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Introdugio Exposicdo a toxicos na gravidez D. Exposicdo a ecrds (TV, tablet e telemével)
: A Perturbagdo do Espetro do Autismo (PEA) é uma patologia do : (n_‘;) 11% — ] Exces;":/m‘;'t‘;/;i:ﬁ{a a7 (11 27,6% (35)
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: neurodesenvolvimento (ND) caracterizada por uma ampla variedade de : " (n=14) Quimioterdpicos  m— % boucoethdin 1 o
: manifestagdes, incluindo dificuldades na comunicagdo e padrbes de : Corticéide oral  jmmmmm—t 1 5 Raramente mm 1,6% (2)
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¢ A sua génese é multifatorial, envolvendo fatores genéticos e ambientais. : (n=107) Ansioliticos 3
. . = Tabaco = Farmacos Ndo 0 1 2 3 E. Estudo realizado
: Objetivos: caracterizar esses fatores numa amostra de doentes com PEA,
: acompanhados em consulta de ND num hospital de nivel Il. . B. Antecedentes Familiares (AF) Avalia¢do Formal do Desenvolvimento
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: 4 : n=26 (20,5%) Inconclusiva (vai repetir) I 8
Métodos : 22,8% . ———
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: : . : 1 par de irm&os uterinos (n=29) " Sim Normal 8
: » Estudo observacional e retrospetivo. : ,mﬁ Defi .
. . , . N3o éfice Cognitivo IS 9
1 par de gémeos dizigéticos

e Critérios de inclusdo: 1 n=7(5,5%) 77,2% 0 > 10
: ] : 1 par de gémeos monozigéticos (n=98) —y—
v" Doentes avaliados em 12 consulta de ND entre 01/2022-12/2023. Estudo etiologico
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Diagndstico de Perturbagdo do Espetro do Autismo (Cddigo F84 : « AF outras patologias do ND em 40,2% (n=51). ‘ .
: Estudo realizado %/n doentes Alteragées encontradas, %/n
da ICD 10). :
13,7% 2% (n=1) Metabdlico 49,6%/63 Ligeiras alteragdes em 4,8%/3, encaminhados para
(n=7 = PDI consulta doengas metabdlicas
13,7% 37,3% = Pert. Linguagem
KR ° o (n=7) (n=19) PHDA EEG 30,7%/39 Atividade epileptiforme em 7,7%/n=3
Wﬂ‘m N=127 83,5% (n=106) 16,5% (n=21) = Dificuldades de aprendizagem n3o especificadas
33,3% P & P RMN cerebral 14,2%/18 - Esclerose Tuberosa, 5,5%/1
. B B (n=‘17) - Malformagao Chiari, 5,5%/1
Idade mediana 12 consulta -42 meses (AlQ 30-68m; min 9m-max 16,6A) - Crista metépica, 5,5%/1
A. Antecedentes Perinatais * AF de doenca psiquiatrica (doenca bipolar) em 2,4% (n=3). X-fragil 47,2%/60 -
+ ldade materna média (nascimento) 33,8A (DP 5,8A; min 18A-max 47A) C. Sinais e sintomas na 12 consulta Array-CGH 47,29%/60 - Variante de significado incerto (VUS), 11,7%/7
; qs . . . - Mutagdo que explica fendtipo, 6,7%/4
* |dade paterna média (nascimento) 35,2A (DP 6,2A; min 23A, max 55A) - Dificuldades de comunicacdo e interacio em 98,4% (n=125).
Tipo de parto Idade Gestacional (semanas) Hipersensibilidade tactil mm—" 7,1% (9) Conclusées
Ecolalia n————  14,2% (18) . .
,ﬁm n=120 (94,5%) Marcha em pontas  EE— 18 9% (24) v' Achados reforcam a natureza multifatorial e complexa da PEA.
(13ig) 10 Alinha objetos  EE—— 27,6% (35) v' Embora a pesquisa genética tenha identificado algumas variantes de
n= 6 [ Lo . ~ . - _—
' a Hipersensibilidade auditiva T — — ——————— 33,9% (43) significado incerto e mutagdes explicativas do fendtipo, a maioria
5 3 0 . . 7 g . .
1 01 1 I I Seletividade alimentar I ——————— 55,1% (70) dos casos de PEA permanece sem uma etiologia genética definida,
86,7 = Prematuro o0 ™ m m i Estereotipias I —————— G1,4% (78) destacando a necessidade do reconhecimento da heterogeneidade
(104) Termo 29s 31s 33s 34s 35s 36s 0 10 20 30 4 50 60 70 80 da doenga e sua causalidade prépria.23
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