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NÚMERO:  002/2019 

DATA:  23/04/2019 

ASSUNTO: Abordagem Diagnóstica e Intervenção na Perturbação do 

Espetro do Autismo em Idade Pediátrica e no Adulto 
PALAVRAS-CHAVE: Perturbação do espetro do autismo, rastreio, avaliação 

diagnóstica, intervenção 
PARA: Médicos do Sistema de Saúde 
CONTACTOS: Departamento da Qualidade na Saúde (dqs@dgs.min-saude.pt) 

 

Nos termos da alínea a) do nº 2 do artigo 2º do Decreto Regulamentar nº 14/2012, de 26 de 

janeiro, por proposta conjunta do Departamento da Qualidade na Saúde, do Programa 

Nacional para a Saúde Mental e da Ordem dos Médicos, a Direção-Geral da Saúde, emite a 

seguinte: 

 

NORMAa   

1. Em idade pediátrica, a vigilância e o rastreio da perturbação do espetro do autismo (PEA), 

de acordo com o Programa de Saúde Infantil e Juvenil, devem ter em consideração (Nível 

de Evidência D, Grau de Recomendação 1)1,2,3: 

a) Valorização das preocupações dos pais ou representante legal ou cuidador; 

b) Existência de familiares diretos com o diagnóstico de perturbação do espetro 

do autismo (PEA); 

c) Regressão no desenvolvimento, nomeadamente, perda de competências de 

linguagem ou de socialização; 

d) Entre 0 e 6 meses: 

i. Registo de avaliação de sinais precoces aos seis meses: 

(i) Ausência de contacto visual; 

(ii) Não sorrir em resposta; 

                                                        
a A tabela de níveis de evidência e graus de recomendação da presente Norma é a definida pelo The Grading of 

Recommendations Assessment, Development and Evaluation (GRADE) working group updated 2016-04 em 

.http://www.gradeworkinggroup.org/ 
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(iii) Passividade/baixo nível de atividade; 

(iv) Irritabilidade extrema; 

(v) Tendência a fixar objetos; 

(vi) Ausência ou pouco interesse por pessoas; 

(vii) Pouca interação social; 

(viii) Mímica facial pobre; 

(ix) Não se orientar para a voz humana; 

(x) Ausência de reações antecipatórias (ex: não estende os braços para 

“ser pegado ao colo”). 

ii. Aos 12 meses, para além dos sinais referidos para os seis meses4: 

(i) Vocalização escassa ou monótona; 

(ii) Não usar gestos na comunicação; 

(iii) Não responder ao chamamento; 

(iv) Ausência de atenção conjunta (ex: não mostra curiosidade ou 

partilha o interesse do outro); 

(v) Ausência de padrões motores de imitação do outro; 

(vi) Alteração da reatividade sensorial (ex: hipo e hipersensibilidade aos 

sons, sub reatividade à dor); 

(vii) Aos 18 meses e aos 24 meses, a presença de pontuação superior 

a 3 (falha em 3 itens no total) ou em 2 dos itens considerados 

críticos (2,7,9,13,14,15) no Modified Checklist for Autism in Toddlers - 

Revisto com Entrevista de Seguimento (M-CHAT - R/F) (Anexo I)1,5,6;   

iii. Na criança entre os 2 e os 6 anos de idade, para além dos referidos para 

idade inferior a 24 meses7: 

(i) Perturbação na aquisição e desenvolvimento da fala e, 

nomeadamente, aos 24 meses não dizer espontaneamente frases de 

duas palavras; 
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(ii) Uso idiossincrático e estereotipado de palavras ou frases; 

(iii) Tendência para o isolamento ou perturbação manifesta na interação 

com os pares; 

(iv) Não apontar com o indicador para os objetos para dirigir a atenção 

dos outros; 

(v) Ausência de iniciativa na interação social; 

(vi) Dificuldade no jogo simbólico; 

(vii) Dificuldade em aceitar a mudança; 

(viii) Interesse obsessivo por determinadas texturas, materiais, pessoas, 

objetos ou partes dos mesmos; 

(ix) Persistência de gestos ou comportamentos estereotipados ou 

repetitivos e posturas invulgares. 

e) Na criança com idade igual ou superior a 6 anos para além dos referidos para 

idade inferior a seis anos: 

i. Evitamento da interação social com os pares ou preferência pelo 

convívio com os adultos e com os mais novos; 

ii. Interação desadequada com os pares (ex: regulação da distância, 

dificuldade na interpretação dos sinais do outro); 

iii. Dificuldade de interpretação de conteúdos não explícitos da 

comunicação; 

iv. Dificuldade no planeamento, organização práxica e coordenação 

motoras [manifestação em diversos contextos (ex: sala de aula, no 

ginásio ou nos recreios e no domicílio)];  

v. O balanceio do corpo, os gestos e sons repetitivos (estereotipias) mais 

frequentes em situações de stress ou ansiedade. 

f) Questionar pais ou representante legal ou cuidador quando 

espontaneamente não verbalizam preocupações; 
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2. No adulto, considerando que as características sindromáticas referidas na alínea e) do 

ponto 1 da presente Norma, tendem a sofrer uma modificação qualitativa, influenciada 

pelo crescimento, pela experiência e pela aprendizagem, deve ser efetuada a avaliação 

clínica, com enfoque na (Nível de Evidência D, Grau de Recomendação 1)8: 

a) Interação social desadequada (ex: dificuldade em regular a distância na relação 

com o outro, dificuldade na leitura do contexto social, contacto demasiado formal 

ou tendência ao isolamento); 

b) Rigidez, comportamental e cognitiva, a restrição de interesses e comportamentos 

repetitivos (em relação aos quais não têm crítica e que lhes são mesmo 

confortáveis); 

c) História pregressa e do desenvolvimento, orientada para a presença de sinais na 

infância e adolescência, nos termos da presente Norma.  

3. A avaliação diagnóstica de perturbação do espetro do autismo (PEA) deve ser clínica, 

através da avaliação de um conjunto de sinais e sintomas agrupados em áreas 

semiológicas (duas na DSM-5; ou três na CID 10 MC; ou cinco na DC:0-5, nomeadamente: 

défices nas competências de comunicação e de interação e padrões do comportamento, 

interesses e atividades, restritos, repetitivos e estereotipados, dificuldades no 

planeamento motor e da reatividade e processamento sensorial) e deve assentar nos 

critérios das diferentes classificações (Nível de Evidência B, Grau de Recomendação 1) 

8,9,10:  

a) DC:0-5 ou DSM-5 (299.0) ou CID 10 MC(F84) na primeira infância (idade inferior 

ou igual a 5 anos) (Anexo II); 

b) DSM-5 (299.0) ou da CID 10 MC(F84) em idade superior a 5 anos (Anexo II); 

c) Não devem ser prescritos meios complementares de diagnóstico (MCDT), exceto 

os seguintes devidamente fundamentados (Nível de Evidência D, Grau de 

Recomendação 1)11,12,13: 

i. Eletroencefalograma (EEG) na suspeita de regressão ou crise de natureza 

epilética; 
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ii. Ressonância magnética cranioencefálica (RM CE) na presença de 

alterações no exame objetivo, designadamente alterações no exame 

neurológico, alterações da pigmentação cutânea e do perímetro craniano; 

d) Estudo metabólico para diagnóstico etiológico (consultar Norma sobre a 

Abordagem Diagnóstica e Critérios de Referenciação de Doenças Hereditárias 

do Metabolismo em Idade Pediátrica e no Adulto da Direção-Geral da Saúde). 

4. A prescrição de testes genéticos para diagnóstico etiológico de perturbação do espetro 

do autismo (PEA) deve ser devidamente fundamentada, de acordo com a história familiar 

e história natural da PEA na presença de dismorfia ou incapacidade intelectual ou história 

familiar de doença genética ou de incapacidade intelectual e deve ainda cumprir as 

American College of Medical Genetics and Genomics (ACMG) Practice Guidelines (Nível de 

Evidência D, Grau de Recomendação 1) 14,15: 

a) Como primeira linha: - FMR1 (X frágil) no sexo masculino; 

b) Como segunda linha: - Array CGH 750kb. 

c) Sequenciação do gene MECP2 no sexo feminino quando array CGH normal; 

d) Sequenciação do gene PTEN na criança com perímetro cefálico superior a 2,5 

desvio padrão da média. 

5. Não deve ser prescrito tratamento farmacológico para as manifestações clínicas da 

perturbação do espetro do autismo (PEA) (Nível de Evidência D, Grau de Recomendação 

1)16. 

6. A abordagem terapêutica individualizada realizada a nível da consulta de especialidade 

hospitalar, em articulação com a equipa local de intervenção precoce e equipas locais de 

intervenção escolar e de transição para a vida adulta, conforme aplicável, deve assentar 

na intervenção não farmacológica de base relacional, de acordo com a situação clínica e 

o contexto individual (Nível de Evidência C, Grau de Recomendação I) 17,18,19,20,21: 

7. A intervenção não farmacológica deve ser individualizada à pessoa PEA de acordo com a 

situação clínica e contexto individual e deve incluir as seguintes componentes (Nível de 

Evidência C, Grau de Recomendação I)12,22,2324:  

a) Componente terapêutica, através de: 
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i. Terapia ocupacional de integração sensorial; 

ii. Intervenção da psicologia clínica; 

iii. Terapia da fala. 

b) Componente pedagógica, através de: 

i. Inclusão educativa em unidades de ensino estruturado para a educação 

de alunos com perturbação do espetro do autismo (PEA) (UEEA)25, 

conforme critérios de gravidade definidos pela equipa multidisciplinar; 

ii. Ensino especial e reabilitação; 

iii. Psicologia educacional. 

c) A partir da idade escolar (igual ou superior a 6 anos), para além das 

componentes terapêutica e pedagógica, os modelos de intervenção devem 

assentar no treino de autonomia e de socialização em contexto ambiental e 

comunitário (Nível de Evidência C, Grau de Recomendação I)22,24. 

8. Deve ser prescrita terapêutica farmacológica dirigida exclusivamente a comorbilidades e 

a sinais e sintomas disruptivos de acordo com a situação clínica e contexto individual 

(Nível de Evidência A, Grau de Recomendação 1)26: 

a) No controlo das alterações graves do comportamento devem ser prescritos 

antipsicóticos atípicos (Nível de Evidência A, Grau de Recomendação I)27;  

i. Como primeira linha, risperidona via oral, na dose inicial 0,25 mg/dia com 

titulação individual com dose mínima eficaz, na idade igual ou superior a 

5 anos 28; 

ii. Na ausência de eficácia ou intolerância à risperidona deve ser prescrito 

aripiprazol na dose inicial de 2,5 mg/dia com titulação individual com dose 

mínima eficaz no adulto e na mulher a reavaliar no início da gravidez29; 

b) No controlo da impulsividade, na diminuição da labilidade emocional e na 

redução do número e gravidade de episódios disruptivos, devem ser prescritos 

estabilizadores do humor: 

mailto:geral@dgs.min-saude.pt
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i. Valproato de sódio na dose inicial de 80 mg de 12h/12 horas, com 

titulação individual, com dose mínima eficaz, como primeira linha, exceto 

na mulher em idade fértil (Nível de Evidência B, Grau de Recomendação 

1)30;  

ii. Carbamazepina na dose inicial de 100 mg/dia com titulação individual, 

com dose mínima eficaz, na pessoa com maior heteroagressividade e na 

mulher (Nível de Evidência C, Grau de Recomendação 1)31; 

iii. Como segunda linha, topiramato na dose inicial de 25 mg/dia com 

titulação individual, com dose mínima eficaz (Nível de Evidência C, Grau 

de Recomendação 1)32.  

c) Nas situações de comorbilidade com ansiedade, depressão e perturbação 

obsessiva compulsiva (POC) devem ser prescritos inibidores seletivos da 

recaptação da serotonina (SSRI): 

i. Sertralina na dose inicial de 25mg/dia com titulação individual, com dose 

mínima eficaz na perturbação da ansiedade social e depressão no adulto 

e na POC em idade igual ou superior a 6 anos (Nível de Evidência C, Grau 

de Recomendação 1)33; 

ii. Fluoxetina na dose inicial de 10mg/dia com titulação individual, com dose 

mínima eficaz em idade igual ou superior a 8 anos (Nível de Evidência A, 

Grau de Recomendação 1)34; 

 

iii. Fluvoxamina na dose inicial de 25mg/dia com titulação individual, com 

dose mínima eficaz, em adultos (Nível de Evidência A, Grau de 

Recomendação 1) 35.  

d) Em situações de comorbilidade com perturbação de hiperatividade e défice de 

atenção deve ser prescrito: 

i. Metilfenidato, a partir dos 6 anos, na dose inicial de 5 mg em duas 

tomas/dia, com titulação individual, com dose mínima eficaz; como 

primeira linha (Nível de Evidência A, Grau de Recomendação 1)36; 
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ii. Como segunda linha, em idade igual ou superior a 6 anos, atomoxetina 

na dose inicial de 0,5 mg/Kg/dia com titulação individual, com dose 

mínima eficaz (Nível de Evidência C, Grau de Recomendação 1)37.  

e) Em situações de agitação psicomotora grave que não cede a monoterapia deve 

ser prescrita clonidina no adulto com exceção na mulher durante o período de 

aleitamento, na dose inicial de 1/4 (± 0,0375 mg) de comprimido (0,15 mg) em 

uma toma/dia, com titulação individual, com dose mínima eficaz, associada ao 

antipsicótico ou estabilizador do humor (Nível de Evidência C, Grau de 

Recomendação I)38;  

f) Alterações do sono: 

i. Como primeira linha, melatonina via oral na dose inicial 1 mg, à noite, com 

titulação individual, com dose mínima eficaz (Nível de Evidência A, Grau 

de Recomendação 1) 39,40,41; 

ii. Na ausência de eficácia de melatonina, risperidona via oral à noite na dose 

inicial 0,25 mg/dia com titulação individual com dose mínima eficaz, na 

idade igual ou superior a 5 anos (Nível de Evidência A, Grau de 

Recomendação 1)42; 

g) Em cada avaliação deve ser ponderada a possibilidade de descontinuação de 

medicação, por forma a minimizar, nomeadamente, o aparecimento de 

complicações tardias devido ao uso crónico de neurolépticos; 

h) Não devem ser prescritas, para os sintomas nucleares do autismo, as 

intervenções com secretina, agentes quelantes, oxigénio hiperbárico, 

suplementos ácidos gordos, regime alimentar restritivo e neuro feedback (Nível 

de Evidência A, Grau de Recomendação 1)22,43,44,45,46. 

9. O plano terapêutico multidisciplinar individualizado deve ser disponibilizado à pessoa, 

representante legal e cuidador, após confirmação do diagnóstico e comorbilidades e 

revisto em consulta (Nível de Evidência C, Grau de Recomendação I)22,23. 

10.Qualquer exceção à presente Norma, deve ser fundamentada clinicamente, com registo 

no processo clínico.  
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11.O conteúdo da presente Norma será atualizado sempre que a evidência científica assim 

o determine. 

 

 

Graça Freitas 

Diretora-Geral da Saúde 
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ALGORITMO CLÍNICO   
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INFORMAÇÃO COMPLEMENTAR 

 

Âmbito:  

A. A presente Norma tem como objetivo uniformizar a abordagem nacional das PEA, 

através do consenso do comité científico sobre a evidência disponível, 

designadamente na identificação precoce, avaliação diagnóstica e intervenção 

terapêutica, com vista à integração social das pessoas afetadas. 

Definições: 

A. A PEA é uma perturbação do neurodesenvolvimento que afeta o funcionamento 

mental e que na grande maioria dos casos tem origem pré-natal. O diagnóstico e a 

intervenção dirigida o mais precocemente possível melhora o prognóstico. 

B. A PEA é uma perturbação crónica e como tal persiste ao longo de toda a vida do 

indivíduo, com um grau muito variado de comprometimento funcional. 

C. As manifestações da PEA modificam-se com a idade. 

Organizacional  

A. Devem ser referenciadas à equipa local de intervenção (ELI) precoce, a efetivar no 

prazo máximo de 30 dias, as crianças (0-6 anos) com suspeita de PEA para avaliação 

das necessidades e recursos da criança/família/comunidade e início de intervenção 

específica47. 

B. Deve ser referenciada a consulta de especialidade hospitalar, a efetivar no prazo 

máximo de 30 dias, a criança dos 0 aos 6 anos com suspeita de PEA. 

C. Devem ser referenciadas a consulta de especialidade hospitalar, a efetivar no prazo 

máximo de 60 dias, a criança com idade superior aos 6 anos, o adolescente e o adulto 

com suspeita de PEA. 

D. A informação que acompanha a referenciação à consulta de especialidade hospitalar 

deve incluir: 

1) Sinais de alerta identificados; 

2) Preocupações verbalizadas pela pessoa e/ou representante legal e/ou cuidador. 

E. Na consulta de especialidade hospitalar para a idade pediátrica, a decisão de 

diagnóstico, a proposta de intervenção terapêutica e de seguimento deve ser efetuada 
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por equipa multidisciplinar com formação e experiência documentada na PEA, que 

deve ser constituída por pediatra com experiência na área do neuro desenvolvimento 

e/ou neuropediatra e psiquiatra da infância e adolescência e com o apoio de 

psicólogo, terapeuta da fala, terapeuta ocupacional ou técnico superior de educação 

especial e reabilitação, enfermeiro e assistente social. 

F. Na consulta de especialidade hospitalar para o adulto, a decisão de diagnóstico, 

proposta de intervenção terapêutica e de seguimento deve ser efetuada por 

psiquiatra com o apoio de neurologista, psicólogo, enfermeiro e assistente social. 

G. Deve ser referenciada a consulta de especialidade de otorrinolaringologia, a efetivar 

no prazo máximo de 30 dias, a criança com PEA e com suspeita clínica de défice 

auditivo.  

H. Deve ser referenciado a consulta de especialidade de genética médicab, a efetivar no 

prazo máximo de 60 dias, o adolescente e o adulto com PEA e diagnóstico etiológico 

genético para aconselhamento genético e opções reprodutivas.  

I. As equipas locais de intervenção escolar e de transição para a vida adulta devem ser 

constituídas por terapeuta da fala, terapeuta ocupacional, psicólogo e técnico superior 

de educação especial e reabilitação. 

J. Na primeira infância e idade pré-escolar a intervenção não farmacológica direta deve 

ser realizada pela equipa local de intervenção precoce da infância que deve integrar 

os profissionais de saúde (terapeuta ocupacional, terapeuta da fala e psicólogo clínico) 

com formação e experiência documentada em PEA. 

K. Deve ser elaborado, pela consulta de especialidade hospitalar que efetuou o 

diagnóstico de PEA, um plano terapêutico centrado na pessoa com diagnóstico ou 

suspeita de PEA e na família/cuidador, disponibilizado à pessoa, representante legal e 

cuidador, em articulação com a equipa da unidade de saúde que efetuou a 

referenciação e com a equipa da unidade de saúde que efetua a intervenção, a 

monitorização e o seguimento. 

                                                        
b Cf. Artigo 30º do Decreto-Lei nº 131/2014 de 29 de agosto. Regulamenta a Lei n.º 12/2005. 
Informação genética pessoal e informação de saúde. 
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L. As alterações ao plano terapêutico devem ser efetuadas pela equipa da unidade de 

saúde que efetua a intervenção, a monitorização e o seguimento, após contacto com 

a consulta de especialidade hospitalar. 

M. Deve ser disponibilizada informação médica de retorno aos cuidados de saúde 

primários para articulação com a ELI relativa à criança na primeira infância e em idade 

pré-escolar (5 anos) com diagnóstico de PEA. 

N. Na criança com idade superior a 6 anos com diagnóstico de PEA deve ser 

disponibilizada informação médica de retorno aos cuidados de saúde primários para 

articulação com as equipas locais de intervenção escolar e de transição para a vida 

adulta. 

O. A informação médica escrita a disponibilizar de acordo com a situação clínica e o 

contexto individual à criança, adolescente e adulto com PEA, representante legal e 

cuidador deve incluir o impacte da situação clínica no desenvolvimento, no 

funcionamento adaptativo, no comportamento e na aquisição da autonomia e 

integração na comunidade. 

P. Para assegurar a continuidade dos cuidados de saúde na transição da idade pediátrica 

para a idade adulta, particularmente para as pessoas mais gravemente afetadas, a 

unidade de saúde com a equipa multidisciplinar deve estabelecer protocolos de 

articulação com as consultas de especialidade/subespecialidade hospitalar específicas 

de pediatria e de adultos22. 

Q. A consulta de especialidade hospitalar e a equipa da unidade de saúde de 

proximidade/referência devem promover a realização de reunião entre profissionais, 

pais e equipa educativa. 

R. A intervenção não farmacológica de base relacional deve ser assegurada entre a 

consulta de especialidade hospitalar, e a equipa local de intervenção precoce e 

equipas locais de intervenção escolar e de transição para a vida adulta, conforme 

aplicável e de acordo com a situação clínica e o contexto individual: 

1)  Com a pessoa com perturbação do espetro do autismo (PEA), família e cuidadores; 

2) Com os profissionais e ambiente dos equipamentos educativos e das atividades 

extracurriculares; 
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3) Com os profissionais e ambiente de atividades recreativas; 

4)  Com os profissionais e ambiente de equipamentos especiais de reabilitação; 

5) Com os profissionais e ambiente das escolas profissionais, Instituto de Emprego  

   e Formação Profissional (IEFP), do local de trabalho e autarquias.  

S. A monitorização e controlo clínico das pessoas com PEA devem ser realizados pela 

consulta de especialidade hospitalar, pelo menos, anualmente, em articulação e sem 

prejuízo da intervenção, monitorização e seguimento pela unidade de saúde de 

proximidade/referência de acordo com plano terapêutico elaborado2,22-24,48. 

 

Clínica 

A. A pessoa e o representante legal devem ser informados e esclarecidos da situação 

clínica e sua história natural, da necessidade de projeto terapêutico, dos riscos e 

benefícios da terapêutica e quando deve contactar a equipa de saúde. 

B. Deve ser obtido o consentimento informado de acordo com a Norma da Direção-Geral 

da Saúde. 

C. A avaliação diagnóstica deve incidir na observação direta da criança, do seu estado 

mental, bem como dos seus modos de se relacionar e comunicar com os 

observadores e com os prestadores de cuidados. Deverá ser feita em várias ocasiões 

e colher informação de diferentes contextos.  

D. A colheita de história clínica poderá ser complementada com a utilização de escalas, 

mas estas devem ser sempre interpretadas no contexto de uma avaliação mais global. 

E. A ocorrência de comorbilidades psiquiátricas e neurológicas é frequente nas pessoas 

com PEA. As comorbilidades psiquiátricas são mesmo mais frequentes nesta 

população do que na população em geral49. 

F. As comorbilidades psiquiátricas mais comuns são as perturbações de ansiedade, a 

perturbação de hiperatividade e défice de atenção, as perturbações do humor, em 

particular a perturbação depressiva e as perturbações do comportamento50. 
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G. A expressão sintomática das Perturbações do Humor pode ser atípica nas pessoas 

com PEA e traduzir-se por irritabilidade, impulsividade, agitação e mesmo 

agressividade51. 

H. A determinação do diagnóstico das comorbilidades implica conhecer bem as 

características sindromáticas das PEA e saber identificar o que faz e não faz parte 

delas. Há assim que distinguir o que são as manifestações “primárias” de PEA do que 

são as manifestações de uma perturbação co mórbida52. 

I. A terapêutica farmacológica podendo ser necessária, tem como objetivo o tratamento 

de comorbilidades, nomeadamente psiquiátricas, comportamentais e neurológicas, 

nas pessoas com PEA52.  

J. Não deverão ser prescritos psicofármacos com a finalidade de controlar alterações do 

comportamento sem descartar a possibilidade dessas alterações serem provocadas 

por problemas físicos (ex.: odontalgia ou otalgia, cólicas abdominais, cefaleia, etc.), 

problemas relacionais ou doença afetiva cujas manifestações sejam reativas a uma 

causa indentificável (v.g. manifestações reativas de causa identificável)52.  
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FUNDAMENTAÇÃO  

A. A nível europeu, em estudos realizados na sua maioria desde 2006, a prevalência 

estimada de crianças PEA varia entre 3/1000 a 11,6/1000 com uma média de 6,2/100053. 

B. O estudo nacional realizado em 2000 em idade escolar estimou uma prevalência de 

1/100054  

C. A origem da PEA é multigénica e multifatorial, existindo uma interação entre os 

diferentes genes presentes e entre estes e o meio ambiente.  

D. A qualidade da relação mãe/bebé, a educação, ou o estatuto socioeconómico não têm 

nenhuma influência na origem da PEA. 

E. Não foi encontrada nenhuma correlação entre a PEA e a existência de intolerâncias 

alimentares, o uso de determinadas vacinas ou a exposição (pré ou pós-natal) a 

agentes externos, nomeadamente álcool, tabaco ou metais pesados. 

F. Diagnóstico22-24: 

1) O diagnóstico das PEA é clínico (sindromático) e baseado na entrevista clínica, 

na avaliação do desenvolvimento e na avaliação do comportamento; 

2) Não existem quaisquer exames laboratoriais (bioquímicos, genéticos, 

eletrofisiológicos, de imagem ou outros) que permitam, ou sequer sugiram, o 

diagnóstico de PEA; 

3) Na grande maioria da PEA não se observam alterações nos exames 

complementares de diagnóstico.  

4) Só em cerca de 20 % dos casos de PEA se consegue identificar uma causa médica 

que pode estar na origem desta perturbação; 

5) Durante a entrevista clínica, para além da recolha da semiologia atual (conjunto 

dos sinais e sintomas presentes), revestem-se de especial importância a colheita 

dos marcadores precoces do neuro desenvolvimento bem como toda a história 

clinica clássica detalhada e exaustiva; 

6) As alterações da marcha, como sejam a ausência de balanceio alternado dos 

braços, a postura rígida com pouca flexibilidade do tronco ou a marcha em bicos 

de pés, são muito comuns na PEA; 
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7) Não fazendo parte dos critérios clássicos de diagnóstico de PEA, as alterações 

do controlo motor (ex: estereotipias, balanceamentos do corpo, tiques vocais, 

lentidão executiva com aumento da latência do movimento ou a dificuldade na 

alternância de movimentos), são habituais nas pessoas com PEA e, como tal, 

devem ser referidas e entendidas como integrantes do quadro da perturbação; 

8) As alterações das sensibilidades têm também sido bem documentadas na PEA. 

São exemplos a hipersensibilidade ao ruído, a intolerância a odores ou o 

desconforto provocado pelo toque de certas texturas. Habitual, também, é o 

prazer especial que algumas pessoas com PEA parecem extrair de formas 

particulares de estimulação sensorial, particularmente nas modalidades tátil e 

luminosa (ex: o toque de determinadas texturas ou a observação continuada de 

determinados brilhos ou reflexos); 

9) A gravidade destes défices e a frequência com que eles se associam a outras 

disfunções variam dentro do espectro do autismo, num quase continuum, 

desde as formas mais discretas às mais graves; 

10) Nas formas mais graves há um défice acentuado nos padrões de interação 

social, uma perturbação grave da linguagem, a par de comportamentos 

estereotipados e interesses restritos. A esta condição associa-se ainda, por 

norma, perturbação do desenvolvimento intelectual, que pode ser de nível 

ligeiro a grave;  

11) Nas formas menos graves de PEA (anteriormente designadas de síndrome de 

Asperger) não há alteração quantitativa do valor médio do quociente intelectual 

global. A perturbação da interação social é, por norma, menos acentuada, a 

restrição de interesses e a adesão a rotinas, embora invariavelmente presentes 

são menos expressivas e a aquisição da linguagem pode ter decorrido dentro 

dos padrões da normalidade (apesar de serem quase sempre manifestas 

alterações da prosódia e desadequação pragmática da linguagem). 

12) O diagnóstico de PEA é independente do nível intelectual do indivíduo; 

13) A PEA prolonga-se pela vida adulta, afetando de forma determinante e 

frequentemente grave, a vida de relação e a autonomia do indivíduo; 
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14) Não é invulgar a existência de pessoas jovens e adultos com PEA a quem nunca 

foi feito esse diagnóstico;  

15) As manifestações sindromáticas das PEA variam com a idade. A avaliação 

clínica e os instrumentos de rastreio a utilizar têm de ser adaptados à idade do 

indivíduo e à etapa do seu desenvolvimento.   

G. Terapêutica nas PEA22-24,55:  

1) Não há terapêuticas “curativas” para a PEA, não sendo conhecida nenhuma 

intervenção terapêutica (farmacológica ou não farmacológica) que trate as 

manifestações nucleares da PEA; 

2) O esclarecimento do diagnóstico e a determinação do grau de funcionalidade 

condicionam a orientação terapêutica e o prognóstico; 

3) O acompanhamento adequado que se segue ao diagnóstico deve facultar o 

treino de competências (sociais, de comunicação e de autonomia), o suporte 

familiar e o apoio social; 

4) As intervenções terapêuticas devem ter como objetivo ajudar as pessoas com 

PEA a usarem da melhor forma as suas competências e a melhor conviverem 

com as suas especificidades; 

5) A abordagem terapêutica da PEA é, necessariamente, multidisciplinar; 

6) É raro obter a resolução completa de uma perturbação ou de uma qualquer 

manifestação sintomática recorrendo exclusivamente à terapêutica 

farmacológica; 

7) Não foi identificada qualquer evidência de benefício que suporte a utilização de 

regimes alimentares especiais, incluindo dietas ou administração de 

suplementos alimentares. Nomeadamente, não foi reconhecida qualquer 

evidência que justifique a exclusão de caseína ou glúten da dieta. 
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AVALIAÇÃO 

A avaliação da implementação da presente Norma é contínua, executada a nível local, 

regional e nacional, através de processos de auditorias externas e internas. 

 

APOIO CIENTÍFICO 

A. A proposta da presente Norma foi elaborada no âmbito do Departamento da 

Qualidade na Saúde da Direção-Geral da Saúde, do Programa Nacional para a Saúde 

Mental e do Conselho para Auditoria e Qualidade da Ordem dos Médicos, através dos 

seus Colégios de Especialidade. 

B. O conteúdo da presente Norma foi sujeito a validação científica pela Comissão 

Científica para as Boas Práticas Clínicas, criada pelo Despacho n.º 8468/2015, do 

Secretário de Estado Adjunto do Ministro da Saúde, de 23 de maio, publicado no Diário 

da República, 2.ª série, n.º 149, de 3 de agosto de 2015. 

C. Os peritos envolvidos na elaboração da presente Norma cumpriram o determinado 

pelo Decreto-Lei n.º 14/2014 de 22 de janeiro, no que se refere à declaração de 

inexistência de incompatibilidades. 
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ANEXOS 

Anexo I - Modified Checklist for Autism in Toddlers (M-CHAT-R)5,58  

 

Questionário M-CHAT-R para Despiste Precoce de Autismo com Entrevista de 

Seguimento (M-CHAT-R/F) 

O M-CHAT-R) é um breve questionário referente ao desenvolvimento e comportamento 

utilizado em crianças dos 16 aos 30 meses, com o objetivo de rastrear as perturbações do 

espetro do autismo (PEA). Pode ser aplicado tanto numa avaliação periódica de rotina 

(cuidados primários de saúde), como por profissionais especializados em casos de suspeita. 

Como na maioria dos testes de rastreio poderá existir um grande número de falsos positivos, 

indicando que nem todas as crianças que cotam neste questionário irão ser diagnosticadas 

com esta perturbação. No entanto estes resultados podem apontar para a existência de 

outras anomalias do desenvolvimento, sendo por isso necessária a avaliação por 

profissionais dessa área. 

 
O Questionário M-CHAT-R para Despiste Precoce de Autismo, com Entrevista de Seguimento 

(M-CHAT-R/F é um instrumento de despiste de 2 etapas respondido pelos pais para avaliar 

o risco de uma Perturbação do Espectro do Autismo (PEA). O M-CHAT-R/F está disponível 

para download gratuito para fins clínicos, de investigação e educativos. 

Instruções de Uso  

O M-CHAT-R pode ser aplicado e cotado como parte de uma consulta de rotina e também 

pode ser usado por especialistas ou outros profissionais para avaliar o risco de PEA. O 

principal objetivo do M-CHAT-R é maximizar a sensibilidade, ou seja, detetar o maior número 

possível de casos de PEA. Assim sendo, há uma elevada taxa de falsos positivos, o que 

significa que nem todas as crianças que obtêm uma cotação de risco serão diagnosticadas 

com PEA. Para resolver este aspeto, criámos a Entrevista de Seguimento (M-CHAT-R/F). Os 

utilizadores devem estar conscientes que mesmo com a Entrevista de Seguimento, um 

número significativo de crianças que cotam positivo no M-CHAT-R não serão diagnosticados 

com PEA; no entanto, estas crianças apresentam um risco elevado para outras perturbações 

do desenvolvimento, pelo que a avaliação é justificada para qualquer criança com resultado 

positivo. O M-CHAT-R pode ser cotado em menos de dois minutos. As instruções de cotação 
podem ser obtidas por download no site http://www.mchatscreen.com. Os documentos 

associados estarão também disponíveis para download.  

 
Algoritmo de Cotação  

Para todos os itens, exceto 2, 5, e 12, a resposta "não" indica risco de PEA; para os itens 2, 

5, e 12, "sim" indica risco elevado de PEA. O seguinte algoritmo maximiza as propriedades 

psicométricas do M-CHAT-R:  

 

BAIXO RISCO: Cotação total é de 0-2; se a criança tiver menos de 24 meses, repetir o M-

CHAT-R aos 24 meses. Não é necessária nenhuma outra medida, a não ser que a vigilância 

indique risco de PEA.  

 

RISCO MODERADO: Cotação total é 3-7; administrar a Entrevista de Seguimento (segunda 

etapa do M-CHAT-R/F) para conseguir informação adicional sobre as respostas de risco. Se 
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a cotação do M-CHAT-R/F continuar a ser igual ou superior a 2, a criança cota positivo no 

despiste. Medidas necessárias: encaminhar a criança para avaliação de diagnóstico e 

possível sinalização para intervenção precoce. Se a cotação da Entrevista de Seguimento 

for 0-1, a criança cota negativo. Nenhuma outra medida é necessária, a não ser que a 

vigilância indique risco de PEA. A criança deverá voltar a fazer o despiste posteriormente.  

 

ALTO RISCO: Cotação total é de 8-20; é aceitável prescindir da Entrevista de Seguimento e 

encaminhar a criança para avaliação de diagnóstico e possível sinalização para intervenção 

precoce. 

 

 

Cotação: 

A cotação do M-CHAT leva menos de dois minutos. Resultados superiores a 3 (falha em 3 

itens no total) ou em 2 dos itens considerados críticos (2,7,9,13,14,15), após confirmação, 

justificam uma avaliação formal por técnicos de neuro desenvolvimento. 

As respostas Sim/Não são convertidas em passa/falha. A tabela que se segue, regista as 

respostas consideradas Falha para cada um dos itens do M-CHAT. As questões a “Negrito” 

representam os itens CRITICOS.  

 

1.   Não 6.   Não 11.   Sim 16.   Não 21.   Não 

2.   Não 7.   Não 12.   Não 17.   Não 22.   Sim 

3.   Não 8.   Não 13.   Não 18.   Sim 23.   Não 

4.   Não 9.   Não 14.   Não 19.   Não  

5.   Não 10. Não 15.   Não 20.   Sim  
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Anexo II– Avaliação diagnóstica 

 

Perturbação do Espetro do Autismo na primeira infância: DC:0-59. 

Perturbação do Espectro do Autismo (PEA) 

Todos os seguintes critérios devem estar presentes: 

A. Cada um dos sintomas de comunicação/socialização deve estar presente: 

1. Resposta social-emocional, atenção recíproca mantida ou reciprocidade limitadas 

ou atípicas, como evidenciado por pelo menos um dos seguintes: 

a. Abordagem social atípica; 

b. Capacidade reduzida ou limitada para se envolver em jogos sociais de 

reciprocidade que requerem pegar a vez (ex: cu-cú); 

c. Capacidade reduzida ou limitada para iniciar atenção conjunta para partilhar 

interesses ou emoções ou para obter informação sobre objetos de interesse no 

ambiente; 

d. Respostas à interação social limitadas ou pouco frequentes; 

e. Iniciativa na interação social, rara, restrita ou ausente. 

2. Défices nos comportamentos de comunicação/socialização, como evidenciado por 

pelo menos um dos seguintes: 

a. Ausência ou limitada integração de comportamentos não-verbais e verbais; 

b. Utilização atípica do contacto visual e do desvio do olhar em contextos 

sociais; 

c. Dificuldade na compreensão ou utilização da comunicação não-verbal (ex.: 

gestos); 

d. Gama restrita de expressões faciais e comunicação não-verbal limitada. 

3. Dificuldades na interação com os pares, como evidenciado por pelo menos um dos 

seguintes: 
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a. Dificuldades em adaptar o comportamento, para corresponder a solicitações 

sociais variadas em diferentes contextos sociais; 

b. Dificuldades em envolver-se em jogo faz-de-conta ou imaginativo 

espontâneo; 

c. Interesse nos pares e no jogo com outras crianças limitado ou ausente. 

B. Os sintomas do critério A não são mais bem explicados por défice sensorial (ex.: défice 

visual, auditivo ou outro). 

C. Dois dos seguintes comportamentos repetitivos e restritivos devem estar presentes: 

1.  Vocalizações, discurso, movimentos ou utilização de objetos estereotipados ou 

repetitivos; 

2. Manutenção rígida de rotinas com resistência excessiva à mudança: exige sameness 

e mostra-se perturbado em resposta a mudança ou transições; 

3. Interesses altamente circunscritos, ou invulgares que se manifestam por uma fixação 

extrema ou atípica num item ou tópico; 

4. Resposta atípica a informação sensorial (quer sobre- ou subreativa) ou um 

envolvimento invulgar com aspetos sensoriais do ambiente (ex.: lamber o tapete). 

D. Os sintomas desta perturbação, ou as adaptações que os cuidadores têm que fazer 

em resposta a estes sintomas, afetam significativamente a experiência da criança e da 

família em mais do que um dos seguintes modos: 

1. Causa mal-estar na criança; 

2. Interfere com os relacionamentos da criança; 

3. Limita a participação da criança nas atividades ou rotinas esperadas para a idade; 

4. Limita a participação da família nas atividades ou rotinas do dia-a-dia; 

5. Limita a capacidade de aprendizagem da criança e o desenvolvimento de novas 

competências, ou interfere com o desenvolvimento. 

Idade: O diagnóstico deve ser feito com cautela antes dos 18 meses de idade. 

Especificar: 

1. Com ou sem atraso do desenvolvimento; 
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2. Com ou sem atraso da fala; 

3. Associado com condição genética ou fator ambiental; 

4. Associado com alterações do processamento sensorial. 

 

 

 

Perturbação do Espectro do Autismo Atípica Precoce (PEAAP)9 

Pelo menos dois critérios de comunicação/socialização e um critério de comportamento 

restritivo repetitivo das PEA devem estar presentes, assim como o critério de 

comprometimento funcional. 

A. Devem estar presentes pelo menos dois dos três critérios de 

comunicação/socialização. 

B. Os sintomas do critério A não são mais bem explicados por défice sensorial (ex.: défice 

visual, auditivo ou outro). A criança não preenche os critérios para PEA. 

C. Um dos comportamentos repetitivos e restritivos deve estar presente. 

D. Os sintomas desta perturbação, ou as adaptações que os cuidadores têm que fazer 

em resposta a estes sintomas, afetam significativamente a experiência da criança e da 

família um modo ou mais. 

 

Idade: O diagnóstico de PEAAP só deve ser feito entre os 9 e os 36 meses.  

Para as crianças em idade pré-escolar que preenchem os critérios para PEAAP deve ser 

considerado o diagnóstico DSM-5 de Perturbação da Comunicação Social 

(Pragmática), 

Especificar: 

1. Com ou sem atraso do desenvolvimento. 

2. Com ou sem atraso da fala. 

3. Associado com condição genética ou fator ambiental. 
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Perturbação do Espetro do Autismo - DSM-5 299.08 (F84.0 – CID 10)10 

Critérios de diagnóstico: 

A. Défices persistentes na comunicação social e interação social transversais a múltiplos 

contextos, manifestados pelos seguintes, atualmente ou no passado (os exemplos são 

ilustrativos, não exaustivos): 

1. Défices na reciprocidade social-emocional, variando, por exemplo, de uma 

aproximação social anormal e fracasso na conversação normal; a uma partilha 

reduzida de interesses, emoções ou afeto; o fracasso em iniciar ou responder a 

interações sociais; 

2. Défices nos comportamentos comunicativos não-verbais usados na interação 

social, variando, por exemplo, de uma comunicação verbal e não-verbal 

pobremente integrada, a anomalias no contacto visual e linguagem corporal ou 

défices na compreensão e uso de gestos, a uma total falta de expressões facial e 

comunicação não-verbal; 

3. Défices em desenvolver, manter, e compreender os relacionamentos, variando, por 

exemplo, de dificuldades em ajustar o comportamento de forma a adequar-se aos 

vários contextos sociais, a dificuldades em partilhar jogos imaginativos ou fazer 

amigos até à ausência de interesse pelos pares; 

B. Padrões restritos e repetitivos de comportamento, interesses ou atividades, 

manifestados por pelo menos 2 dos seguintes, atualmente ou no passado (os 

exemplos são ilustrativos, não exaustivos): 

1. Movimentos motores, uso de objetos ou fala estereotipados ou repetitivos (por 

exemplo, estereotipias motoras simples, alinhar brinquedos ou sacudir objetos, 

ecolalia, frases idiossincráticas); 

2. Insistência na monotonia, aderência inflexível a rotinas ou padrões ritualizados de 

comportamento verbal ou não verbal (por exemplo, angústia extrema com 

pequenas mudanças, dificuldades com transições, padrões de pensamento rígidos, 

rituais de cumprimento, necessidade de fazer o mesmo percurso ou comer a 

mesma comida todos os dias); 
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3. Interesses altamente restritos e fixos, que são anormais na intensidade ou foco 

(por exemplo, ligação forte ou preocupação por objetos incomuns, interesses 

excessivamente circunscritos ou perseverantes);  

4. Hiper ou Hipo reatividade a estímulos sensoriais ou interesse incomum por 

aspetos sensoriais do ambiente (por exemplo, indiferença aparente à 

dor/temperatura, respostas adversa a sons ou texturas específicas, tocar ou 

cheirar objetos excessivamente, fascinação visual com luzes ou movimento). 

C. Os sintomas têm que estar presentes no início do período de desenvolvimento (mas 

podem não se tornar totalmente manifestos até as exigências sociais excederem as 

capacidades limitadas ou podem ser mascarados mais tarde na vida por estratégias 

aprendidas).  

D. Os sintomas causam prejuízo clinicamente significativo no funcionamento social, 

ocupacional, ou outras áreas importantes do funcionamento atual.  

E. Estas perturbações não são mais bem explicadas por incapacidade intelectual 

(perturbação do desenvolvimento intelectual) ou atraso global do desenvolvimento. A 

incapacidade intelectual e a perturbação do espetro do autismo coocorrem muitas 

vezes; para efetuar diagnósticos co mórbidos de perturbação do espectro do autismo 

e incapacidade intelectual, a comunicação social deve estar abaixo do esperado para 

o nível geral de desenvolvimento. 
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