
Transtornos invasivos do desenvolvimento
não-autísticos: síndrome de Rett, transtorno

desintegrativo da infância e transtornos invasivos
do desenvolvimento sem outra especificação

  Non-autistic pervasive developmental disorders:
Rett syndrome, disintegrative disorder and pervasive

developmental disorder not otherwise specified

Resumo

A categoria “transtorno invasivos do desenvolvimento” inclui o autismo, a síndrome de Asperger, a síndrome de Rett, o transtorno

desintegrativo da infância e uma categoria residual denominada transtornos invasivos do desenvolvimento sem outra especificação.

Nesta revisão, a síndrome de Rett e o transtorno desintegrativo da infância, que são categorias bem definidas, serão discutidas,

assim como as categorias não tão bem definidas que foram incluídas no grupo transtornos invasivos do desenvolvimento sem outra

especificação. Diferentes propostas de categorização têm sido feitas, algumas baseadas em abordagem fenomenológica descritiva,

outras baseadas em outras perspectivas teóricas, tais como a neuropsicologia. As propostas atuais são apresentadas e discutidas,

seguidas por avaliações críticas sobre as vantagens e desvantagens desses conceitos.

Descritores: Psiquiatria infantil; Transtornos invasivos do desenvolvimento infantil; Síndrome de Rett; Transtorno desintegrativo

da infância; Diagnóstico clínico

Abst rac t

The category “Pervasive Developmental Disorders” includes autistic disorder, Asperger’s syndrome, Rett’s syndrome, childhood

disintegrative disorder, and a residual category, named pervasive developmental disorder not otherwise specified. In this review,

Rett’s syndrome and childhood disintegrative disorder, which are well-defined categories, will be discussed, as well as the not well

defined categories that have been included in the Pervasive Developmental Disorder Not Otherwise Specified group. Different

proposals of categorization have been created, some of which based on descriptive phenomenological approach, and others

based upon other theoretical perspectives, such as neuropsychology. Current proposals are presented and discussed, followed by

critical appraisals on the clinical advantages and disadvantages of these concepts.
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In t rodução

Definição de transtorno invasivo do desenvolvimento

O conceito atual de transtorno invasivo do desenvolvimento

(TID) surgiu no final dos anos 60, derivado especialmente dos

trabalhos de M. Rutter, I. Kolvin e D. Cohen. A mudança do

título Journal of Autism and Childhood Schizophrenia para

Journal of Autism and Development Disorders ao final dos

anos 70, bem como a publicação do DSM-III, poderiam ser

considerados marcos fundamentais desse conceito.

Após relatos de casos esporádicos, tais como o do menino

selvagem de Aveyron, o termo psicose infantil foi introduzido

no começo do século XX, quando Heller descreveu uma apre-

sentação clínica que se conhece atualmente como transtorno

desintegrativo. Apesar disso, a categoria, como um todo, so-

mente ganhou relevância nos anos 50, com a descrição do

autismo por Leo Kanner. Até a CID-9, o autismo e a psicose

desintegrativa eram classificados como psicoses infantis. A

recente nosografia baseada na fenomenologia descritiva co-

meçou a ser aplicada a partir do DSM-III e CID-10.

O fenótipo proposto para o TID inclui manifestações em

três domínios: social, da comunicação e do comportamento.

A interação social está qualitativamente prejudicada, bem

como as habilidades de comunicação. O padrão de compor-

tamento e os interesses são limitados, tendendo a ser

repetitivos e estereotipados.

Atualmente, os pesquisadores estão tentando olhar além do

simples comportamento observável, por meio da busca de

endofenótipos, i.e. fenótipos internos constituídos por medidas

bioquímicas, neurofisiológicas, neuroanatômicas e

neuropsicológicas.
1

 No campo da pesquisa do TID, alguns

endofenótipos têm sido estudados, tais como os modelos da

Teoria da Mente, o desempenho de coerência central, a fun-

ção executiva, as estratégias de varredura visual, entre outros.

Esses endofenótipos podem ser mais facilmente relacionados

aos neurocircuitos e a suas funções. Além disso, eles têm per-

mitido estudos de genes candidatos.

É verdade que o progresso na área tem se apoiado princi-

palmente no desenvolvimento da neurociência; no entanto,

a proposta de novos modelos de compreensão, tais como o

conceito de transtornos do espectro do autismo (TEA), foi

também extremamente importante. Para entender melhor o

TEA, seria importante termos melhores definições de todas

as categorias de TID. Hoje em dia, os protótipos de TID,

transtorno autista (TA) e síndrome de Asperger são bem co-

nhecidos e duas categorias que não se assemelham ao

autismo, a síndrome de Rett e o transtorno desintegrativo,

também estão bem caracterizadas. A categoria residual é

denominada TID-SOE (transtorno invasivo de desenvolvimento

- sem outra especificação) e não possui critérios específi-

cos. A classificação de crianças que não se encaixam em

nenhum outro TID deve ser colocada nesta condição.
2

 Neste

artigo, discutimos as duas categorias não-autistas e apre-

sentamos as várias categorias nosográficas que têm sido pro-

postas para subdividir o TID-SOE.

Categorias nosográficas

1. Síndrome de Rett

Esse transtorno foi identificado em 1966 por Andréas Rett,
3

mas somente após o trabalho de Hagberg et al.
4

 tornou-se

mais conhecido. Nesse mesmo trabalho foi proposto o epônimo

síndrome de Rett (SR). A descrição original de Rett enfatizava

a deterioração neuromotora, predominância em mulheres,

sinais e sintomas particulares, a presença de hiperamonemia,

tendo sido denominada “Atrof ia Cerebral Associada à

Hiperamonemia”.

Sabe-se, hoje em dia, que a hiperamonemia não é um acha-

do necessário nem usual. A prevalência estimada de SR varia

entre 1:10.000 e 1:15.000 em meninas.
4

 O diagnóstico clí-

nico baseia-se nos critérios propostos pelo Rett Syndrome

Diagnostic Criteria Work Group
5 

ou pelos que foram definidos

pelo DSM-IV-R.

1) Condição clínica

A SR pode ser dividida em quatro etapas. A primeira etapa,

denominada estagnação precoce, começa entre os 6 e os 18

meses e caracteriza-se pela estagnação do desenvolvimento,

desaceleração do crescimento do perímetro cefálico e ten-

dência ao isolamento social. Esse estágio dura alguns meses.

A segunda etapa, denominada rapidamente destrutiva, co-

meça entre o primeiro e o terceiro ano de vida e dura de

semanas a meses. Nessa fase, uma clara regressão

psicomotora é observada, da mesma forma como choro

imotivado, irritabilidade, perda da fala adquirida, comporta-

mento autista e movimentos estereotipados das mãos, com a

perda de sua função práxica. Irregularidades respiratórias

(apnéia durante per íodo de vigí l ia e episódios de

hiperventilação, entre outras) e epilepsia podem estar presen-

tes. A etapa subseqüente, denominada pseudo-estacionária,

ocorre entre os dois e dez anos de idade e caracteriza-se por

uma certa melhora em alguns dos sinais e sintomas, particu-

larmente no que diz respeito ao contato social. Do ponto de

vista motor, ataxia e apraxia, espasticidade, escoliose e

bruxismo estão presentes. Episódios de perda de fôlego,

aerofagia, expulsão forçada de ar e saliva ocorrem muito

freqüentemente. A quarta etapa, a da deterioração motora

tardia, começa ao redor dos dez anos e se caracteriza por

uma lenta progressão de prejuízos motores, pela ocorrência

de escoliose e desvio cognitivo grave. Coreo-atetose, distonia

e distúrbios dos neurônios motores periféricos podem ocorrer.

Meninas capazes de caminhar independentemente apresen-

tarão piora das dificuldades de marcha e geralmente necessi-

tarão de uma cadeira de rodas.
6

Ainda que os critérios diagnósticos aceitos hoje em dia sugi-

ram que as crianças com SR apresentam um desenvolvimento

normal durante os primeiros anos de vida, evidências atuais

sugerem que existem sinais sutis de alguma anormalidade já

em uma idade bem precoce, incluindo retardo motor discreto,

presença de hipotonia muscular e outras alterações motoras.

Prejuízos graves da fala são a regra. De fato, a maioria des-

sas crianças não falam; ainda que algumas delas adquiram

alguma fala, perdem essa habilidade na fase de regressão.

Poucas meninas são capazes de falar, de forma que essa for-

ma de SR foi denominada SR com fala preservada.
7

A ocorrência de epilepsia é freqüente e pode se apresentar

sob vários tipos de convulsão, que podem ser bem resistentes

à medicação. O eletroencefalograma apresenta registros nor-

mais nas fases iniciais da enfermidade, mas se torna mais

lentificado à medida que a condição progride. Podem apare-

cer ondas agudas nas regiões centro-parietais. Mais adiante,

na fase 3, descargas em espícula-onda podem ocorrer e são

mais facilmente observáveis no registro durante o sono. Na

etapa 4, pode haver uma melhora no eletroencefalograma,

com uma redução dos elementos epiletiformes.

A sobrevida na SR pode ser reduzida e a morte ocorre, em

geral, como resultado de causas infecciosas e complicações

respiratórias, possivelmente relacionadas à escoliose grave ou

durante o sono (morte súbita).
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2) Genética

A maioria dos casos de SR é isolada e esporádica, com

rara ocorrência na família. No passado, o transtorno era

considerado como uma doença dominante l igada ao

cromossomo X, letal para os homens, sendo exclusivamente

observada entre mulheres. Mais recentemente, poucos ca-

sos entre homens foram relatados, ainda que com sinais

atípicos e parciais da síndrome.
7

Em 1998,
8

 foi descrito um caso de um menino com dois

anos e nove meses que tinha um fenótipo típico de SR e um

cariótipo XXY. Essa associação de SR com a síndrome de

Klinefelter tem uma ocorrência de provavelmente um a cada

10/15 milhões de nascimentos. Esse menino, como se con-

firmou afinal,
9

 apresentou uma das possíveis mutações en-

contradas no gene da SR.

Em 1999,
10 

as mutações do gene MECP2 foram descritas

em pacientes com SR. Estudos mais recentes indicam que

cerca de 75% a 80% dos pacientes com a forma clássica de

SR contêm mutações nesse gene.
7

 O gene codifica a proteína

MECP2, que opera como um repressor global da transcrição.

Essa proteína atua em diferentes sites e as diferentes muta-

ções já identificadas poderiam ser responsáveis pelos vários

padrões fenotípicos que têm sido observados.

Sabemos, hoje, que os homens podem ser afetados por essa

condição em algumas circunstâncias: meninos que possuem

comorbidade com a síndrome de Klinefelter,
9

 meninos que

apresentam uma grave encefalopatia e em irmãos de meni-

nas afetadas que nasceram com prejuízos neurológicos gra-

ves, tendo geralmente morte precoce.
7

3) Patologia

Mesmo com a identificação do o gene, os mecanismos

envolvidos na SR ainda são desconhecidos. Reduções sig-

n i f i ca t ivas  no lobo f ronta l ,  no núc leo caudato e  no

mesencéfalo têm sido descritas e há algumas evidências de

que poderia haver uma deficiência pós-natal no desenvol-

vimento sináptico.
11

4) Modelo animal

Já existe um modelo animal da SR, um camundongo

transgênico com uma mutação truncada no gene MECP2.
12

Esses animais não apresentam nenhuma anormalidade até a

sexta semana, quando eles passam a apresentar resposta al-

terada ao teste da suspensão pela cauda. Depois de oito me-

ses, algumas alterações na pele aparecem, assim como ma-

nifestações convulsivas. Um aumento da acetilação de histonas

foi observado nesses animais, um fato que compromete a ar-

quitetura da cromatina em certas regiões cerebrais, especial-

mente no córtex e no cerebelo.

2. Transtorno desintegrativo da infância

O transtorno desintegrativo da infância (TDI) possui um his-

tórico mais longo do que o autismo. Foi inicialmente descrito

por Heller, em 1908. Heller relatou seis casos de crianças

jovens que, após um desenvolvimento aparentemente normal

nos primeiros três a quatro anos de vida, apresentaram uma

perda muito grave das habilidades sociais e comunicativas.

Heller denominou a condição “dementia infantilis”. Essa de-

finição é insatisfatória: primeiro, porque a condição não é

comparável à demência, no sentido de que as características

de perda de memória e de habilidades executivas não são

proeminentes; e, em segundo lugar, porque nenhuma causa

orgânica da trajetória do prejuízo pode ser encontrada.
13

No DSM-III, a síndrome de Heller foi, pela primeira vez,

introduzida em um sistema de classificação psiquiátrica. Foi

incluída sob a categoria abrangente de TID, pois a perda das

habilidades sociais e comunicativas era muito proeminente.
14

No entanto, o TDI não é caracterizado em seu curso pela

deterioração continuada nem por nenhum progresso. Em ou-

tras palavras, após a regressão dramática no início, chega-se

a um status quo, mas um tremendo impacto no desenvolvi-

mento pode ser observado durante toda a vida.

O TDI é uma condição extremamente rara. Fombonne re-

visou 32 pesquisas epidemiológicas sobre autismo e TDI.
15

 O

TDI foi mencionado somente em quatro estudos. A prevalência

da estimativa total nesses estudos foi de 1,7 por 100.000

(Intervalo de Confiança 95%: 0,6-3,8 por 100.000). Os

diagnósticos diferenciais incluem os transtornos metabóli-

cos (e.g. mucopolisacaroidose San Filippo) e condições neu-

rológicas (e.g. encefalite por vírus lento
16

 ou epilepsia), ain-

da que, no último caso, a linguagem seja muito mais afeta-

da do que nos relatos de casos de TDI. Deve também ser

diferenciado do autismo em que se observa um desenvolvi-

mento próximo do normal nos primeiros um ou dois anos em

até 30% de todos os casos.
17

A etiologia ainda é desconhecida. Portanto, é possível que o

TDI esteja fadado a desaparecer como categoria quando os

instrumentos diagnósticos tornarem possível determinar as

causas genéticas, metabólicas ou infecciosas envolvidas nes-

ses casos ainda inexplicados. Um relato de caso aponta para

um possível vínculo genético com o autismo em um caso em

que o autismo e o TDI ocorreram em dois meio-irmãos.
18

Não existe tratamento para TDI. Como as complicações neu-

rológicas, especialmente a epilepsia, são comuns e essas

crianças funcionam no nível de grave a profundo retardo men-

tal, é necessário uma abordagem multidisciplinar. Os pais

necessitarão de psicoeducação focada nessa condição. Na

maioria das vezes, quando os pais de crianças com TDI ade-

rem a associações de pais de crianças com autismo ficam

extremamente desapontados, pois o progresso visto em outras

crianças com transtornos do espectro do autismo não ocorre

com seu filho.

Sabe-se pouco sobre o desfecho. O maior estudo de acom-

panhamento foi realizado por Mouridsen,
19

 em 39 casos

pareados com controles autistas em um período de mais de

22 anos. Verificou-se que os indivíduos com TDI possuíam

um funcionamento global pior, estavam mais ausentes e tive-

ram uma grande incidência de epilepsia como comorbidade.

Isso confirma a noção de que o desfecho no TDI é pior do que

nos transtornos do espectro autista em geral.

3. Transtornos invasivos do desenvolvimento sem outra

especificação (TID-SOE)

1) Definição de TID-SOE

O TID-SOE é uma categoria diagnóstica de exclusão e

não possui regras especificadas para sua aplicação. Alguém

pode ser classificado como portador de TID-SOE se preen-

cher critérios no domínio social e mais um dos dois outros

domínios (comunicação ou comportamento). Além disso, é

possível considerar a condição mesmo se a pessoa possuir

menos do que seis sintomas no total (o mínimo requerido

para o diagnóstico do autismo), ou idade de início maior do

que 36 meses.

Se o acordo entre os clínicos é alto para os diagnósticos de

autismo, o mesmo não é verdadeiro no caso do TID-SOE.
20

Ainda que os estudos epidemiológicos tenham sugerido que o

TID-SOE seja duas vezes mais comum do que o TA, essa cate-

goria continua a estar subinvestigada. Hoje em dia, diferentes



S15   Mercadante MT et al.

Rev Bras Psiquiatr. 2006;28(Supl I):S12-20

categorizações têm sido propostas, algumas baseadas no

enfoque fenomenológico descritivo, outras baseadas em ou-

tras perspectivas teóricas, tais como a neuropsicologia.

2) Subcategorias propostas

a) Propostas de categorias baseadas em descrição clínica

i) Transtorno de desenvolvimento múltiplo e complexo

Em paralelo ao autismo clássico, quadros clínicos relacio-

nados de transtornos de desenvolvimento têm sido descritos

sob vários nomes, começando nos anos 40 do século passa-

do.
21

 Mesmo antes do estudo introdutório de Camberwell, es-

tava claro que nem todas as crianças e adolescentes eram

arredias em seus contatos sociais. Foram descritos clinica-

mente indivíduos especialmente passivos e arredios em seu

engajamento social. Esses indivíduos foram descritos com ró-

tulos nosológicos como síndrome de Asperger ou distúrbios

esquizóides da infância, dirigidos aos insistentemente solitários.

Por outro lado, foram descritos casos de crianças que apre-

sentam dif iculdades sociais resultantes de um super-

envolvimento unilateral. Essas alterações de desenvolvimento

receberam nomes como casos borderline da infância,
22-23

 psi-

cose simbiótica
24

 e crianças esquizotípicas.
25

 Essas condições

(caracter izadas por sensibi l idade social  prejudicada

reminiscente dos transtornos do espectro do autismo em com-

binação com graves problemas na regulação dos afetos, espe-

cialmente ansiedade e raiva e os déficits cognitivos na

regulação da imagens e dos pensamentos) emergiram como

um grupo independente na análise de agrupamento,
26

 em uma

grande série de casos bem documentados, examinados na

unidade de desenvolvimento da Yale Child Study Center por

Gesell e Provence durante mais de 20 anos. O fato de ter sido

encontrado esse grupo diferenciado levou Cohen et al. a pro-

porem os transtornos de desenvolvimento multiplex como uma

categoria distinta dentro do DSM-IV, junto com o transtorno

autístico e a síndrome de Asperger.
27

 O propósito não teve

êxito no sentido de que o multiplex (mais tarde transtorno de

desenvolvimento múltiplo e complexo - TDMC) não atingiu o

limiar para a inclusão no DSM-IV. Entretanto, nos últimos 20

anos, muitos estudos deram suporte para a validade de face

e externa
28-31

 dessa categoria que é amplamente reconheci-

da na prática clínica.
32

 As distorções cognitivas nomeadas

na definição podem, examinando-se mais de perto, refletir

déficits comunicativos mais do que características psicóticas

em crianças jovens.
33

As características clínicas do TDMC incluem:

- Sensibilidade social prejudicada

• Elas são unilaterais e pegajosas nos contatos com adul-

tos e crianças;

• São exclusivistas em seus relacionamentos e somente o

aceitam à sua maneira;

• Esses indivíduos possuem dificuldades em sintonizar de

forma empática com as necessidades dos demais.

- Regulação prejudicada dos afetos

• A raiva transforma-se rapidamente em fúria;

• A ansiedade se transforma facilmente em pânico.

- Distorções cognitivas: transtorno do raciocínio

• Esses indivíduos ficam facilmente confusos;

• Deixam-se levar pelas suas vívidas fantasias de

grandiosidade;

• Podem confundir fantasia e realidade;

• Tendem a ter uma lógica idiossincrática.

Muitas dessas crianças são diagnosticadas equivocadamente

como crianças com problemas de conduta ou Transtorno de

Déficit de Atenção com Hiperatividade (TDAH) combinado com

ansiedade. De fato, quase a metade das crianças com TDMC

apresentam comportamento hiperativo e, às vezes, graves ca-

racterísticas externalizadas e internalizadas.
29

Somando-se ao TDAH grave, transtornos disruptivos e trans-

tornos de ansiedade combinados como descrito acima, os diag-

nósticos diferenciais incluem a condição muito rara da

esquizofrenia infantil. Ao procurar crianças com esquizofrenia

infantil, a equipe do National Institute for Mental Health

(NIMH) encontrou que a maioria das crianças que foram en-

caminhadas não era psicótica, mas apresentava problemas de

desenvolvimento e fo i  descr i ta como tendo Prejuízo

Multidimensional (PM).
34

 PM e TDMC são praticamente idên-

ticos quando se examina mais de perto os critérios.
35

 Outra

área de confusão é a categoria de transtorno bipolar na infân-

cia que se tornou bem aceita recentemente.
36

 A confusão aqui

é que os episódios maníacos nessas crianças são descritos

como curtos e caracterizados em termos de irritabilidade e

deixar-se levar por fantasias, ao passo que não fica claro se

essas crianças desenvolverão transtorno bipolar na adolescên-

cia e na idade adulta.

- Questões sobre o tratamento

Fazer com que uma condição clínica confusa se encaixe em

uma condição de desenvolvimento é útil em muitos casos em

que a escola e os pais estão se culpando mutuamente pelo

mau comportamento dessas crianças. A abordagem de trata-

mento deve ser multidisciplinar. É de grande importância que a

criança, os pais e todos os envolvidos recebam psicoeducação.

Os indivíduos com TDMC respondem favoravelmente aos pro-

gramas educativos estruturados utilizados nos indivíduos com

TEA. Um ambiente escolar e cuidados de apoio bem estruturados

são importantes. Se essas abordagens educacionais não con-

seguem reduzir suficientemente a ansiedade e os acessos de

agressividade, pode-se considerar o uso de alguma medicação

em conjunto com terapia cognitivo-comportamental. Não há

ensaios clínicos, mas na prática, como com TEA, podem ser

benéficas baixas doses de neurolépticos atípicos, ocasionalmente

em combinação com um ISRS (inibidores selet ivos de

recaptação de serotonina).

- Prognóstico

O TDMC é altamente persistente. Mais de 60% dos pacientes

apresentam um quadro clínico estável na adolescência,
21

 ain-

da que as alterações bruscas de humor sejam menos proemi-

nentes e os déficits sociais fiquem mais em primeiro plano. Na

idade adulta, pode ocorrer uma alteração em direção a trans-

tornos do espectro da psicose e da esquizofrenia em até 17%

dos casos, o que faz com que a detecção precoce e o tratamen-

to adequado sejam importantes para prevenir esses episódios

por meio do monitoramento cuidadoso do processo.
29

ii) Transtorno de evitação patológica às demandas

Newson, depois de trabalhar por 25 anos no Early Years

Diagnostic Centre da Universidade de Nottingham, propôs uma

nova categoria nosográfica denominada evitação patológica à

demanda (EPD). O grupo compreende crianças que foram

encaminhadas como TA atípico. Essas crianças tinham capa-

cidades imaginativas e, às vezes, eram extraordinariamente

sociáveis; no entanto, outras apresentaram prejuízo, ainda

que suas habilidades comunicativas estivessem menos preju-

dicadas que na síndrome de Asperger. Após ter estudado 150

casos, a autora encontrou que a característica mais proemi-

nente era uma evitação obsessiva das demandas diárias. Como

essas crianças tinham algum grau de sociabilidade, uma gran-

de habilidade em manipulação social, o cuidado dos pais tor-

nava-se extremamente difícil.
37
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Essas crianças são usualmente passivas durante o primeiro

ano de vida. Ao redor do quarto ano, quase todas elas apre-

sentam evitação de exigência, assim como habilidades

manipulativas. Essas características usualmente persistem até

a idade adulta, ainda que os comportamentos socialmente

manipulativos tendam a se tornar mais leves do que antes. A

maioria não possui o sentido de orgulho, vergonha, responsa-

bilidade ou identidade e, freqüentemente, agridem os demais.

Quase todas possuem atraso na fala e continuam a apresentar

anormalidades durante a vida, sendo o conteúdo da fala su-

perficial ou bizarro. A labilidade do humor é freqüente, assim

como o comportamento impulsivo.

O comportamento obsessivo está relacionado à evitação, da

mesma forma como à representação de papéis, o que dá a

impressão de uma certa sociabilidade. Essas crianças possuem

a representação simbólica geral e a maioria é muito ligada à

representação de papéis, freqüentemente perdendo o sentido

de realidade. É interessante que essas características conti-

nuam na idade adulta.

Não existem, hoje, hipóteses vindas da neuroimagem, ge-

nética ou neurobiologia para EPD. As crianças com esse trans-

torno não respondem bem às intervenções propostas para TA.

As diretrizes educacionais e sobre como lidar com o transtor-

no podem ser acessadas em http://www.pdacontact.org.uk/

frames/index.html.

iii) Transtorno de prejuízo multidimensional (TPM)

Este subgrupo, ao contrário do outro, é considerado como

mais próximo dos transtornos psicóticos. Essas crianças apre-

sentam dificuldades em diferenciar a fantasia da realidade,

incluindo distúrbios de percepção, labilidade emocional, ina-

bilidade em relacionamentos sociais, déficits no processamento

de informações, sem distúrbios de pensamento formal. Ainda

que as descrições dessas crianças tenham incluído algumas

características clínicas observadas no TEA, seus prejuízos so-

ciais são mais leves do que no TA e o comportamento não é

tão rígido e estereotipado como o apresentado por crianças

com TEA. Como um todo, tem sido considerado que o TPM

poderia ser uma variante de esquizofrenia com início muito

precoce e não de TID.
34

iv) Transtorno esquizóide infantil

Antes da introdução da síndrome de Asperger na literatu-

ra clínica em inglês por Lorna Wing, vários estudos que

descreviam essas características foram conduzidos sob o

nome de estudos sobre crianças esquizóides. Elas eram

descritas como solitárias, fantasiosas, apresentando inte-

resses especiais e atrasos de desenvolvimento específicos,

especialmente das habilidades relacionadas à linguagem.

Não foi observado prejuízo cognitivo e as comorbidades

costumavam ser freqüentes.
38

Esses casos foram progressivamente considerados como ten-

do a síndrome de Asperger, talvez um subgrupo com alguns

desfechos comuns, como uma maior incidência de conduta

anti-social e menores desvantagens sociais.
39

Por outro lado, dados recentes com adultos sugerem que é

possível diferenciar o transtorno de personalidade esquizóide

da síndrome de Asperger.
40

 Hoje em dia, a marca distintiva do

transtorno de personalidade esquizóide é o desinteresse pela

interação social e os critérios operacionalizados exigem a

presença de quatro entre sete sintomas listados. Ainda que os

estudos com adultos com transtorno de personalidade

esquizóide tenham sugerido um inicio do quadro já na infân-

cia, há falta de elementos dirigidos a esse quesito, provavel-

mente devido aos manuais de classificação de doenças que

“desencorajam” o diagnóstico de personalidade em crianças.
41

v) Transtornos de vinculação

Essa categoria está no ponto de confluência entre duas abor-

dagens distintas, uma clínico-descritivo e outra teórica. A partir

dos trabalhos com orientação psicodinâmica de Spitz e Bowlby,

um grupo de crianças foi identi f icado por responder

inapropriadamente aos cuidadores. Uma variedade de fenótipos

pode ser observado e, por definição, esses comportamentos estão

relacionados a um histórico de grande abandono, falta de res-

postas contingentes e pouca ou nenhuma atenção, interação e

afeto. Atualmente, os critérios operacionalizados mostram que

dois subtipos são propostos, inibido e desinibido.
42

 A criança

inibida não inicia ou responde a interações sociais, ao passo

que a desinibida o faz de uma forma difusa e indiscriminada,

mostrando uma excessiva familiaridade com estranhos.

Essa categoria está fora do capítulo sobre TID da CID-10,

com base na falta de disfunção global e de uma estreita rela-

ção com privações ambientais. No entanto, as fronteiras des-

sas condições não estão claramente definidas e pode-se assu-

mir que o comprometimento por longo período na vida afetiva

poderia ser o resultado da privação materna
43

 e poderia ter um

efeito prejudicial global de longa duração para as habilidades

sociais e comunicativas, e no funcionamento adequado do

sistema límbico.

b) Classificações baseadas em outras abordagens

i) Transtornos de aprendizado não-verbal

Essa terminologia foi proposta para descrever um grupo de

pacientes com disfunções nas capacidades não-verbais em

combinação com contato visual pobre, comunicação gestual,

expressão facial e prosódia prejudicadas.
44

 De fato, essa é

uma proposta baseada pr incipalmente nos perf is

neuropsicológicos, em que deve se observar uma discrepân-

cia entre QI verbal e QI de desempenho.

Os déficits na interação social não parecem depender dos

problemas associados à linguagem, que usualmente parece

funcionar de forma normal. Comportamentos ritualísticos são

comuns, bem como dificuldades em matemática, comprome-

timentos visuo-motores, QI não-verbal reduzido, sinais moto-

res neurológicos no hemi-corpo esquerdo e hemi-negligência

do espaço à esquerda.
45

Os primeiros relatos consideravam-no como um transtorno

de desenvolvimento da linguagem. No entanto, a partir da

descrição dos prejuízos envolvidos, tornou-se evidente que o

quadro é, em muitos aspectos, muito similar ao do TID, espe-

cialmente à síndrome de Asperger. A diferença poderia ser

meramente na ênfase posta nos problemas comunicativos

gerais ou nos distúrbios de interação social. Segundo Rourke,
45

o transtorno que ele estudou poderia ser caracterizado, por

um lado, pelas habilidades presentes nele e, por outro, pelos

prejuízos observados.

Com relação às habilidades preservadas, Rourke enfatiza as

seguintes do ponto de vista neuropsicológico:

-  Habi l idades pr imarias: at iv idade motor (as habi-

lidades motoras repetitivas simples parecem estar intactas);

percepção auditiva (parece haver um déficit  nessa ha-

bilidade no começo, mas com a evolução ela se desenvolve

muito bem); material memorizado (as tarefas repetitivas,

principalmente as que dependem da avaliação auditiva, es-

tão muito bem desenvolv idas. As at iv idades motoras

repetitivas, incluindo certos aspectos da linguagem, e ou-

tras atividades, tais como a escrita, podem estar presentes

em um grau acima da média);

- Habil idades secundárias: atenção (o uso da aten-
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ção nas atividades que envolvem material verbal simples e

repetitivo - especialmente quando fornecidos pela modalidade

auditiva - parecem bem desenvolvidas);

- Habilidades terciárias: memória (o material verbal

é facilmente memorizado, de forma que essa habilidade se

desenvolve bem);

- Habilidades verbais: fala e linguagem (as habilida-

des lingüísticas parecem estar atrasadas em etapas precoces,

mas desenvolvem-se rápido, a ponto de que a memória

mnemônica, a segmentação de palavras, a repetição e as

habilidades de memória levam a um vocabulário bem vasto e

à possibilidade de fazer associações verbais com bastante sen-

tido. Todas essas características tendem a se tornar mais evi-

dentes com o passar do tempo); habilidades acadêmicas

(podem estar presentes dificuldades nas etapas precoces do

aprendizado devido aos déficits visuomotores, mas a prática

leva a um desempenho de leitura e de escrita adequados).

 Os prejuízos neuropsicológicos apresentados por esses pa-

cientes são:

- Déficits primários: percepção tátil (déficits na per-

cepção bilateral, com alguma prevalência no lado esquerdo,

são usualmente evidentes, mas tendem a diminuir com o tem-

po); percepção visual (prejuízos na discriminação e reco-

nhecimento dos detalhes e na orientação espacial estão ge-

ralmente presentes; tendem a se tornar mais evidentes com o

passar dos anos); atividade motora complexa (observa-se,

em geral, deficiência na coordenação motora, geralmente

prevalecendo no lado esquerdo. Com exceção da escrita, este

comprometimento tende a piorar com a idade); material novo

(dificuldades com as modificações na configuração dos estí-

mulos são a regra).

- Déficits secundários: atenção (a atenção aos estí-

mulos táteis e visuais é deficiente; a atenção persistente é

mais eficiente quando se trata de estímulos simples e repetitivos

e menos eficiente em termos de estímulos não-verbais, novos

e complexos); comportamento exploratório (há uma in-

clinação a não explorar fisicamente o ambiente; o comporta-

mento sedentário e as restrições ao funcionamento físico agra-

vam-se com o decorrer dos anos).

-  Déf ic i ts  terc iár ios:  memór ia (pobre para eventos

táteis e visuais; a memória de material não-verbal não é

boa) ;  const rução de conce i tos ,  so lução de prob le-

mas,  desenvo lv imento de es t ra tég ias ,  tes te  de h i -

póteses (importantes déficits estão geralmente presentes

nesses domínios); déficits verbais (déficits discretos po-

dem ser observados na praxia oro-motora, na prosódia e em

outros aspectos da linguagem).

Devido aos prejuízos listados acima, é comum encontrar

fracassos nas habilidades de aprendizado acadêmico e nas

funções sociais e adaptativas. Especulou-se que o quadro de

comprometimento não-verbal poderia derivar do comprometi-

mento do hemisfério cerebral direito, como conseqüência de

uma possível destruição/disfunção da substância branca en-

volvida nos processos de integração de modalidades diversas

de estímulos.
46

É importante dizer que essa hipótese baseia-se em formula-

ções teóricas que ainda não foram comprovadas. O diagnósti-

co baseia-se na identificação de sinais e sintomas definidos

como característicos. Em uma tentativa de facilitar o diagnós-

tico, Goldstein criou um questionário específico, o Children’s

Nonverbal Learning Disabilities Scale.
47

 Por outro lado, como

uma síndrome semântico-pragmática, pode-se discutir se os

prejuízos de aprendizado não-verbal devem ser vistos como

uma condição independente, ou se eles representam mera-

mente um meio de destacar uma das características presen-

tes nos quadros de TID.

ii) Síndrome semântico-pragmática

O termo síndrome semântico-pragmática (SSP) foi inicial-

mente introduzido por Rapin e Allen para se referir a uma

das seis condições que os autores categorizaram e denomi-

naram uma classificação médica de transtornos de desen-

volvimento de linguagem: agnosia auditiva verbal, transtor-

no do déficit semântico-pragmático, dispraxia verbal, trans-

torno fonológico-sintático e déficit lexical-sintático. Essas ca-

tegorias foram constituídas pela identificação das alterações

mais evidentes na linguagem expressiva, na interação social

e na compreensão verbal.
48

Crianças com esse transtorno apresentam prejuízos de lin-

guagem em grande escala e, geralmente, também um atra-

so inicial no aprendizado da linguagem e déficits nas carac-

terísticas da linguagem receptiva, seguidos por adequado

aprendizado da fala. Esse aprendizado inclui o uso de sen-

tenças mais complexas, com dificuldades semânticas e prag-

máticas que se tornam mais freqüentes à medida que au-

menta sua eficiência verbal. Esse diagnóstico deve ser apli-

cado quando a criança não preenche os critérios para o

diagnóstico de autismo.
49

Bishop e Rosenbloom alteraram o termo para síndrome

semântico-pragmático (SSP) e sugeriram que esse quadro

clínico era meramente uma associação acidental de com-

portamentos que se escondiam sob o TEA por um lado e por

outro, sob a normalidade.
50

 Mesmo que eles admitissem que

a maioria das crianças com esse diagnóstico não seria

identificada como autista, compreenderam que algumas de-

las apresentavam anormalidades significativas com relação

à interação social. Já naquele período, eles notaram que

pacientes com a síndrome de Asperger apresentam um pa-

drão de linguagem muito similar ao descrito em indivíduos

com SSP e, dessa forma, concluíram que ainda que os pre-

juízos na linguagem e sociais pudessem coexistir em certos

casos, poderiam estar dissociados.

Em um artigo de 1989, Bishop discutiu os limites entre

autismo, síndrome de Asperger e SSP. Nesse artigo, sugere

que o autismo e os transtornos de desenvolvimento de lingua-

gem não eram necessariamente mutuamente excludentes.
49

Sugeriu ainda um contínuo bidimensional: uma dimensão que

representa as habilidades comunicativas e outra, as relações

e interesses sociais. Segundo ele, crianças com habilidades

comunicativas relativamente normais, mas com relacionamen-

tos sociais anormais, poderiam ter a síndrome de Asperger, ao

passo que crianças com habilidades sociais normais, porém

com anormalidades comunicativas, teriam SSP.

Uma crítica isolada dessa posição foi feita por Happé,
51

 que

afirmou que seria enganador pressupor a inexistência de uma

relação entre as competências sociais e comunicativas, pois

há razões para supor que as duas habilidades podem envolver

os mesmos mecanismos cognitivos.

Alguns autores não admitem separar as dificuldades semân-

ticas e pragmáticas do quadro clínico do autismo e sugerem

que um termo melhor para referir-se a essas alterações seria

“dificuldades semânticas e pragmáticas”, em vez de SSP.
52

 No

entanto, isso seria utilizado meramente de uma forma descri-

tiva e não como um rótulo diagnóstico, já que o diagnóstico

correto para as crianças acometidas deveria ser autismo com

alto grau de funcionamento.

Estudos utilizando testes neuropsicológicos que incluíram
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testes sobre a cognição social em crianças autistas com alto

grau de funcionamento e crianças com SSP
53

 mostraram cla-

ras semelhanças entre os dois grupos.
54

 Em ambos, os autores

puderam verificar um padrão de resultado indicativo de

disfunção do hemisfério cerebral direito e disfunção nas habili-

dades sociais. Esses estudos também ratificaram a visão de que

a SSP poderia ser um transtorno do espectro autista e poderia

indicar que os problemas relacionados à habilidade comunica-

tiva poderiam resultar ou ser associados a uma falha cognitiva

que não seria principalmente de ordem lingüística.

As similaridades que foram descritas entre as falhas de co-

municação no SSP e nos pacientes que adquiriram lesões no

hemisfério direito são as seguintes:

1) Em ambos os grupos, os pacientes possuem dificuldades

em integrar as informações, o que pode comprometer sua

expressividade verbal;

2) Ambos os grupos possuem formas intactas de lingua-

gem, ut i l izando formas complexas e gramaticalmente

corretas, mas a comunicação é prejudicada pelo conteúdo

e pelo uso;

3) Ambos os grupos possuem falhas de compreensão,

prosódia e utilização de comunicação não-verbal;

4) Ambos os grupos cometem menos erros ao realizarem

tarefas concretas e literais;

5) Ambos os grupos possuem dificuldades em assimilar e

utilizar pistas contextuais;

6) Ambos os grupos tendem a produzir uma interpretação

literal e têm dificuldade de compreender uma linguagem

metafórica e figurativa, bem como humorística.

Esses estudos indicam também que ambos os grupos não

admitem facilmente seus problemas de comunicação.
53

 Ainda

que a maioria dos trabalhos publicados tendam a favorecer a

visão  de que o SSP deve ser considerado como sendo parte do

espectro do autismo, Rapin e Allen consideram que, mesmo

que o SSP afete fundamentalmente indivíduos autistas, menos

frequentemente ele também afeta pessoas com hidrocefalia,

com a síndrome de  Williams e outras formas de encefalopatia.
54

Esses autores enfatizam a inadequação de utilizar o diagnósti-

co de SSP em alguns casos com o propósito único de evitar o

de autismo, que é menos facilmente aceito.

A opinião mais consolidada entre os profissionais que traba-

lham na área de transtornos do desenvolvimento é a de con-

siderar que o SSP integra o grupo do transtorno autístico, em

vez de ser um transtorno do desenvolvimento da linguagem.

O uso do termo “dificuldades semânticas e pragmáticas” de

uma forma descritiva pode ser um meio interessante de indi-

car o tipo de dificuldades comunicativas encontrado. No en-

tanto, não deve ser utilizado como um rótulo diagnóstico,

porque pode ser enganador: pode suscitar dúvidas na família

e levar a uma conduta equivocada do ponto de vista terapêutico.

Diagnóstico diferencial

O diagnóstico diferencial no grupo TID possui algumas par-

ticularidades. O TID compreende vários grupos conceituais,

como a síndrome de Asperger, definida de acordo com critérios

que podem alterar-se com o passar do tempo, ou mesmo de-

pendendo dos autores que a conceituam.
55

 Nesse sentido,

fazer um diagnóstico diferencial entre as categorias de TID

não é uma tarefa fácil. Juntamente com os sintomas de pre-

juízo social, crianças com autismo e TID relacionado apre-

sentam altos níveis de ansiedade, hiperatividade e oscilações

de humor. Em alguns casos, esses sintomas podem preen-

cher os critérios para um TDAH comórbido, transtorno de

ansiedade ou transtorno bipolar. Na prática clínica, é im-

portante focar-se na análise funcional dos comportamentos

comórbidos antes de começar a tratar condições comórbidas

como tais. Por outro lado, existe uma sobreposição: crian-

ças com TDAH podem ter um desempenho pior nos testes

da Teoria da Mente
56

 e pode ser difícil discernir a ansieda-

de social de uma falta de reciprocidade, como se vê no

TID. Às vezes, o diagnóstico definitivo tem que ser atrasado

até uma idade mais avançada, o que não deve significar

que o clínico também atrase o início das intervenções. Em

vez de um diagnóstico definido, os pais e professores terão

que se adaptar com um diagnóstico que se postule como

uma hipótese de trabalho.

O diagnóstico diferencial entre crianças esquizóides e com

TID parece não estar baseado em evidências, já que as crian-

ças que eram classificadas como esquizóides são atualmente

classificadas como tendo síndrome de Asperger.

O diagnóstico diferencial entre TID e Esquizofrenia pode ser

feito de acordo com a idade de início, precoce no TID, a pro-

porção entre os sexos (mais homens em TID), histórico fami-

liar, presença de delírios e alucinações na esquizofrenia.

É possível identificar duas categorias entre as crianças des-

critas como tendo transtorno de personalidade borderline (TPB)/

espectro borderline propriamente e o transtorno de personali-

dade esquizotípico (TPE)/espectro esquizotípico. Ambas apre-

sentam episódios psicóticos transitórios, pensamento mágico,

intensidade de fantasias e perda do sentido de realidade. O

TPB parece não ter histórico familiar, distúrbio do afeto e fala,

evitação social como o TPE geralmente possui. Por outro lado,

eles mostram um afeto intenso e dramático e a falta de

necessidade de interação social.
57

Conc lusão

O TID não-autístico compreende duas categorias bem defi-

nidas, incluindo critérios operacionalizados (transtornos

desintegrativo e síndrome de Rett) e uma categoria residual

maior (TID-SOE). As pesquisas atuais estão tentando identifi-

car grupos dentro da categoria de TID-SOE. Há algumas pro-

postas de categorias com base clínica (TDMC; EPD; transtor-

no de prejuízo multidimensional e crianças esquizóides) e

algumas categorias que estão relacionadas com hipóteses de

um déficit etiológico primário, que poderia levar ao fenótipo

comportamental (transtornos do aprendizado não verbal, SSP,

transtornos de vinculação). É importante notar que nem todos

os indivíduos que preenchem critérios de transtornos do apren-

dizado não verbal, SSP ou transtorno de vinculação preen-

cherão critérios de TID (Figura 1). No entanto, esses critérios

globais têm sido úteis no planejamento terapêutico.

Para compreender melhor os prejuízos observados no TID,

os neurocientistas estão estudando funções básicas nos três

domínios. Tentando transitar do fenótipo observado ao

endofenótipo mensurável, os comportamentos complexos, tais

como as interações sociais, têm sido decodificados em suas

possíveis origens. O estudo da atenção comparitlhada pode-

ria ser um exemplo dessas iniciativas. Essa habilidade se

refere à capacidade de coordenar a atenção em um objeto

com um parceiro social. Vários comportamentos podem ser

observados com base na capacidade de unificar a atenção,

e.g. responder à atenção partilhada, iniciar a atenção con-

junta, entre outros. As complexas modulações desses com-

portamentos são realizadas por diversas áreas cerebrais, que

podem ser disfuncionais do ponto de vista individual, resul-

tando em um espectro mais amplo de manifestações.
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Além disso, tem sido possível identificar alguns dos meca-

nismos moleculares envolvidos na regulação dessas regiões

cerebrais, tais como os papéis da oxitocina e da vasopressina

na memória de reconhecimento social. Com as novas

tecnologias será possível identificar as moléculas disfuncionais

nas diferentes áreas cerebrais dos indivíduos afetados. Quan-

do se puder fazer isso, uma nova nosografia talvez apareça.

Desse ponto de vista, é razoável considerar que, no futuro,

novos subgrupos irão provavelmente surgir dos grupos atuais

TA e síndrome de Asperger, da mesma forma que os novos

subgrupos que estão emergindo a partir do TID-SOE atual.
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