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Resumo

Introducéo: A alexitimia e as alteragcdes do processamento sensorial constituem
caracteristicas marcantes das PEA, colocando-se a hipdtese de poderem ser endofenotipos
da perturbagéo.

Objetivo: Compreender se a alexitimia e 0 processamento sensorial constituem
um fator preditor de ser familiar direto de individuos com PEA.

Meétodos: A presente investigacdo € do tipo quantitativo analitico observacional
de carédter transversal. A amostra é constituida por 287 participantes divididos em 2
grupos: 94 familiares diretos de individuos com PEA e 193 controlos. A recolha de dados
foi realizada através de um questionario online, constituido por um questionario
sociodemografico, pelo AQ-10, TAS-20, PHQ-9 e SPQ. Para responder ao objetivo
utilizou-se o teste t para amostras independentes e a regressao logistica hierarquica.

Resultados: Existem diferencas estatisticamente significativas entre grupos em
relagdo as variaveis ASQ total (t =-2.016; p = 0.046), PHQ9 (t =-3.526; p=0.001) e TAS-
20 Identificacdo (t=-2.654; p = 0.009). Na regressao logistica hierarquica, o 1° modelo
(género e idade) é estatisticamente significativo, 2 (2) =60.349, p < 0.001. No 2° modelo,
onde foi acrescentado o score total da ASQ, manteve um resultado estatisticamente
significativo, %2 (3) = 67.242, p < 0.001. O modelo 3, onde foi acrescentado o score total
de PHQ9, continua também a ser estatisticamente significativo, ¥2 (4) = 78.191, p <
0.001. No ultimo bloco de variadveis acrescentadas (TAS-20 e SPQ), verificou-se que o
modelo continuou a ser estaticamente significativo, 2 (6) = 80.708, p < 0.001, embora a
adicao deste bloco ndo tenha sido estaticamente significativa, x2 (2) = 2.517, p = 0.284.

Conclusdo: As alteracGes do processamento sensorial e a alexitimia ndo predizem
a pertenca ao grupo de familiares com PEA, ndo obstante terem niveis aumentados de
sintomas de PEA como seria de esperar, dando indicios que ndo constituem caracteristicas
nucleares do endofenodtipo de PEA. Familiares diretos de individuos com PEA
apresentam niveis mais elevados de sintomas depressivos, possivelmente relacionados

com a sobrecarga associada a prestacdo de cuidados.

Palavras-Chave: alexitimia; processamento sensorial; familiares diretos de

individuos com perturbacdo do espetro de autismo; perturbacdo do espetro de autismo.



Abstract

Introduction: Alexithymia and deficits in sensory processing are hallmarks of the
ASD, with the possibility of being endophenotypes of the disorder.

Objective: Understanding if alexithymia and sensory processing can be a
predictor of being a direct relative of individuals with ASD.

Methods: The present investigation is a quantitative analytical observational
study, of transversal character. The sample consisted of 287 participants divided into 2
groups: 94 direct relatives of individuals with ASD and 193 controls. Data collection was
performed through an online questionnaire, consisting of a sociodemographic
questionnaire, AQ-10, TAS-20, PHQ-9 and SPQ. TO answer the objective, the t-test for
independent samples and a hierarchical logistic regression were used.

Results: It was found that there were statistically significant differences between
groups in the total ASQ score (t =-2.016; p = 0.046), PHQ9 (t = -3.526; p=0.001) and
TAS-20 Identification (t=-2.654; p = 0.009). In the hierarchical logistic regression, the 1%
model (gender and age) is statistically significant 42 (2) = 60.349, p < 0.001. In the second
model, where the total ASQ score was added, the statistically significant result has been
maintained x2 (3) = 67.242, p < 0.001. Model 3, where the total PHQ9 score was added,
also continued to be statistically significant y2 (4) = 78.191, p < 0.001. Finally, in the last
block, where TAS-20 and SPQ where added, it was verified that the model remained
statistically significant, 2 (6) = 80.708, p < 0.001, although the addition of this block
was not statistically significant, ¥2 (2) = 2.517, p = 0.284.

Conclusion: Deficits in sensory processing and alexithymia don’t predict
belonging to the ASD family group, although they have increased levels of ASD
symptoms as expected, giving evidence that they are not nuclear characteristic of the
endophenotype of ASD. Direct relatives of individuals with ASD present more depressive

level, possibility related to the overload associated to care delivery.

Key words: alexithymia; sensory processing; direct relatives of individuals with

autism spectrum disorder; autism spectrum disorder.
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A alexitimia e as alteragbes no processamento sensorial em familiares diretos de pessoas
com PEA

Introducéo

Atualmente existem inumeras descobertas quanto as alteragcBes sociais,
comunicacionais, comportamentais e sensoriais inerentes a Perturbacdo do Espetro de
Autismo. Estas alteracdes levam a que os individuos recebam e respondam de forma
diferente as diversas experiéncias, nomeadamente a estimulos auditivos, tateis, visuais ou
olfativos que poderdo explicar, de certa forma, a dificuldade que estes individuos
apresentam em se adaptar a0 mundo exterior e em estabelecer um equilibrio na sua
participacdo ocupacional. Todas estas variagdes levam a um grande desconforto para a
maioria das familias, que tém de lidar com uma explosdo de novidades que lhes gera
davidas ndo s6 quanto ao desenvolvimento e défices do individuo, mas também quanto a

génese do diagndstico.

Inimeras investigacOes realcam o facto deste tipo de perturbacdo ter uma forte
componente genética, dando origem ao termo “endofendtipos”. Endofendtipos sdo tragos
hereditarios que fazem a mediacdo entre os genes e 0s sintomas observaveis (fendtipos),
que se manifestam independentemente da patologia estar ou ndo diagnosticada e tornam-
se Uteis para explorar as diferentes causas que poderdo levar a uma condigdo. Assim
sendo, surge a hipotese das alteracdes citadas estarem tambeém presentes nos familiares
diretos, embora o diagnéstico formal de PEA esteja ausente. Poucos estudos se prendem
com as possiveis alteracdes nos familiares, ndo s6 quanto as questdes sensoriais, mas
também relacionadas com a alexitimia, sendo praticamente desconhecido se estas
alteracdes poderdo constituir endofendtipos validos das perturbacdes do espectro do
autismo, ou seja, se alguma destas alteracoes visiveis nos individuos com PEA ja estardo

presentes de forma atenuada nos seus familiares

Neste sentido, esta investigacdo tem implicacdes praticas no que diz respeito a
implementacao de estratégias de intervencdo precoce da terapia ocupacional e ao rastreio
da perturbacdo. Compreender se a alexitimia e as alteracdes do processamento sensorial
poderdo ser caracteristicas distintivas de um endofenétipo de PEA podera ajudar nédo
apenas sinalizar casos de risco, como a implementar estratégias de intervencao

preventivas para impedir uma progressdo severa da doenca.

Este trabalho estd organizado em cinco capitulos. O capitulo I: “Revisdo da
Literatura”, inclui a revisdo bibliografica ampla e meticulosa do estado de arte sobre os

conceitos do tema em estudo, com o propdsito de adquirir conhecimentos acerca dos
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A alexitimia e as alteracfes no processamento sensorial em familiares diretos de pessoas
com PEA

mesmos, identificar lacunas existentes entre as pesquisas ja desenvolvidas e compreender
a viabilidade e pertinéncia do estudo. Esta revisdo caracteriza-se como sendo néo
sistematica, uma vez que a selecdo dos artigos foi aleatéria em livros e artigos em bases
cientificas, nomeadamente, a B-on, BioMed, EBSCO, Medline, Pubmed e Science Direct.
No que diz respeito a Perturbacdo do Espetro do Autismo é feita uma descrigdo quanto
ao seu diagnostico, etiologia, co morbilidades e défices presentes, de forma a existir uma
contextualizacdo e melhor compreensdo das caracteristicas inerentes a perturbacéo. De
seguida € explorado com mais intensidade as alteracBes ao nivel do processamento
sensorial e da alexitimia, bem como as respetivas implicac6es para que a possibilidade da
constituicdo de endofendtipo seja justificada e esclarecida.

No “Capitulo II: Métodos” é exposto o estudo empirico, sendo descritos de forma
completa os procedimentos metodologicos que permitem justificar a qualidade cientifica
dos dados obtidos. Inclui o desenho de estudo adotado; os instrumentos utilizados para
obter as variaveis a estudar, nomeadamente o questionario sociodemografico, o “Autism
Spectrum Questionnaire”, o “20-ltem Toronto Alexithymia Scale”, o “Patient Health
Questionnaire” ¢ o “Sensory Perception Questionnaire”; a descricdo dos participantes
(amostra) e respetivos critérios de elegibilidade — critérios de inclusdo e exclusdo — para
participar no estudo e os procedimentos adotados para responder a questdo de

investigacéo.

De seguida, o “O Capitulo III: Resultados”, expde os resultados obtidos, com
enfase das variaveis mais pertinentes para responder a questéo de investigacao e que serdo

objetos de discusséo.

O “Capitulo IV: Discussao”, exibe a analise das variaveis e a sua discussao e

interpretacdo a luz da literatura.

Por fim, no “Capitulo V: Conclusdo”, sdo expostas as principais conclusfes desta
investigacdo, as suas limitacGes e sdo sugeridos estudos futuros no ambito do presente

estudo.
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A alexitimia e as alteragbes no processamento sensorial em familiares diretos de pessoas
com PEA

1. Perturbacéo do Espetro do Autismo

A Perturbacgéo do Espetro do Autismo (PEA) insere-se nas perturbagdes globais
do desenvolvimento e € caracterizada por défices na comunicacdo e interacdo social e/ou
pela presenca de padrdes restritos e repetitivos de comportamento, interesses ou
atividades. A versdo mais atual do DSM refere que estes sintomas estdo presentes desde
“a primeira infancia” ¢ “limitam ou comprometem o funcionamento do dia-a-dia”,
prolongando-se durante toda a vida (American Psychiatric, 2013). Esta versdo do DSM
contempla ainda, pela primeira vez, os défices sensoriais que levam os individuos a ter
dificuldades em compreender e responder de forma adequada as diferentes situacdes do
ambiente (D. Green, Chandler, Charman, Simonoff, & Baird, 2016; Hazen, Stornelli,
O’Rourke, Koesterer, & McDougle, 2014).

Esta perturbacdo foi identificada cientificamente, pela primeira vez, como
"Autistic Disturbances of Affective Contact” pelo pedopsiquiatra Kanner em 1943, ap0s
a observacdo de varias criancas que revelavam “dificuldade em se relacionar” e alguns
sintomas de base da esquizofrenia como a obsessdo, estereotipias e ecolalias. De uma
forma mais especifica, as criancas avaliadas por Kanner apresentavam como
caracteristicas comuns: o afastamento; o desejo pela conservacdo da semelhanca, uma
boa capacidade de memorizacdo mecanica, a expressdo inteligente e ausente, mutismo ou
linguagem sem intencdo comunicativa efetiva, hipersensibilidade aos estimulos e relacéo
estranha e obsessiva com objetos. O contacto afetivo com os outros parecia imaturo e
biologicamente desajustado comparativamente ao considerado normal (Kanner, 1943).
Mais tarde, mencionou ainda como caracteristicas, o uso estranho da negativa, a inversdo

pronominal e outras perturbacdes da linguagem (Kanner, 1946).

Um ano apo6s Kanner ter publicado o seu artigo, Hans Asperger publicou também
um artigo (Asperger, 1944) no qual descrevia um grupo de criancas com caracteristicas
semelhantes ao estudo supracitado, mas com um nivel de inteligéncia e linguagem mais
desenvolvida, surgindo assim o termo “Sindrome de Asperger” (Frith, 1991) para

identificar as criangas com um grau menos severo de “autismo”.

Em 1979, Wing e Gould sentiram assim necessidade de alargar o conceito para
“spectrum”, de forma a poder incluir estas crian¢as que ndo se enquadravam no
diagndstico formal de Kanner, mas que também apresentavam défices marcados ao nivel

das competéncias sociais e de comunicagdo bem como ao nivel do comportamento (Wing
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A alexitimia e as alteracfes no processamento sensorial em familiares diretos de pessoas
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& Gould, 1979). Surgiu assim o conceito generalizado de Perturbacdo do Espetro de
Autismo que inclui um vasto leque de combinacdes e de severidade dos diferentes défices
enumerados. O grau mais severo pode incluir défices na interacdo social,
atividades/movimentos repetitivos derivados de interesses simbdlicos imaginativos e
atraso no desenvolvimento da linguagem, que podem advir de alteracbes cerebrais
especificas que levam a um atraso global de desenvolvimento. Por outro lado, poderéo
existir individuos com este atraso global de desenvolvimento, cuja interagdo social esta

apropriada para a sua idade mental (Wing & Gould, 1979).

1.1. Critérios de diagnostico da PEA

Para diagnosticar o autismo sdo usados, atualmente, os critérios definidos pelo
DSM V e CID11. Todos os individuos anteriormente diagnosticados com Autismo
infantil, autismo atipico, sindrome de Rett, perturbacdo desintegrativa da infancia,
perturbacdo com hipercinesia associada a atraso mental e a movimentos estereotipados,
sindrome de Asperger, outras perturbacdes globais de desenvolvimento e perturbacées
globais de desenvolvimento sem outra especificacdo estdo agora enumeradas no CID11
como PEA (Organization, 2018). Assim como a Perturbacdo Autistica, a Perturbacao de
Asperger ou a Perturbacdo Global de Desenvolvimento sem outra especificacdo

enumeradas no DSM 1V estédo agora enquadradas no diagnostico de PEA no DSM V.

Segundo o0 DSM V existem diferentes niveis de gravidade, que podem variar em
funcédo do contexto e consoante o tempo e séo baseados nos défices da comunicacéo social

e nos padrdes de comportamento restritos e repetitivos.

A perturbacdo pode ser diagnosticada através dos seguintes critérios de

diagndstico (American Psychiatric, 2013):

A) défices persistentes na comunicacédo social e interacdo social transversais
a multiplos contextos, manifestados pelos seguintes, atualmente ou no
passado:

1. défices na reciprocidade socio-emocional, variando, por exemplo, de
uma aproximacdo social deficitaria e fracasso na conversacao normal,
a uma partilha reduzida de interesses, emocoes ou afeto; a fracasso em

iniciar ou responder a interagdes sociais.
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com PEA

B)

C)

2. Défices nos comportamentos comunicativos ndo verbais usados para a

interacdo social, variando, por exemplo, de uma comunicacéo verbal e
ndo verbal pobremente integrada, a anomalias no contacto ocular e
linguagem corporal ou défices na compreenséo e uso de gestos, a uma
total falta de expressdes faciais e comunicagdo nao verbal.

Défices em desenvolver, manter e compreender relacionamentos,
variando, por exemplo, de dificuldades em ajustar o comportamento
de forma a adequar-se aos varios contextos sociais; a dificuldades em
partilhar jogos imaginativos ou fazer amigos; auséncia de interesse nos

pares.

Padrdes restritos e repetitivos de comportamento, interesses ou atividades,
manifestados por pelos menos 2 dos seguintes, atualmente ou no passado:

1. Movimentos motores, uso de objetos ou fala estereotipados ou

repetitivos (por exemplo, estereotipias motoras simples, alinhar
brinquedos ou sacudir objetos, ecolalia, frases idiossincraticas).
Insisténcia na monotonia, aderéncia inflexivel a rotinas ou padrdes
ritualizados de comportamento verbal ou ndo verbal (por exemplos,
angustia extrema com pequenas mudancas, dificuldades com
transicdes, padrbes de pensamento rigidos, rituais de cumprimento,
necessidade de fazer o0 mesmo percurso ou comer a mesma comida
todos os dias).

Interesses altamente restritos e fixos, que sdo anormais na intensidade
ou foco (por exemplo, ligacdo forte ou preocupacdo com objetos
incomuns, interesses excessivamente circunscritos ou perseverantes).
Hiper ou hiporreactividade a estimulos sensoriais ou interesse
incomum por aspetos sensoriais do ambiente (por exemplo,
indiferenca aparente a dor/temperatura, respostas adversas a sons ou
texturas especificas, tocar ou cheirar objetivos excessivamente,

fascinacao visual com luzes ou movimento).

Os sintomas tém de estar presentes no inicio do periodo de

desenvolvimento (mas podem ndo se tornar totalmente manifestas até as exigéncias

sociais excederem as capacidades limitadas ou podem ser mascaradas mais tarde na vida

por estratégias aprendidas);
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D) Os sintomas causam prejuizo clinicamente significativo no funcionamento

social, ocupacional ou noutras areas importantes do funcionamento atual;

E) Estas perturbacbes ndo sdo mais bem explicadas por incapacidade
intelectual (perturbacdo do desenvolvimento intelectual) ou atraso global do
desenvolvimento. A incapacidade intelectual e a perturbacdo do espetro do autismo
coocorrem muitas vezes, para efetuar diagndsticos co mérbidos de perturbagéo do espetro
do autismo e incapacidade intelectual, a comunicacdo social deve estar abaixo do

esperado para o nivel geral de desenvolvimento.

1.2. Etiologia, Prevaléncia e Co morbilidades

A PEA apresenta uma etiologia ainda desconhecida (Duchan & Patel, 2012),
sendo que apenas 10-20% dos individuos com PEA tém etiologia conhecida (Abrahams
& Geschwind, 2008) . No entanto, é uma patologia frequentemente associada a défices
intelectuais e perturbacdo da linguagem estrutural (American Psychiatric, 2013). Os
fatores de risco, podem incluir a idade do pai e da mée (sendo que existe maior risco em
pais com mais idade), a educacdo parental (em que maior educacao podera significar um
menor risco), 0 sexo (a prevaléncia no sexo masculino ¢é de 4 vezes mais do que feminino)
(American Psychiatric, 2013; Duchan & Patel, 2012), prematuridade, exposicao pre-natal
e hereditariedade (Duchan & Patel, 2012; Wing, 1981).

No que toca a este Ultimo aspeto, Asperger (1944) considerou que o sindrome era
transmitido geneticamente, sendo que mesmo 0s estudos mais atuais afirmam que 15%
dos casos de PEA parecem estar associados a uma mutacdo genética bastante conhecida
(Tick, Bolton, Happé, Rutter, & Rijsdijk, 2016; Wing, 1981). Alguns investigadores
apontam anomalias em algumas regides do cromossoma 15 (Folstein & Rosen-Sheidley,
2001). Ainda assim, sabe-se que a susceptibilidade genética pode ser potenciada por
factores ambientais, como por exemplo o hipertiroidismo maternal ou o abuso de
substancias como o alcool por parte da mée, que resultam em diferencas fenotipicas e que
levam a dificuldade em encontrar dados conclusivos (Bhat, Acharya, Adeli, Bairy, &
Adeli, 2014; Folstein & Rosen-Sheidley, 2001; Rutter, 2005).

Nos ultimos anos, tem-se verificado uma proliferacdo significativa desta

perturbacdo (Kawa et al., 2016), afetando aproximadamente 1 em cada 68 criancas
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(Christensen et al., 2016). Este aumento pode também ser devido a alteracdo dos
conceitos e critérios de diagnostico ao longo dos anos (Lai, Lombardo, & Baron-Cohen,
2013). E mais comum em individuos sexo masculino do sexo masculino (Baxter et al.,
2015; Brugha et al., 2011; Kim et al., 2011), com um racio entre género masculino-
feminino de 4.3 -1 (Newschaffer et al., 2007).

Apresenta como comorbilidades a perturbacdo de hiperatividade e défice de
atencdo, perturbacdo do desenvolvimento da coordenacdo, perturbagdo estrutural da
linguagem, ingestdo restritiva de alimentos, perturbacdes psiquiatricas, problemas de
ansiedade, problemas depressivos, défice intelectual, problemas de sono, epilepsia e
dificuldades de aprendizagem especificas na leitura e/ou nameros (American Psychiatric,
2013).

1.3.Défices na PEA

Segundo Wing, individuos com autismo apresentam trés grandes dominios de
dificuldades: social, comunicacdo e comportamento (padrdes restritos e repetitivos de
comportamentos e interesses) (American Psychiatric, 2013; Wing & Gould, 1979). Os
défices na interacdo social referem-se a reducédo de interesse em estar com outras pessoas,
manter contacto ocular, iniciar e responder a sorrir, iniciar e responder com contacto fisico
como abracar ou beijar (Wing, Gould, & Gillberg, 2011). Os défices na comunicagéo
referem-se a diminuida capacidade de comunicar verbalmente e ndo verbalmente com
outra pessoa, a fraca resposta ao nome e fraca atencédo visual para os estimulos sociais,
resultando numa falha no desenvolvimento de relaces sociais normais (Constantino et
al., 2004; Damasio & Maurer, 1978). Os défices ao nivel do comportamento referem-se
a capacidade diminuida de prever as consequéncias das suas acfes para si e para 0S outros
(Wing et al., 2011), resultando em comportamentos ritualistas e compulsivos (Damasio
& Maurer, 1978) e de movimentos estereotipados e repetitivos (Constantino et al., 2004;
Damasio & Maurer, 1978; Hazen et al., 2014, Jeste, 2011). Poderao existir a presenca de
ecolalias, que se tratam da repeticdo imediata ou apo6s algum tempo de algo que foi
ouvido, na maioria das vezes, com a mesma entoacao (Constantino et al., 2004; Damasio
& Maurer, 1978).

Alguns autores referem ainda alterac6es ao nivel sensorial e de movimento. Ao

nivel sensorial, poderdo existir, entre outras, alteracbes nas respostas a estimulos
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auditivos, visuais e/ou vestibulares, nistagmos pés-rotatorio diminuido e a maior
utilizacdo da visdo periférica em vez da central (Blanche, Reinoso, Chang, & Bodison,
2012; Damasio & Maurer, 1978). A nivel de movimento podera ocorrer um atraso na
aquisicdo da motricidade fina e global e défices na marcha, postura e coordenagédo (Jeste,
2011). Os sintomas sdo normalmente reconhecidos durante o segundo ano de vida, mas
podem ser observados antes dos 12 meses de vida quando os atrasos de desenvolvimento
forem graves ou depois dos 24 meses se 0s sintomas foram mais subtis (American
Psychiatric, 2013). A identificacdo fenotipica, comportamental e neurofisiol6gica pode
também ser feita através de técnicas de neuroimagem que permitem um diagnéstico mais
precoce (Bhat et al., 2014).

2. AlteracOes do processamento sensorial na PEA

Numa perspetiva do modelo neurobioldgico, o sindrome resulta de uma disfuncéo
no sistema das estruturas neurais bilaterais que incluem o anel do cortex meso limbico
localizado nos lobos temporal e frontal, no neoestriado, e nos grupos nucleares anterior e
medial do talamo (Bauman & Kemper, 2005; Damasio & Maurer, 1978; de Moura, Sato,
& Mercadante, 2018; Minshew & Williams, 2007). Estudos neuropatologicos mostram
que existem alteracfes na densidade celular do neocdrtex e disrupgdes na conexao entre
as regides cortical e subcortical (Hazen et al., 2014). As diferencas funcionais e
anatomicas encontradas no talamo relacionam-se com as alteragdes sensoriais (Thye,
Bednarz, Herringshaw, Sartin, & Kana, 2017). O aumento da excitabilidade cortical tem
sido proposta como uma das caracteristicas principais das PEA durante a estimulagéo
sensorial (Takarae, Sablich, White, & Sweeney, 2016). No entanto, este aumento de
excitabilidade apenas afeta uma porcdo da populacdo com PEA, estando altamente
relacionado com os défices no processamento sensorial relatados pelos pais, que afetam

o funcionamento diario dos individuos (Takarae et al., 2016).

Ayres (1985) assumiu o cérebro como sendo uma “maquina de processamento
sensorial”, sendo que 80% do sistema nervoso estd envolvido no processamento e
organizacdo do input sensorial (Ayres, 1985). O processamento sensorial inclui
componentes fisiolégicas e comportamentais, sendo que a componente fisioldgica esta

relacionada com as alteracGes estruturais ou com o funcionamento do sistema nervoso
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(Kandel, 1991) e a componente comportamental com a capacidade de regular as reacdes

aos estimulos de forma adaptativa as exigéncias ambientais (Royeen, 1991).

Existem 7 sistemas sensoriais basicos que providenciam que o cérebro receba
informacdo e posteriormente Ihe dé significado e produza uma resposta: tatil, visual,
auditivo, gustativo, olfativo, vestibular e propriocetivo (Dunn, Saiter, & Rinner, 2002).
No caso da PEA, os individuos recebem e/ou respondem de forma diferente as
experiéncias sensoriais (Adamson, O'Hare, & Graham, 2006; Baum, Stevenson, &
Wallace, 2015; Ben-Sasson et al., 2009; Brockevelt, Nissen, Schweinle, Kurtz, & Larson,
2013; Dunn, Myles, & Orr, 2002; Dunn, Saiter, et al., 2002; Hazen et al., 2014; Hilton et
al., 2016; Lane, Molloy, & Bishop, 2014; Lane, Young, Baker, & Angley, 2010;
McCormick, Hepburn, Young, & Rogers, 2016; Robertson & Simmons, 2013; Sacco et
al., 2010; Tavassoli et al., 2017; Thye et al., 2017; Tomchek & Dunn, 2007; Watling,
Deitz, & White, 2001; Wiggins, Robins, Bakeman, & Adamson, 2009). Estas alteragdes
podem existir em mais do que um dominio sensorial (Leekam, Nieto, Libby, Wing, &
Gould, 2007) e séo denominadas de alteracdes/disfuncdes sensoriais. Incluem respostas
atipicas, por exemplo, a estimulos auditivos, tateis (S. A. Green et al., 2015; Lane et al.,
2010), visuais ou olfativos (Kern et al., 2007; Lane et al., 2010; Leekam et al., 2007) e
podem estar relacionadas com as dificuldades ao nivel da interacdo social (Dunn, Myles,
et al., 2002).

Segundo Dunn (2002), os individuos que apresentam dificuldades no
processamento sensorial podem lidar com os estimulos de diferentes formas, havendo
uma interse¢do entre o “limiar neuroldgico” e as “respostas comportamentais” que
formam quatro padrdes basicos: o registo pobre, a procura sensorial, sensibilidade

sensorial e o evitamento/defesa sensorial (tabela 1) (Dunn, Saiter, et al., 2002).
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Tabela I- Padrées Basicos de Processamento Sensorial

Respostas comportamentais
Ativas Passivas
8 | Elevado Registo Pobre Procura sensorial
~ D
T S
E ©
— § Baixo Sensibilidade sensorial Evitamento/Defesa sensorial

O limiar neuroldgico representa a quantidade de inputs que o sistema nervoso
requer antes de produzir uma resposta, ou seja, quando um individuo apresenta alto limiar,
€ necessaria maior quantidade de informacéo para que o sistema nervoso reconheca e
produza uma resposta. Por outro lado, quando o individuo tem um limiar baixo, precisa
de pouca informacdo para que 0 sistema nervoso processe a informacgéo e produza uma
resposta (Dunn, Saiter, et al., 2002). As respostas comportamentais referem-se a
variedade de estratégias possiveis de utilizar como resposta as exigéncias ambientais.
Assim sendo, um individuo que recorre a estratégias passivas tem tendéncia a deixar as
coisas acontecerem, sendo que um individuo que usa estratégias ativas revela uma

tendéncia para gerar respostas que controlem o input (Dunn, Saiter, et al., 2002).

Deste modo, o registo pobre refere-se a criancas com dificuldade no
reconhecimento de estimulos devido a sua elevada resisténcia neurologica. A
sensibilidade sensorial, descreve criangas que sdo sensiveis aos estimulos devido a
reduzida resisténcia neuroldgica (Daniels & Dunn, 2000). A procura sensorial refere-se
as criancas que adicionam movimento, toque, sons e estimulos visuais a todas as
experiéncias, fazendo barulhos continuamente, tocando em tudo, mastigando objetos
com o intuito de testarem os seus proprios limites (Dunn, 1997). Este padrdo pode levar
a comportamentos auto lesivos (Hazen et al., 2014). O evitamento/defesa sensorial €
caracterizado pela fuga a situacdes que possam ocorrer de estimulos imprevisiveis, ou
seja, a crianca evita testar os seus limites. Na pratica, o individuo ndo suporta, por
exemplo, ambientes barulhentos, acabando por reduzir a sua atividade ou mesmo
retirando-se do ambiente (Dunn, 1997). E importante relembrar que cada crianca ndo esta

limitada apenas a um padrao de processamento sensorial (Dunn, Saiter, et al., 2002).
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2.1.ImplicacGes dos défices sensoriais

As alteragGes previamente referidas resultam assim em modificagdes nos
diferentes sistemas sensoriais previamente citados. Ao nivel do sistema tétil, os
individuos poderdo, por um lado, revelar atitudes inapropriadas durante a realizacdo de
atividades de vida diaria como lavar os dentes ou tomar banho, uma vez que ndo suportam
0 estimulo ou, por outro lado, poderéa existir falta de reacdo a estimulos como a dor e a
temperatura. No que diz respeito ao sistema visual, a situacdo mais comum € a inclinagéo
para a fixacdo do olhar no espago, objetos ou imagens. No que toca a sensibilidade
auditiva, as principais alteracGes prendem-se com a detecdo mais eficaz de sons, por
exemplo, de comboios, avides ou alarmes, & menor sensibilidade a voz humana ou a
tendéncia para ouvir os sons demasiado alto ou demasiado baixo. Quanto ao sistema
gustativo, poderdo existir alteracdes alimentares, como a rejeicdo a alguns alimentos, a
tendéncia para cheirar, tocar e partir em bocados os alimentos ou ingerir substancias ndo
alimentares. No que concerne ao dominio olfativo, ndo existe grande evidéncia, no
entanto sabe-se que existem criancas que procuram cheiros muito fortes como o do lixo,
sabdo ou fezes, enquanto que outros evitam. Em relacdo ao dominio vestibular, € comum
observar individuos que ndo respeitam o “espaco social”, aproximando-se demasiado de
estranhos, ou que apresentem o comportamento oposto evitando por completo situacdes
sociais. Algumas criancas evitam ainda, por completo atividades que incluam girar ou
pular e outras abusam deste tipo de atividades, tendo “pouca consciéncia do perigo”
(Talay-Ongan & Wood, 2000). Por ultimo, no que diz respeito ao sistema propriocetivo,
existem défices marcados ao nivel do planeamento motor e controlo postural, sendo
comum observar quedas, choques em armarios/mesas, dificuldades em correr, andar na

ponta dos pés ou empurrar ou atirar objetos (Blanche et al., 2012)

Estas alteracGes repercutem-se em implicacdes diretas na quantidade de atividades
em que as criangas participam (Little, Ausderau, Sideris, & Baranek, 2015), bem como
no seu funcionamento interpessoal e qualidade de vida, (Tavassoli et al., 2017; Thye et
al., 2017). A falta de aptidGes sociais e comunicacionais pode dificultar a aprendizagem
e as vivéncias em contexto real (Jones, Dawson, & Webb, 2017). A aversdo a mudanca
e, inclusive, as alteracdes sensoriais podem interferir com a alimentacdo e com o sono,
tornando o desempenho de algumas atividades diarias (como cortar o cabelo, tomar banho
ou lavar os dentes) extremamente dificeis (American Psychiatric, 2013). Em suma, a

disfuncdo no processamento sensorial leva a um baixo nivel de competéncias adaptativas
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e a elevados problemas comportamentais (Boyd et al., 2010; D. Green et al., 2016; Hazen
et al., 2014).

3. Alexitimia na PEA

O termo “alexitimia” foi designado desta forma pela primeira vez por Sifneos em
1973 e deriva do grego “a”, que ostenta um significado de negagdo, falta ou auséncia,
“lex”, que significa palavra e “thymos”, que significa emog¢ao ou sentimento, resultando
em “sem palavras para a emocdo/sentimento” X(Sifneos, 1973). Este conceito estd
relacionado com o facto de os individuos apresentarem dificuldades na expressdo de afeto
e na verbalizagdo das suas emocdes, ou seja, comportam-se como “robos humanos” com
uma espécie de “analfabetismo emocional” ou “agnosia emocional”. (Bird & Cook, 2013;
Bird & Viding, 2014; Poquérusse, Pastore, Dellantonio, & Esposito, 2018; Sengupta &
Giri, 2009; Sifneos, 1996; Taylor, 1984; Taylor, Bagby, & Parker, 1999). Pode ser
descrita como um défice no processamento cognitivo e na regulacdo emocional,
acompanhado por um comprometimento significativo interpessoal, emocional e fisico
(Kooiman, Bolk, Rooijmans, & Trijsburg, 2004). Caracteriza-se pela dificuldade em
reconhecer e distinguir diferentes emocgdes e sensacdes corporais, dificuldades em
expressar emoc0es, falta de imaginacdo ou vida fantasiada e pensamentos focados na
experiéncia externa em vez da interna (Sifneos, 1973; Taylor, 1984). Esta assim associada
as perturbacdes psicossomaticas pois os individuos podem chegar a ter sensacdes fisicas
como o desconforto, o aumento da frequéncia cardiaca, ou rubor na face e, quando
pressionados a descrever 0s seus sentimentos ndo conseguem (Thompson, 2009). Esta
dificuldade interfere no desenvolvimento das relaces interpessoais caracterizadas por
intimidade e proximidade, uma vez que nao ha espaco para a verbalizacdo de afeto entre
o individuos e os outros (Tavassoli et al., 2017), sendo que o individuo ou tende a uma
marcada dependéncia ou evita por completo as outras pessoas, preferindo estar sozinho e
evitar conflitos (Pandey, 1993; Sifneos, 1973).

Estas alteracGes podem ser explicadas pelo modelo inter-hemisférico que afirma
que existe uma falha de comunicacédo entre o hemisfério esquerdo e o direito, que leva a
um défice na articulacdo verbal (hemisfério esquerdo) das emoc6es (hemisfério direito)
(Romei et al., 2008). Por outro lado, tal como no autismo, sabe-se que pode existir
também um défice na ativacdo do sistema serotoninérgico e uma conexao neuronal atipica

na amigdala, insula, cingulado e cortex pré-frontal (Caria & de Falco, 2015; Donovan &
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Basson, 2017; Muller, Anacker, & Veenstra-VanderWeele, 2016; van der Velde et al.,
2013).

Diversos estudos afirmam que os tracos alexitimicos podem ser observados em
diferentes condicGes clinicas como doencas degenerativas (Sturm & Levenson, 2011),
doencas psiquiatricas como a depressdo (Hintikka et al., 2004; Hintikka, Honkalampi,
Lehtonen, & Viinaméki, 2001; Honkalampi, Hintikka, Tanskanen, Lehtonen, &
Viinamaki, 2000; Parker, Bagby, & Taylor, 1991) e na PEA (Bird & Cook, 2013).

No que diz respeito & PEA, sabe-se que é maioritariamente caracterizada por
défices sociais, estando dois dos trés grandes dominios (a comunicacdo e a interacdo
social) relacionados com as questdes sociais. Esta relacdo comecou a ser estudada
recentemente, tendo sido observado que tanto os sujeitos com PEA como 0S sujeitos
alexitimicos exibem dificuldades sociais semelhantes. Alguns estudos comprovaram a
relacdo entre a alexitimia e a PEA, sendo que individuos diagnosticados com PEA
apresentavam um nivel de alexitimia mais elevado, comparativamente a individuos sem
qualquer tipo de diagndstico de perturbacdo mental (Bird & Cook, 2013; Griffin,
Lombardo, & Auyeung, 2016; Kinnaird, Stewart, & Tchanturia, 2019; Lombardo,
Barnes, Wheelwright, & Baron-Cohen, 2007; Samson, Huber, & Gross, 2012). Tanto os
individuos com diagnostico de autismo, como os individuos com diagnostico de
alexitimia apresentam diminuicéo dos niveis de empatia bem como de motivacdo para o
estabelecimento de interacdes sociais (Lartseva, Dijkstra, & Buitelaar, 2015; Luminet,
Vermeulen, Demaret, Taylor, & Bagby, 2006), levando-nos a concluir que as
caracteristicas sdo bastante semelhantes tanto a nivel emocional, social e cognitivo. No
entanto, apesar do consenso atual de que os défices no processamento das emocdes sao
uma caracteristica de ambas as condicdes, comeca-se a estudar se estas dificuldades
emocionais ndo serdo atribuidas a uma caracteristica core do autismo ou se apenas a uma

possivel coocorréncia de alexitimia com o autismo (Bird & Cook, 2013).

4. Endofendtipos

Cada vez mais torna-se crucial o estudo e detecdo das causas destas alteracdes,
mais concretamente as causas hereditarias, de forma a aperfeicoar os métodos de

diagndstico e consequente intervengdo. Como referido anteriormente, muitas das
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perturbacdes do comportamento e doengas mentais tém origens genéticas (Viding &
Blakemore, 2007), sendo que a PEA ndo ¢é exce¢do (Geschwind, 2008). Achar causas
genéticas concretas ou irregularidades cromossémicas tem sido dificil, no entanto uma
possivel forma de superar estas limitacdes de heterogeneidade fenotipica, é identificar
fendtipos intermédios (De Geus, 2002; De la Marche, Steyaert, & Noens, 2012;
Gottesman & Gould, 2003). Surge assim o conceito de endofenotipos (ou fenotipos
intermediarios), definidos como tragos hereditarios que fazem a mediacdo entre os genes
e o fendtipos (sintomas observaveis) (De Geus, 2002; Gottesman & Gould, 2003).
Tratam-se frequentemente de marcadores neurofisiolégicos, bioquimicos, enddcrinos,
neuroanatémicos, cognitivos ou neuropsicoldgicos, constituindo uma grande ferramenta

de investigacdo neuropsiquiatrica (Gould & Gottesman, 2006).

Os endofendtipos estdo associados a uma perturbacdo, sdo hereditarios e
manifestam-se independentemente da patologia estar ou ndo “ativa”. Além disso, o
endofenotipo encontrado em individuos afetados tem maior probabilidade de ser
encontrando em individuos da mesma familia (ndo afetados) do que na populagéo geral
(Gottesman & Gould, 2003; Leboyer et al., 1998), tornando-se util para explorar
diferentes causas que levam a uma condicao (Skuse, 2001). Assim sendo, a melhor forma
para explorar a associagdo entre os endofenotipos e a perturbacdo/caracteristica de
interesse € através da realizacdo de estudos entre gémeos e familiares diretos (De Geus,
2002).

De forma a facilitar a sua identificacdo, De Geus (2002) definiu alguns critérios,

nomeadamente:

e Serem tragos estaveis e confiaveis (confiabilidade e estabilidade);

e Mostrar evidéncia de influéncias genéticas (heritabilidade);

e Estar associados com o traco ou perturbacdo comportamental de interesse
(correlacéo fenotipica);

e A associacdo entre o endofendtipo e a caracteristica (traco) de interesse
deve derivar em grande parte da mesma fonte genética (correlacdo
genética);

e A associacdo entre o endofendtipo e a caracteristica de interesse deve ser

teoricamente significativa (relacdo de causalidade).
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5. Endofendtipos relacionados com a PEA

Durante algum tempo acreditou-se que as causas da PEA prendiam-se com
deficiéncias na educacdo dos pais com lacunas a nivel social (Bettelheim, 1967;
Eisenberg, 1957), no entanto com a evolugdo da investigacédo identifica-se como possivel
causa o resultado do efeito de multiplos genes e da sua interagdo com as vias bioldgicas
e bioquimicas de desenvolvimento cerebral (Levitt & Campbell, 2009).Estudos entre
gémeos e familiares diretos mostram que existe uma predisposicao genética elevada que

podera ter impacto no desenvolvimento cerebral apds o nascimento (Ingram et al., 2000).

Dawson et al. (2002) enumera como candidatos a fendtipos, as alteragdes no
processamento facial, a filiacdo social ou sensibilidade a recompensa social, os défices
na capacidade de imitacdo e as alteracdes ao nivel da memoria e funcdes executivas
(Dawson et al., 2002). Poderemos ainda encontrar outras sugestdes de endofenotipos,
nomeadamente, o aumento do volume total do cérebro na infancia, alteragdes na
espessura cortical, diminuicdo na materia branca frontal e temporal, diminuicdo do QlI,
défices ao nivel da linguagem, coordenacéo motora, cognicdo social (alexitimia) e, como
poderiamos prever, ao nivel do funcionamento sensorial (Constantino et al., 2004;
Rommelse, Geurts, Franke, Buitelaar, & Hartman, 2011). Ainda assim, sdo muito
escassos 0s estudos que exploram a hipdtese de se considerarem as perturbactes

sensoriais bem como a alexitimia como endofenétipos da PEA.

5.1.Hipotese da Alexitimia como Endofenétipo da PEA

Sabe-se que as alteracbes relacionadas com a cognicdo social e alexitimia estdo
presentes em cerca de 40-65% de adultos com PEA (Berthoz & Hill, 2005; Hill, Berthoz,
& Frith, 2004). Por outro lado, Kanner (1943) quando descreveu pela primeira vez as suas
familias, colocou também a hipdtese destes manifestarem dificuldade na expressdo de
afetos (Kanner, 1943). Assim sendo, a alexitimia é considerada um potencial
endofendtipo da PEA devido a sua maior prevaléncia em individuos com PEA e
respetivos familiares, relativamente a individuos saudaveis e suas familias (Milosavljevic
et al., 2016; Szatmari et al., 2008).

5.2. Hipdtese dos Défices Sensoriais como Endofendtipo da PEA
No que toca ao endofendtipo sensorial, podemos considerar esta hipotese devido

a sua constante referéncia nas diversas definicGes de autismo, nomeadamente a de
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Kanner, que refere a existéncia de reacdes negativas a estimulos sensoriais (Kanner,
1943). Existem também alguns estudos que referem que existe maior probabilidade de
alteracdes sensoriais em pais de criangas com PEA (Donaldson, Stauder, & Donkers,
2017), em algumas mées de criangas com PEA (Uljarevi¢, Prior, & Leekam, 2014), ou
até mesmo em irmdos de individuos com PEA (De la Marche et al., 2012), no entanto,
estas evidéncia ainda sdo raras. Este esclarecimento revela-se pertinente, devido ao facto
da PEA ndo ser uma doenca degenerativa, sendo possivel a aprendizagem ao longo da
vida (American Psychiatric, 2013), revelando-se a terapia ocupacional como uma
ferramenta essencial (Adamson et al., 2006). O terapeuta ocupacional pode optar por
diferentes tipos de intervencdes como a terapia de integracdo sensorial, (Hazen et al.,
2014, Pfeiffer, Koenig, Kinnealey, Sheppard, & Henderson, 2011), a introducéo de dieta
sensorial, a introducdo de adaptacGes ambientais, a analise da atividades e a modificacéo
das tarefas (Hazen et al., 2014).

6. Objetivos do Estudo

A identificacdo da alexitimia e dos défices no processamento sensorial como
possiveis endofendtipos podera ajudar-nos a melhorar a identificagdo precoce dos sinais
e sintomas de risco, essencial para um tratamento também precoce e obtencdo de
melhores resultados (Dawson et al., 2010; Howlin, Magiati, & Charman, 2009; Reichow,
2012). Desta forma, o objetivo deste estudo consiste em compreender se a alexitimia e 0s
défices do processamento sensorial constituem um fator preditor de ser familiar direto de

individuos com PEA.
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CAPITULO Il. Metodologia
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Neste capitulo sera descrita a metodologia adotada no processo de elaboracgéo do
presente estudo, nomeadamente (1) a descri¢do e fundamentacdo do desenho de estudo
utilizado, (2) a apresentacao e descricdo dos instrumentos de avaliacdo selecionados para
obter as variaveis em estudo, (3) a exposicao e caracterizacdo da amostra e respetivos
critérios de inclusdo para a participacdo no estudo, (4) a enumeracdo e explicacdo dos
procedimentos adotados com vista a responder a questdo de investigacéo, assim como (5)
a descricdo dos métodos de analise e tratamento de dados.

1. Desenho de Estudo

A presente investigacao € do tipo quantitativo, seguindo um desenho de estudo de
natureza analitica observacional, de carater transversal (Aragao, 2011; Bryman, 2016;
Hulley, Cummings, Browner, Grady, & Newman, 2013).

Este estudo classifica-se como quantitativo dado que tem como objetivo descobrir,
comparar e classificar a relagdo entre diversas variaveis quantificaveis, nomeadamente a
alexitimia, o processamento sensorial, a sintomatologia depressiva e 0s tragos autistas
entre 0 grupo controlo e o grupo de familiares de individuos com PEA. De forma a
garantir a precisdo dos resultados e evitar distor¢des de analise e interpretacéo, procedeu-
se a aplicacdo de instrumentos com resultados passiveis de serem, mensuraveis e
analisados estatisticamente (Creswell, 2014; Hulley, Cummings, Browner, Grady, &
Newman, 2013).

Quanto a forma de abordagem, classifica-se como analitico, pois sdo utilizadas
ferramentas estatisticas descritivas e analiticas, que esclarecem e sustentam

adequadamente as hipoteses formuladas,

Constitui-se de natureza observacional, uma vez que ndo é realizada qualquer
intervencao ou exposicado controlada, apenas sdo extraidas e observadas as respostas ao
inquérito elaborado pelos investigadores, de forma a ndo haver qualquer tipo de influéncia

na ocorréncia do fenémeno (Hulley et al., 2013).

Por fim, considera-se de cariz transversal, pois compreende os dados de apenas
um s6 momento de avaliacdo da amostra feita por observacdo das caracteristicas dos
participantes (Fontelles, Simdes, Farias, & Fontelles, 2009; Haddad, 2004; Hulley et al.,
2013; Kumar, 2005).
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2. Instrumentos

A concretizacdo do presente estudo compreendeu a construcao de um questionario
sociodemografico com o objetivo de caracterizar a amostra e de garantir os critérios de
elegibilidade para inclusdo no estudo. Incluiu ainda a escolha de instrumentos especificos
que nos permitiram avaliar as varidveis em estudo, nomeadamente 0 processamento
sensorial e a alexitimia. Foi ainda recolhida informacdo relativa tracos autisticos e
sintomatologia depressiva dado que existe evidéncia prévia que indica que estas variaveis
apresentam valores mais elevados em familiares direto de sujeitos com PEA (Bennett et
al., 2012; Falk, Norris, & Quinn, 2014). No processo de selecdo dos instrumentos
considerou-se um conjunto de especificidades, nomeadamente: responder de forma
objetiva as variaveis secundarias de estudo e de forma descritiva as variaveis alvo de
investigacdo, ser de autopreenchimento, apresentar um tempo moderadamente reduzido
de resposta e, por fim, ser um instrumento de referéncia de investigagdo na literatura e
pratica clinica. Assim, selecionou-se a versdo reduzida de adultos do Autism Spectrum
Quotient Questionnaire e a versao portuguesa do Patient Health Questionnaire para as
variaveis secundarias presenca de tracos de autismo e sintomatologia depressiva,
respetivamente. E, para a avaliagdo e caracterizacdo das variaveis alvo, alexitimia e
processamento sensorial, utilizou-se a versdo portuguesa do 20- Item Toronto Alexithymia

Scale e do Sensory Perception Questionnaire, respetivamente.

2.1. Questionario Sociodemografico

Para a caracterizacdo sociodemogréafica foram desenvolvidos dois questionarios
semelhantes: um para o grupo controlo (individuos sem diagnostico de PEA e sem
familiares diretos com o mesmo diagnéstico) e outro para o grupo 2 (individuos com
familiares diretos diagnosticados com PEA). Ambos sdo constituidos por itens
importantes para a caracterizacdo socio-demografica como o sexo, a idade, o estado civil,
a situacdo profissional e o grau de escolaridade. Colocaram-se ainda questfes de a pessoa

tem algum familiar direto com PEA e qual o grau de parentesco.
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2.2 Autism Spectrum Quotient Questionnaire (AQ-10)

Com o intuito de rastrear a possivel presenca de tracos caracteristicos da
perturbacdo do espetro do autismo, utilizou-se uma verséo traduzida e adaptada para fins
de investigacdo para portugués do AQ- 10 : Autism Spectrum Quotinent Questionnaire
(Allison, Auyeung, & Baron-Cohen, 2012) que contém 10 questfes. A traducdo foi
realizada com base na adaptacéo portuguesa da versédo completa do AQ concretizada por
S&o Luis Castro e César F. Lima, do Laboratério de Fala da Faculdade de Psicologia e de
Ciéncias da Educacéo da Universidade do Porto, em Fevereiro de 2009, disponivel online
no website Autism Research Centre (Baron-Cohen, Wheelwright, Skinner, Martin, &
Clubley, 2001). A versdo original completa inclui 50 perguntas de autopreenchimento
divididas em 5 dominios: capacidades sociais, modulacdo da atencdo, atengdo ao
pormenor, comunicacgéo e imaginacao (Auyeung, Baron-Cohen, Wheelwright, & Allison,
2008). A versao reduzida inclui 2 questdes de cada dominio, perfazendo um total de 10
questdes em que € pedido ao sujeito que responda se “concorda totalmente”, “concorda
ligeiramente”, “discorda ligeiramente” ou “discorda totalmente”. E atribuido 1 ponto as
hipdteses direcionadas para um comportamento tipicamente autista e 0 pontos as
restantes, para um resultado maximo de 10 pontos. Assim sendo, sera dado 1 ponto para
“Concordo Totalmente” ou “Concordo” nas afirmagdes 1, 7, 8 e 10, sendo que nas
afirmacdes 2, 3, 4, 5, 6 e 9, 0 ponto atribui-se as respostas “Discordo” ou “Discordo
Totalmente”. O score minimo indica a auséncia de tragos de autismo, e a pontuacao
méaxima podera indicar a presenca de uma perturbacdo do espectro do autismo (Auyeung
et al., 2008). Uma pontuacdo superior a 6 sugere alteracdes significativas (Coelho &
Pinto, 2016). Apresenta propriedades preditivas semelhantes ao AQ-50, sendo que a
sensibilidade é de 0.88, especificidade de 0.91 e o valor preditivo positivo de 0.85
(Allison et al., 2012).

2.3. 20- Item Toronto Alexithymia Scale (TAS-20)

Para a analise da alexitimia, utilizou-se a versdo Portuguesa da 20-ltem Toronto
Alexithymia Scale (TAS-20), adaptada por Nina Prazeres (2000), autorizada por G.J.
Taylor (Taylor, Bagby, & Parker, 1992). Este é um instrumento de autoavaliacdo
constituido por 20 questdes pontuadas através de uma escala de cinco pontos de tipo
Likert: 1 — discordo totalmente; 2- discordo em parte; 3- ndo concordo nem discordo; 4-
concordo em parte; 5 — concordo totalmente. Permite uma nocdo global de alexitimia,

discriminavel em trés caracteristicas essenciais do constructo: dificuldade em identificar
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sentimentos (F1), dificuldade em descrever sentimentos (F2) e pensamento orientado
externamente (F3). Para efeitos do somatorio das pontuag@es, as questdes 4, 5, 10, 18 e
19 sdo inversamente pontuadas (Praceres, Parker, & Taylor, 2000; Verissimo, 2001). Os
scores totais variam de 20 a 100, sendo que uma pontuacéo total igual ou superior a 61 é
considerada como elevada alexitimia, e pontuacdo total igual ou inferior a 51 ¢
classificada como baixa alexitimia. Os valores intermédios correspondem a alexitimia
moderada (Allison et al., 2012). Quanto as propriedades psicométricas, o coeficiente de
alfa de Cronbach para o instrumento completo é de 0.79, podendo considerar-se um

instrumento com consisténcia interna satisfatoria (Praceres et al., 2000).

2.4. Patient Health Questionnaire (PHQ-9)

De forma a avaliar a possivel presenca de sintomatologia depressiva, uma vez que
existem varios estudos (Ferguson & Dacey, 1997; Hintikka et al., 2001) que evidenciam
a carga emocional apresentada por familiares diretos de PEA, utilizou-se a verséo
validada para a populacdo portuguesa (Monteiro, Torres, Pereira, Albuquerque, &
Morgadinho, 2013) da escala Patient Health Questionnaire (Spitzer, Williams, &
Kroenke, 1999). O instrumento € composto por 9 questdes que avaliam a presenca de
cada um dos critérios de diagndstico de Depressdo Major descritos no DSM-IV,
nomeadamente o humor depressivo, anedonia, problemas com o sono, cansaco ou falta
de energia, mudanga no apetite ou peso, sentimento de culpa ou inutilidade, problemas
de concentracao, lentificacdo ou inquietacéo e por fim, ideacéo suicida (Kroenke, Spitzer,
& Williams, 2001; Santos et al., 2013). A frequéncia de cada sintoma, nas duas semanas
anteriores a0 momento em que o inquirido responde é avaliada numa escala de likert de
0 a 3, em que 0 corresponde a “nunca”, 1 a “em varios dias”, 2 a “em mais de metade do
numero de dias” e 3 “em quase todos os dias”. A pontuacdo final varia de 0 a 27 e é feita
através do somatdrio das pontuacdes das respostas, em que a pontuacéo entre 0 a 4 indica
uma depressdao minima, entre 5 e 9 depressao suave, de 10 a 14 moderada, de 15 a 19
severamente moderada e entre 20 e 27 severa (Kroenke et al., 2001; Martin, Rief,
Klaiberg, & Braehler, 2006); Quanto as propriedades psicométricas, o instrumento
validado para a populacdo portuguesa apresenta um alfa de cronbach de 0.8, revelando
uma consisténcia interna satisfatéria (Monteiro et al., 2013; Torresa, Monteirob, Pereirac,
& Albuquerqued)
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2.5. Sensory Perception Questionnaire (SPQ)

No sentido de avaliar o processamento sensorial, foi utilizada a adaptacéo
portuguesa do Instituto Politécnico do Porto (Rocha, Alves, & Rocha, 2018) do Sensory
Perception Questionnaire (Tavassoli, Hoekstra, & Baron-Cohen, 2014), aceite e
disponivel no website Autism Research Centre.

Este instrumento inclui 92 questdes de autopreenchimento divididas por
categorias principais que avaliam a hipo ou hipersensibilidade nas varias categoriais e
subcategorias: visdo (acuidade, brilho, cor e movimento), a audi¢do (amplitude,
frequéncia, vestibular e complexidade), o tato (pressdo, dor, temperatura e vibragao), o
olfato (social, perigo, alimentos e neutro) e o paladar (salgado, doce, azedo e amargo). O
resultado final é obtido com base na soma da pontuacdo de cada item, em que as questes
3,4,5,10, 13, 15, 16, 17, 18, 20, 22, 25, 26, 27, 28, 29, 31, 34, 39, 40, 42, 43, 44, 46, 47,
48,51, 54, 56, 57, 63, 66, 67, 72, 75, 77, 78, 79, 80, 86, 89 e 92 sdo pontuadas da seguinte
forma: 0- concordo totalmente; 1- concordo; 2- discordo; 3- discordo totalmente, e as
restantes questdes sdo pontuadas no sentido inverso. Uma pontuagdo mais baixa indica
maior sensibilidade sensorial (Defelippe, 2016; Tavassoli et al., 2014). No que diz
respeito as propriedades psicométricas, o instrumento original obteve um alfa de cronbach

de 0.92, revelando uma hoa consisténcia interna.

3. Participantes

A amostra do estudo € composta por 287 pessoas divididas em 2 grupos: 94
familiares diretos (pai, mae e irmaos) de sujeitos com Perturbacdo do Espetro de Autismo
e 193 participantes com caracteristicas sociodemograficas semelhantes ao primeiro e
segundo grupo, mas sem perturbacéo do espetro do autismo e sem familiares diretos com

este tipo de condigéo.

Consideraram-se elegiveis para o primeiro grupo, todos os individuos que
mostrassem interesse e aceitassem participar no estudo ap0s terem sido contactados pelos
proprios investigadores e pelas instituicdes/associacdes acima referidas, pelas redes
sociais ou por correio eletronico, com mais de 18 anos e com familiares diretos
diagnosticados com PEA. Foram definidos como critérios de exclusdo o diagndstico de

qualquer doenca mental, inclusive o autismo.
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Para o segundo grupo, foram definidos como critérios de inclusdo ter mais de 18
anos de idade e aceitar participar no estudo apos terem conhecimento sobre 0 mesmo.
Deste grupo, foram excluidos todos os individuos com familiares diretos com diagnostico
de PEA e, tal como no grupo anterior, individuos com diagndstico de qualquer doenga

mental, inclusive o autismo.

4. Procedimentos

Este estudo foi aprovado pela Comissdo de Etica da Escola Superior de Satde do
Instituto Politécnico do Porto. Foi também autorizado pelas direcdes da Associacao
Portuguesa de Sindrome de Asperger, da Fundacdo AMA, da Clinica EIOS, da APPDA

Madeira e da Associagdo “Vencer Autismo”.

No que diz respeito a construgdo do inquérito, elaborou-se um questionario
sociodemografico e, de seguida selecionaram-se os instrumentos de avaliagdo que fossem
padronizados e uniformizados, adequados ao objetivo do estudo. Posteriormente, de
forma a facilitar a recolha de dados, elaborou-se um questionario online no Google Drive.
O questionario online, na primeira pagina continha um termo de consentimento
informado segundo a Declaracdo de Helsinquia da Associacdo Médica Mundial,
seguidamente os itens do questionario sociodemografico, os das escalas: Autism Spectrum
Quotient Questionnaire, Patient Health Questionnaire, 20- Item Toronto Alexithymia

Scale e Sensory Perception Questionnaire.

Quanto ao processo de recolha, para o primeiro grupo foi feita uma divulgacao
pelas redes sociais do questionario, bem como foram abordados individuos da rede social
(pessoal, académica e profissional) dos investigadores envolvidos na investigacdo. Para
a constituicdo do segundo grupo foram contactadas varias instituicdes a nivel nacional
com contacto com individuos com PEA e respetivos familiares. Das diversas entidades
contactadas, as instituicGes/associacbes acima referidas cederam autorizacdo e
contactaram os respetivos familiares para apurar possiveis participantes. Foi feita ainda
uma divulgacdo por diversos grupos de partilha da rede social facebook indicados pelas
associacOes acima indicadas, nomeadamente: ‘“Mides e pais mais que especiais”,

“Asperger Lisboa”, “Sou autista...conhega 0 meu mundo”, “Cuidadores do Espetro
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Autista — Portugal”, “Grupo de Informagdo sobre sindrome de asperger”, “Grupo de

apoio- Asperger Portugal” ¢ “Anjo Azul”.

As familias interessadas, tanto do primeiro como do segundo grupo manifestaram
0 seu interesse aos investigadores através de uma mensagem privada nas redes sociais ou
por correio eletrénico, que de seguida Ihe atribuiram um c6digo e enviaram o link para o
preenchimento online. E importante realcar que a sequéncia de codigos foi distinta para
0 primeiro e segundo grupo, de forma a que, durante a analise estatistica, se poder
distinguir os dois grupos.

Optou-se pelo preenchimento online, de forma a que pudessem preencher os
instrumentos nos locais mais convenientes para si. Todos 0s procedimentos estavam
explicitos de forma escrita na parte inicial do questionario online, nomeadamente: o teor
da investigacdo, os seus objetivos, duracdo e procedimentos, assim como a auséncia de
beneficios ou prejuizos resultantes da aceitagdo ou recusa da participagéo; do direito de,
a qualquer momento, desistirem de participar no estudo e da confidencialidade e
anonimato da sua identidade. Posteriormente foi dada a oportunidade de consentir com a
participacdo no estudo, através da concordancia com uma Declaracdo de Consentimento
Informado elaborada conforme a “Declaragao de Helsinquia”. A duragdo aproximada do
preenchimento do conjunto das questdes foi de cerca de 30 minutos. As recolhas

decorreram entre fevereiro e novembro.

5. Analise estatistica

No que concerne ao tratamento de dados, estes foram transferidos do formulario
online do Google Drive para uma base de dados no programa Microsoft Office Excel e,
posteriormente tratados através do programa Software Statistical Package for the Social
Sciences (SPSS) versdo 25.0. Foram analisados os dados sociodemograficos e calculados
0s scores dos varios instrumentos de avaliacao, para o tratamento e analise estatistica dos
dados. Utilizou-se estatistica descritiva para a caracterizacdo da amostra, nomeadamente
frequéncias absolutas (n) e relativas (%), medidas de tendéncia central: média e medidas

de dispersao: desvio padrdo, maximo e minimo.

Com o intuito de responder ao objetivo do estudo, utilizou-se estatistica

inferencial. Em primeiro lugar, utilizou-se o teste qui-quadrado para comparar as
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variaveis categoricas entre os grupos de familiares e grupo controlo (género). Utilizou-se
ainda o teste t para amostras independentes para comparar as variaveis continuas entre o
grupo de familiares de sujeitos com PEA e o grupo controlo. Tendo em conta que ambos
0S grupos apresentam um tamanho superior a 30, segundo o teorema do limite central,
seria possivel aplicar testes paramétricos (Maroco, 2007). Foi ainda utilizada a correcao
para heterogeneidade de variancias em todas as comparagdes em que o pressuposto da
homogeneidade de variancias ndo foi assegurada.

Posteriormente, foi realizada uma regressdo logistica hierarquica para avaliar
quais os fatores que diferenciam o grupo de familiares com PEA do grupo controlo. No
primeiro nivel foram colocadas variaveis sociodemograficas (idade, género), no segundo
nivel o score ASQ (segundo a literatura estara aumentado em familiares), no terceiro nivel
0 score PHQ (dado que serd mais provavel os familiares apresentarem mais
frequentemente sintomas depressivos) e no altimo nivel as variaveis de interesse (TAS-
20 e SPQ). A regressao logistica foi desenvolvida perante as recomendacdes de Field
(2013). Primeiramente, verificou-se a presenca de outliers na amostra com base nos
residuos padronizados no modelo de regressdo (scores z) e avaliou-se 0 impacto deste
outliers no ajuste do modelo. De seguida, avaliou-se 0s pressupostos para aplicacdo do
modelo de regressdo logistica, nomeadamente o tamanho amostral, a multicolinearidade
(analise da matriz de corregdes) e a linearidade entre as variaveis independentes e o
logaritmo da variavel dependente (teste Box-Tidwell). Em relacdo a cada modelo foram
reportados o Nagelkerke R? (grau da variancia da variavel dependente explicado pelo
modelo) e a eficacia de predicdo da categoria. Para descrever a contribuicdo de cada
variavel independente foram ainda apresentados os coeficientes B, os resultados do teste
de Wald e a razdo de chance (odds ratio). Todos os testes estatisticos foram realizados

com um nivel de significancia de 0.05.

O nivel de significancia de .05 foi definido para todos os testes estatisticos

aplicados.
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CAPITULO I1l. Resultados
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Neste capitulo serdo expostos os resultados obtidos, com enfase das variaveis que

permitem responder a questdo de investigacdo e das variaveis que caraterizam a amostra.

1. Anaélise Descritiva da amostra

A amostra do presente estudo é constituida por um total de 287 participantes,
divididos por dois grupos: familiares de individuos com PEA (n=94) e sujeitos sem
familiares diretos com PEA (n=193). Através da analise da tabela 11, podemos observar
que o primeiro grupo é constituido por 76 mulheres (80.9%) e 18 homens, com idades
compreendidas entre 0s 27 e 0s 66 anos (M=42.49; DP=8.67). A maioria dos participantes
deste grupo sdo casados (n= 76; 80.9%), seguindo-se dos solteiros (n=10; 10.6%),
divorciados (n=6; 6.4%) e, por fim os viuvos (n=2; 2.1%). No que diz respeito a situagdo
profissional, grande parte dos participantes estdo empregados em regime de tempo inteiro
(n=62; 66%) ou desempregados (n=21; 22.3%). Seguem-se 0s empregados em regime de
part-time (n=6; 6.4%), os reformados (n=3; 3.2%) e, por fim os trabalhadores estudantes
e os estudantes com uma frequéncia absoluta e relativa iguais (n=1; 1.1%). Quanto ao
grau de escolaridade, existem um maior nimero de participantes com licenciatura e
bacharelato (n=50; 53.2%), seguidos dos individuos com o 3° ciclo do ensino basico (n=
20; 21.3%). Em menor quantidade, temos os individuos que possuem o Ensino
Secundario, o Mestrado e o Doutoramento, com uma frequéncia absoluta e relativa de 12
(12.8%), 11 (11.7%) e 1 (1.1%), respetivamente.

No que concerne aos participantes do segundo grupo (grupo controlo), existe uma
predominancia do sexo feminino (n=123; 63.7%), comparativamente ao sexo masculino
(n=70; 36.3%), tal como no grupo acima descrito. As idades caracterizam-se pela sua
heterogeneidade, estando compreendidas entre os 18 e 0s 82 anos (M=34.72; DP=15.07).
A média de idades deste grupo é substancialmente inferior (M=34.72<42.49). Quanto ao
estado civil, ao contrario do grupo anterior, a maioria dos participantes € solteiro (n=117;
60.6%), seguindo-se os casados ou em unido de facto (n=70; 36.3%) e por fim os
divorciados (n=6; 3.1%). Relativamente a situacdo profissional, a maioria, tal como no
grupo anterior, encontra-se a trabalhar em regime de tempo inteiro (n=100; 51.8%), no
entanto o segundo maior grupo encontra-se ainda a estudar (n=60; 31.1%). De seguida
encontram-se os trabalhadores-estudantes (n=17; 8.8%), os empregados em part-time

(n=7; 3.6%), os desempregados (n=5; 2.6%) e os reformados (n=4; 2.1%). Por fim, em
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relacdo as habilitacbes literérias, 76 dos participantes do grupo controlo possuem o ensino
secundario (39.4%), 51 licenciatura ou bacharelato (26.4%), 34 o 3° ciclo do ensino
basico (17.6%), 16 0 2° ciclo do ensino basico (8.3%), 8 0 1° ciclo do ensino basico (4.1%)

e 1 o doutoramento (1.1%).

Tabela 11 — Sumario das caracteristicas sociodemogréaficas da amostra

Grupo Familiares PEA Grupo Controlo
MOP) o moen e
Idade 42.49 (8.67) 27-66  34.72 (15.07) 18 - 82
N (%) N (%)
Género* Feminino 76 (80.9%) 123 (63.7%)
Masculino 18 (19.1%) 70 (36.3%)
Solteiro 10 (10.6%) 117 (60.6%)
Casado(a)/ Unido de 76 (80.9%) 70 (36.3%)
Estado Civil facto
Divorciado(a) 6 (6.4%) 6 (3.1%)
Vilvo(a) 2 (2.1%) 0 (0%)
Estudante 1(1.1%) 60 (31.1%)
Trabalhador-Estudante 1(1.1%) 17 (8.8%)
Situacgdo reinErnmepgaeg;?r?gcl)) iﬁrg:eiro 62 (66%) 100 (51.8%)
Profissional Empregado(a).em 6 (6.4%) 7 (3.6%)
regime Part-time
Desempregado(a) 21 (22.3%) 5 (2.6%)
Reformado(a) 3 (3.2%) 4 (2.1%)
1° cithnélSic():gnsino 0 (0%) 8 (4.1%)
2 cleio do ensino 0 (0%) 16 (8.3%)
3 °i°'b°, do ensino 20 (21.3%) 34 (17.6%)
Grau de asIco
Escolaridade Ensino secundéario 12 (12.8%) 76 (39.4%)
Li;zrc‘ﬁzt;;ioou 50 (53.2%) 51 (26.4%)
Mestrado 11 (11.7%) 8 (4.1%)
Doutoramento 1(1.1%) 0 (0%)

* DP — desvio padréo
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2. Comparagcdo entre grupos

Na tabela I11 sdo apresentados os dados sociodemogréficos referentes aos dois grupos
em analise, bem como a comparacao entre grupos em relagdo as variaveis independentes
em andlise, nomeadamente ASQ, SPQ, TAS-20 e PHQ-9. Em relacdo as variaveis
sociodemograficas, verificam-se diferencas estatisticamente significativas entre os
grupos em relagdio ao género (x> = 8.715; p < 0.001) e idade (t = -5.527; p < 0.001). Em
ambos os grupos existem mais individuos do sexo feminino, do que masculino, no entanto
0 numero total de participantes é substancialmente maior no grupo controlo
(total=193>94). No que diz respeito a idade, a média grupo de familiares € bastante mais
elevada, comparativamente com o grupo controlo (M=42.49 vs. M=34.72,

respetivamente).

Existem ainda diferencas significativas entre grupos em relagdo as variaveis ASQ
Total (t =-2.016; p = 0.046), PHQ9 (t = -3.526; p=0.001) e TAS-20 Identificacao (t = -
2.654; p = 0.009). Em relagdo ao ASQ, o grupo de familiares com PEA apresenta um
score total superior ao grupo controlo (M = 3.19 vs. M = 2.63, respetivamente). No que
concerne ao PHQ9, também o score total & mais elevado no grupo de familiares (M= 7.27
vs. M= 5.11, respetivamente). Por fim, no que diz respeito a sub-componente
“Identificagcdo”, do instrumento TAS-20, também os valores do score total sdo mais
elevados no grupo de familiares, comparativamente ao grupo controlo (M= 17.62 vs. M=

14.96, respetivamente).

Nas restantes variaveis avaliadas, ndo existiram diferencas significativas entre grupos
(p > 0.05).

Tabela Il - Comparacéo dos grupos de familiares e grupo controlo em relacéo a

variaveis sociodemograficas e variaveis dependentes de interesse.

Grupo Grupo
Familiares Con trF())Io Teste t P
PEA
Género*
Masculino 18 70
Idade  42.49 (8.67) 34.72 (15.07) -5.527 <0.001
ASQ 3.19 (2.45) 2.63 (1.68) -2.016 0.046
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PHQ9  7.27 (5-09) 5.11 (4.37) -3.526 0.001
SPQ Total 111.01(23.19) 108.93 (18.70) -0.817 0.415
SPQ Tatil  20.03(6.38)  19.51 (5.61) -0.709 0.479
SPQ Audicio  29.01 (5.61) 2841 (457) -0.903 0.368
SPQVisio 2839 (5.12)  28.35(4.37) -0.080 0.936
SPQOIfato  17.51(7.40) 1647 (5.12) 1232 0.220
SPQ Paladar  16.06 (6.56) 1620 (521) 0.172 0.864
TAS20 Total  51.01(16.31)  48.11(11.42) -1.547 0.124
TAS20 Identificacio  17.62 (8.75)  14.96 (5.98) -2.654 0.009
TAS20 Descricio  13.51 (5.25) ~ 12.54(4.27) -1.560 0.121
TAS20 Pensamento Externo  20.90 (5.57) 20.61 (4.04) -0.455 0.650

Legenda. p = valor de significancia estatistica

*Para esta variavel categdrica foi aplicado o teste Fisher

3. Regressao logistica hierarquica

Em seguimento dos resultados obtidos na comparacgéo entre grupo de familiares de
sujeitos com PEA e grupo controlo, realizou-se uma regressao hierarquica logistica com
0 objetivo de perceber qualis as varaveis preditoras que permitem diferenciar os familiares
do grupo controlo. Para verificar o possivel impacto de outliers no modelo foram
calculados inicialmente os residuos standardizados (scores z) com a amostra total. De
seguida, o0 modelo foi reanalisado removendo todos 0s sujeitos com scores z superiores a
2.58 ou inferiores a — 2.58 (n=6). Tendo em conta que a eficacia de classificacdo do
modelo aumentou significativamente (1.9%) optou-se por realizar a analise removendo
os outliers. Procedeu-se de seguida a avaliacdo dos principais pressupostos da regressdo
logistica, nomeadamente o tamanho amostral, a multicolinearidade e a linearidade entre
as variaveis independentes com o logaritmo da varidvel dependente. Em relacdo ao
tamanho amostral, tipicamente recomenda-se que a analise seja realizada no minimo com
100 sujeitos, assegurando 10 sujeitos por cada variavel preditora. Mais ainda, Peduzzi et
al. (1996) recomendam ainda que este valor deve ser ponderado com base na percentagem
esperada da categoria menos frequente (n = numero de variaveis preditores x 10 /
percentagem esperada da categoria menos frequente) (Peduzzi, Concato, Kemper,
Holford, & Feinstein, 1996). Desta forma, o tamanho amostral minimo recomendado para
a analise proposta seria aproximadamente 190 sujeitos, 10 x 6 / 0.317, numero

amplamente assegurado na analise em questdo (n=281). Por outro lado, uma abordagem
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utilizada para assegurar o pressuposto da multicolinearidade € avaliar a matriz de
correlagdes entres as varidveis independentes continuas e perceber se estas apresentam
corre¢cBes muito altas (r > 0.80) (Field, 2013). As correlagdes entre as variaveis
independentes continuas variam entre [0.035; 0.468], sendo que a maior parte das
correlagdes existente sdo pequenas ou muito pequenas (r < 0.40), exceto a correlacdo
entre TAS20 e PHQ-Q que é moderada (r = 0.468). Assim, ndo existe evidéncias de
multicolinearidade na amostra, estando este pressuposto assegurado para a realizacdo da
analise. Por fim, para avaliar o pressuposto da linearidade entre as variaveis
independentes continuas com o logaritmo da variavel dependente foi realizado o teste
Box-Tidwell, que implica adicionar a0 modelo de regressdo as interacfes entre as
variaveis independentes continuas e o seu proprio logaritmo (Field, 2013). Este teste foi
significativo para as variaveis idade (p < 0.001), PHQ-9 (p=0.030), e TAS-20 (p=0.003).
No entanto, o tamanho amostral é preponderante na significancia dos valores p obtidos
neste teste, pelo que os resultados obtidos ndo significam necessariamente que o
pressuposto e violado. De qualquer das formas, os resultados obtidos neste modelo devem

ser interpretados com cuidado.

Verificou-se que o primeiro modelo (género e idade) é estatisticamente
significativo, 2 (2) = 60.349, p < 0.001, explicando 27.1% da variancia e classificando
corretamente 68.7% dos casos. Este resultado justifica a importancia de adicionar
inicialmente estas varidveis sociodemogréaficas de forma a compreender posteriormente
os efeitos isolados das restantes variaveis independentes. No entanto, importa ressalvar
que o resultado do teste de Hosmer e Lemeshow para este modelo foi significativo (p <

0.001), o que sugere que a qualidade de ajuste deste modelo pode ser questionada.
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Tabela 1V- Regressdo logistica hierdrquica: preditores de grupo de familiares vs.
controlos

Odds Qui- Nagelkerke Classificacdo
J el P Ratio Quadrado P R? (%)
Modelo 1 60.349 <0.001 0.271 68.7%

Género 2322 30.171 <0.001 10.191

Idade 0.077 37.075 <0.001 1.080

Modelo 2 67.242 <0.001 0.298 72.6%

Género 2.516 33.111 <0.001 12.376

Idade 0.075 33.924 <0.001 1.077
ASQ 0.190 6.538 0.011 1.209
Modelo 3 78.191 <0.001 0.341 74.0%

Género 2391 29.164 <0.001 10.921

Idade 0.079 35.807 <0.001 1.083
ASQ 0.131 2821 0.093 1.139
PHQ9 0.103 10.367 0.001 1.109
Modelo 4 80.708 <0.001 0.350 74.7%

Género 2.458 29.615 <0.001 11.682

Idade 0.081 35.791 <0.001 1.084
ASQ 0.157 3.401 0.065 1.170
PHQ9 0.129 12.170 <0.001 1.138
SPQ 0.007 0.862 0.353  1.007
TAS20 0.018 1.824 0.177  0.982

Legenda. B = coeficiente de regressao; p = valor de significancia estatistica

Ja o segundo modelo, onde foi acrescentado o score total da ASQ, manteve um
resultado estatisticamente significativo, 2 (3) = 67.242, p < 0.001, explicando 29.8% da
variancia e classificando corretamente 72.6% dos casos. Mais ainda, verificou-se que a
incluséo do score ASQ foi também estaticamente significativa, y2 (1) = 6.893, p = 0.0009,
aumentando em 2.7% a explicacdo da variancia e em 3.9% a classificacdo correta do
modelo. Neste modelo, além do género e a idade continuarem a ser preditoras, verificou-
se que o score total de autismo é também preditor do grupo de familiares vs controlos
(Wald = 6.538; p =0.011), sendo que um maior score equivale a uma maior probabilidade
de ser familiar de PEA. Importa novamente ressalvar que o resultado do teste de qualidade

do ajuste do modelo de Hosmer e Lemeshow foi significativo (p < 0.001).
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O modelo 3, onde foi acrescentado o score total de PHQ9, continua também a ser
estatisticamente significativo, 2 (4) = 78.191, p < 0.001, explicando 34.1% da variancia
classificando corretamente 74.0% dos casos. Constatou-se ainda que a inser¢éo do score
PHQ9 no modelo foi estaticamente significativa, 2 (1) = 10.949, p = 0.001, aumentando
em 4.3% a explicagdo da variancia e em 1.4% a classificagéo correta do modelo. Neste
modelo a idade e género continuaram a ser estaticamente preditoras, enquanto o score
ASQ deixou de ser (Wald = 2.821; p = 0.093). Mais ainda, verificou-se um resultado
significativo do score PHQ9 (Wald = 10.267; p = 0.001), sendo que um maior nivel de
sintomas depressivos estd associado a maior probabilidade ser fazer parte do grupo de
familiares de sujeitos com PEA. Ao contréario dos modelos anteriores, o teste de Hosmer
e Lemeshow apresentou um resultado ndo significativo (p = 0.295), o que sugere a

qualidade de ajuste do modelo.

Por fim, no altimo bloco de variaveis acrescentadas (TAS-20 e SPQ), verificou-
se que o modelo continuou a ser estaticamente significativo, ¥2 (6) = 80.708, p < 0.001,
explicando 35.0% da variancia e classificando corretamente 74.7% dos casos. Em
contraste com os dois modelos anteriores (2 e 3), a adi¢do deste bloco de variaveis ndo
foi estaticamente significativa, y2 (2) = 2517, p = 0.284, ndao modificando
significativamente os resultados obtidos. Verificou-se que as variaveis acrescentadas ndo
sdo preditoras da pertenca ao grupo de familiares vs controlos (TAS-20 — Wald = 1.824;
p =0.177; SPQ — Wald = 0.862; p = 0.353), enquanto as variaveis genero, idade e score
PHQ9 continuaram a ser, bem como o score do ASQ ficar no limiar do significado

estatistico.
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CAPITULO IV. Discussio
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O principal objetivo deste estudo consistia em analisar se a alexitimia e as
alteracdes do processamento sensorial constituem um fator preditor de ser familiar direto
de individuos com PEA, ou seja, tentar perceber se ao analisarmos os valores de
alexitimia e processamento sensorial isoladamente, conseguimos identificar se se tratam
de familiares de sujeitos com PEA ou de individuos sem qualquer relacdo com a
patologia. Como andlise secundaria, pretendeu-se analisar se todas as restantes variaveis,
nomeadamente a sintomatologia depressiva e 0s tracos de autismo, sdo também diferentes
entre um grupo de familiares diretos de sujeitos com PEA e um grupo de individuos sem
casos de PEA na familia.

Apobs andlise dos resultados, concluiu-se que o processamento sensorial e a
alexitimia ndo distinguem o grupo de familiares diretos com PEA. Adicionalmente, a
comparacdo das diferentes variaveis de interesse entre 0s grupos através do teste t, bem
como o0 modelo de regresséo linear, revelou que ndo existem diferencas estatisticamente
significativas entre os resultados totais do SPQ (processamento sensorial) e do TAS-20

(alexitimia) dos grupos de controlo e de familiares.

No que diz respeito ao processamento sensorial, e apesar de consensual que o
processamento sensorial em individuos com PEA ¢ atipico (De la Marche et al., 2012;
Glod, Riby, Honey, & Rodgers, 2017; Hilton et al., 2016; Robertson & Simmons, 2013;
Tomchek & Dunn, 2007; Watling et al., 2001), quando se analisa os familiares diretos
como irmaos ou pais, 0 mesmo nao se verifica. Tanto os resultados do total do SPQ, como
das subcomponentes estdo longe de um resultado estatisticamente significativo. Estas
conclusdes vao de encontro ao estudado por Hilton et. al (2016) que, apds comparar 0
processamento sensorial entre grupos de individuos com PEA, com os seus familiares
diretos e com um grupo controlo, concluiu que ndo existem diferencas significativas entre
os irmaos de individuos com PEA e o grupo controlo (Hilton et al., 2016), destronando
assim a hipotese do processamento sensorial se poder constituir como endofenotipo. Por
outro lado, apesar de também confirmar que as alteracdes encontradas no processamento
sensorial de pais de criangas com PEA se classificam como pouco significativas, Glod et
al. (2017) revela que existe maior quantidade de comportamentos atipicos de evitamento
sensorial, auditivo, visual e vestibular comparado com a amostra controlo (Glod et al.,

2017), algo que ndo aconteceu na nossa amostra.
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Existem ainda autores que contrariam as conclusdes acima referidas,
nomeadamente Uljarevi¢, Prior, & Leckam (2014), que apds observarem as respostas de
pais de criancas com PEA comparadas com familias controlo, concluiram que os pais do
primeiro grupo apresentavam maiores défices no processamento sensorial (Uljarevi¢ et
al., 2014). Num estudo mais recente, em que sdo comparados pais com apenas um filho
com PEA, pais com mais que um filho com PEA e pais de criangas sem diagnostico de
qualquer doenca mental, foi evidente a existéncia de maiores dificuldades no
processamento sensorial em pais com mais criangas com PEA do que nos restantes pais
(Donaldson et al., 2017). Noutra investigacdo feita apenas na populacdo normal,
Robertson & Simmnons (2013) obtiveram correlagdes significativas positivas entre os
tracos de autismo e o processamento sensorial (Robertson & Simmons, 2013). Por fim,
também um estudo feito em irm&os reconheceu o processamento sensorial como sendo
uma caracteristica fenotipica de risco para a PEA entre irmdos (De la Marche et al., 2012).
A diversidade de conclusfes encontradas nos diversos estudos pode ser explicada pelas
diferencas culturais, uma vez que os estudos foram feitos em locais geograficamente
diferentes, pelas diferencas nas escalas aplicadas para avaliar o processamento sensorial
ou até mesmo pelas diferencas dos grupos (nomeadamente o facto de uns estudos
incluirem apenas irmaos de individuos com PEA, outros incluirem apenas pais e outros,

como 0 nosso, considerarem todos os familiares diretos).

No que diz respeito a alexitimia ha evidéncias de que individuos com PEA exibem
maior nivel de alexitimia do que controlos (Berthoz, Lalanne, Crane, & Hill, 2013;
Milosavljevic et al., 2016). No entanto, apds a analise dos nossos resultados conclui-se
que o resultado total do TAS, bem como o de duas das trés subcomponentes (F2 —
descricdo dos sentimentos e F3 — pensamento externo) estdo longe de um resultado
estatisticamente significativo (p>0.05). Apenas uma das suas subcomponentes, a
identificacdo das emocdes (F1), se encontra mais elevada no grupo de familiares
comparativamente ao grupo de controlo (M= 17.62 vs. M= 14.96, respetivamente), o que
nos leva a crer que a alexitimia se classifica como sendo um sintoma associado e ndo

Como uma caracteristica essencial da PEA.

Lis et al (2008), defendem que esta relacdo entre os tracos de autismo e alexitimia
existe e que o défice nas capacidades sociais apresentado pelos sujeitos com esta condigédo
se deve, principalmente a dificuldade em identificar e descrever os sentimentos (Liss,
Mailloux, & Erchull, 2008). Ora, esta evidéncia justifica o facto do factor 1 do TAS-20
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(identificacéo) estar mais elevada nos familiares do que na amostra controlo. Um outro
estudo, realizado em 2016 demonstrou que a prevaléncia de alexitimia ndo é mais elevada
em maes de individuos com PEA, comparadas com mdes de sujeitos sem diagnostico,
nem no resultado final do TAS-20, nem em nenhuma das suas subcomponentes (Abazari,
Malekpour, Ghamarani, Abedi, & Faramarzi, 2016), suportando a hipdtese de que a
alexitimia ndo parece constituir um endofen6tipo da PEA.

Por outro lado, existem autores que comprovam que alexitimia estd também
presente em pais de individuos com PEA, embora ndo haja correlagdo significativa entre
resultados mais elevados e a severidade da PEA, composigdo familiar (um filho ou mais
com PEA), género ou QI (Szatmari et al., 2008). Noutro estudo mais recente concluiu-se
igualmente que os sintomas de alexitimia sdo mais altos em pais de criangas com doencas
de neuro desenvolvimento como a PEA (Durukan, Kara, Almbaideen, Karaman, & Gil,
2018). Esta evidéncia contraria a nossa hipdtese e leva-nos a crer que a alexitimia podera
estar correlacionada com a presenca de PEA, tal como Bird & Cook (2013) defendem,
concluindo numa investigacdo que € a alexitimia e ndo o autismo que leva individuos com
PEA a ter défice emocional (Bird & Cook, 2013).

Ha ainda quem acrescente o conceito de defices no processamento interocetivo,
caracterizado pela dificuldade na representacdo interna dos estados fisiologicos, como
respirar, fome, sede ou batimentos cardiacos (Craig, 2003). Existe quem defenda que
estes défices no processamento interocetivo, que também ocorrem no autismo ndo sdo
explicados pelo autismo per se mas sim por uma maior prevaléncia de alexitimia (Shah,
Hall, Catmur, & Bird, 2016). Num estudo mais recente foram comparados individuos
diagnosticados apenas com alexitimia e outros com alexitimia e PEA, identificando-se
semelhancas na interocecao (Gaigg, Cornell, & Bird, 2018). Indo de encontro aos nossos
resultados, terd a alteracdo significativa encontrada na identificacdo das emocdes alguma
relacdo com este défice interocetivo encontrado por alguns autores? Seria algo importante
a desenvolver em estudos futuros, apesar de ja existirem investigacdes que contrariam a
hipdtese da alexitimia e do défice interocetivo estarem relacionadas (Nicholson et al.,
2018).

No que diz respeito a analise secundaria, ainda através da observacdo dos
resultados do teste t, concluiu-se que existem diferencas significativas entre os grupos,

também nos tragos de autismo e na sintomatologia depressiva. Com base na regressao
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logistica hierarquica, através da anélise do primeiro bloco, verificou-se que tal como
esperado pelas diferencas demograficas do grupo, a idade e o género sdo varidveis
preditoras. No 2° bloco, e por ser o instrumento mais evidente para estudar as
caracteristicas da PEA, acrescentou-se o resultado do AQ-10, que, tal como esperado, se
tornou também como um preditor no facto de se ser ou ndo familiar de um autista. No
terceiro bloco, e por se saber que a depressdo esta muitas vezes associada ao facto de se
ser cuidador, acrescentou-se o resultado do PHQ9. Esta adicdo leva a que os tracos de
autismo deixem de ser preditores e a presenca de sintomatologia depressiva se torne como
um fator diferenciador entre os dois grupos. Por fim, e uma vez que o objetivo principal
se prendia com o esclarecimento acerca das varidveis alexitimia e processamento
sensorial serem preditores do grupo, acrescentou-se os resultados do SPQ e TAS-20.
Como acima referido, estas variaveis continuam a néo diferenciar os grupos, no entanto
a sintomatologia depressiva mantém-se como preditor. Este resultado leva-nos a concluir
que existe uma relagédo entre a depressédo e o facto de se ser ou ndo familiar direto de um
individuo com PEA, ou seja, os familiares de individuos no espetro apresentam niveis
maiores de depressdo que poderdo estar associados, por exemplo, a sobrecarga associada

ao serem cuidadores.

S&o varios os estudos que vao de encontro a este construto (Davis & Carter, 2008;
Falk et al., 2014; Herrema et al., 2017; Pattini, 2016; Sawyer et al., 2010; Weiss, 2002),
realcando o facto de que criar uma crianga com PEA ou qualquer outra doenca mental
afeta o sistema familiar e contribui para a diminuicdo do bem-estar e da saide mental dos
pais (Ekas, Lickenbrock, & Whitman, 2010). Os pais de criangas com PEA apresentam
ndo s6 mais sintomatologia depressiva, mas também ansiosa (Chelminski & Zimmerman,
2003; Davis & Carter, 2008; McEvoy & Brans, 2013), sendo que estes sintomas poderdo
estar relacionados com diversos fatores. Chan et al (2018), enumera como principais
responsaveis 0s maiores niveis de preocupacao, stress, conflitos matrimoniais e pressoes
econdmicas a que os pais de criancas com PEA estdo sujeitos, comparativamente com

familias de criancas sem qualquer diagnostico (Chan, Lam, Law, & Cheung, 2018).

Outro estudo revela ainda que pais com criancas com PEA com severidade media
a moderada tém tendéncia a uma maior dificuldade de regulacdo emocional em
comparagdo com os pais de criancas com um desenvolvimento normal e de criancas com
maior severidade de PEA (Huang et al., 2014). Falk et al. (2014), por outro lado, afirma

que a severidade ndo influencia o estado emocional do familiar, sendo que este é mediado
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pela capacidade cognitiva e socioeconémica do mesmo (Falk et al., 2014). Existe quem
defenda ainda que estas alteracdes na salde mental sdo mais evidentes nas mées do que
nos pais (Hastings et al., 2005; Olsson & Hwang, 2001), pois as maes para além de terem
de desempenhar as tarefas domésticas habituais, muitas vezes acabam por prescindir
também do seu trabalho para conseguirem assumir o cargo de cuidadora informal
(Macedo, Silva, Paiva, & Ramos, 2015). A isto soma-se o facto de que a criagdo de uma
perspetiva futurista mais desanimadora quanto aos objetivos delineados para a crianga

contribui para os sintomas depressivos e ansiosos (Goodman et al., 2011).

Hastings (2003) refere, por outro lado, que ndo existem diferencas na severidade
de depressao entre pais e mées, no entanto existem diferencas nos motivos que a originam.
Nas méaes, 0 desassossego esta relacionado com os problemas comportamentais do filho
com PEA, como a presenca dos comportamentos restritivos e repetitivos (Bitsika &
Sharpley, 2017), com a preocupacao com a relacdo e com o parceiro, enquanto que a dos
pais esta mais relacionada com a preocupacéo pela relacdo (Hastings, 2003; Hastings et
al., 2005). No geral, e sem diferenciar as preocupa¢des demonstradas entre pais e maes,
existe quem defenda que a maioria dos progenitores pode revelar menor saide mental
quando as criancas sdo mais pequenas (Davis & Carter, 2008) e quem defenda que os
sintomas depressivos sdo estaveis ao longo das diferentes faixas etarias dos filhos (Carter,
Martinez-Pedraza, & Gray, 2009). Alguns autores atribuem a depressao a ocorréncia de
alguns sintomas da PEA, como o0 atraso nas competéncias sociais (Davis & Carter, 2008),
as alteracdes no processamento sensorial (Nieto, Lopez, & Gandia, 2017) ou a presenca
de comportamentos agressivos para com o adulto e falta de suporte social (Falk et al.,
2014).

Estas evidéncias reforcam a importancia da adocdo de estratégias de coping
pessoais e suportes informais com o intuito de diminuir estes sintomas (Bailey Jr, Golden,
Roberts, & Ford, 2007). Desta forma, torna-se importante o desenvolvimento e a
implementacao de programas que tenham como principal objetivo a diminuicéo de stress
e ansiedade em pais através de intervencgdes especificas, uma vez que os pais relatam que
existe muito pouco suporte e que se torna dificil de decidir em que direcdo seguir quanto
aos comportamentos adotados pela familia ou intervencGes/terapéuticas adequadas para
estes casos (Glazzard & Overall, 2012). O apoio deve ser bidirecional, ou seja, aplicado
aos familiares e aos proprios utentes, para evitar a criacdo de um ciclo (pais mais

depressivos, filhos mais depressivos). E importante ainda que haja uma preparagio para
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o futuro dos filhos e dos pais e uma intervencdo continua para melhoria de sintomas e

evitamento de declinios (Herrema et al., 2017).

As nossas conclusdes apresentam limitagdes principalmente relacionadas com a
utilizacdo de um questionario de autopreenchimento do processamento sensorial, sendo
que admitimos que 0s nossos resultados poderiam ter sido significativamente diferentes
se tivéssemos utilizado medidas observacionais conduzidas por profissionais
adequadamente treinados. Para efeitos de estabelecimento da alexitimia e do
processamento sensorial como endofendtipo seria fundamental termos incluido uma
amostra de pessoas com PEA capazes de responder de forma adequada aos questionarios.
No que respeita aos grupos constituidos, o tamanho amostral dos familiares de individuos
com PEA é significativamente mais reduzido do que o grupo controlo, para além de
apresentar caracteristicas sociodemograficas diferentes, o que contudo foi acautelado nas

analises estatisticas realizadas.

Em estudos futuros, sugere-se replicar o estudo incluindo um terceiro grupo com
individuos diagnosticados com PEA. Sugere-se também que 0s construtos inerentes ao
processamento sensorial sejam avaliados por terapeutas ocupacionais, com recurso a
instrumentos de avaliacdo que visem a observacdo direta do desempenho dos
participantes em diferentes tarefas propostas e estandardizadas de forma a avaliar com
maior fiabilidade as possiveis alteragdes. Por fim, e com base nos resultados relacionados
coma sintomatologia depressiva, sugere-se em estudos futuros, recorrer a métodos mistos
que incluam entrevistas aos familiares diretos, de forma a obter informacGes sobre as
dificuldades e desafios encontrados pelos mesmos e a forma como esses desafios

influenciam a sua satde mental.
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CAPITULO V. Conclusio
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Apesar do processamento sensorial ser considerado uma caracteristica core da
PEA, os nossos resultados revelam que esta varidvel ndo permite diferenciar entre
familiares diretos de individuos com PEA com uma amostra controlo. Assim sendo, com
base nestes resultados, ndo conseguimos suportar a hipétese das alteracdes sensoriais se
constituirem como endofendtipo da PEA.

No que diz respeito a alexitimia, também ndo encontramos evidéncia de ser capaz
de diferenciar entre familiares diretos de individuos com PEA e uma amostra controlo, o
que nos leva também a recusar a hipOtese da alexitimia se poder constituir como
endofenotipo da PEA. A Unica relagdo estatisticamente significativa encontrada prende-
se com o primeiro fator do TAS-20, relacionado com a identificacdo de emocdes. Esta
informacao leva-nos a concluir que, apesar do TAS-20 ndo se poder constituir na sua
totalidade como endofendtipo, pode explicar, de certo modo, na familia, a presenca de

autismo, como um sintoma associado e ndo uma caracteristica essencial.

Por fim, e como analise secundaria encontrou-se a depressdo como fator
significativo na diferenciacdo entre os dois grupos (controlo e familiares), o que nos leva
a refletir acerca da carga emocional associada ao facto de ser cuidador e/ou de conviver
frequentemente com individuos com PEA e a falta de suporte social e emocional oferecida

aos proprios pais e irmaos.

Assim, conclui-se que encontrar uma linha de pensamento comum nestas
evidéncias relacionadas com a PEA, nomeadamente o processamento sensorial, a
alexitimia, e a sintomatologia depressiva em pais torna-se fulcral para uma melhor
compreensdo acerca destas caracteristicas e consequentemente adocdo de diferentes
formas de intervencéo de Terapia Ocupacional individualizadas que permitam reduzir as
implicacdes das mesmas e melhorar a performance ocupacional tanto dos individuos com
diagndstico, como dos seus familiares diretos. A intervencdo da Terapia Ocupacional
deve assim caracterizar-se por ser holistica e por se focar ndo s6 nos défices apresentados
pelos individuos com PEA, mas também nas dificuldades exibidas e referenciadas pelos

pais.
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