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Resumo: 

O autismo é um distúrbio do neurodesenvolvimento, no qual o processo de desenvolvimento 

encontra-se alterado apresentando déficits que comprometem a capacidade motora e 

psiconeurológica, que podem influenciar a comunicação e a interação social. O autismo é 

considerado uma condição de origem multifatorial que envolve aspectos genéticos/epigenéticos 

e ambientais. Devido a influência genética, a busca por biomarcadores é, portanto, atraente, 

pois oferece a oportunidade de entender e diagnosticar esses distúrbios em um nível 

neurobiológico. Para a elaboração desta revisão de literatura, foi realizada uma pesquisa nas 

bases de bases Scielo e PubMed, com os termos: biomarkers, autism, brain, exam. Foram 

encontrados 73 artigos no total, e seis artigos foram selecionados. Os dados de cada artigo 

selecionado se baseiam alterações laboratoriais nesses pacientes em nível bioquímico e 

alterações em exames por imagem. Dentre os achados encontrados pode-se destacar as 

alterações na ínsula e crescimento excessivo do cérebro associado à superfície cortical na faixa 

etária de seis a vinte e quatro meses de idade. Alguns achados laboratoriais foram níveis 

incomuns de serotonina e melatonina, vitamina D, aminoácidos e produtos da glicação 

avançada, como gorduras e proteínas. Ainda não existe um biomarcador específico para o 

autismo, a investigação destes fatores, em conjunto, pode ajudar na conduta de tratamento, 

diagnóstico e prognóstico de pacientes com autismo, mesmo sendo esses biomarcadores 

inespecíficos para essa condição. 

 

Palavras-chave: Autismo; Biomarcador; Cérebro; Exame; Bioquímico. 

 

Abstract: 

Autism is a neurodevelopmental disorder, in which the development process is altered, 

presenting deficits that compromise motor and psychoneurological capacity, which can 

influence communication and social interaction. Autism is considered a condition of 

multifactorial origin that involves genetic/epigenetic and environmental aspects. Due to genetic 
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influence, the search for biomarkers is therefore attractive as it offers the opportunity to 

understand and diagnose these disorders on a neurobiological level. To prepare this literature 

review, a search was carried out in the Scielo and PubMed databases, using the terms: 

biomarkers, autism, brain, exam. A total of 73 articles were found, and six articles were 

selected. The data from each selected article is based on laboratory changes in these patients 

at a biochemical level and changes in imaging exams. Among the findings found, changes in 

the insula and excessive growth of the brain associated with the cortical surface can be 

highlighted in the age group from six to twenty-four months of age. Some laboratory findings 

were unusual levels of serotonin and melatonin, vitamin D, amino acids and advanced glycation 

products, such as fats and proteins. There is still no specific biomarker for autism, the 

investigation of these factors, together, can help in the treatment, diagnosis and prognosis of 

patients with autism, even though these biomarkers are non-specific for this condition. 

 

Keywords: Autism; Biomarker; Brain; Exam; Biochemistry. 

 

1. Introdução 

O autismo é uma síndrome comportamental, no qual o processo de desenvolvimento 

infantil encontra-se alterado. Nesse contexto, o Manual de Diagnóstico e Estatístico de 

Transtornos Mentais, a 5ª edição, (DSM-5) apresenta o autismo como uma condição que 

proporciona déficits persistentes na comunicação e interação social, resultando, entre outras 

características, em dificuldades para estabelecer uma conversa normal e déficits para 

desenvolver, manter e compreender relacionamentos, além da presença de padrões repetitivos 

de comportamento (Fernandes et al., 2020). 

Segundo a Organização Mundial de Saúde (OMS), esse espectro manifesta-se 

invariavelmente antes dos 30 meses de idade. O transtorno do espectro autista (TEA), é 

considerada como uma síndrome de origem multifatorial envolvendo aspectos ambientais, 

genéticos e epigenéticos (Mizael, 2022). Alguns exemplos de fatores atualmente estudados são 

idade e origem étnica dos pais, tipo de parto, e idade gestacional ao nascer (Figueiredo et. al., 

2022). 

Devido a influência genética no TEA, cada vez mais se pesquisa os fatores da expressão 

de um marcador genético, lembrando que 80% da expressão de um gene depende do ambiente. 

Um biomarcador, por sua vez, é definido por uma característica que é medida e/ou avaliado, 

objetivamente, como indicador de processos biológicos, processos patogênicos normais ou 

respostas farmacológicas a uma intervenção terapêutica (Alcañiz et al, 2020 apud Lavor et al., 

2021). 

Os biomarcadores de TEA podem ser encontrados antes do nascimento e após o 

diagnóstico, e alguns podem prever a resposta a tratamentos específicos, podendo ser 

alterações: da taxa de colesterol, níveis de serotonina no sangue, marcadores metabólicos e 
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mitocondriais. Muitos biomarcadores promissores foram descobertos para o TEA, no entanto, 

alguns deles são preliminares e precisam ser validados, e seu papel no diagnóstico e tratamento, 

do TEA, requerem definição. É provável que os biomarcadores precisem ser combinados, para 

serem eficazes e identificar, precocemente o TEA e orientar o tratamento (Viana et al., 2020 

apud Frye et al, 2019). 

Dessa forma, é possível inferir que existe uma necessidade relevante no estabelecimento 

de testes laboratoriais mais objetivos a fim de monitorar com precisão o acometimento 

neurológico da condição, auxiliando assim o diagnóstico do TEA e na orientação de uma 

investigação mais aprofundada na área (Alcañiz et al, 2020 apud Lavor et al., 2021). 

Sendo o diagnóstico do autismo em caráter clínico e tendo a existência de estudos 

genéticos complementares ao diagnóstico, pouco se fala sobre exames laboratoriais que podem 

delinear o quadro de um indivíduo autista. Por isso, esse estudo terá como objetivo realizar uma 

revisão de literatura sobre biomarcadores e/ou achados laboratoriais em pacientes com autismo 

isolado. 

A utilização dos biomarcadores na área da saúde, principalmente no diagnóstico e 

estadiamento de condições clínicas é de extrema importância, podendo ser utilizados como 

fatores de risco, indicadores diagnósticos e podem ainda ajudar na elaboração do plano de 

tratamento mais adequado, uma vez que meios capazes de contabilizar tais dados são 

complementares no processo de diagnóstico e de acompanhamento do indivíduo.  Quando se 

passa por um diagnóstico correto, tendo uma intervenção baseada em evidências científicas, o 

tratamento intensivo é fundamental para uma melhor qualidade de vida de um autista 

(Evangelho et al., 2021). 

Apesar dos testes genéticos e diagnóstico clínico do autismo, faz-se importante 

investigar outras alterações que delineiam o quadro clínico dos pacientes afetados, assim como 

biomarcadores e achados laboratoriais, que podem auxiliar na suspeita e tratamento de cada 

caso de forma individual. O objetivo deste estudo foi realizar uma revisão de literatura sobre 

biomarcadores e/ou achados laboratoriais em casos de autismo isolado, com investigação de 

exames para auxílio no diagnóstico, e alterações encontradas em exames de nível bioquímico e 

exames por imagens.    

 

2. Materiais e Métodos 

Para elaboração do presente artigo, a metodologia abordada foi do tipo revisão de 

literatura.  
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Os bancos usados foram Pubmed e Scielo com as palavras-chave: biomarkers, autism, 

brain, exam. Neste estudo, foram revisados achados laboratoriais, bioquímicos e exames por 

imagem, para o autismo. Foram usados artigos de acesso gratuito, escritos na língua portuguesa 

e/ou inglesa e que foram publicados entre os anos de 2013 a 2023. 

Para a seleção, o tema biomarcador e/ou achados laboratoriais em casos de autismo 

isolados foi levado em consideração. A seleção aconteceu por etapas: seleção por título, depois 

por resumo, e por fim, análise completa dos textos. Ao final, seis artigos foram utilizados nessa 

revisão.  

Os dados selecionados de cada artigo foram: biomarcadores encontrados em pacientes 

autistas, alterações laboratoriais nesses pacientes em nível bioquímico e em exames por 

imagem. 

A construção das tabelas foi realizada pelo programa Word com as seguintes 

informações: autor e título do artigo, ano de publicação, idade do paciente, idade de diagnóstico, 

sinais e sintomas antes do diagnóstico, critérios clínicos, medicamentos, exames por imagem 

realizados, alterações laboratoriais encontradas. Estes dados foram tabulados para análise das 

informações. 

 

3. Resultados 

Um total de 73 artigos foram encontrados nos bancos de dados Pubmed e Scielo, por 

meio das seguintes palavras-chave: biomarkers, autism, brain (Fluxograma 1). O período 

selecionado das publicações foi entre 2013 e 2023. Após a aplicação dos critérios de exclusão: 

artigos com pacientes com autismo sindrômico, artigos repetidos nos dois bancos e artigos 

pagos, os artigos foram selecionados.  

Todos os artigos selecionados continham informações sobre biomarcadores e/ou 

achados laboratoriais em indivíduos com autismo isolado. Em todos os estudos, o número de 

indivíduos investigados foi mencionado, um total de 731 indivíduos. Sendo 85 indivíduos 

pertencentes ao grupo controle e os demais indivíduos com diagnóstico clínico de autismo 

isolado. 

 

3.1 Idade dos pacientes 

Dos artigos analisados, seis foram escolhidos para esta revisão. Todos os artigos 

relataram a idade dos indivíduos investigados, quatro apresentaram idade no intervalo entre 1 

ano e meio aos 12 anos. Dois artigos investigaram pacientes com idade num intervalo de 6 a 12 
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meses. E um artigo, dos 3 aos 15 anos. Na tabela 1, apresenta-se o resultado da idade dos 

pacientes em cada artigo.  

 

Fluxograma 1: Resultados da busca. 

 

 

Fonte: Autoria própria. 

 

Tabela 1 – Intervalo de idade. 

 

Autor Idade dos pacientes 

Bridgemohan et al., 2019 5 a 10 anos 

Morais, P.F. 2021 3 a 15 anos 

Smith et al., 2019 1 ano e meio até os 4 anos 

Rabanni et. al., 2018 5 a 12 anos 

Hazlett et al., 2017 6 e 12 meses 

Ortug et al., 2022 6 a 12 meses 

Fonte: Autoria própria. 

68 artigos 05 artigos 

24 artigos selecionados a 

partir do título 

05 artigos selecionados a 

partir do título 

14 artigos selecionados a 

partir do resumo 

03 artigos selecionados a 

partir do resumo 

05 artigos selecionados a 

partir da leitura do texto 

01 artigos selecionados a 

partir da leitura do texto 

Artigos  

Scielo Pubmed 
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Nota-se que a idade média dos pacientes analisados durante os estudos, estão entre a 

faixa etária dos seis meses aos três anos, normalmente quando a criança começa a expressar os 

primeiros sinais. Dois artigos trazem pacientes na fase da adolescência, quando eles já estão 

mais expostos as relações sociais. 

 

 3.2 Sinais e sintomas antes do diagnóstico  

Dentre os artigos analisados, quatro apresentaram os sinais e sintomas iniciais dos 

pacientes investigados (Tabela 2).  

 

Tabela 2 - Sinais e sintomas. 

 

Autor Sintomas 

Bridgemohan et al., 2019 Atraso no desenvolvimento da fala, interação e 

comportamento social 

Morais, P.F. 2021 Prejuízo grave na habilidade de comunicação verbal e 

não verbal, limitações de falar e no convívio social 

Rabanni et. al., 2018 Atraso no desenvolvimento cognitivo e fala 

Hazlett et al., 2017 Sintomas comportamentais 

Fonte: Autoria própria. 

 

O atraso na comunicação verbal e habilidades relacionadas ao comportamento são os 

sintomas mais persistentes nos pacientes analisados, seguido do atraso nas habilidades sociais. 

Esses sinais estão entre os mais comuns em pacientes com autismo. 

 

3.3  Idade média de diagnóstico  

Dos seis artigos selecionados para o estudo, presentes na tabela 3, quatro informaram a 

idade média de diagnóstico. Dois artigos não informaram a idade de diagnóstico dos 

participantes, dentre esses, um o autor relata que os participantes tiveram o diagnóstico tardio. 

A idade média de diagnóstico nos estudos em questão está na faixa etária dos 24 meses, 

idade em que normalmente realiza-se o diagnóstico conforme o DSM-5. 
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Tabela 3 - Idade média de diagnóstico dos pacientes investigados. 

 

Autor Idade média de diagnostico 

Morais, P.F. 2021 3 anos 

Smith et al., 2019 24 meses 

Hazlett et al., 2017 24 meses 

Ortug et al., 2022 24 meses 

Fonte: Autoria própria. 

 

3.4 Critérios clínicos para diagnóstico  

Dos artigos analisados, apresentados na tabela 4, todos abordaram os critérios utilizados 

para confirmação de diagnóstico.  

 

Tabela 4 - Critérios de diagnóstico clínico. 

 

Autor Critérios 

Bridgemohan et al., 2019 Diagnóstico realizado através de consultas clínicas 

regulares com médicos especialistas. 

Morais, P.F. 2021 Diagnóstico realizados utilizando critérios do DSM-5. 

Smith et al., 2019 Cronograma de observação diagnóstica do autismo.  

Rabanni et. al., 2018 Confirmação de diagnóstico por especialistas e critérios 

presentes no Manual de diagnóstico e estatístico de 

transtornos mentais. 

Hazlett et al., 2017 Confirmação de diagnóstico através de consultas médicas 

por observação do comportamento.   

Fonte: Autoria própria. 

 

Bridgemohan e colaboradores (2019) relataram em seu artigo que o diagnóstico clínico 

foi realizado com consultas clínicas em que realizavam avaliações multidisciplinares com 

atividades cognitivas, físicas e comportamentais incluindo avaliação do sono, no qual, aos pais, 

foi solicitado que relembrassem os comportamentos noturnos das crianças. Além de entrevistas 

de diagnóstico com os pais ou responsáveis, revisada pelos critérios do DSM-5 e aplicação de 
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uma lista de verificação de sintomas.  As consultas eram feitas por médicos especialistas e 

enfermeiros, para avaliar o grau de comportamento social, fala e o desenvolvimento.  

E Morais (2021) aborda que os participantes tiveram seus diagnósticos por meio da 

análise dos sintomas e consultas médicas seguindo os critérios do DSM-5, confirmado 

posteriormente pelos profissionais do CAPSi (Centro de Atendimento Psicossocial 

Infantojuvenil). Todos os pacientes foram diagnosticados com autismo em grau grave de acordo 

com Childhood Autism Rating Scale (CARS), escala utilizada para classificação do grau de 

acometimento.  

Smith e colaboradores (2019) relataram que os participantes passaram pelo      

cronograma de diagnóstico do autismo, trata-se de um teste semiestruturado, no qual apenas a 

criança é entrevistada. Esse cronograma é realizado por meio de uma avaliação em módulos no 

qual observa-se as habilidades sociais, comunicação e o comportamento do indivíduo para ter 

a confirmação de diagnóstico e o grau em que o paciente se enquadra.  

No artigo Rabanni e colaboradores (2018), todos os participantes receberam a 

confirmação de diagnóstico por 2 pesquisadores especialistas em desenvolvimento infantil, 

utilizando a conduta de acordo com o DSM-5, ADOS (Autism Diagnostic Observation 

Schedule) e as características iniciais do autismo presente em cada participante avaliando níveis 

de desenvolvimento cognitivo.  

No artigo de Hazlett e colaboradores (2017), a confirmação de diagnóstico foi realizada 

por entrevistas com os pais e observação do comportamento das crianças por meio de  consultas 

médicas e equipe multidisciplinar utilizando os critérios estabelecidos pelo manual de 

diagnóstico e estatístico de transtornos mentais.  

 

3.5 Medicamentos   

Em dois artigos, o uso da medicação para tratamento não foi abordado. No artigo de 

Bridgemohan e colaboradores (2019) abordaram que os participantes tiveram que parar 

qualquer tipo de medicação como fluoxetina, trazodona e bloqueadores betas que pudessem 

afetar o metabolismo da serotonina ou da melatonina dentre de 2 a 6 semanas após a visita ao 

consultório que participava do grupo de estudo. Morais (2021) abordou que, como método de 

exclusão, descartou participantes com qualquer uso de medicação que poderiam influenciar a 

concentração de vitamina D. No Artigo Smith e colaboradores (2019) relataram que apenas 

pacientes com autismo em grau elevado faziam uso do medicamento risperidona. Rabanni e 

colaboradores (2018) relataram que nenhum dos participantes fazia uso de medicação. 
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Tabela 5 - Medicação usada pelos pacientes. 

 

Autor Medicação 

Bridgemohan et al., 2019 Participantes interromperam qualquer medicação que 

pudesse afetar o metabolismo da serotonina ou melatonina. 

Morais, P.F. 2021 Descartou participantes que faziam uso de medicação. 

Smith et al., 2019 Uso de rispiridona. 

Rabanni et. al., 2018 Nenhum dos participantes faziam uso de medicação. 

Fonte: Autoria própria. 

 

No estudo de Bridgemohan e colaboradores (2019), a medicação era utilizada 

juntamente com sessões de terapias para estimular o desenvolvimento do comportamento e 

aprimorar atividades da rotina. No estudo de Morais (2021), apesar dos pacientes não fazerem 

uso de medicação, todos estavam em acompanhamento no CAPSi no momento do estudo. 

 

 3.6 Achados laboratoriais   

Dentre os artigos selecionados, quatro abordaram a realização de exames bioquímicos, 

sendo um exame de sangue e outros três de sangue e urina. 

Tabela 6 - Achados laboratoriais. 

Autor Amostras Achados laboratoriais 

Bridgemohan et al., 2019 Sangue e Urina Níveis médios de 

serotonina e melatonina. 

Morais, P.F. 2021 Sangue Carência de vitamina D 

Smith et al., 2019 Sangue e Urina Proporções incomuns de 

aminoácidos 

Rabanni et. al., 2018 

 

Sangue e Urina Aumento de proteínas no 

sangue 

Fonte: Autoria própria. 

 

No artigo Bridgemohan e colaboradores (2019) foi coletada uma amostra de sangue total 

e foram observados níveis elevados de sulfato de melatonina e níveis elevados de serotonina 

plaquetária. 

Morais (2021) verificou baixa dosagem de vitamina D (vitamina D 25-OH). 
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Smith e colaboradores (2019) realizaram análise dos níveis de proteínas plasmáticas e 

aminoácidos nos exames de urina e sangue, pois queriam investigar a evidência de que a 

desregulação dos aminoácidos de cadeia ramificada poderia contribuir para as características 

comportamentais do autismo.  

No artigo de Rabbani e colaboradores (2018), foi coletada a primeira urina da manhã e 

uma amostra de sangue junto com sangue para realização de hemograma  para analisar a 

presença de proteínas com o intuito de avaliar as diferenças químicas, nível de ditirosina e de 

produtos de glicação avançada (gorduras e proteínas).   

 

3.7 Exames de imagem  

Dentre os artigos selecionados, apenas dois tiveram exames por imagens solicitados, do 

tipo ressonância magnética (RM) cerebral.  

 

Tabela 7 - Exames de imagem. 

Autor Exames Achados laboratoriais 

Hazlett et al., 2017 RM O aumento cerebral, 

volume aumentado da 

ínsula/lóbulo. 

Ortug et al., 2022 

 

RM Anormalidades específicas 

no volume aumentado da 

insula/lobo nos estágios de 

desenvolvimento. 

Fonte: Autoria própria. 

 

Hazlett e colaboradores (2017) relataram que a ressonância magnética cerebral, de 

pacientes entre 6 e 12 meses de idade, tiveram achados que os autores investigam uma futura 

relação ao diagnóstico de autismo por meio de um aumento da região cortical (espessura 

cortical).  

Ortug e colaboradores (2022) sugerem que um volume aumentado da ínsula/lobo insular 

pode ser um forte biomarcador de ressonância magnética pré-natal, que pode prever o 

surgimento do autismo mais tarde na vida.  

 

4. Discussão 

Um biomarcador pode auxiliar na identificação da causa, realizar diagnósticos e 

identificar predisposição a uma determinada neuropatologia. Muitos biomarcadores foram 
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investigados em pacientes com autismo, no entanto, alguns deles são preliminares e precisam 

ser validados (Alcañiz et al, 2020).  

Ainda não foram identificados biomarcadores precisos que pudessem ser aplicados na 

complementaridade laboratorial e auxiliar o diagnóstico clínico do autismo. Atualmente, alguns 

exames são capazes de identificar alterações genéticas como o CGH Array, por exemplo, que 

corresponde a uma análise cromossômica por microarray, detectando ganhos ou perdas 

(duplicações ou deleções) do material (Evangelho, 2021). Porém, se trata de um exame com 

alto custo.  

Os seis artigos utilizados no presente estudo não seguem a mesma linha de abordagem 

para a investigação dos achados laboratoriais e biomarcadores, tendo em vista que dois artigos 

buscam biomarcadores cerebrais através do exame de ressonância magnética que possam estar 

associados ao diagnóstico precoce relacionado com a anatomia cerebral (Ortug et al., 2022 e 

Hazlett et al., 2017). Os demais artigos procuraram achados laboratoriais para buscar possíveis 

marcadores por meio de exames bioquímicos para um menor custo-benefício, dentre eles um 

artigo que investigou alterações de vitaminas D (Morais, P.F. 2021). Além disso, um dos artigos 

usados nesta revisão investigou sobre a alteração no metabolismo de aminoácidos como 

potenciais biomarcadores (Smith et al., 2019).  

Os níveis altos de serotonina sugerem associação com o nível de gravidade do autismo 

e níveis baixos de melatonina podem estar associados com o desequilíbrio no ciclo do sono 

(Bridgemohan et al., 2019). Outro estudo investigou amostras de urina e sangue, identificando 

um nível elevado de proteínas e gorduras em crianças autistas. Os autores buscam correlacionar 

esses achados com o distúrbio, de modo que o teste desenvolvido apresentou uma sensibilidade 

importante para detectar a condição (Rabbani et al., 2018). 

Dos estudos analisados todos relataram a idade dos participantes no momento do estudo. 

A idade de diagnóstico do autismo foi abordada por cinco autores, dentre eles dois obtiveram o 

diagnóstico precoce, dois o apresentaram tardio, porém, não foi mencionado a idade dos 

participantes no momento, e um entre quatro e seis anos, essa idade representa a faixa etária 

que normalmente se realiza o diagnóstico. Todos os estudos tiveram a confirmação do 

diagnóstico seguindo as normais do DSM-5.  

As alterações em pacientes com autismo iniciam-se quando a criança começa a 

desenvolver os comportamentos sociais, geralmente, as crianças apresentam sinais antes 

mesmo dos três anos, com um diagnóstico possível por volta dos 18 meses, quando começam 

a manifestar sinais de atraso na fala (Ama, 2019). Atualmente, com o autismo ganhando espaço 
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de extrema importância mundial, muito se fala na observação dos sintomas que se caracterizam 

pela dificuldade na comunicação verbal e não verbal, limitações na realização de atividades, na 

interação social e até mesmo no uso da imaginação (Homercher et al., 2020). 

Dentre os artigos analisados, todos apresentaram os sinais e sintomas que levaram a 

suspeita do autismo. Todos os sintomas estão de acordo com os sinais citados no DSM-5 que 

descreve os sinais e sintomas como déficits persistentes e padrões de comportamentos 

repetitivos (American Psychiatric Association, 2014). 

Desde a descoberta do autismo em 1943, os critérios utilizados para realizar o 

diagnóstico passaram por diversas mudanças. Deste modo, os critérios mais utilizados são os 

descritos no CID (Classificação Internacional de Doenças) e DSM-5 (Guedes et al., 2015).  

O diagnóstico do autismo segundo o DSM-5 é clínico e conduzido por profissionais de 

diversas áreas da saúde, sendo necessária uma investigação dos sintomas e observação direta 

do comportamento. Dos artigos analisados nesse estudo, seis apresentaram a confirmação do 

diagnóstico por meio de profissionais de saúde e os critérios estabelecidos pelo DSM-5 e CID-

10. A Sociedade Brasileira de Pediatria, defende a aplicação da escala Modified Checklist for 

Autism in Toddlers (M-CHAT), que se trata de uma lista de verificação para crianças com 

suspeitas de autismo entre os 18 a 24 meses de vida (Loureiro et al., 2017). 

O tratamento para o autismo inclui abordagens terapêuticas que proporcionam uma 

melhor adaptação comportamental ao meio em que o indivíduo está inserido. A terapia 

medicamentosa é utilizada em casos em que o comportamento do paciente é prejudicial ao 

desenvolvimento (distúrbios do sono, ansiedade, agressão), ou quando não se tem uma resposta 

positiva em relação à terapia cognitiva. No entanto, um estudo afirma que atualmente não 

existem diretrizes para a prática de terapia medicamentosa, pois o autismo conta com uma 

heterogeneidade de manifestações clínicas. Além disso, um estudo ressalta que o uso de 

medicação tem como principal objetivo controlar os sintomas melhorando a qualidade de vida 

(Assis et al., 2021). 

Dessa forma, vários fármacos tornam-se eficazes para amenizar e controlar sintomas e 

sinais do autismo. Em um dos artigos analisados, Smith e colaboradores (2019), relataram que 

os pacientes com classificação de grau grave faziam uso do medicamento risperidona, 

pertencentes a classe dos antagonistas dos receptores de dopamina e serotonina, ou seja, com o 

uso correto, os hormônios são mantidos em equilíbrio no cérebro do paciente.  Apesar da 

segurança no uso da risperidona, o medicamento pode provocar importantes efeitos adversos 

como, obesidade, taquicardia e problemas gastrointestinais (Neves et al., 2020). 
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Outras classes de medicamentos são utilizadas, como por exemplo os ISRS (Inibidores 

seletivos da recaptação da serotonina), como fluoxetina e trazodona, utilizados para tratar 

sintomas de ansiedade e comportamentos repetitivos. No artigo de Bridgemohan e 

colaboradores (2019), todos os pacientes faziam acompanhamento psicológico e tratamentos 

com terapias para a estimulação dos desenvolvimentos, e como coadjuvante faziam uso de 

terapia medicamentosa, na qual foram aconselhados a interromper o uso da medicação dentro 

de duas a seis semanas antes de iniciarem os estudos. Isso porque os portadores do autismo 

desenvolvem uma probabilidade maior em relação aos efeitos colaterais, e devido à dificuldade 

de interação e comunicação torna-se mais complexo o controle de efeitos adversos.  

No estudo de Morais (2021), os pacientes que faziam uso de qualquer tipo de 

suplementação ou medicação que pudessem alterar a dosagem de vitamina D foram excluídos 

do estudo. Apesar disso, diversas classes de medicamentos estão sendo utilizadas para controle 

de sintomas que acompanham o autismo, como exemplo os antipsicóticos atípicos como 

olanzapina que trata sintomas secundários como hiperatividade (Nascimentoet al., 2021). 

Nesta revisão, cinco autores tiveram como objetivo em seus estudos os achados 

laboratoriais, alguns estudos investigam possíveis marcadores bioquímicos para o autismo que 

incluem hormônios, vitaminas e neurotransmissores.  Diversas causas neuroquímicas desse 

transtorno têm ganhado notoriedade, como exemplo os hormônios que podem estar associados 

a possíveis alterações presentes no autismo.  Alguns estudos abordam que crianças autistas tem 

uma elevação significante quanto aos níveis séricos de serotonina, tanto plaquetária quanto 

sorológica. 

No artigo analisado de Bridgemohan e colaboradores (2019), analisaram a faixa de 

melatonina e serotonina encontradas em seus pacientes. Os níveis médios de serotonina foram 

considerados alterados quando comparados ao grupo controle, em crianças com autismo grave 

o nível de serotonina encontrado foi consideravelmente maior (302 ng/dL) que o grupo de 

autismo leve/moderado (160ng/dL). Níveis elevados de serotonina podem estar relacionados 

ao atraso no desenvolvimento da fala, da comunicação e de outras habilidades, indicando maior 

gravidade do autismo (Rodrigues et al., 2017). 

A melatonina é considerada uma biomacromolécula funcional produzido pela glândula 

pineal localizada no sistema nervoso central. Em portadores do autismo é comum apresentarem 

desequilíbrio do ciclo circadiano, que apresenta uma sensibilidade a luminosidade. A retina 

realiza a captação da ausência de luz e envia a informação para a glândula pineal para a 

produção de melatonina que auxilia a qualidade do sono. No estudo que busca correlacionar a 
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biomacromolécula com o autismo foi notado que as taxas de melatonina não se mostraram 

inferiores ao grupo controle, a idade dos pacientes não apresentou correlação com a excreção 

do sulfato de melatonina, o estudo não mostrou resultados significados e novas pesquisas serão 

realizados pelos autores (Bridgemohan et al., 2019). 

A vitamina D em ação no organismo tem um desempenho hormonal e metabólico. No 

autismo a vitamina D pode desencadear a expressão de genes com influência sobre fenótipos e 

função motora relacionados a condição. Atualmente, mesmo sem compreender a causa 

pesquisas apontam que o metabolismo dessa vitamina pode se correlacionar com distúrbios 

mentais. A suplementação de vitamina D como terapia nutricional é importante para o sistema 

nervoso, ajudando na redução dos sintomas. Um estudo feito com 203 crianças autistas 

comprovou a melhora dos sinais após a utilização de vitamina D (Song et al., 2020).  

Dos artigos analisados nesta revisão, Morais (2021) analisou os níveis médios dos 

valores séricos de vitamina D, em pacientes com autismo o valor apresentado foi (20,94 

ng/mL  ± 9,47 ng/mL ) um valor baixo quando comparado ao grupo controle (34,86 ng/mL  ± 

9,47 ng/mL ). Nesse estudo crianças com autismo apresentaram níveis séricos de vitamina D 

abaixo do valor de referência, tendo a possibilidade de gerar déficits no organismo. A 

deficiência de vitamina D durante a gestação e a lactação pode estar relacionada como um fator 

de risco para o autismo, em um artigo o autor mostra como resultado que níveis baixos podem 

desencadear riscos negativos ao neurodesenvolvimento e consequentemente apresentar uma 

relação para o desenvolvimento do distúrbio (Braz, 2020). 

Ainda dentro dos exames laboratoriais, mas se tratando dos aminoácidos, Smith e 

colaboradores (2019) trazem a relação dos aminoácidos e o autismo. Em um estudo realizado 

por pesquisadores da University of California San Diego (UC SAN DIEGO), descobriram 

através da análise dos metabolismos de aminoácidos, que esse método pode ser utilizado para 

detectar crianças com autismo, uma vez que elas podem apresentar perfis de aminoácidos 

alterados, como níveis elevados de glutamato e baixos níveis de ornitina e tirosina. É 

improvável que um único marcador seja capaz de detectar grande porcentagem do autismo 

(Amaral, 2020).  

A mudança nas concentrações dos aminoácidos pode estar associada a dieta restritiva 

que os autistas possuem, isso acontece por conta da seletividade quanto aos sabores, cores e 

texturas, tornando-se difícil a inclusão de uma nova alimentação, desenvolvendo problemas 

metabólicos e gastrointestinais (GI). Os indivíduos podem apresentar um desequilíbrio nos 

níveis de aminoácidos como glutamato e glutamina, alterações como essa pode afetar a função 
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motora e neurológica contribuindo para um estresse oxidativo. Os distúrbios gastrointestinais 

são uma condição muito comum associada ao autismo, podendo gerar problemas 

comportamentais, e sintomas como edema, dores abdominais e refluxos, muitos desses 

sintomas estão diretamente relacionados quando não há digestão completa de proteínas (Vilela 

et al., 2019). 

O artigo analisado identificou a desregulação do metabolismo dos aminoácidos de 

cadeia ramificada (BCAAs) que pode contribuir para as características comportamentais do 

autismo, comparando os metabólitos plasmáticos entre crianças com autismo e grupo controle, 

foi testado se a desregulação dos aminoácidos era um fenômeno generalizado em indivíduos 

com autismo. A combinação dos metabólitos de desregulação dos aminoácidos glicina, 

glutamina e ornitina identificou a desregulação no metabolismo de AA/BCAA que está presente 

em 16,7% dos pacientes com autismo presente no estudo. A identificação e utilização desses 

metabólitos podem levar a testes metabólicos que podem apoiar o diagnóstico precoce e a 

estratificação para intervenções direcionadas de tratamento (Smith et al., 2019). 

Rabbani e colaboradoes (2018) encontraram uma ligação entre a proteína disponível no 

sangue e o autismo, através de um teste realizado por meio de exames de urina e sangue que 

reconhece proteínas danificadas presentes nos fluidos corporais. Os testes foram realizados com 

o intuito de avaliar as diferenças químicas entre crianças com autismo e o grupo controle, um 

nível de ditirosina e de produtos de glicação avançada (gorduras e proteínas) foram encontradas 

em crianças portadoras de autismo. A pesquisa mostrou que o teste foi capaz de detectar uma 

taxa de 90% para a condição. Porém, com a pequena amostra utilizada para conduzir o estudo, 

mais testes serão realizados (Rabani et al., 2018). 

Além de exames laboratoriais bioquímicos, foram utilizados também exames de 

imagens para compor o presente estudo. O estudo de Hazlett e colaboradores (2017) abordou 

exames de imagens feitos por RM (Ressonância Magnética) para compor os exames de busca 

pelo desenvolvimento precoce do cérebro em crianças com autismo. O estudo avaliou bebês de 

6 e 12 meses de idade com manifestações de sinais de autismo, para investigação do 

comportamento e trajetórias cerebrais até os 24 meses. A princípio, os autores investigaram 

crescimento excessivo do cérebro associado à superfície cortical, com base nos 3 exames de 

RM realizados em cada paciente com intervalo de 6 meses.   

De acordo com os exames, não houve diferença na taxa de crescimento cerebral total 

entre os 6 e 12 meses de idade, mas quando comparados aos 24 meses mostrou aumento na 

região cortical, e mostra os primeiros sinais de déficits sociais. Os autores buscaram ligações 
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das taxas de crescimento com a gravidade do autismo, mas nenhuma correlação foi constatada. 

Em um estudo anterior ao mesmo, mostrou por meio de RM que o crescimento excessivo do 

cérebro em crianças portadoras do autismo desenvolve-se durante o primeiro ano de vida. 

Apesar das causas do crescimento cerebral serem desconhecidas, os pesquisadores acreditam 

que o desenvolvimento cerebral seja de grande importância para o descobrimento de futuros 

biomarcadores cerebrais para o autismo (Amaral et al., 2017). 

No estudo de Ortug e colaboradores (2022), analisaram exames de imagens por meio de 

RM fetal, utilizada como um complemento ao ultrassom, o qual posteriormente foi 

diagnosticado com autismo. Com novas realizações de imagens, o exame foi segmentado 

automaticamente com o método de rotulagem anatômica autorizado baseado em atlas, um 

conjunto de três fatores foi realizado para comparações lobares e regionais do cérebro 

segmentado. A ínsula (lobo cerebral), responsável pelo comportamento social, apresentou um 

volume esteticamente maior em pacientes com autismo que os grupos controles na região lobar. 

Na comparação regional o grupo com autismo apresentou amígdala do hipocampo tipicamente 

maior em comparação ao grupo controle (Ortug et al., 2022). 

Outro estudo utilizando a RM mostrou que que crianças autistas tinham amígdala 

maiores e apresentavam nível inferior quando as crianças eram expostas a atividades 

emocionais. Os resultados sugerem que o volume aumentado da ínsula pode ser um forte 

biomarcador de ressonância magnética pré-natal que poderia prever o surgimento futuro de 

autismo e acredita-se que a amígdala maior e o encolhimento da comissura do hipocampo 

poderiam ser biomarcadores adicionais para identificar esses possíveis pacientes. (Barnea-

Goraly et al., 2014). 

 

5. Conclusão 

O autismo é uma condição que se caracteriza pelo grau de comprometimento na 

comunicação e comportamento social. Apresenta uma heterogeneidade complexa devido a 

interação de fatores ambientais e genéticos. Dessa forma, a busca por biomarcadores e achados 

laboratoriais que auxiliam no diagnóstico e acompanhamento desses pacientes se tornam 

importantes. 

Ainda não existe um biomarcador específico para o autismo, sendo necessário mais 

estudos, além de existirem escassos artigos sobre o tema disponibilizados de forma gratuita. 

Nos estudos investigados a análise dos níveis de vitamina D sérica, níveis séricos de melatonina 

e serotonina, níveis de proteínas e gorduras, produzidos pela glicação avançada, no sangue e na 
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urina, concentração de aminoácidos no sangue e exame de imagem do tipo RM do cérebro 

foram utilizados. E de certa forma, foram eficazes ao apresentarem alterações associados aos 

casos.  

 A investigação diagnóstica é realizada com exames de alta complexibilidade e alto custo 

como o CGH array, e nenhum estudo investigou por esse método.   

A suspeita do quadro de autismo pode ser desencadeada pela observação de sinais e 

sintomas como perturbações no desenvolvimento motor, alterações na linguagem e 

comportamento, isolamento social e alterações sensoriais. Dos artigos analisados, entre as 

variáveis ponderáveis, a vitamina D se mostrou promissora podendo estar associada à expressão 

de genes do distúrbio, ainda assim, se faz necessário a realização de novos estudos para 

correlacionar com maior eficiência a baixa concentração de vitamina D tanto na gestação e na 

lactação com o desenvolvimento do autismo. 

Os níveis séricos de serotonina também foram investigados, e níveis elevados foram 

observados em casos de gravidade do autismo, já a dosagem baixa de melatonina não mostrou 

nenhuma interferência associada ao autismo. A serotonina sérica se mostra um importante 

marcador para o acompanhamento da evolução do autismo, enquanto a pesquisa dos níveis de 

melatonina teve a associação com o autismo inconclusiva, necessitando de novos estudos.   

Nessa linha, o estudo de proteínas do sangue, danificadas, pode ser utilizado para 

identificar a condição, avaliando a diferença química da oxidação de ditirosina, proteínas e 

gorduras. Por sua vez, a desregulação do metabolismo dos aminoácidos (glicina, glutamina e 

ornitina) pode auxiliar na suspeita por meio de testes metabólicos para a conduta. 

Ao avaliar exames de imagens, foi constatado um aumento na região cortical e na ínsula 

(lobo cerebral), aos 24 meses de idade, ao mesmo tempo em que os primeiros déficits sociais 

foram relatados. Apesar de as causas do crescimento dessas regiões ainda serem desconhecidas, 

apresentam um potencial grande no auxílio da pesquisa diagnóstica, sendo assim, pesquisas 

ainda estão sendo realizadas para descobrir se esse crescimento tem associação ao quadro de 

autismo, e também para traçar a fisiopatologia dessa alteração.  

Os estudos analisados sugerem que o autismo é uma condição complexa, com vários fatores a 

serem estudados e descobertos. Os achados laboratoriais presentes nesta revisão traçam um 

caminho a ser percorrido no processo investigativo, dessa maneira é necessário que mais 

pesquisas sejam realizadas para a descoberta de mais biomarcadores que sejam menos custosos 

que os exames genéticos. Após a análise dos artigos, observa-se ainda que não existe um 

biomarcador específico para o autismo, sua investigação é uma soma de exames genéticos, de 
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avaliação clínica com alguns marcadores bioquímicos inespecíficos que podem ser encontrados 

com alta variedade em indivíduos afetados e podem auxiliar na assistência aos pacientes com 

autismo.   
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