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Autismo associado a epilepsia: relato de caso

Autism associated with epilepsy: case report

Autismo asociado con la epilepsia: reporte de caso
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RESUMO

Introduc¢do: O autismo € uma doenga do desenvolvimento, onde sdo notados problemas quanto & interacéo
social, capacidade de comunicag¢do e movimentos repetitivos. Pode variar desde formas graves de deficiéncia
mental até pessoas com inteligéncia normal e vida independente. A associacdo desta entidade nosolégica
com a epilepsia é pouco documentada na literatura e estudos mostram que a prevaléncia de epilepsia chega
a ser de 1 a 2% maior nos pacientes com autismo em relagéo a populacdo em geral. As condutas escolhidas
para tratar este paciente com tais doencas devem incluir uma equipe multidisciplinar, com finalidade de uma
melhor qualidade de vida e atividades que integradoras para o paciente, indo desde a uso de farmacos a
terapia ocupacional, fisioterapia e outras atividades. Detalhamento do caso: paciente, sexo feminino, 8 anos
e 9 meses, desde os 6 meses de idade, apresentava atraso no desenvolvimento, recebeu diagnostico de
Transtorno do Espectro Autista (TEA) associado a epilepsia atendida em servico de referéncia em pediatria
em Belém-Para e tratada inicialmente com Fe2SO4, carbamazepina e risperidona. Concluséo: Poucos séo
os relatos na literatura de associagéo entre o transtorno do espectro autista (TEA) e epilepsia na literatura,
portanto é importante estudar o tema, ja que a prevaléncia de epilepsia € maior nos pacientes que possuem
TEA. O profissional que atende o paciente com TEA deve atentar para a investigacdo da epilepsia, nao
devendo negligenciar uma possivel associacdo entre as patologias, mas sim oferecer um diagnéstico precoce,
tratamento multiprofissional e uma melhor qualidade de vida para a crianga.

Palavras-chave: Epilepsia, Autismo, Transtorno do espectro autista, Atraso no desenvolvimento.

ABSTRACT

Introduction: Autism is a developmental disorder, where problems are noted regarding social interaction,
communication skills and repetitive movements. It can range from severe forms of mental deficiency to people
with normal intelligence and independent living. The association of this nosological entity with epilepsy is poorly
documented in the literature and studies show that the prevalence of epilepsy reaches 1 to 2% higher in
patients with autism in relation to the general population. The pipelines chosen to treat this patient with such
diseases should include a multidisciplinary team, aiming at a better quality of life and integrating activities for
the patient, ranging from the use of drugs to occupational therapy, physiotherapy and other activities. Case
report: patient, female, 8 years and 9 months, from 6 months of age, presented developmental delays,
received diagnosis of Autism Spectrum Disorder (ASD) associated with epilepsy attended at a referral service
in pediatrics in Belém- Pard and initially treated with Fe2SOa, carbamazepine and risperidone. Conclusion:
There are few reports in the literature about the association between autism spectrum disorder (ASD) and
epilepsy in the literature, so it is important to study the topic, since the prevalence of epilepsy is higher in
patients with ASD. The professional who attends the patient with ASD should pay attention to the investigation
of epilepsy, not neglecting a possible association between the pathologies, but rather offer an early diagnosis,
multiprofessional treatment and a better quality of life for the child.
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RESUMEN

Introduccioén: el autismo es un trastorno del desarrollo, donde se observan problemas relacionados con la
interaccién social, las habilidades de comunicacién y los movimientos repetitivos. Puede ir desde formas
severas de deficiencia mental hasta personas con inteligencia normal y vida independiente. La asociacién de
esta entidad nosolégica con la epilepsia esta poco documentada en la literatura y los estudios muestran que
la prevalencia de la epilepsia alcanza de 1 a 2% mas en pacientes con autismo en relacién con la poblacion
general. Las tuberias elegidas para tratar a este paciente con tales enfermedades deben incluir un equipo
multidisciplinario, que apunte a una mejor calidad de vida e integre actividades para el paciente, desde el uso
de medicamentos hasta la terapia ocupacional, la fisioterapia y otras actividades. Reporte de caso: paciente,
mujer, 8 afios y 9 meses, a partir de los 6 meses de edad, presenté retrasos en el desarrollo, recibié un
diagnéstico de trastorno del espectro autista (TEA) asociado con epilepsia atendida en un servicio de
referencia en pediatria en Belém-Parda y fue tratada inicialmente con Fe2SQOs, carbamazepina y risperidona.
Conclusion: Existen pocos informes en la literatura sobre la asociacion entre el trastorno del espectro autista
(TEA) vy la epilepsia en la literatura, por lo que es importante estudiar el tema, ya que la prevalencia de
epilepsia es mayor en los pacientes con TEA. El profesional que atiende al paciente con TEA debe prestar
atencién a la investigacion de la epilepsia, sin descuidar una posible asociacion entre las patologias, sino
ofrecer un diagndstico temprano, un tratamiento multiprofesional y una mejor calidad de vida para el nifio.

Palabras clave: Epilepsia, Autismo, Desorden del espectro autista, Desarrollo.

INTRODUCAO

O transtorno do Espectro Autista (TEA) € um distarbio do desenvolvimento neuroldgico, de inicio precoce,
gue causa dificuldades na interacdo social e comunicacdo; movimentos estereotipados podem estar
presentes. O fenétipo do paciente com TEA pode variar enormemente, fazendo parte do espectro, tanto
pacientes com deficiéncia intelectual (DI) grave como pessoas com quociente de inteligéncia (QI) normal e
vida independente. Autistas podem apresentar algumas comorbidades associadas, tais como: Transtorno do
Déficit de Atencdo e hiperatividade (TDAH), distarbios do sono, altera¢g8es gastrointestinais e epilepsia (APA,;
2013; CHRISTENSEN et al, 2016).

O TEA acomete cerca de 1% da populacdo. Algumas literaturas sugerem prevaléncia de 62 casos para
cada 10.000 pessoas. E quatro vezes mais frequente no sexo masculino que feminino (4:1) e seu risco de
recorréncia entre irmaos € de 3-5%, sugerindo uma predisposicdo genética para sua ocorréncia
(CHRISTENSEN et al, 2016; FONBONNE, 2009). J4 a prevaléncia de epilepsia € de 70% entre os transtornos
desintegrativos da infancia. No entanto, ha caréncia de estudos clinicos sobre a associa¢éo do TEA com a
epilepsia. Estima-se que 0s pacientes com este transtorno possuam um risco 1 a 2% maior de apresentar
epilepsia em comparacao a populagéo geral, caracterizando assim o TEA como fator de risco para surgimento
de epilepsia (CANITANO, 2007; SPENCE E SCHNEIDER, 2009).

A epilepsia paroxistica € caracterizada por uma atividade cerebral anormal associada a vérias alteragfes
de conduta e, tal qual os transtornos do desenvolvimento, ndo é uma entidade patologica isolada, podendo
acompanhar o TEA. A frequéncia de epilepsia em pacientes com TEA aumenta em menores de 5 anos e
principalmente em adolescentes. Existe uma ampla variagdo entre os tipos e a prevaléncia de crises
epilépticas; qualquer modalidade desta patologia pode estar associada ao TEA. Alguns estudos relatam que
existe uma maior probabilidade de ocorréncia de crises epilépticas em pacientes com retardo mental grave
associado (CANITANO, 2007; SPENCE E SCHNEIDER, 2009).

Foram observadas algumas alteracdes eletroencefalograficas nos pacientes com TEA, tais quais,
alteracbes epileptiformes e também outras inespecificas, como assimetria e alentecimento. Porém o
Eletroencéfalograma (EEG) é solicitado somente se o paciente apresentar alguma suspeita clinica de
epilepsia (SPENCE E SCHNEIDER, 2009). O diagndstico de TEA é essencialmente clinico e baseia-se nos
critérios apresentados no Manual Diagnéstico e Estatistico de Transtornos Mentais (DSM-5) e pelo CID-10
(Classificacao Internacional de Doencas da OMS) para autismo. Os sintomas costumam estar presentes antes
dos 3 anos de idade e sendo possivel fazer diagndstico com 18 meses de idade (AAP, 2014).
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Existem ainda alguns instrumentos diagnésticos utilizados na avaliagcdo do TEA, como Childhood Autism
Rating Scale - CARS (Escala de avaliacédo da gravidade para autismo infantil), Escala d”Avaluaci6 dels Trests
Autistes, ATA (Escala de avaliacdo de tracos autistas), Checklist for Autism in Toddlers, CHAT (Escala para
rastreamento de autismo em criangas com até 3 anos), entre outros (BRASIL 2018).

Apos o diagndstico, um dos objetivos fundamentais do atendimento aos individuos com TEA é o de habilita-
lo a participar de modo ativo e independente das atividades que lhes sdo apresentadas, com uma intervencéo
multidisciplinar, envolvendo técnicas de mudanca de comportamento, programas educacionais ou de trabalho
e terapias de linguagem/comunicac¢do. Os objetivos sdo ampliar os ganhos funcionais, auxiliar a busca pela
realizacdo independente das atividades de vida diaria e social (AVDS), melhorando assim sua qualidade de
vida. Para isto, é essencial trabalhar com uma equipe multiprofissional bem treinada em analise
comportamental funcional e em técnicas de mudanca de comportamento (GADIA et al, 2004; BRASIL, 2015).

Concomitantemente, a farmacoterapia é instrumento terapéutico importante, através da utilizagdo de
antipsicoticos que conseguem controlar os “sintomas alvo” como as condutas agressivas e autolesivas,
episddios de raiva e descontrole, as dificuldades para conciliar 0 sono, a inquietude extrema, além de algumas
estereotipias motoras ou comportamentos repetitivos que podem ser atenuados. Tais medicamentos nao
atuam no cerne da doenca e sim em seus sintomas, em especial, naqueles que mais prejudicam a qualidade
de vida destes pacientes (BRASIL, 2015).

DETALHAMENTO DO CASO

L.C.C., sexo feminino, 8 anos e 9 meses, desde 0s 6 meses de idade a menor apresentava atraso no
desenvolvimento, sendo evidenciado por ndo alcancar os marcos do desenvolvimento para sua idade.
Segundo a mée, algumas vezes apresentou quadros convulsivos. No momento da primeira consulta, relato
de dificuldade de aprendizado e déficit de atengéo.

Em seu histérico familiar ndo apresenta casos iguais ao seu ou de outras patologias, porém, possui pais
consanguineos. Mae realizou 4 consultas de pré-natal, realizou sorologia para TORCHS com sorologias nao
reagentes e ndo héa relato de patologias e intercorréncias durante a gravidez. A menor nasceu via parto vaginal
a termo, apresentou cianose e anéxia, sem outras intercorréncias.

Em abril de 2012, evoluia bem de salde, apenas apresentando anemia. Ao teste de Denver Il — alterado
para linguagem, motor grosseiro, motor adaptativo e pessoal. Teve como hip6teses diagnésticas:
desenvolvimento — atraso de desenvolvimento e atraso de linguagem; etiolégico — andxia perinatal
interrogada; clinico — encefalopatia cronica ndo evolutiva (ECNE). Solicitados exames complementares
(hemograma e dosagem de cloro e s6dio no suor); introducdo da medicacdo Fe2S04; encaminhamentos para
servico social, enfermagem, otorrinolaringologista, oftalmologista, neurologista, fisioterapia, terapia
ocupacional, fonoaudiologia; retorno. Ainda em abril de 2012, em atendimento com assistente social, foi
evidenciado étimo relacionamento familiar e o desejo de melhora do quadro de saide da menor esperado
pelos pais da paciente.

Em seu retorno no més de julho de 2012, apresentou como intercorréncias apenas quadro de tosse e
secrecdo ocular com hiperemia. A avaliacdo de seu desenvolvimento mostrou: atrasos em seu
desenvolvimento motor grosseiro, motor fino, linguagem, pessoal/social, problema de comportamento,
evidenciado por isolamento. Ndo apresentou convulsdo entre as consultas médicas. Ainda ndo estava
frequentando as reabilitagbes indicadas. Ao exame fisico, foi encontrada hipotonia do pescogo e roncos
difusos no hemitérax esquerdo. Quanto aos exames complementares: hemograma de abril de 2012 mostrou
Hb: 10.9 g/dL; Ht: 34%; leucdcitos: 10.100/mm?; eosindfilos:11%. Foi realizada tomografia de cranio em maio
de 2012, sendo encontrada mega cisterna magna. Estava eutréfica, com alimentacdo adequada, vacinas
atualizadas, apenas havendo quadro de infeccéo de vias aéreas superiores. Como conduta, foram prescritos
mebendazol e Fe2SO4, e marcado retorno.

Consulta de retorno em setembro de 2013, queixa de tumoracéo e feridas no ouvido, com quadro iniciado
cerca de 8 dias antes da consulta, com presenca de sinais flogisticos em toda regido auricular esquerda da
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menor, com presenca de secrecdo hematopurulenta que possuia odor fétido, sendo medicada com
amoxacilina e pomada de neomicina. Além disso apresentava autoagressao quando estava estressada e
diminuigdo de sensibilidade dolorosa e térmica; uma internagdo hospitalar de 3 dias por bronquite, com
melhora do quadro. Quanto ao seu desenvolvimento: normalizacdo do desenvolvimento motor grosseiro, mas
0os demais parametros analisados ainda continuavam alterados, sendo que em relacdo ao seu
comportamento, estava apresentando agressividade e problemas de aprendizagem. N&o apresentou
convulsao entre as consultas. Recebeu alta do servico de fisioterapia, sem realizar outras reabilitacdes.

Exame fisico com alteracdo apenas em pavilhdes auriculares. Quanto aos exames complementares: em
julho de 2012 foi feita avaliacdo auditiva infantil, mostrando emissdes otoacusticas evocadas e produto de
distorcdo presente bilateralmente; em setembro de 2012, foi realizada a pesquisa de cloreto no suor, porém,
a quantidade de suor foi insuficiente para a andlise. Em outubro de 2012, foi realizada pesquisa de potencial
auditivo evocado de tronco encefalico com o seguinte resultado: presenca de ondas Ill e V de Jewett a 80
dBNA em OD; presenga de ondas I, lll e V de Jewett a 80 dBNA em OE; laténcia absoluta e interpicos dentro
da normalidade em AO; limiar eletrofisiolégico para clicks de 40 dBNA em OD e OE.

Os diagnosticos nutricional, alimentar e vacinal mantiveram os mesmos da Ultima consulta. Ja o
diagnostico clinico, devido a intercorréncia, foi de otite interrogada. Diagnéstico do desenvolvimento funcional
foi de atraso de linguagem, alteracdo comportamental e de perda de sensibilidade térmica e dolorosa. O
etiolégico foi de andxia perinatal interrogada e de consanguinidade. O diagndstico clinico do desenvolvimento
foi de encefalopatia crénica ndo evolutiva e distarbio sensorial. Foi feito encaminhamento para genética.

Em junho de 2014, foi aplicado um questionario com critérios diagndésticos para o transtorno autista,
havendo pontuacgéo total de itens igual a 8, distribuidos como 4 pontos no critério 1 (comprometimento
qualitativo da interacdo social); 2 pontos no critério 2 (comprometimento qualitativo de comunicacao); 2 pontos
no critério 3 (padrdes restritos e repetitivos de comportamento, interesses e atividades). Estes critérios
diagnésticos foram novamente avaliados em abril de 2015, havendo pontuagéo total de itens igual a 14,
pontuando todos os campos nos critérios 1 e 2, e no critério 3, com excecao do item preocupacéo persistente
com partes de objetos, pontuou todos os demais do referido critério, havendo assim diagnéstico de autismo.

Em consulta de retorno em agosto de 2015, foi diagnosticada com epilepsia, tendo apresentado crises do
tipo tdnico-clénica generalizada entre as consultas e nos dias que a antecederam, sendo introduzida
carbamazepina 5 mL, 1 vez ao dia. Fez uso de risperidona. Em dezembro de 2015, consulta de retorno ja
com o diagnostico de transtorno autista. Apresentava menor agressividade com o uso da medicagao prescrita
anteriormente, sem demais alteracdes. Seu desenvolvimento continuava atrasado em todos os parametros.
Estava sem atividades de reabilitacdo. Exame fisico sem altera¢g@es. Diagnésticos nutricional, clinico e vacinal
dentro dos padrBes normais. Quanto ao seu diagndstico do desenvolvimento, apresentava alteracdo de
comportamento, linguagem e interagdo social, por etiologia multifatorial e diagnéstico clinico de autismo.
Consulta de retorno como conduta.

Em agosto de 2016, evoluia com progresso na parte motora, porém agressividade persistia e sono estava
preservado, com intercorréncia apenas de infeccao de vias aéreas superiores (IVAS), sem convulsdes entre
as consultas. Sem atividades de reabilitagdo. Ao exame fisico, apenas estrabismo e abdome globoso, porém
sem visceromegalias ou massas palpaveis. Diagndsticos nutricional, clinico e vacinal sem alteragbes em
relagcdo a Ultima consulta. Quanto ao desenvolvimento: funcional — alteracdo de comportamento, linguagem e
interacdo social; etioldgico — fator de risco pré-natal, perinatal; clinico — autismo. Exames solicitados —
parasitologico de fezes e pesquisa de sangue oculto nas fezes. Orientacdes para retorno de acdes
reabilitadoras e alta do ambulatério de desenvolvimento e manter acompanhamento no ambulatério de
autismo.

DISCUSSAO

Estudos mostram que a prevaléncia de epilepsia é cerca de 1 a 2% mais alta nos pacientes com transtorno
do espectro autista (TEA) em comparagéo com a populacdo em geral, sendo assim, um fator de risco para o
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desenvolvimento de epilepsia (KUCZYNSKI, 2016). O transtorno do espectro autista (TEA) se enquadra nos
transtornos de desenvolvimento, sendo um transtorno mental da infancia e quanto mais precoce for a idade
de aparecimento dos sintomas, maior sera o risco de que a doenca seja cronica (BRASIL, 2015). A maior
porcentagem de epilepsia associada ao TEA é no género feminino (MUNOZ-YUNTA et al, 2006). A paciente
aqui estudada teve inicio de sintomas percebidos pela mae antes de 1 ano de idade, sendo desde entédo
observados atraso em seu desenvolvimento, evoluindo para doenca cronica, porém, seu diagnéstico de
transtorno do espectro autista s6 foi feito aos 4 anos e 6 meses.

A epilepsia associada ao TEA é uma alteracdo bem documentada (KUCZYNSKI, 2016; MUNOZ-YUNTA
et al, 2006; MUNOZ-YUNTA et al, 2003). Alguns autores acreditam que a maior ocorréncia de epilepsia em
pacientes autistas esteja relacionada com o grau de retardo cognitivo associado, ndo com a fisiopatologia do
autismo por si sé. Outros autores falam a favor de haver causas multifatoriais, como idade, grau de atividade
do TEA. O diagnéstico de epilepsia da paciente foi feito aos 5 anos e 8 meses, apos ter sido feito o diagnéstico
de TEA. Esté descrito na literatura que existem dois picos de idade onde a frequéncia da manifestagéo inicial
da epilepsia no autismo é maior. O primeiro pico € até os 3 anos de idade e o segundo é durante a puberdade
(MUNOZ-YUNTA et al, 2006). Constatamos que a paciente teve seu diagnostico feito para epilepsia em uma
idade fora destes picos, porém, ja havia manifestacdes de epilepsia desde os 2 anos e 7 meses, estando
assim dentro do primeiro pico de frequéncia.

Sao descritos varios tipos de crises epilépticas em pacientes com TEA, como crises parciais complexas,
espasmos infantis, crises mioclénicas, auséncias atipicas, crises tdnico-clénicas generalizadas e crises
aténicas (MUNOZ-YUNTA et al, 2006). Um estudo mostra que convulsées ocorrem em 16 a 35% de criancas
com TEA, sendo os maiores fatores de risco associados para o desenvolvimento de epilepsia sao retardo
mental severo, e a combinag&o de deficiéncia mental severa com déficit motor. Se déficits cognitivos e
motores forem excluidos, o Unico outro fator associado a um risco aumentado de epilepsia em criangas com
autismo é o tipo de déficit de linguagem (GADIA et al, 2009). Qualquer tipo de convulsdo pode ocorrer em
criangas autistas. A paciente apresentou crises epilépticas do tipo tdnico-clénica generalizada. Além disso, a
paciente apresentava atrasos de aprendizagem, comportamento e alterages motoras, podendo estes ser
fatores de risco presentes para o desenvolver o quadro de autismo associado a epilepsia.

Estudos de neuroimagem mostram que uma heterogeneidade de acometimento dos pacientes com TEA,
gue podem ser malformagdes corticais, hipoplasia de tronco cerebral, alargamento de ventriculos laterais,
entre outros achados. Porém, nenhuma dessas alteracdes chega a ser especifica de autismo (GADIA et al,
2009). A neuroimagem obtida por tomografia de cranio da paciente deste caso evidenciou megacisterna
magna que é uma alteracdo que pode cursar com quadro de epilepsia.

O uso de medicacdes voltadas para tratamento de TEA ainda € pouco. Sdo usados neurolépticos,
antipsicoticos atipicos, antidepressivos triciclicos, inibidores seletivos da receptacdo de serotonina (ISRS),
antagonista seletivo de monoaminas cerebrais, entre outras (GADIA et al, 2009). No caso da paciente deste
estudo, foi administrada carbamazepina, que € um antidepressivo triciclico com ac¢des antiepilépticas,
neurotrépicas e € um agente psicotrépico, e como a paciente apresentou epilepsia, esta droga foi escolhida.
Também foi feita administracdo de risperidona, que € uma droga antagonista seletiva de monoaminas
cerebrais, e tem seu uso no TEA para tratamento de irritabilidade, sintomas de agressividade, autoagressao
em criangas e adolescentes com TEA, sendo que a paciente apresentou episédios de irritabilidade,
agressividade e autoagressao, sendo uma droga bem indicada para o caso.

Vérios trabalhos trazem o uso de ferramentas como andlise genética, estudo eletroencefalogréafico,
ressonancia nuclear magnética (RNM), magnetoencefalografia, tomografia por emissédo de prétons (PET),
estudos de rede de interacdo neuronal e anéalise de neurotransmissores para melhor conhecer a associagao
entre o TEA e a epilepsia, o que para a paciente deste relato de caso, ainda néo foi possivel o uso de tais
recursos, porém, ndo sendo negligenciado um tratamento multiprofissional de qualidade para suas patologias.

Poucos séo os relatos na literatura de associaco entre o transtorno do espectro autista (TEA) e epilepsia
na literatura, portanto é importante estudar o tema, ja que a prevaléncia de epilepsia € maior nos pacientes
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gue possuem TEA. Estudos como este acrescentam informacgdes importantes para ajudar na ampliacao
conhecimento sobre as patologias associadas, fazendo com que haja melhor abordagem clinica e uma boa
evolugdo no prognéstico do paciente. O profissional que atende o paciente com TEA deve atentar para a
investigacao da epilepsia, ndo devendo negligenciar uma possivel associagdo entre as patologias, mas sim
oferecer um diagndstico precoce, tratamento multiprofissional e uma melhor qualidade de vida para a crianga.
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