2
9 28 28 7 21 12 3 11 3
10 21 26 5 22 12 5 13 4
11 24 21 6 25 16 3 10 1
12 24 18 4 31 12 6 14 8
13 18 19 4 20 8 6 13 6
14 15 16 7 18 13 3 5 7
15 5 20 3 24 9 4 3 3

' ndo respondeu




Tabela 4. Descrigao dos escores do ITC.

mae Pai
Prozand Escores Temperamento Escores Carater Escores Temperamento Escores Carater
BNT EDT DGT PERT  ADT CT ATT DNT EDT DGT PERT ADT CT ATT
1 17 16 17 7 38 36 21 21 12 13 5 40 37 13
2 21 24 11 3 20 29 23 13 23 10 8 34 29 8
3 15 25 10 3 18 37 15 3 - - - - - -
4 16 15 20 7 36 38 16 19 16 22 4 29 33 22
5 17 15 20 3 36 35 13 8 22 11 7 36 22 18
6 13 21 8 5 24 28 19 10 10 16 5 27 29 21
7 17 15 16 4 27 32 15 -2 - - - - - -
8 17 17 11 6 36 33 2 17 12 19 5 40 32 15
9 18 10 12 5 33 26 15 20 8 17 5 44 36 15
10 17 12 20 5 37 30 15 19 24 17 6 25 35 28
11 11 18 19 4 32 30 17 19 10 20 7 33 38 20
12 8 23 11 6 25 30 23 17 12 14 4 27 29 20
13 26 21 19 2 21 33 18 30 19 19 8 27 36 21
14 21 16 18 3 35 38 17 26 11 13 5 29 30 16
15 16 18 20 5 33 35 23 11 14 19 6 35 39 18

! Sujeito ndo encontrado ou recusou-se a responder.
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Tabela 5. Correlagao dos escores do Protocolo de Bosa ¢ EDS.

Protocolo de observaciao de Bosa

interacao
social/linguagem/comunicagao

brinquedo

comportamento estereotipado

Correlagdo de  Significa

Correlagdo de  Significa

Correlagdo de  Significan

Pearson ncia (p) N Pearson ncia (p) N Pearson cia (p) N
EDS mae 0,163 0,561 15 0,180 0,521 15 0,232 0,406 15
EDS pai 0,433 0,140 15 0,146 0,633 15 0,454 0,119 15
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Tabela 6. Correlagdo dos escores do ITC e ADI-R.
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mae Pai
ADI-R Escores Temperamento Escores Carater Escores Temperamento Escores Carater
BNT EDT DGT PERT ADT CT ATT BT EDT DGT PERT ADT CT  ATT
dCO"e'a@ao 0,037 -0433 0273 0,128 0276 045 -0257 0579 0486 0547 0513 0547 0535 0543
e Pearson
Comportamentos
r;eStf'?OS/ Significancia 5893 0106 0323 0649 0318 0092 0354 0023 0065 0034 0050 0034 0039 0,036
petitivos/ (p)
estereotipados
N 15 15 15 15 15 15 15 15 15 15 15 15 15 15
Correlacdo 593 942 -0320 0305 0027 -0177 -0313 -0,008 -0036 -0041 -0043 0035 -0057 -0,077
de Pearson
Interagdo social  Significancia ;744 5gg1 (0244 0268 0921 0527 0255 0976 0898 0884 0878 09 0839 0,784
reciproca (p)
N 15 15 15 15 15 15 15 15 15 15 15 15 15 15

P<0,05




Tabela 7. Diferencgas entre probandos e controles quanto as dimensdes do ITC.
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mée Pai
Teste t Escores Temperamento Escores Carater Escores Temperamento Escores Carater
BNT EDT DGT PERT ADT CT ATT BT EDT DGT PERT ADT CT ATT
t -1,905 0,439 ! -0,564 -0,197 -0,990 ! 1,895 -0,778 0,941 -1,118 0,584 1,455  -0,093
Df 19 19 ! 19 19 19 ! 17 17 17 17 17 17 17
Significancia (p) 0,072 0,665 ! 0,579 0,846 0,334 ! 0,075 0,447 0360 0,279 0,567 0,164 0,927

P<0,05 ' amostras de distribuicdo assimétrica, sendo realizado o teste U de Mann-Whitney.
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