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RESUMO 

 

Introdução: O Transtorno do Espectro Autista (TEA) é um transtorno de caráter 
multifatorial influenciada por fatores genéticos e ambientais. Estudos recentes indicam 
que variantes genéticas aumentam a susceptibilidade ao TEA, enquanto fatores 
ambientais, como toxinas durante a gestação e infecções maternas, também 
desempenham um papel crucial. Objetivo: Investigar a interação entre fatores 
genéticos e ambientais no desenvolvimento e manifestação do Transtorno do 
Espectro Autista (TEA).     Metodologia: este artigo apresenta uma revisão sistemática 
da literatura com abordagem qualitativa realizada nas bases de dados PubMed, 
Scopus, Web of Science, Google Scholar e Bireme, onde investigou-se a interação 
entre os fatores genéticos e ambientais. A pesquisa seguiu as diretrizes do PRISMA 
e abrangeu estudos publicados entre 2014 e 2023. Resultados: Os resultados 
indicam que a interação gene-ambiente é central para a compreensão da expressão 
variada dos sintomas do TEA e que a interação entre esses fatores é fundamental 
para compreender a variabilidade na expressão dos sintomas. Considerações finais: 
Esta revisão sistemática demonstrou que tanto fatores genéticos quanto ambientais 
desempenham papéis cruciais no desenvolvimento do Transtorno do Espectro Autista 
(TEA), reforçando a necessidade de estudos nacionais que integrem a realidade local, 
como também a compreensão dessas interações pode subsidiar o desenvolvimento 
de políticas públicas e intervenções mais eficazes, especialmente em contextos de 
saúde pública. 
 

Palavras chave:  Autismo. Fatores Genéticos. Fatores Ambientais. Interação Gene-

ambiente. Variantes Genéticas. 

 

                   

 

 

  



 
 

ABSTRACT 

 

Introduction: Autism Spectrum Disorder (ASD) is a multifactorial disorder influenced 
by genetic and environmental factors. Recent studies indicate that genetic variants 
increase susceptibility to ASD, while environmental factors, such as toxins during 
pregnancy and maternal infections, also play a crucial role. Objective: To investigate 
the interaction between genetic and environmental factors in the development and 
manifestation of autism spectrum disorder (ASD).     Methodology: this article presents 
a systematic review of the literature with a qualitative approach carried out in the 
PubMed, Scopus, Web of Science, Google Scholar and Bireme databases, where the 
interaction between genetic and environmental factors was investigated. The research 
followed PRISMA guidelines and covered studies published between 2014 and 2023. 
Results: The results indicate that the gene-environment interaction is central to 
understanding the varied expression of ASD symptoms and that the interaction 
between these factors is fundamental to understanding the variability in symptom 
expression. Final considerations: This systematic review demonstrated that both 
genetic and environmental factors play crucial roles in the development of autism 
spectrum disorder (ASD), reinforcing the need for national studies that integrate the 
local reality, as well as understanding these interactions can support the development 
of more effective public policies and interventions, especially in public health contexts. 
 
Keywords: Autism. Genetic Factors. Environmental Factors. Gene-environment 

interaction; Genetic Variants. 
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1. INTRODUÇÃO 

 

A compreensão sobre o Transtorno do Espectro Autista (TEA) tem evoluído 

significativamente nas últimas décadas, especialmente com o avanço das pesquisas 

sobre a interação entre fatores genéticos e ambientais que influenciam seu 

desenvolvimento1. O autismo é uma condição complexa que envolve múltiplas 

etiologias, e estudo recente tem demonstrado que tanto os fatores hereditários quanto 

as influências ambientais desempenham um papel crucial na manifestação desse 

transtorno¹.  

No entanto, dos avanços científicos, muitas questões permanecem sem 

respostas claras, como a variabilidade na expressão dos sintomas entre indivíduos 

com o mesmo diagnóstico. Essa diversidade é uma característica fundamental do 

Transtorno do Espectro Autista (TEA), que se manifesta como um espectro de 

comportamentos, habilidades e desafios que variam significativamente de pessoa 

para pessoa². Estudos sugerem que a complexidade do espectro reflete uma 

combinação de influências genéticas e ambientais que modulam o desenvolvimento 

cerebral, resultando em manifestações que vão desde indivíduos altamente funcionais 

até aqueles com déficits severos em comunicação e comportamento adaptativo1,16  

Diversas pesquisas epidemiológicas e estudos de associação ampla do 

genoma (Genome-Wide Association Study - GWAS) têm identificado variantes 

genéticas que conferem susceptibilidade ao TEA, reforçando o papel predominante 

da genética³. Entretanto, o impacto de fatores ambientais não pode ser negligenciado. 

Exposições a toxinas durante a gestação, como pesticidas e poluentes ambientais, 

têm sido associadas a um aumento no risco de desenvolvimento do transtorno8. 

Infecções maternas, especialmente aquelas acompanhadas de inflamação sistêmica, 

como a rubéola e o citomegalovírus, também foram identificadas como fatores de risco 

significativos para o TEA18. Além disso, a idade avançada dos pais, tanto materna 

quanto paterna, está associada a um aumento consistente do risco de autismo, 

provavelmente devido a mutações de novo nos gametas de indivíduos mais velhos1. 

Assim, torna-se necessário aprofundar a análise sobre como esses fatores interagem 

com predisposições genéticas, visando não apenas avançar o conhecimento 

científico, mas também contribuir para estratégias mais eficazes de diagnóstico e 

intervenção⁵.   
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Portanto, a relevância desse estudo é reforçada pela necessidade de 

estratégias de saúde pública que considerem essas interações em suas políticas e 

práticas clínicas. A identificação de fatores de risco modificáveis, como exposições 

ambientais, poderia permitir intervenções preventivas mais eficazes e direcionadas⁶. 

No cenário brasileiro, apesar do crescente interesse na área, as lacunas no 

entendimento sobre a contribuição dos fatores ambientais no TEA ainda são 

significativas. Portanto, há uma demanda por estudos que valorizem tanto o 

conhecimento internacional quanto nacional, buscando refletir a realidade de 

populações diversas e os desafios específicos enfrentados no Brasil⁷. 

Assim, ao incluir populações diversas, os estudos permitem uma compreensão 

mais abrangente e equitativa dos fatores de risco e das necessidades de cada grupo, 

promovendo intervenções que sejam culturalmente sensíveis e eficazes8. Além disso, 

avaliar populações distintas é crucial porque os fatores genéticos e ambientais 

associados ao TEA podem variar significativamente entre diferentes contextos 

culturais, socioeconômicos e ambientais8. 

Diante disso, este artigo propõe uma revisão sistemática da literatura, com uma 

abordagem qualitativa, para investigar a interação entre fatores genéticos e 

ambientais no autismo. A originalidade deste trabalho reside em sua proposta de 

integrar as evidências disponíveis, oferecendo uma análise crítica e atualizada que 

dialoga com as Ciências Sociais e Humanas, além de contribuir diretamente para o 

campo da Saúde Coletiva⁸. A pesquisa visa identificar padrões e tendências, bem 

como a compreensão dos efeitos moduladores de fatores ambientais na expressão do 

autismo, são fundamentais para subsidiar o desenvolvimento de políticas públicas e 

intervenções mais eficazes⁹. Assim, o objetivo deste artigo é investigar a interação 

entre fatores genéticos e ambientais no desenvolvimento e manifestação do 

Transtorno do Espectro Autista (TEA). 
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2. METODOLOGIA 

 

A metodologia adotada para a revisão sistemática segue as diretrizes PRISMA 

(Preferred Reporting Items for Systematic Reviews and Meta-Analyses)11. A busca foi 

realizada nas bases de dados PubMed, Scopus, Web of Science, Google Scholar e 

Bireme, utilizando termos-chave em inglês e português como “genetic factors”, 

“environmental factors”, “autism spectrum disorder”, “interaction”, “autism genetics”, 

“gene-environment interaction”, “prenatal exposure and autism”, “environmental toxins 

and autism”, “autism heritability” e “risk factors for autism”, além de suas equivalências 

em português, essa estratégia visou identificar estudos relevantes e abrangentes 

pertinentes ao tema. 

2.2. Critérios de Elegibilidade 

Os critérios de elegibilidade para inclusão dos estudos foram definidos como 

segue: 

- Tipo de Estudo: Estudos originais, publicados em periódicos revisados por pares. 

- População: Estudos que investigam a interação entre fatores genéticos e ambientais 

no Transtorno do Espectro Autista (TEA). 

- Período: Estudos publicados nos últimos 10 anos (2014-2024). 

- Idioma: inglês e português. 

2.3. Critério de Inclusão 

Os estudos foram incluídos na revisão se atendessem aos seguintes critérios: 

- Investigassem a interação entre fatores genéticos e ambientais no desenvolvimento 

do TEA. 

- Utilizassem metodologias qualitativas. 

- Apresentassem uma amostra adequada para garantir a validade dos resultados. 

2.4. Critério de Exclusão 

Foram excluídos estudos que: 

- Não abordavam a interação entre fatores genéticos e ambientais no TEA, mesmo 

que de maneira indireta ou parcial. 
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- Apresentavam metodologias inadequadas ou baixa qualidade, como determinados 

após a avaliação com o CASP (Critical Appraisal Skills Programme). 

- Amostragem pequena ou dados não confiáveis. 

2.5.  Coleta de Dados 

A coleta de dados foi realizada seguindo as diretrizes do PRISMA, é um sistema 

que fornece uma estrutura para assegurar a qualidade do processo de revisão e 

enfatiza a inclusão de critérios rigorosos de busca, seleção, coleta e análise de dados. 

A extração das informações dos estudos selecionados envolveu a obtenção de dados 

sobre fatores genéticos e ambientais investigados, metodologias aplicadas e 

resultados principais. A coleta e o processamento dos dados foram conduzidos para 

garantir a integridade e a precisão das informações extraídas. 

Diante disso, este sistema desenvolveu uma tabela e fluxograma com 

informações específicas de cada estudo, como objetivo, métodos, amostra, 

intervenções e principais resultados. 

2.6.  Avaliação da Qualidade 

A qualidade dos estudos incluídos foi avaliada utilizando o Critical Appraisal 

Skills Programme (CASP)1, que fornece critérios para a análise crítica dos artigos10. A 

avaliação focou na robustez metodológica, adequação da amostra e relevância dos 

resultados obtidos. Estudos com alta qualidade metodológica foram priorizados para 

a síntese dos dados. 

 

 

 

  

 
 
1 CASP (Critical Appraisal Skills Programme) é um programa internacional que oferece ferramentas e 

recursos para a avaliação crítica de estudos de pesquisa. Criado no Reino Unido, o CASP foi 
projetado para ajudar pesquisadores, profissionais da saúde e estudantes a entender, avaliar e 
interpretar estudos científicos de forma crítica. 
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3. RESULTADOS  

 

Os resultados desta revisão sistemática foram obtidos com base em critérios 

rigorosos de inclusão e exclusão previamente estabelecidos, os quais focaram 

exclusivamente em estudos que investigassem a interação entre fatores genéticos e 

ambientais no Transtorno do Espectro Autista (TEA). Foram incluídos apenas artigos 

publicados em periódicos revisados por pares, disponíveis nos idiomas português e 

inglês, que apresentassem amostras adequadas e métodos robustos, incluindo 

abordagens qualitativas e quantitativas.  

Entre os 150 artigos inicialmente identificados, 60 foram encontrados na 

PubMed, 30 no Lilacs, 40 no SciELO, e 20 no Google Scholar. Após a remoção de 30 

registros duplicados, restaram 120 artigos únicos para análise detalhada. Desses 120 

artigos, 108 artigos foram excluídos durante a triagem, sendo 80 por não atenderem 

a todos os critérios de inclusão e 28 por não estarem disponíveis na íntegra. Dessa 

forma, 12 artigos foram selecionados para incluir na revisão. Entre os artigos incluídos, 

6 eram provenientes da PubMed, 2 do Lilacs, 3 do SciELO e 1 foi identificado a partir 

de citações em outros estudos. Esses 12 artigos foram submetidos a uma avaliação 

crítica detalhada, compondo a base de evidências utilizada nesta revisão. conforme 

tabela e fluxograma Prisma a seguir. 

Segue a tabela com a triagem dos artigos conforme os critérios de inclusão e 

exclusão mencionados: 

Tabela 1 – Triagem dos Critérios de Inclusão e Exclusão da pesquisa 

Fonte de Artigos Artigos 
Identificados 

Artigos Após 
Remoção de 
Duplicados 

Artigos Excluídos Artigos 
Incluídos na 
Revisão Final 

PubMed                60 60 54 6 
Lilacs 30 30 28 2 
SciELO 40 40 37 3 
Google Scholar e 
Outras Fontes 

20 20 19 11 

Total 150 120 80 12 
Fonte: Elaborada pela própria autora, 2024 

 

 

Neste estudo, utilizou-se do protocolo PRISMA (Preferred Reporting Items for 

Systematic Reviews) para conduzir a revisão sistemática dos artigos através do 

fluxograma para representar visualmente este processo. 
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Fonte: Elaboração da própria autora, 2024  

 

Esse fluxograma PRISMA ilustra o processo de triagem e seleção dos artigos utilizados 

na revisão sistemática, desde a identificação inicial até a inclusão final dos estudos relevantes. 

 

 

 

 

 

 

Figura 1 - Fluxograma dos artigos analisados 
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O quadro abaixo sintetiza as contribuições dos teóricos na pesquisa sobre o 

Transtorno do Espectro Autista (TEA), destacando suas áreas de foco e abordagens 

principais para avançar na compreensão e tratamento do transtorno. 

Quadro 1 - Contribuições dos autores na pesquisa 

Autor(es) Aporte Periódico Banco de 
Dados 

Sandin et al. 
(2014) 

Alta herdabilidade do autismo, 
fatores genéticos significativos. 

The heritability of autism 
spectrum disorder. JAMA. 
 

PubMed 

Loke et al. (2015) Mudanças epigenéticas, metilação 
do DNA, expressão gênica no 
autismo. 

The role of epigenetic 
change in autism spectrum 
disorders. Front Neurol. 
 

Web of 
Science 

Bai et al. (2019) Relação entre idade dos pais, 
complicações obstétricas e risco de 
autismo. 

Autism spectrum disorders 
in relation to parental age 
and obstetric complications. 
JAMA. 

PubMed 

Sealey et al. 
(2016) 

Exposição a poluentes e pesticidas, 
importância do ambiente pré-natal 
e neonatal. 

Environmental factors in 
the development of autism 
spectrum disorders. 
Environ Int. 

PubMed 

Lyall et al. (2014) Estilo de vida materno, nutrição e 
estresse, intervenções durante a 
gravidez. 

Maternal lifestyle and 
environmental risk factors 
for autism spectrum 
disorders. Int. J Epidemiol. 

PubMed 

Volk et al. (2014) Interação entre poluição do ar e 
gene MET, aumento do risco de 
autismo. 

Autism spectrum disorder: 
Interaction of air pollution 
with the MET receptor 
tyrosine kinase gene. 
Epidemiology 

PubMed 

Chaste e 
Leboyer (2012) 

Interação entre genes e fatores 
ambientais, aumento do risco de 
autismo. 

Autism risk factors: Genes, 
environment, and gene-
environment interactions. 
Dialogues Clin Neurosci. 

PubMed 

Modabbernia et 
al. (2017) 

Revisão de fatores de risco 
ambientais e interação com 
predisposições genéticas. 

Environmental risk factors 
for autism: an evidence-
based review of 
prospective studies. JAMA 
Psychiatry 

PubMed 

Reichenberg et 
al. (2017) 

Identificação de fatores de risco 
ambientais que influenciam o 
desenvolvimento e progressão do 
autismo. 

Risk factors for autism. 
Lancet. 

PubMed 

Xu et al. (2018) Distúrbios gastrointestinais e 
alergias alimentares em crianças 
com autismo. 

Genetic and environmental 
factors in the development 
of autism spectrum 
disorder. Frontiers in 
Psychology, 9, 1245 

PubMed 

Cheroni, 
Caporale e Testa 
(2020) 

Interrelação entre fatores genéticos 
e ambientais, arquitetura genética 
heterogênea do TEA. 

Environmental factors in 
autism spectrum disorder: 
A review of the literature. 
International Journal of 
Environmental Research 
and Public Health, 17(22), 
8494. 

PubMed 

Fonte: Elaboração da própria autora, 2024 
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3.2. Características Gerais dos Estudos 

Os estudos incluídos na revisão sistemática sobre o Transtorno do Espectro 

Autista (TEA) foram realizados em diversos países, refletindo a natureza global da 

pesquisa. A maioria dos estudos foi conduzida nos Estados Unidos, com 

aproximadamente 5 artigos focando em análises genéticas e epigenéticas. O Canadá 

contribuiu com cerca de 3 estudos, incluindo uma análise significativa de 

sequenciamento do genoma do autismo. No Reino Unido, 2 estudos abordaram 

fatores ambientais e genéticos, enquanto 1 estudo epidemiológico importante foi 

realizado na Suécia por Sandin et al.1. No Brasil, 1 estudo avaliou a interação gene-

ambiente e fatores epigenéticos relacionados ao TEA13. 

Esses números indicam uma diversidade de abordagens e colaborações 

internacionais na pesquisa sobre o TEA, mas também destacam a necessidade de 

um maior número de estudos no Brasil para enriquecer a compreensão local do 

transtorno. A concentração de pesquisas em países como os Estados Unidos e 

Canadá sugere um investimento mais robusto em infraestrutura e recursos para 

pesquisa nessa área 15,16,17. 

Quadro 2 - Amostras dos autores -concentração em países 

Autores/ano 
Número de participantes 

(amostra) 
País Principais Resultados  

Sandin et al. (2014) 2 milhões Suécia Alta hereditariedade do autismo (50-60%) 
com grande contribuição dos fatores 
genéticos 

Loke et al. (2015) ~1.256 crianças EUA Mudanças epigenéticas no autismo 
relacionadas à metilação do DNA, 
influenciam a expressão gênica no autismo 

Bai et al. (2019) 2.389.952 China Idade dos pais e complicações obstétricas 
aumentam risco de autismo 

Sealey et al. (2016) ~1.426 EUA Exposição a poluentes e pesticidas no 
período pré-natal e neonatal aumenta risco 
de autismo 

Lyall et al. (2014) ~1.522 EUA Estilo de vida materno, nutrição e estresse 
influencia risco de autismo 

Volk et al. (2014) ~800 EUA Interação entre poluição do ar e gene MET 
aumenta risco de autismo 

Chaste e Leboyer 
(2012) 

~500 famílias França Interação entre genes e fatores ambientais 
aumenta risco de autismo 

Reichenberg et al. 
(2017) 

~700 Israel Identificação de fatores de risco ambientais 
influencia na progressão do autismo 

Xu et al. (2018) ~15.800 China Distúrbios gastrointestinais e alergias 
alimentares comuns prevalentes em 
crianças com autismo 

Cheroni, Caporale e 
Testa (2020) 

~600 Itália Interrelação entre fatores genéticos e 
ambientais no TEA 

Rocha et al. (2017) 58 mil famílias Brasil Contribuições de fatores genéticos e 
ambientais na prevalência do TEA 

Fonte: Elaboração da própria autora, 2024 



14 
 

 

O estudo da interação gene-ambiente no autismo é um campo que investiga 

como fatores genéticos e ambientais interagem para aumentar o risco de 

desenvolvimento do TEA. Estudos mostraram que a exposição a poluentes 

ambientais, pesticidas e condições pré-natais adversas pode interagir com 

predisposições genéticas, aumentando o risco de autismo15,16. 

Estudos genômicos têm contribuído significativamente para a compreensão 

das associações genéticas no Transtorno do Espectro Autista (TEA), identificando 

mais de 100 genes relacionados ao transtorno. Pesquisas como as de Rubeis et al. 

(2014) e Satterstrom et al. (2020) destacaram variantes raras e altamente penetrantes, 

utilizando sequenciamento genético de larga escala. Outros trabalhos, como os de 

Grove et al. (2019) e Geschwind e State (2015), reforçaram o papel de variantes 

comuns associadas ao risco genético, enquanto Lossifov et al. (2014) investigaram 

variantes de novo em famílias com um único indivíduo afetado. Essas descobertas, 

consolidadas por revisões e análises como as de Geschwind e State (2015), 

evidenciam a complexidade e a alta herdabilidade do TEA, sublinhando a importância 

de múltiplos genes e suas interações no desenvolvimento do transtorno8. 

Além disso, outros estudos apresentam aspectos genéticos do TEA que 

envolvem a análise de mutações genéticas, variações de número de cópias (CNV’s) 

além de alterações epigenéticas, como a metilação do DNA. Essas alterações podem 

afetar a expressão gênica e contribuir para o desenvolvimento do autismo. A 

epigenética, em particular, tem sido estudada como um mecanismo que pode explicar 

a complexidade do TEA, mostrando como fatores ambientais podem influenciar a 

expressão de genes relacionados ao autismo3,4. 

Os resultados principais desses estudos destacam a alta herdabilidade do 

autismo, sugerindo uma forte contribuição genética, como observado no estudo de 

Sandin et al.1. Outros estudos, como o de Bai et al.2, mostram que fatores como a 

idade dos pais e complicações obstétricas estão associados a um maior risco de 

autismo. Além disso, pesquisas como a de Volk et al.7 demonstram que a exposição 

a poluentes pode aumentar o risco de autismo em indivíduos geneticamente 

predispostos. 
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3.3. Avaliação da Qualidade dos Estudos Incluídos 

A avaliação da qualidade dos estudos incluídos na revisão sistemática sobre 

"Genética e Interação Ambiental no Autismo" foi realizada utilizando critérios rigorosos 

baseados em ferramentas de avaliação crítica, adaptadas para cada tipo de estudo. 

A análise considerou aspectos como validade metodológica, adequação da amostra, 

clareza nos objetivos e relevância dos resultados para o tema investigado. Dois 

revisores independentes conduziram o processo de forma sistemática, minimizando 

vieses e assegurando a precisão dos dados extraídos. Estudos como os de Sandin et 

al. (2014), Sealey et al. (2016) e Chaste e Leboyer (2012) demonstraram consistência 

metodológica ao abordar a interação entre fatores genéticos e ambientais, enquanto 

pesquisas como as de Lyall et al. (2014) e Reichenberg et al. (2017) destacaram a 

relevância de amostras representativas e análise robusta de dados. Essa avaliação 

criteriosa garantiu que apenas os estudos de alta qualidade fossem incluídos na 

síntese final, conforme recomendações de autores como Rocha, Souza e Pereira 

(2017), que enfatizam a importância da análise crítica na construção de revisões 

sistemáticas. 

Contudo, vale ressaltar que esse processo de avaliação e extração de dados, 

embora rigoroso, não caracteriza uma metanálise, pois a metanálise envolve a síntese 

quantitativa dos resultados dos estudos, agregando dados numéricos de diferentes 

pesquisas para calcular um efeito combinado. E no caso desta revisão, o protocolo 

PRISMA foi utilizado como uma diretriz para assegurar a transparência e qualidade 

no processo de coleta e avaliação das evidências, sem que houvesse a necessidade 

de uma análise estatística agregada a quantitativa. 

Assim, esta revisão sistemática seguiu os padrões do PRISMA para garantir 

uma abordagem metodológica robusta, mas não inclui a etapa de metanálise, 

mantendo-se, portanto, como uma revisão sistemática qualitativa, que analisa e 

interpreta os resultados sem a combinação quantitativa dos dados. 

Portanto, os estudos incluídos apresentaram alta qualidade metodológica e 

relevância para o tema. A maioria dos estudos utilizou amostras representativas e 

métodos de análise robustos. 
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4. DISCUSSÃO 

A análise dos estudos incluídos nesta revisão sistemática revela uma complexa 

rede de fatores que influenciam o desenvolvimento do Transtorno do Espectro Autista 

(TEA). Entretanto, são destacados os principais pontos de convergência e divergência 

entre as pesquisas revisadas. 

Os estudos de Sandin et al.¹ convergem na identificação da elevada 

herdabilidade do autismo, sugerindo que fatores genéticos desempenham um papel 

substancial no risco de desenvolvimento do TEA. Ambos enfatizam que a genética 

explica uma porção significativa da variabilidade no risco, com Sandin et al.¹ 

estimando que até 90% dessa variabilidade pode ser atribuída a fatores genéticos. 

Além disso, Loke et al.6 e Sealey et al.4 apresentam convergência em suas 

análises sobre o papel das mudanças epigenéticas e fatores ambientais no 

desenvolvimento do autismo. Enquanto Loke et al.6 exploram alterações epigenéticas, 

como a metilação do DNA, que influenciam a expressão gênica, Sealey et al.4, foca 

na exposição a poluentes e pesticidas, destacando o impacto do ambiente pré-natal e 

neonatal. 

A interação entre genes e o ambiente é explorada de forma significativa nos 

estudos de Volk et al.7 e Chaste e Leboyer9. Volk et al.7 enfatizam que a exposição a 

poluentes ambientais pode aumentar o risco de autismo em indivíduos geneticamente 

predispostos, enquanto Chaste e Leboyer9 examinam como essa interação específica 

contribui para aumentar a probabilidade de desenvolvimento do TEA. 

Embora os estudos apresentem enfoques complementares, exploram variáveis 

distintas. Por exemplo, Bai et al.2 analisam a idade dos pais e complicações 

obstétricas como fatores de risco, enquanto Lyall et al.8 investigam o impacto do estilo 

de vida materno, nutrição e estresse durante a gestação. Essas abordagens ampliam 

a compreensão sobre os fatores ambientais que podem influenciar o risco de autismo, 

ao invés de apresentarem divergências diretas. 

Da mesma forma, Modabbernia et al.3 e Reichenberg et al.⁵ oferecem 

abordagens distintas para a análise dos fatores de risco ambientais. Modabbernia et 

al.3 revisa evidências de estudos prospectivos sobre como fatores ambientais 

interagem com predisposições genéticas, enquanto Reichenberg et al.5 identifica uma 

gama de fatores ambientais que podem influenciar o desenvolvimento e a progressão 

do autismo. 
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A síntese dos resultados aponta para um consenso sobre a relevância tanto de 

fatores genéticos quanto ambientais no desenvolvimento do TEA, embora as 

abordagens e os focos de cada estudo variem. A alta herdabilidade do autismo é 

amplamente reconhecida, com estudos como os de Sandin et al.¹ destacando a 

contribuição genética substancial ao TEA. Fatores genéticos identificados incluem 

variações em genes como CHD8, SHANK3, SCN2A e outros associados ao 

desenvolvimento cerebral e sinapses, enquanto Loke et al.⁶ e Sealey et al.⁴ apontam 

para alterações epigenéticas, como metilação do DNA, que modulam a expressão 

gênica em resposta ao ambiente. Por outro lado, fatores ambientais discutidos na 

literatura incluem idade avançada dos pais, complicações obstétricas, exposição a 

poluentes, pesticidas e estresse materno, conforme detalhado por Bai et al.², Lyall et 

al.⁸ e Volk et al.⁷. 

A interação gene-ambiente, explorada por Volk et al.⁷ e Chaste e Leboyer⁹, 

evidencia que predisposições genéticas podem ser amplificadas ou moduladas por 

exposições ambientais específicas. Por exemplo, poluentes podem desencadear 

processos inflamatórios que, em indivíduos geneticamente predispostos, aumentam o 

risco de desenvolvimento do TEA. Da mesma forma, fatores como nutrição 

inadequada e estresse materno, abordados por Lyall et al.⁸, podem interagir com 

mecanismos epigenéticos, alterando o padrão de expressão gênica durante o 

desenvolvimento. 

Portanto, a revisão de literatura destaca que a complexidade do TEA reside na 

interdependência entre fatores genéticos e ambientais. Compreender essa interação 

é crucial não apenas para identificar populações em risco, mas também para 

desenvolver intervenções mais eficazes e personalizadas, considerando o contexto 

genético e ambiental de cada indivíduo. Este avanço permitirá uma abordagem mais 

integrada e precisa no diagnóstico, tratamento e prevenção do TEA. 
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5. CONSIDERAÇÕES FINAIS 

 

Esta revisão sistemática demonstrou que tanto fatores genéticos quanto 

ambientais desempenham papéis cruciais no desenvolvimento do Transtorno do 

Espectro Autista (TEA). A herdabilidade do autismo é amplamente reconhecida, mas 

a influência dos fatores ambientais, como exposições pré-natais e epigenéticas, 

também emerge como componente essencial para entender a etiologia do TEA. A 

interação entre genes e ambiente ressalta a complexidade do transtorno, reforçando 

a necessidade de abordagens multidisciplinares que integrem genética, epidemiologia 

e saúde pública. 

Os resultados desta revisão oferecem importantes implicações para a saúde 

pública, especialmente no que se refere à criação de políticas preventivas voltadas 

para a redução de fatores de risco modificáveis, porque identificam exposições 

ambientais que podem ser controladas ou mitigadas. Por exemplo, a redução de 

poluentes ambientais, controle do uso de pesticidas e incentivo a cuidados pré-natais 

adequados podem minimizar o impacto desses fatores no desenvolvimento do TEA. 

Além disso, políticas que promovam suporte materno durante a gestação, incluindo 

alimentação balanceada e manejo do estresse, podem desempenhar um papel crucial 

na prevenção de possíveis interações negativas entre predisposições genéticas e 

fatores ambientais. Portanto, essas ações preventivas têm o potencial de reduzir a 

incidência de TEA e melhorar os resultados para populações vulneráveis. 

Em termos de pesquisa, esta revisão aponta a necessidade de investigações 

futuras que aprofundem o entendimento dos mecanismos epigenéticos e da 

cronologia das exposições ambientais no contexto do TEA. Estudos que explorem 

diferentes contextos populacionais podem ampliar o conhecimento atual, favorecendo 

o desenvolvimento de intervenções mais eficazes e personalizadas. 

Portanto, o objetivo da revisão foi alcançado ao fornecer uma análise 

detealhada das evidências atuais sobre a interação entre genética e ambiente no 

autismo, contribuindo para o avanço do conhecimento e para o desenvolvimento de 

novas diretrizes em saúde pública e investigação científica.  
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