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Resumo: INTRODUCAO: O Transtorno do Espectro Autista (TEA) compreende um conjunto de
perturbagdes do desenvolvimento neuropsicomotor, com grande heterogeneidade de
apresentacoes fenotipicas, etiologia multifatorial e, com o avanco dos estudos na area da
Genética, tém-se constatado a associacdo de alguns novos genes como os MED13 e PHF3[1].
DESCRICAO DO CASO: Paciente MGDP, masculino, 2 anos, com queixa de transtorno de
comportamento. Na avaliacdo foram aplicadas as escadas M-CHAT e CARS com resultados
preditivos para TEA, associadas aos dados da avaliagdo clinica e anamnese: atraso na linguagem
verbal, hiper-reatividade tétil, fixacdo por objetos, brincadeira disfuncional e comportamento
repetitivo. E filho Unico, gestacio sem intercorréncias, parto vaginal 37+4, peso ao nascer de
2470g. Marcha independente aos 1adm. Bom estado geral, fécies atipica, déficit de interacéo
socia evidente, mimica facial preservada, 6culomotricidade presente, fun¢éo manual adequada.
Na marcha, intercala apoio em equino (estereotipia). Pai apresenta tragos autisticos: déficit de
interacdo social, raciocinio concreto com dificuldade de flexibilizacdo e empatia, resisténcia ao
toque, recusa afetiva. Diante do possivel diagnostico de TEA também do pai, optou-se por
realizar a investigacdo etiologica com caridtipo. Os exames do pai e do paciente resultaram em
46, XY com reducdo da heterocromatina do cromossomo Y. Solicitou-se, também, orientagdo
genética e cariétipo do pai, apresentando 0 mesmo resultado. DISCUSSAO: O diagnéstico de
TEA envolve anamnese, exame fisico, aplicacdo dos testes validados e investigacéo etioldgica,
com indicacdo de estudo do DNA em muitos casos. Alteragdes no exame de cariétipo que sdo
consideradas habituais e normais podem estar relacionadas ao TEA. CONCLUSAO: Na
investigacdo dos pacientes com TEA que possuem historia familiar positiva € fundamental a
investigacdo genética e, achados considerados até o momento sem significado podem estar
associados a etiologia das alteracBes comportamentais conforme apontam pesquisas recentes
relacionadas ao Array e Exomae TEA.
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