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Resumo

Esta revisdo sistematica tem como proposito analisar o uso de tecnologias de inteligéncia
artificial (1A) no apoio ao diagndstico do Transtorno do Espectro Autista (TEA), com foco no
desenvolvimento, nos métodos aplicados, nas implementacdes e nos resultados reportados. A
metodologia foi conduzida de acordo com o protocolo PRISMA, abrangendo buscas nas bases
Web of Science, Scopus e PubMed, incluindo artigos publicados entre janeiro de 2021 e marco
de 2025, em inglés e portugués. Foram extraidas informacGes sobre a origem dos dados
(neuroimagem, EEG, rastreamento ocular, dados genéticos, entre outros), os algoritmos usados,
as métricas de desempenho (acuracia, sensibilidade, especificidade, AUC), as técnicas de
validacdo utilizadas e a presenca de abordagens de IA explicavel (XAI). Os resultados
demonstram que as solucdes baseadas em IA podem complementar os métodos clinicos
tradicionais, contribuindo para diagnésticos mais rapidos, padronizados e mais precisos.
Contudo, a consolidacédo de seu uso em larga escala ainda enfrenta barreiras importantes, como
a escassez de bases de dados confiaveis, a falta de validacdo clinica robusta e desafios éticos e
técnicos. Assim, este estudo contribui para sistematizar o conhecimento existente, identificando
lacunas na literatura e indicando estratégias para futuras pesquisas voltadas ao fortalecimento
da aplicagdo da IA no diagnoéstico do TEA.

Palavras-chave: Transtorno do Espectro Autista, Inteligéncia Artificial, Aprendizado de

Maquina.



Abstract

This systematic review aims to analyze the use of artificial intelligence (Al) technologies in
supporting the diagnosis of Autism Spectrum Disorder (ASD), focusing on development,
applied methods, implementations, and reported results. The methodology was conducted
according to the PRISMA protocol, encompassing searches in the Web of Science, Scopus, and
PubMed databases, including articles published between January 2021 and March 2025, in
English and Portuguese. Information was extracted on the origin of the data (neuroimaging,
EEG, eye tracking, genetic data, among others), the algorithms used, the performance metrics
(accuracy, sensitivity, specificity, AUC), the validation techniques used, and the presence of
explainable Al approaches (XAI). The results demonstrate that Al-based solutions can
complement traditional clinical methods, contributing to faster, more standardized, and more
accurate diagnoses. However, the consolidation of its widespread use still faces significant
barriers, such as a scarcity of reliable databases, a lack of robust clinical validation, and ethical
and technical challenges. Thus, this study contributes to systematizing existing knowledge,
identifying gaps in the literature, and indicating strategies for future research aimed at

strengthening the application of Al in the diagnosis of ASD.

Keywords: Autism Spectrum Disorder, Artificial Intelligence, Machine Learning.
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1 Introducao

O Transtorno do Espectro Autista (TEA) é classificado como uma condicéo do neurodesenvolvimento,
caracterizada principalmente por dificuldades persistentes na interacdo social e na comunicacao, bem como
pela presenca de padrdes repetitivos e restritos de comportamento e interesses. Essas manifestacdes surgem,
em geral, nos primeiros anos de vida, podendo variar em intensidade ao longo do desenvolvimento do
individuo, o que justifica a nomenclatura “espectro” (Alsalehi e Alhifthy, 2020).

Essa expressdo denota a grande diversidade de manifestacdes clinicas que podem ocorrer entre 0s
pacientes com o diagnostico. Essa heterogeneidade inclui diferencas no desenvolvimento cognitivo, nas
habilidades de comunicacéo, nos padrdes de comportamento e no grau de suporte necessario para a vida diaria
(Lord et al., 2018). De acordo com Happé e Frith (2020), a nocdo de espectro foi consolidada a partir de
evidéncias de que o autismo nao se apresenta como uma condicdo Unica e homogénea, mas sim como um
continuum de sintomas e intensidades, que podem variar significativamente ao longo da vida. Nesse sentido,
o0 conceito amplia a compreenséo clinica e cientifica sobre o transtorno, permitindo um enquadramento mais
inclusivo e preciso das diversas formas de apresentacdo, em oposicdo a categorias diagnosticas rigidas
utilizadas em versdes anteriores de manuais psiquiatricos (American Psychiatric Association, 2013). Assim,
o termo “espectro” reforca a ideia de que cada individuo com TEA possui um perfil singular de forgas e
desafios, exigindo avaliacdes e intervencgdes personalizadas (Zwaigenbaum et al., 2015).

Compreender a complexidade e a diversidade do autismo exige uma investigacao aprofundada de suas
possiveis causas. Por ultimo, mas ndo menos importante, ha uma diferenca significativa nos sintomas e
necessidades de cada pessoa com TEA. Portanto, é essencial analisar os fatores que contribuem para o seu
surgimento, além de descrever como o transtorno se manifesta. Essa mudanca de uma compreensdo clinica
para uma compreensdo tedrica das origens do TEA ajuda a explicar por que individuos com o mesmo
diagnostico podem apresentar caracteristicas tdo diferentes. Assim, ao investigar os fatores genéticos e
ambientais envolvidos na etiologia do transtorno, pode-se obter uma melhor compreensdo de sua
complexidade e diversidade (Kang et al., 2024).

Para facilitar a compreensdo das principais manifestacdes associadas ao Transtorno do Espectro
Autista, a Figura 1 apresenta uma sintese visual dos dominios comportamentais, sociais, comunicativos e
sensoriais frequentemente descritos na literatura.

A imagem ilustra a silhueta de uma cabeca dividida em cinco partes coloridas, cada uma representando
uma caracteristica comum do autismo. No topo esquerdo, vemos as dificuldades motoras, que indicam que
algumas pessoas com TEA podem ter atraso ou dificuldade na coordenagdo de movimentos. Ao lado direito,
estdo as dificuldades de comunicagdo, mostrando que expressar ou compreender mensagens pode ser um

desafio. Na parte inferior direita, sdo apresentados comportamentos repetitivos e/ou restritivos, como repetir
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acbes com frequéncia ou seguir as mesmas rotinas varias vezes, demonstrando dificuldade em lidar com
mudangas. No canto inferior esquerdo, esté a sensibilidade a mudangas e estimulos, o que significa que sons,
luzes ou mudancas de ambiente podem causar desconforto. Por fim, na base da figura, ha os prejuizos nas

interacdes sociais, que representam as dificuldades em interagir e se conectar com outras pessoas.

Figura 1 - Principais caracteristicas comportamentais e cognitivas associadas ao Transtorno do Espectro Autista (TEA)

TRANSTORNO DO ESPECTRO

AUTISTA

DIFICULDADES

MOTORAS DIFICULDADES DE

COMUNICACAO

SENSIBILIDADE
AMUDANCAE

_ COMPORTAMENTOS
ESTIMULACAO

REPETITIVOS OU
RESTRITIVOS

PREJUIZOS NAS
INTERACOES SOCIAIS

Fonte: Autor (2025), produzido com CorelDRAW® 2024 e suporte de GPT-5 (2025).

A compreensdo das causas do Transtorno do Espectro Autista (TEA) tem sido um dos principais
desafios da pesquisa cientifica nas ultimas décadas. Embora as manifestacdes comportamentais e cognitivas
do transtorno sejam bem documentadas, como ilustrado anteriormente, as origens bioldgicas e ambientais que
levam ao seu desenvolvimento permanecem complexas e multifacetadas. Estudos contemporaneos apontam
que o TEA néo pode ser atribuido a um unico fator, mas resulta de uma combinacdo de influéncias genéticas
e ambientais que interagem de maneira dindmica ao longo do desenvolvimento humano (Bai et al., 2019).

Nessa perspectiva, 0 TEA é considerado uma condi¢do multifatorial. Quanto a sua origem, o TEA é
considerado uma condi¢do multifatorial, na qual fatores genéticos desempenham papel central, com
herdabilidade estimada entre 80% e 90%. Ainda assim, elementos ambientais, especialmente aqueles

associados ao periodo pré e perinatal, também contribuem para sua manifestacéo, reforcando a complexidade
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de sua origem (Tick et al., 2016; Sandin et al., 2017). Essa interag&o entre predisposi¢do genética e influéncias
ambientais ajuda a compreender a diversidade de apresentacdes clinicas e pode estar relacionada a
variabilidade observada nas estimativas de prevaléncia do transtorno em diferentes contextos.

Nesse sentido, estudos internacionais tém apontado prevaléncia do TEA entre 1% e 2% da populacéo
mundial, com tendéncia de crescimento nas Ultimas décadas. Tal aumento ndo pode ser atribuido apenas a
maior conscientizacdo da sociedade e dos profissionais de salde, mas também ao aperfeicoamento dos
critérios diagnodsticos e a expansdo de instrumentos de rastreamento (Maenner et al., 2021; Zeidan et al.,
2022). Uma meta-analise global que reuniu mais de 70 estudos, envolvendo aproximadamente 30 milhdes de
participantes, estimou a prevaléncia em torno de 0,6%, confirmando uma heterogeneidade entre regies, com
indices mais elevados em paises de alta renda (Salari et al., 2022). O Global Burden of Disease Study 2021,
publicado no The Lancet, calculou que cerca de 61,8 milhdes de pessoas no mundo viviam com TEA naquele
ano, reforcando o impacto global desse transtorno (Santomauro et al., 2021). Além disso, dados do Centers
for Disease Control and Prevention (CDC) mostram que, nos Estados Unidos, a prevaléncia entre criangas de
8 anos alcancou 1 em cada 36 (2,8%) em 2020, com variagdes regionais (Maenner et al., 2023).

No Brasil, os dados epidemioldgicos sobre o Transtorno do Espectro Autista ainda sdo escassos e
pontuais. Um estudo piloto realizado em Atibaia (SP) identificou uma prevaléncia de 27,2 casos por 10.000
criancas (0,27%) entre 7 e 12 anos, embora os autores ressaltem uma possivel subestimacdo devido as
restricbes metodoldgicas da pesquisa (Paula et al., 2011). Dados recentes do Censo Demografico de 2022,
realizado pelo Instituto Brasileiro de Geografia e Estatistica (IBGE), revelam que cerca de 2,4 milhGes de
individuos foram diagnosticados com Transtorno do Espectro Autista (TEA), o que representa 1,2% da
populacdo brasileira. A pesquisa também indicou uma prevaléncia maior em homens (1,5%) do que em
mulheres (0,9%) (IBGE, 2023). Esses resultados reforcam a necessidade de politicas publicas voltadas ao
diagnostico precoce, acesso a servicos especializados e inclusao social de pessoas autistas.

Apesar dos avancos em termos de reconhecimento epidemioldgico, compreender o TEA em sua
complexidade clinica continua sendo um desafio. Individuos diagnosticados frequentemente apresentam
padrdes de comportamento restritos, interesses especificos e alteragdes na sensibilidade sensorial. Contudo,
devido a grande heterogeneidade de manifestacdes, cada pessoa com TEA vivencia experiéncias singulares,
0 que dificulta a padronizacdo dos métodos diagndsticos. Em geral, os primeiros sinais tornam-se perceptiveis
ainda na infancia e tendem a se intensificar ao longo do desenvolvimento (Kumar et al., 2024).

Essa natureza multifatorial e a interacéo entre os diferentes pilares causais podem ser observadas na
Figura 2, que ilustra a proporcao entre fatores genéticos e ambientais conforme o modelo ACME. A Tabela 1
a seguir, apresenta a descrigdo dos fatores genéticos e ambientais associados ao TEA, com base no modelo

ACME aplicado a paises nérdicos.
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Esse cenério evidencia por que o TEA permanece como um dos principais desafios contemporaneos

para a neurociéncia e a psiquiatria infantil. O diagndéstico precoce é fundamental, pois interven¢es iniciadas

de maneira antecipada demonstram maior impacto positivo no desenvolvimento global da crianca. No entanto,

a diversidade clinica e a variacdo na intensidade dos sintomas tornam a identificacdo precoce complexa e,

muitas vezes, tardia, dificultando a implementacdo de estratégias eficazes de apoio (McCarty e Frye, 2020).

Essa multiplicidade de causas (genéticas e ambientais) € sintetizada conforme a Figura 2.

Figura 2 - Gréfico

da Proporcéo dos fatores genéticos e ambientais (Modelo ACME — Paises nérdicos).

81,2%
18,1%
| 0,5% 0,3%
Genético aditivo (A)  Ambiente nao  Efeito materno (M) Ambiente

compartilhado (E) compartilhado (C)

Fonte: Criacéo propria (2025)

Neste contexto, a Tabela 1 apresenta uma sintese descritiva desses fatores, evidenciando por que o

ambiente compartilhado possui impacto quase nulo frente a expressiva carga do componente genético aditivo.

Tabela 1 - Sintese descritiva da proporcdo dos fatores genéticos e ambientais (Modelo ACME — Paises nérdicos)

Fator

Descricéo

Genético aditivo (A)

Representa a maior contribuicdo para o risco de TEA. Isso indica que cerca de
quatro quintos da variabilidade na ocorréncia do transtorno entre os individuos
podem ser explicados por fatores genéticos herdados — ou seja, variantes
genéticas comuns e raras transmitidas dos pais aos filhos.

Ambiente nao
compartilhado (E)

Refere-se aos fatores ambientais Unicos que afetam apenas um individuo dentro
de uma mesma familia (por exemplo, complicacdes pré-natais especificas,
exposi¢oes ambientais, infecgdes, entre outros). Embora sua influéncia seja menor
que a genética, é relevante para compreender por que ha diferengas entre irmaos
mesmo com 0 mesmo ambiente familiar.

Efeito materno (M)

Representa possiveis influéncias ndo herdadas do genétipo materno (como
alteracdes fisiologicas ou metabdlicas durante a gestacdo). No entanto, o valor
muito baixo indica que ndo ha evidéncia estatisticamente significativa de que
fatores maternos genéticos nao herdados influenciem o risco de TEA.

Ambiente
compartilhado (C)

Envolve fatores ambientais comuns aos membros de uma familia (como nivel
socioeconémico, dieta ou educacdo parental). O resultado mostra contribuicéo
praticamente nula, sugerindo que o ambiente familiar compartilhado ndo exerce
papel determinante na ocorréncia do TEA.

Fonte: Criacdo propria (2025)
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Em geral, o diagnostico do TEA costuma ocorrer ap6s os trés anos de idade, periodo em que
importantes habilidades cognitivas ja se encontram mais consolidadas, o que reduz o potencial de impacto das
intervencdes iniciais. Esse atraso pode ser explicado, em parte, pelo fato de que os sintomas tornam-se mais
evidentes a medida que aumentam as demandas sociais e comunicativas nos primeiros anos de vida. Ademais,
0 processo tradicional de diagndstico envolve avaliacGes longas e, muitas vezes, baseadas em julgamentos
subjetivos, o que contribui para a demora na identificacdo e dificulta a padronizagdo dos resultados
(Benabderrahmane; Gharzouli; Benlecheb, 2024).

Atualmente, o diagndstico do Transtorno do Espectro Autista (TEA) permanece predominantemente
clinico, sustentado pela observagdo do comportamento e pelo uso de entrevistas padronizadas, como o Autism
Diagnostic Observation Schedule (Protocolo de Observagdo para o Diagndstico de Autismo — ADOS-2) e o
Autism Diagnostic Interview-Revised (Entrevista de Diagnostico de Autismo Revisada — ADI-R),
instrumentos amplamente validados pela literatura internacional (Mccrimmon; Rostad, 2013). Paralelamente,
estudos tém demonstrado que a adocdo de intervencOes precoces, em especial aquelas fundamentadas em
abordagens comportamentais e de desenvolvimento, pode promover ganhos significativos nos dominios
cognitivo, social e comunicativo. Entre essas praticas, destaca-se o Early Start Denver Model (Modelo de
Intervencdo Precoce de Denver — ESDM), cuja eficacia foi confirmada por pesquisas longitudinais e
controladas, evidenciando impactos positivos no desenvolvimento de criangas com Transtorno do Espectro
Autista (TEA) (Dawson et al., 2010; Fuller e Kaiser, 2020).

Apesar dos avancos significativos, aprimorar os métodos diagnosticos para o Transtorno do Espectro
Autista permanece uma necessidade premente. O objetivo é aumentar a precisdo, reduzir a subjetividade
inerente aos processos atuais e possibilitar uma identificacdo ainda mais precoce. Neste cenario, as tecnologias
baseadas em inteligéncia artificial (IA) emergem como solugbes promissoras (Aldrees et al, 2024; Basic-
Cicak; Hasic Telalovic; Pasic, 2024; Atlam et al., 2025). A inteligéncia artificial demonstra capacidade de
integrar e analisar diversas fontes de dados, como neuroimagem, eletroencefalogramas (EEG), rastreamento
ocular e informacdes genéticas (Solek et al., 2025). Essa integracdo oferece um suporte robusto a pratica
clinica, proporcionando analises mais objetivas e padronizadas. O volume crescente de pesquisas nesta area
reflete a busca incessante por inovacgGes que complementam os métodos tradicionais e superem as limitaces
histdricas do diagnostico do TEA. Atualmente, o diagnéstico definitivo é realizado por especialistas (como
neuropediatras, psiquiatras infantis ou psicologos) por meio de uma avaliacdo detalhada do comportamento e
histdrico de desenvolvimento (Tilwani et al. 2023).

Nesse contexto, a inteligéncia artificial, especialmente por meio do aprendizado de maquina (Machine
Learning — ML), estabelece-se como uma ferramenta colaborativa de grande potencial (Ahmed et al., 20223;
Bahathiq et al., 2024). A inteligéncia artificial, definida como a programacéo de maquinas para replicar a

inteligéncia humana, permite a execucao de tarefas que tradicionalmente demandam habilidades cognitivas
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humanas. Algoritmos de aprendizado supervisionado s&o cruciais nesse processo, sendo empregados na
andlise de regressdo e classificacdo, organizando dados de forma eficiente em grupos distintos (Ahmed et al.,
2022a; Bahathiq et al., 2024).

Nos Ultimos anos, a investigacdo de métodos baseados em IA tem se intensificado, visando aprimorar
a precisao, a celeridade e a consisténcia no apoio ao diagnostico do TEA. A sinergia entre 1A e algoritmos
possibilita uma anélise abrangente de maltiplos conjuntos de dados, otimizando a identificagdo de padrées
associados ao TEA. A aplicacao do aprendizado de maguina em dados de ressonancia magnética, por exemplo,
pode catalisar o diagnostico precoce do TEA e viabilizar tratamentos neurodesenvolvimentais personalizados,
resultando em melhores desfechos para os individuos afetados (Kumar et al., 2024).

Alsaidi et al. (2024) explicam que o aprendizado de maquina (machine learning) funciona como um
conjunto de ferramentas que ensina computadores a organizar informacdes e tomar decisGes baseadas em
exemplos.. Entre as técnicas mais comuns, as redes neurais (neural networks) atuam como um “cérebro
digital”, processando dados em camadas para identificar padrdes muito complexos, como imagens ou sons. Ja
as maquinas de vetores de suporte (support vector machines — SVM) funcionam tracando uma linha de
separacao precisa entre grupos diferentes, garantindo que cada item seja classificado no lado correto da
“fronteira” (Aldrees et al., 2024). O ML ¢ capaz de identificar caracteristicas relevantes ao TEA e,
subsequentemente, desenvolver um modelo preditivo. A acurécia de um classificador ou modelo preditivo é
diretamente proporcional ao volume de dados utilizados em seu treinamento. Com o tempo e a exposi¢do a
grandes volumes de dados, o modelo pode alcancar um nivel de confiabilidade elevado na identificacdo da
presenca de TEA. Sua precisao é validada pela capacidade de prever corretamente a classe verdadeira, ou seja,
a presenca do TEA (Chaddad et al., 2021).

Diante desse panorama, torna-se evidente que a inteligéncia artificial, em especial o aprendizado de
maquina, desponta como um importante recurso para o avango do diagndstico do TEA. Ao integrar diferentes
fontes de dados e aplicar algoritmos capazes de identificar padrbes complexos, a 1A ndo apenas amplia a
precisdo diagndstica, mas também reduz a subjetividade e o tempo de avaliacdo. Esse potencial abre caminho
para intervencfes mais precoces e personalizadas, contribuindo para melhores desfechos clinicos e sociais.
Assim, o investimento em pesquisas que explorem e validem tais tecnologias é essencial para consolidar o
papel da IA como ferramenta complementar e de apoio a pratica clinica no campo do TEA. Neste sentido, a
pergunta de Pesquisa é: De que maneira a Inteligéncia Artificial tem sido aplicada para o diagnostico do TEA
na literatura cientifica entre janeiro de 2021 e margo de 2025, e quais sdo as evidéncias sobre o desempenho,
0s tipos de dados e a explicabilidade desses modelos?

A partir do cenario conceitual e contextual apresentado na Introducdo, torna-se necessario delimitar os
propdsitos que orientam esta pesquisa. Assim, 0 capitulo a seguir apresenta os objetivos geral e especificos

que estruturam a conducdo desta revisdo sistematica.
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2 Perguntas de Pesquisa

Para a estruturacdo da pergunta de pesquisa e delimitacdo do escopo desta revisdo, utilizou-se a
estrategia PICO (Population, Intervention, Comparison, and Outcome - Populacdo, Intervencéo,
Comparacdo e Desfecho). Este método assegura que a busca por evidéncias seja conduzida de forma
sistematica e reprodutivel, permitindo uma andlise precisa dos elementos que compdem o estudo. Os

componentes da estratégia PICO aplicados nesta pesquisa estdo detalhados na Tabela 2:

Tabela 2 - Estrutura PICO aplicada a pesquisa

Elemento Defini¢do Aplicacéo na pesquisa
Paciente / . . o .
P Problema Individuos com suspeita ou diagnostico de Transtorno do Espectro Autista (TEA).

~ Uso de modelos e técnicas de Inteligéncia Artificial (IA) e Aprendizado de
| Intervengéo

Maquina.
Comparacdo Comparacéo entre diferentes algoritmos
(@) ([?:st::c?f)) Eficacia diagnostica, acuracia, tipos de dados utilizados e explicabilidade (XAl).

Criago prépria (2025)

A pergunta de Pesquisa é: De que maneira a Inteligéncia Artificial tem sido aplicada para o diagndstico
do TEA na literatura cientifica entre janeiro de 2021 e margo de 2025, e quais sdo as evidéncias sobre o
desempenho, os tipos de dados e a explicabilidade desses modelos?

Nesse contexto, formulam-se questdes fundamentais que orientam o desenvolvimento, a investigacéo
cientifica e a aplicacdo dessas ferramentas, as quais sdo denominadas Questao de Pesquisa (QP) e apresentadas
de forma numerada.

QP1: Qual é o perfil demografico, temporal e metodoldgico das publicacdes cientificas sobre o uso de
IA no diagnostico do TEA?

QP2: Quais algoritmos de Inteligéncia Artificial e Aprendizado de Maquina sao aplicados no processo
de diagnostico do TEA?

QP3: Quais naturezas de dados (comportamentais, bioldgicos ou de imagem) fundamentam o
treinamento dos modelos de diagndstico?

QP4: Quais sdo os resultados obtidos pelos modelos em termos de eficacia e quais as principais
métricas utilizadas para valida-los?

QP5: De que maneira os estudos garantem a confiabilidade dos modelos através de métodos de
validag&o e técnicas de explicabilidade (XAI)?

Compreendida a relevancia do estudo, avanga-se para a construcdo do referencial tedrico, que sustenta

conceitualmente a investigacao e fornece as bases necessarias para a analise dos resultados.
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3 Objetivos

Esta secdo apresenta o objetivo geral e 0s objetivos especificos que orientam o desenvolvimento desta

pesquisa

3.1 Objetivo Geral

Analisar como a literatura cientifica publicada entre janeiro de 2021 e mar¢o de 2025 aborda o uso de
Inteligéncia Artificial (1A) no diagnéstico do TEA.

3.2 Objetivos Especificos

Para atingir o objetivo geral proposto, foram definidos varios objetivos especificos:

1. Caracterizar a producdo cientifica referente a IA aplicada ao diagndstico do TEA, quanto a
localizacdo geogréfica e temporal, objetivos e metodologia

2. ldentificar como técnicas de Inteligéncia Artificial e Aprendizado de Maquina séo utilizados para
diagnosticar o TEA.

3. Categorizar os tipos de dados utilizados no diagnostico do TEA.

4. Apresentar o nivel de desempenho reportado em relacdo a métricas de avaliacdo entre os modelos
estudados

5. Sintetizar os modelos de validacéo e a aplicacdo de técnicas de Inteligéncia Artificial Explicavel
(XAI) utilizados no diagnostico do TEA

Uma vez definidos os objetivos do estudo, faz-se imprescindivel explicitar as razdes cientificas,
sociais e tecnoldgicas que fundamentam sua realizacdo. Nesse sentido, o proximo capitulo apresenta a

justificativa desta pesquisa.
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4 Justificativa

O Transtorno do Espectro Autista (TEA) constitui um dos principais desafios contemporaneos para a
salde em ambito mundial, sendo marcado por sua natureza complexa e por um conjunto diversificado de
manifestacbes que impactam diretamente as habilidades de comunicacdo, 0 comportamento e a interacéo
social. A identificacdo do TEA, tradicionalmente ancorada em avalia¢des clinicas, frequentemente resulta em
diagndsticos tardios e inconsistentes (Helmy et al., 2023). Essa abordagem convencional, embora
fundamental, limita a agilidade e a padronizacdo necessarias para uma intervencdo precoce eficaz, um fator
critico para otimizar o desenvolvimento e a qualidade de vida dos individuos afetados.

Nesse cenério, a emergéncia e o rapido avanco da inteligéncia artificial (1A), particularmente por meio
do aprendizado de maquina (Machine Learning — ML), oferecem um potencial transformador para
revolucionar o processo diagnéstico do TEA. Ferramentas de ML demonstram capacidade de analisar grandes
volumes de dados heterogéneos, incluindo neuroimagem, respostas a estimulos e registros comportamentais
de longa duracdo, permitindo a identificacdo precoce de indicadores de autismo em criancas (Abbas et al.,
2024). Essa capacidade de processar e interpretar informagdes complexas, que transcende as limitagdes da
observacdo humana, é crucial para aprimorar a precisdo diagndstica e reduzir a subjetividade inerente aos
métodos atuais. A aplicacdo dessas tecnologias ndo apenas acelera o processo de identificacdo, mas também
viabiliza a implementacdo de intervencfes mais ageis e personalizadas, essenciais para o desenvolvimento de
competéncias sociais e de comunicacgdo, promovendo uma maior independéncia e inclusdo ao longo da vida
dos individuos com TEA (Abbas et al., 2024).

A relevancia desta dissertacdo fundamenta-se na necessidade premente de investigar e consolidar o
papel da Inteligéncia Artificial (IA) como um recurso estratégico no suporte ao diagnostico do Transtorno do
Espectro Autista (TEA). Ao integrar diversas fontes de dados e aplicar algoritmos avancados, a 1A nao sé
promete aumentar a precisdo diagnostica, mas também reduzir significativamente o tempo de avaliacdo, um
fator crucial para a eficcia das intervenc@es. Este estudo busca, portanto, contribuir para a compreensao e o
mapeamento das aplicacOes da Inteligéncia Artificial (IA) nesse campo, por meio de uma revisdo sistematica
que sintetiza as evidéncias disponiveis e indica caminhos para futuras investigagcdes. Acreditamos que esta
pesquisa fortalecerd a base de conhecimento para a implementacdo de solugdes baseadas em IA na pratica

clinica, beneficiando diretamente pacientes, familias e profissionais de salde ao redor do mundo.
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5 Referencial Teodrico

Neste capitulo, serdo apresentadas definicbes fundamentais para a compreensao desta pesquisa, com
enfoque no Transtorno do Espectro Autista (TEA), nos principios de Inteligéncia Artificial (1A), Machine

Learning e redes neurais.

5.1 Transtorno do Espectro Autista (TEA)

O Transtorno do Espectro Autista (TEA) é uma condi¢do neuroldgica que compromete o
desenvolvimento das interacdes sociais e da comunicacao, sendo avaliado clinicamente a partir de observacgdes
comportamentais caracteristicas, bem como de alteracbes no desenvolvimento cerebral e em aspectos
neuroldgicos (Yin et al., 2022). Apesar dos avancos cientificos, 0 TEA permanece entre 0s transtornos
neuroldgicos menos compreendidos, uma vez que suas causas ainda ndo estdo totalmente esclarecidas.
Questdes relacionadas a sua origem continuam sem respostas definitivas, mesmo diante de seu impacto
significativo nas dimensdes sociais e cognitivas da vida dos individuos (Parui et al., 2023).

Entre as manifestagBes mais recorrentes do TEA estdo as dificuldades na comunicagdo verbal, além
de comportamentos repetitivos e limitacdes nas habilidades sociais. O processo diagnostico, geralmente
conduzido em ambiente clinico por especialistas de saude, envolve altos custos, longos periodos de espera e,
muitas vezes, ndo alcanca niveis satisfatorios de precisdo. No entanto, a subjetividade desses métodos
permanece evidente, ja que a aplicacdo dos critérios padronizados ainda depende fortemente da experiéncia
dos avaliadores e da natureza dos itens de triagem (Thabtah; Peebles, 2020).

Os sintomas associados ao Transtorno do Espectro Autista podem variar em intensidade e, em alguns
casos, manifestar-se de forma sutil, o que dificulta sua deteccdo precoce. Esse fator contribui para diagnosticos
tardios, geralmente apds a primeira infancia, comprometendo o inicio oportuno das intervencgdes e reduzindo
o0 potencial de impacto no desenvolvimento da crianca (Zhao et al., 2022). Para mitigar esse desafio, possiveis
tracos caracteristicos do TEA tém sido analisados com base em indicadores comportamentais ja conhecidos e
mensuraveis, como habilidades sociais, engajamento em brincadeiras adequadas para a idade, padrdes de
lazer, competéncias comunicativas e excessos comportamentais. Atualmente, diferentes escalas e formularios,
como o Autism Spectrum Quotient (Quociente do Espectro Autista — AQ), 0 Screening Tool for Autism in
Two-Year-Olds (Ferramenta de Triagem para Autismo em Criancas de Dois Anos — STAT) e o Childhood
Autism Rating Scale — Second Edition (Escala de Avaliagdo de Autismo na Infancia — Segunda Edigdo —
CARS-2), sdo amplamente utilizados para apoiar os métodos de triagem (Thabtah; Peebles, 2020).

Adicionalmente, muitas pessoas na transicdo para a vida adulta, recorrem a estratégias de camuflagem
Ou mascaramento para ocultar sintomas centrais, o que pode dificultar ainda mais as intera¢fes sociais e a

identificacdo precoce do transtorno (Tang et al., 2023).
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Nos ultimos anos, estudos internacionais tém relatado um crescimento significativo na prevaléncia
global do TEA, refletindo tanto o aumento real de diagndsticos quanto o aprimoramento dos instrumentos de
rastreamento (Ahmed et al., 2023a). Apesar disso, as abordagens clinicas atuais ainda apresentam limitacdes,
sobretudo pela compreenséo insuficiente dos mecanismos neurologicos envolvidos. Nesse cenario, torna-se
imprescindivel o avango de pesquisas multidisciplinares e o desenvolvimento de métodos computacionais que
auxiliem os diagnosticos clinicos, contribuindo para elucidar as diferengas entre os cérebros de individuos

com TEA e aqueles com desenvolvimento tipico (Abbas; Chi; Chen, 2023).

5.2 A Dimensdo Funcional do TEA na CID-11 (Cddigo 6A02) em Comparacédo ao CID-
10

A principal alteracdo da CID-11 em comparacdo com a CID-10 é a consolidacdo do autismo como um
espectro unico, substituindo diagnosticos isolados como Sindrome de Asperger e Autismo Atipico pelo termo
unificado Transtorno do Espectro do Autismo (6A02). Essa atualizacdo torna a andlise clinica mais simples
ao concentrar-se em dois dominios fundamentais — comunicacdo/interacdo social e padrdes repetitivos de
comportamento — e emprega especificadores detalhados para indicar o grau de comprometimento da
linguagem funcional e a presenca ou auséncia de deficiéncia intelectual. Ademais, a nova classificacdo adota
uma perspectiva mais inclusiva e atual, tornando mais facil a identificagdo de sinais em adultos e mulheres,
além de substituir termos obsoletos por uma nomenclatura focada no desenvolvimento neurobiolégico.

Abaixo, 0s subgrupos sdo analisados com base na interacdo desses €ixos:

1. Preservacdo da Linguagem (6A02.0 e 6A02.1): Nestes perfis, o individuo utiliza a comunicagéao
funcional (fala ou métodos alternativos) de forma plena. A distingao reside na coexisténcia, ou nao,
do Transtorno do Desenvolvimento Intelectual (TDI).

2. Comprometimento da Linguagem (6A02.2 e 6A02.3): Nestas categorias, hd uma limitacdo acentuada
na comunicacdo funcional, com uso restrito de vocabulario ou frases simples, sendo o diagnostico
diferenciado pela presenca do TDI.

3. Auséncia de Linguagem (6A02.5): Caracteriza-se pela auséncia de repertorio comunicativo
funcional, quadro que, na taxonomia final da CID-11, aparece invariavelmente associado a

deficiéncia intelectual.

A organizacgéo dimensional do TEA proposta pela CID-11 pode ser melhor compreendida por meio

da Figura 3, que ilustra a relacédo entre linguagem funcional, desenvolvimento intelectual e niveis de suporte.



Figura 3 - Dimensdo funcional do Transtorno do Espectro Autista (TEA) segundo a CID-11
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Suporte Intenso
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Fonte: Elaborado pelo autor, com uso do CoreDRAW® 2024 e GPT-5 2025.

5.3 Manual de Diagnostico e Estatistica de Transtornos Mentais (DSM)

O Manual de Diagndstico e Estatistica de Transtornos Mentais (DSM) é a principal fonte clinica
divulgada pela Associacdo Americana de Psiquiatria (APA) para classificar e diagnosticar transtornos mentais
(LU, H. et al., 2024). Sua versdo mais recente, 0 DSM-5, é frequentemente mencionada por ter integrado
antigas subdivisdes do autismo, como a Sindrome de Asperger e o Transtorno Invasivo do Desenvolvimento
N&o Especificado, em um Unico diagndstico unificado conhecido como Transtorno do Espectro Autista (TEA)
(Benabderrahmane et al.,2024).

5.4 Modelo ACME

O modelo ACME é um método de analise empregado em estudos sobre autismo para identificar as
origens do risco de uma pessoa desenvolver a condi¢éo. Ele categoriza essa influéncia em quatro componentes:
genética (A), ambiente familiar compartilhado (C), fatores ligados a mée, como gestacdo (M), e vivéncias
individuais de cada pessoa (E). Pesquisas abrangentes, particularmente nos paises nérdicos, indicam que a
genética desempenha o papel mais significativo, ao passo que as experiéncias pessoais tém uma influéncia
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menor. Por outro lado, 0 ambiente familiar e os efeitos maternos geralmente tém pouca ou nenhuma influéncia
significativa. Dessa forma, 0 modelo ACME auxilia na compreenséo dos fatores relacionados ao autismo em

nivel populacional de maneira simples e estruturada.

Em resumo, ACME ¢é apenas uma sigla para organizar as possiveis origens do autismo em quatro

grupos principais.

5.5 Inteligéncia Artificial (1A)

Ao longo dos séculos, a humanidade tem buscado criar representacdes artificiais de sua prépria
esséncia, utilizando-se de abordagens filosoficas, mitologicas ou tecnoldgicas. A evolucao que levou a nogéo
contemporanea de Inteligéncia Artificial (IA) vem sendo alimentada por séculos de criatividade, pensamento
critico e inovacdes tecnoldgicas. Nesse contexto, é fundamental expomos o referencial sobre 1A que sustenta
esta pesquisa nas formas historica, conceitual e teorica.

Nesta secdo sobre inteligéncia artificial, primeiramente trazemos o contexto histérico dos primordios
relatados sobre IA, extraidos dos livros dos autores (Warwick, 2013) e (Negnevitsky, 2011), que apesar de
ndo serem publicacdes tdo recentes foram incluidas devido a importancia de seus pesquisadores. Esses trazem
0 conhecimento historico da 1A adicionando contetdo significativo a esta revisdo sistematica. Além dos
autores citados, também fazemos referéncia indireta a relevantes pesquisadores contemporaneos.

O advento dos computadores € um estimavel marco na ciéncia e, aliado a este notavel acontecimento,
esta a origem da Inteligéncia Artificial. Mesmo que para nés, simples mortais, estas aparentam ser descobertas
recentes, elas sdo de um tempo bastante remoto e originam-se bem antes do que conhecemos como 0s atuais
computadores, os quais usufruem de chips e outras tecnologias cada vez mais avancadas. No século XVII,
René Descartes, um famoso filésofo, costumava ver os animais como maquinas bioldgicas, e este conceito,
antecipadamente, de certa forma, mais tardiamente faria parte do conceito de IA. Nesse contexto, j& surgiam
0s chamados autdmatos. Os autdmatos eram dispositivos mecanicos produzidos com o objetivo de imitar as
acoes humanas; foram eles os precursores dos humanoides que conhecemos hoje e que sdo amplamente
divulgados na atualidade.

O intuito de criar seres artificiais também é relatado em um periodo ainda mais remoto: 0 Golem de
Praga foi formado a partir do barro. Nao ha relatos de que haja alguma relacdo, mas, coincidentemente, o
primeiro homem relatado na Biblia, Adao, também foi criado a partir do barro. Os exemplos listados aqui
evidenciam que, desde os tempos mais remotos, 0os homens tentam replicar a inteligéncia humana, seja por
meio de mitos, contos filosoficos e/ou outros recursos disponiveis em sua contemporaneidade, utilizando-se

de métodos bastante diferenciados da realidade da IA do tempo em que vivemos. (Warwick, 2013).
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Na década de quarenta, Warren McCulloch e Walter Pitts (1945) apresentaram o primeiro trabalho
relevante e conhecido, sendo eles os pioneiros no campo da IA. O primeiro, McCulloch, era diplomado na
Universidade de Columbia, com formacédo académica em filosofia e medicina. Posteriormente, ele se tornou
Diretor do Laboratdrio de Pesquisa Basica no Departamento de Psiquiatria da Universidade de Illinois, onde
desenvolveu uma pesquisa sobre o sistema nervoso central. Esta, por sua vez, foi um grande feito e contribuiu
de forma bastante significativa para o que conhecemos como IA atualmente. O cientista conseguiu construir
um modelo de neurénios artificiais que imitava a atividade do cérebro humano. Esta descoberta foi tao
importante que contribuiu para o desenvolvimento e evolucdo do que chamamos hoje de redes neurais
artificiais, que sdo tdo fundamentais, necessarias e constituem os alicerces da IA moderna. A unido destes dois
notaveis cientistas foi crucial para que a IA evoluisse para seus formatos atuais e, com certeza, para 0s avangos
futuros (Negnevitsky, 2011).

Logo no inicio da Inteligéncia Artificial, a tecnologia conseguiu, rapidamente, resolver problemas que
eram bastante dificeis de serem resolvidos puramente através do intelecto dos seres humanos; estes problemas,
de certa forma, se tornaram simples para a inteligéncia computacional. Neste caso, eram problemas
matematicos que eram discriminados por uma lista de regras matematicas convencionais. (Goodfellow;
Bengio; Courville, 2016).

O uso constante da Inteligéncia Artificial (1A) reflete sua importancia nas descobertas cientificas atuais
e no desenvolvimento de solugdes para maltiplos setores. A implementacdo de suas bases conceituais e
praticas € evidente na transi¢do para o ambiente digital, onde organiza¢fes de grande porte, como Google e
Amazon, utilizam algoritmos avancados para obter vantagens competitivas. Tal integracdo demonstra que a
IA deixou de ser uma projecdo futura para se tornar uma infraestrutura critica das realidades cientifica e
mercadoldgica. J& € incontavel a gama de aplicagdes, tais como: mecanismos de busca, processamento de
imagens, comércio digital etc. Profissionais das mais diversas areas ja podem resolver as mais variadas
situacOes e problemas com o emprego da IA, pois esta tecnologia proporciona eficiéncia em comparacao aos
métodos tradicionais em diversas areas. Normalmente, uma extensa programacdo computacional é utilizada
para fins de treinamento de maquinas na criacdo, implementacdo e manutencao desta tecnologia (Golilarz et
al., 2024).

Por meio da Inteligéncia Artificial (IA), torna-se viavel a execucdo de tarefas que originalmente
demandariam a cognicdo humana, viabilizadas pela integracdo entre recursos de hardware e software. Ela
busca entender o aprendizado humano, quantificar o processo de pensamento semelhante aos seres humanos,
explicar o comportamento humano e compreender o que faz a inteligéncia ser possivel (Lege, 2021).

Na ciéncia da computacdo, a Inteligéncia Artificial (IA) tem avangado em um ritmo acelerado, com o
objetivo central de realizar tarefas que, até pouco tempo, exigiam exclusivamente a inteligéncia e o raciocinio

humano. Segundo Alowais et al. (2023), essa tecnologia é extremamente promissora e funciona por meio de
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diferentes métodos que se complementam. Entre eles, destaca-se o aprendizado de maquina (machine learning
— ML), que permite aos computadores aprenderem padrdes de forma autbnoma ao analisarem grandes volumes
de dados, e o aprendizado profundo (deep learning — DL), uma técnica avancada que mimetiza o
funcionamento neural para resolver problemas de alta complexidade, como o reconhecimento de imagens.
Ademais, a IA utiliza o processamento de linguagem natural (natural language processing — NLP), campo
que confere as maquinas a capacidade de processar, interpretar e gerar linguagem humana, tanto em formato
de texto quanto de voz (Alowais et al., 2023).

A implementacdo da inteligéncia artificial (I1A) no contexto do transtorno do espectro autista (TEA)
pode elevar significativamente a precisdo e a celeridade diagnostica. O potencial dessa aplicacdo demonstra-
se promissor, especialmente na identificacdo de padrdes fenotipicos sutis que auxiliam na detecgdo precoce,
ao mesmo tempo em que pode promover um diagnostico mais preciso, ndo sdo descartadas outras aplicacdes,
tais como personalizar tratamentos e promover a¢6es que realizem uma melhora na qualidade de vida dos ja
diagnosticados com o transtorno (Do Régo; Araujo-Filho, 2024). Entretanto, a viabilidade préatica dessas
intervencdes esta intrinsecamente ligada a capacidade de compreensao dos algoritmos utilizados.

Apesar do avanco da Inteligéncia Artificial na melhoria da precisdo diagnéstica e na personalizacdo
de tratamentos para individuos com TEA, permanece um desafio central: compreender 0s critérios que
orientam as decisdes desses modelos. No contexto da salde, a confianca em sistemas automatizados depende
diretamente da transparéncia e da clareza dos processos decisorios. Nesse cendrio, a Inteligéncia Artificial
Explicavel (XAIl) surge como um caminho essencial, ao permitir que os resultados dos modelos sejam
interpretados de forma compreensivel. Essa abordagem tem se consolidado como um campo de pesquisa em
rapida expansao, justamente por aumentar a confiabilidade e a aceitagcdo das solucGes baseadas em IA (Ali et
al., 2023).

Diante disso, os objetivos centrais da XAl incluem: explicar decisdes individuais, permitir a
compreensdo das forcas e limitacdes do sistema, antecipar seu comportamento futuro e indicar caminhos para
a correcdo de falhas. O proposito final é garantir que o usuario seja capaz de afirmar: “Eu entendo por que
essa decisdo foi tomada”, “Eu compreendo as razoes para uma decisdo nao ser adotada”, “Eu sei quando
confiar” e “Eu sei por que ocorreu um erro” (Ali et al., 2023).

O uso da Inteligéncia Artificial Explicavel (XAl) na triagem do TEA constitui uma area de pesquisa
estratégica, pois busca tornar os processos de tomada de deciséo dos sistemas de diagnostico baseados em 1A
mais transparentes e compreensiveis para médicos, pacientes e familiares. A XAl, enquanto subcampo da
Inteligéncia Atrtificial, concentra-se no desenvolvimento de modelos capazes de justificar suas escolhas,
ampliando a interpretabilidade dos resultados e fortalecendo a confianga dos usuarios (Wang; Fu; Luo, 2020).

Na pratica, usuarios de tecnologias de IA frequentemente levantam questionamentos fundamentais,

tais como: “O que motivou essa escolha?”, “Por que ndo foi adotada uma alternativa? ”, “Em quais situa¢oes
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0 sistema é bem-sucedido ou falha?”’, “Quando posso confiar em seus resultados?” e “Como corrigir
eventuais erros?” (Ali et al., 2023).

Nesse contexto, compreender os fundamentos técnicos que sustentam a Inteligéncia Artificial é
essencial para perceber como a XAl pode ser aplicada de forma eficaz. Entre esses fundamentos, destaca-se o
aprendizado de maquina (machine learning), uma das ferramentas mais relevantes da IA. Essa ramificacéo
contribui significativamente para o desenvolvimento de sistemas capazes de aprender, identificar padrdes e
tomar decisbes com base em dados, aproximando-se do modo como 0s humanos absorvem e processam
conhecimento. O aprendizado de maquina tem adquirido notoriedade justamente por sua habilidade em lidar
com grandes volumes de informacdo e em extrair conhecimento a partir de experiéncias fornecidas, sem a

necessidade de uma programacao explicita para cada tarefa.

5.6 Machine Learning (Aprendizado de Maquina)

O aprendizado de maquina (ML) é um ramo essencial da Inteligéncia Artificial (IA) que permite que
0s sistemas se capacitem a aprender com os dados e aprimorar seu desempenho de forma autdnoma, de modo
similar ao processo de aprendizagem humana. Essa capacidade é particularmente valiosa para extrair padrbes
complexos de grandes volumes de dados, 0 que é cada vez mais necessario em sistemas de IA que visam
executar tarefas com alta precisdo e minima intervencdo humana (Holzinger et al., 2023).

A aplicacdo do ML tem revolucionado diversas industrias, incluindo satde, financas e transporte, ao
permitir a extracdo de padrdes relevantes de vastos conjuntos de dados. Essa habilidade otimiza a tomada de
decisbes e a eficiéncia operacional, fornecendo insights mais precisos (Thabtah e Peebles, 2020). Em
particular, o ML é fundamental para o funcionamento de inimeras aplica¢fes cotidianas, como e-mails e
sistemas de busca (Ng, 2018).

De acordo com Alsharif et al. (2024), ha uma ampla variedade de algoritmos disponiveis, incluindo os
de aprendizado supervisionado, ndo supervisionado, semissupervisionado e por reforco, dentre os quais o
aprendizado profundo (Deep Learning) tem se destacado ao viabilizar a analise inteligente de dados em larga
escala. Os algoritmos de ML, especialmente os supervisionados e ndo supervisionados, sdo treinados com
grandes volumes de dados rotulados (Ntoutsi et al., 2020). Através de redes neurais artificiais, o aprendizado
de méaquina promove o aprendizado por padrBes processando dados, e ajustando parametros, utilizando
técnicas como descida gradiente e retropropagacdo para otimizar o uso de recursos computacionais e realizar
previsdes autbnomas (Han et al., 2018). A capacidade de aprender, reconhecer, perceber e decidir, inerente ao
ML, exige um grande volume de dados para garantir resultados integros e confiaveis, minimizando falhas
(Monteiro et al., 2022).

A Figura 4 retrata a trajetdria histérica do Machine Learning, destacando a interseccao entre principios

filosoficos, narrativas mitologicas e 0s sucessivos progressos tecnologicos. O conceito de maquinas
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inteligentes ndo apareceu do nada; ele teve inicio ha séculos, quando filosofos comegaram a investigar como
o0 ser humano pensa. No passado, havia os "autdmatos", maquinas que reproduziam a¢ées humanas de maneira
mecanica. A situacdo mudou na década de 1940, quando McCulloch e Pitts desenvolveram os primeiros
modelos que buscavam replicar o funcionamento dos neurénios cerebrais. A Inteligéncia Artificial se
estabeleceu como uma ciéncia a partir de 1956, quando os computadores se tornaram mais potentes. O que
utilizamos atualmente é o produto final de séculos de desenvolvimento, integrando filosofia, matematica e

computacdo para converter conceitos antigos nas tecnologias contemporaneas.

Figura 4 - llustra a evolugéo do Aprendizado de Maquina no dmbito da Inteligéncia Artificial

~— Filosofia ¢—

Mitologia ¢+

¢ Tecnologia —,
,.{\3 2 R

am o cal para alA atual.
Fonte: Elaborado pelo autor, com uso do CoreDRAW® 2024 e GPT-5 2025.
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5.7 Machine Learning (Aprendizado de Maquina) no contexto do TEA

No contexto do Transtorno do Espectro Autista (TEA), o aprendizado de maguina emerge como uma
ferramenta promissora para otimizar a precisdo diagndstica. A natureza neuroldgica do TEA permite a
aplicacdo de tarefas de classificacdo de ML para seu diagnostico, utilizando conjuntos de dados especificos
para desenvolver modelos preditivos (Raj e Masood, 2020). Técnicas avancadas de classificacao, inerentes ao
ML, podem ser exploradas por profissionais da satde para aprimorar a sensibilidade, especificidade, precisao
e eficiéncia na descoberta diagndstica (Thabtah e Peebles, 2020). A auséncia de subjetividade no
conhecimento automatizado, em contraste com as regras humanas artesanais, confere um ganho substancial
na qualidade dos resultados preditivos. Esses recursos inteligentes podem auxiliar médicos, pais, professores
e cuidadores na compreensdo dos resultados da triagem, validando-os com a experiéncia profissional (Thabtah
e Peebles, 2020).

Diante dessa necessidade de analisar grandes volumes de dados com alta precisdo, as redes neurais
artificiais surgem como uma das principais arquiteturas do aprendizado de maquina, permitindo simular, de

forma inspirada no cérebro humano, processos de percepcao e tomada de decisédo Uteis no diagnostico do TEA.
5.8 Redes Neurais Artificiais

Esta secdo explora os principios fundamentais das Redes Neurais Artificiais e suas aplicacbes
especificas no diagnostico do TEA, destacando o impacto transformador que essa tecnologia pode ter na vida
dos individuos afetados e suas familias.

Uma rede neural é um tipo de modelo de aprendizado de maquina que visa imitar o funcionamento do
cérebro humano. Ela é formada por componentes chamados neurénios artificiais, que se interligam por meio
de links que tém pesos associados. Essas redes tém a capacidade de identificar padrdes e conexdes complexas
nos dados, alterando esses valores durante um processo de treinamento para executar atividades como
classificacdo, regressdo ou previsdo de caracteristicas. As redes neurais sdo especialmente eficazes quando
lidam com dados que apresentam uma estrutura complexa e nédo linear, como imagens, textos ou estruturas
quimicas e materiais representadas por grafos (Lee, 2021).

A aplicacdo de Redes Neurais Artificiais (RNAS) no diagnostico de TEA visa superar as limitagdes
das avaliacGes clinicas tradicionais, que podem ser demoradas e subjetivas. Estudos demonstram que modelos
baseados em RNAs, incluindo redes neurais profundas (Deep Neural Networks - DNNSs), sdo capazes de
analisar dados complexos, como neuroimagens, padrées comportamentais e informagdes genéticas, para
identificar biomarcadores e caracteristicas associadas ao TEA (Yin et al., 2021; Guo et al., 2017). Essa

capacidade de processar e aprender com dados de alta dimensionalidade confere as RNAs um potencial
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significativo para aprimorar a sensibilidade e a especificidade dos sistemas de triagem e diagnostico,
contribuindo para intervengdes mais ageis e eficazes (Joudar et al., 2023).

Diversos tipos de redes neurais tém sido explorados para o diagnéstico de TEA, as quais, aliadas a
crescente disponibilidade de grandes conjuntos de dados, impulsionam o desenvolvimento de sistemas de 1A
que podem auxiliar profissionais de salide na tomada de decisdes diagnosticas, oferecendo um suporte objetivo
e padronizado (Khullar et al., 2021).

O funcionamento bésico das Redes Neurais Artificiais é apresentado na Figura 5, destacando as
camadas de processamento e o fluxo de informacges entre os neurdnios artificiais. Nela, observa-se de forma
ilustrativa como as redes neurais artificiais funcionam inspiradas no cérebro humano. Na parte superior,
aparecem dois cérebros: um representando o cérebro humano e outro simbolizando a inteligéncia artificial,
conectados por uma estrutura com varios “n6s” ligados entre si, que representam as camadas da rede neural.
Essa estrutura recebe uma entrada (informac6es iniciais), processa esses dados em camadas ocultas (onde
ocorrem os calculos e analises) e gera uma saida (resultado final). Na parte inferior, a imagem explica que
essas redes podem identificar padrdes e conexdes complexas, sendo usadas para classificacdo (separar
informacBes em categorias), regressdo (analisar relaces numéricas e tendéncias) e previsao (antecipar
acontecimentos futuros). Em resumo, a figura 5 mostra como a inteligéncia artificial aprende com dados de

maneira semelhante ao funcionamento do cérebro para resolver diferentes tipos de problemas.

Figura 5 - Estrutura basica de uma Rede Neural Artificial, destacando camadas de entrada, ocultas e de saida

Inspirada no
Cérebro Humano

Camadas Ocultas == Saida

Redes neurais podem identificar padroes e conexdes complexas

2 = — W= e

Classificacao Regressao Previsao
Identifica categorias Prevé valores Antecipa resultados
e organiza informacées. continuos. futuros.

Redes neurais podem identificar padroes e conexdées complexas

Fonte: Elaborado pelo autor, com uso do CoreDRAW® 2024 e GPT-5 2025.
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Apos a apresentacdo dos fundamentos tedricos da Inteligéncia Artificial aplicados ao TEA, a se¢do
seguinte aborda as principais modalidades de dados, técnicas de modelagem e estratégias de validagdo que
viabilizam o desenvolvimento e a avaliagdo de modelos computacionais para diagnostico e analise do

transtorno.

5.9 Modalidades de Dados e Métodos Computacionais para Diagnostico do TEA Baseado

em IA

Esta secdo apresenta as principais modalidades de dados e abordagens computacionais empregadas na
aplicacdo da Inteligéncia Artificial ao Transtorno do Espectro Autista. S&o discutidos métodos de aquisicao
de dados comportamentais e neurobioldgicos, estratégias de representacdo e modelagem das informacdes,
bem como técnicas de validacdo e uso de conjuntos de dados, elementos fundamentais para garantir

desempenho, robustez e confiabilidade aos modelos propostos.
5.9.1 Rastreamento Ocular (Eye-Tracking)

O Rastreamento Ocular (Eye-Tracking) é uma técnica baseada em tecnologia que registra e analisa 0s
movimentos oculares para investigar processos cognitivos, incluindo atencédo visual e social (Ahmed et al.,
2023). No contexto do Transtorno do Espectro Autista (TEA), o rastreamento ocular pode ser utilizado para
avaliar o risco e a gravidade dos sintomas, oferecendo medidas objetivas que complementam os métodos
clinicos tradicionais. Estudos clinicos convencionais frequentemente enfrentam limitacGes devido a auséncia
de indicadores confidveis e diretamente relacionados ao fenétipo autista. Nesse cendrio, a deteccdo de
anormalidades moleculares associadas a sindromes genéticas relacionadas ao TEA tem impulsionado ensaios
clinicos e o desenvolvimento de terapias mais personalizadas. Além disso, novas abordagens de intervencéo
comportamental em casos sem causa definida tém demonstrado boa relacdo custo-beneficio. (Khullar et al.,
2021).

O rastreamento ocular pode detectar os primeiros sinais de existéncia do TEA, como a falta de contato
visual direto, em bebés de 6 a 24 meses, bem antes de os sintomas comportamentais se tornarem evidentes
para avaliagOes clinicas convencionais (Alsharif, N. et al., 2024). Essa tecnologia pode oferecer medidas
quantitativas e imparciais sobre dados comportamentais de criangas. Além disso, a técnica demonstra
preferéncias visuais particulares, como a atracdo por imagens geométricas ou objetos ndo sociais (como
eletronicos e padres) em detrimento de rostos humanos, o que funciona como um sinal biolégico do
transtorno (Alsaidi, M. et al., 2024).

Ao ser incorporado a algoritmos de Inteligéncia Artificial, o rastreamento ocular o atinge uma precisdo
superior a 95%, automatizando a classificacdo entre criangas com desenvolvimento tipico e criangas com

autismo, sem necessidade de que haja intervencdo humana constante (Alsharif, N. et al., 2024).
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O rastreamento ocular é ndo invasivo, ao contrdrio dos exames de imagem do cérebro em
funcionamento, é rapido, econdmico e pode ser realizado em dispositivos portateis ou até mesmo smartphones.
Isso possibilita o rastreio em regides remotas com escassez de profissionais qualificados (Alsaidi, M. et al.,
2024).

5.9.2 Biomarcadores ou Neurofenoétipos

Os biomarcadores ou neurofendtipos constituem indicadores objetivos das caracteristicas e funcbes
cerebrais, capazes de servir como critérios para a identificacdo de disturbios neuropsiquiatricos, incluindo o
Transtorno do Espectro Autista (TEA). A pesquisa nessa area busca desenvolver biomarcadores funcionais
que sejam reproduziveis e consistentes, garantindo sua aplicabilidade em diferentes contextos clinicos e de
pesquisa (Abrahamsen et al., 2017).

5.9.3 Ressonancia Magnética Funcional em Estado de Repouso (R-fMRI)

A ressonancia magnética funcional em estado de repouso (R-fMRI) é uma técnica de neuroimagem
ndo invasiva, promissora na identificagdo de fendtipos funcionais do cérebro. Diferentemente de métodos que
exigem a participacao ativa do individuo, a R-fMRI registra as interacfes espontaneas entre diferentes regides
cerebrais, possibilitando a deteccdo de padrdes de conectividade associados a neuropatias, incluindo o TEA
(Abrahamsen et al., 2017).

5.9.4 Grafos

A utilizacdo de grafos permite representar relacbes complexas entre variaveis ou regides cerebrais,
criando estruturas que capturam interacdes e dependéncias importantes nos dados. Grafos possibilitam que
redes neurais analisem conexdes néo lineares e padrdes estruturais, oferecendo um modelo mais realista e

interpretavel da organizacédo funcional do cérebro em individuos com TEA (Parisot et al., 2018).
5.9.5 Validagéo Cruzada (K-fold)

O seu proposito fundamental é permitir a generalizacdo do modelo, ou seja, assegurar que a ferramenta
de inteligéncia artificial consiga identificar padrbes de autismo em novos pacientes cujos dados ndo foram
apresentados durante a fase inicial de aprendizado (Alsaidi et al., 2024)

Essa técnica € essencial para avaliar o desempenho de modelos de aprendizado de maquina. Os dados
sdo divididos em K subconjuntos, permitindo que o modelo seja treinado em K-1 partes e testado na parte
restante. Esse processo € repetido K vezes, garantindo uma estimativa robusta da capacidade de generalizagédo
do modelo e minimizando o risco de overfitting (Bahathiq et al., 2024).

5.9.6 Conjunto De Dados

A disponibilidade de conjuntos de dados padronizados e de grande escala é fundamental para o

treinamento e validacdo de redes neurais. Dados bem estruturados e rotulados permitem que os algoritmos
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aprendam padrbes complexos de forma confiavel, além de possibilitar comparages entre diferentes modelos
e metodologias, promovendo reprodutibilidade cientifica e avanco na pesquisa sobre TEA (Goodfellow;
Bengio; Courville, 2016).

Ap0s a apresentacdo dos conceitos fundamentais que embasam este trabalho, o capitulo seguinte

descreve os procedimentos metodoldgicos adotados para a condugdo da revisao sistematica.
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6 Metodologia

Para fundamentar a investigacdo sobre o papel da Inteligéncia Artificial no diagnostico do TEA, esta
secdo detalha o percurso metodoldgico adotado. A estratégia delineada busca garantir o rigor cientifico e a
reprodutibilidade do estudo, descrevendo desde a classificacao da pesquisa e o recorte temporal até os critérios
de selecdo de dados e as ferramentas de analise. A estrutura a seguir apresenta o encadeamento logico das
etapas que permitiram a sintese das evidéncias apresentadas nos capitulos posteriores.

6.1 Classificacéo da Pesquisa

Esta pesquisa classifica-se como uma revisdo sistematica fundamentada na metodologia mista.
Conforme defendem Creswell e Plano Clark (2011), tal método une pressupostos filosoficos a procedimentos
rigorosos de investigacdo. Sob essa Otica, a metodologia orienta a direcdo da coleta e analise dos dados ao
integrar abordagens qualitativas e quantitativas em diversas etapas da pesquisa (Creswell; Plano Clark, 2011,
p. 55).

A abordagem qualitativa foi utilizada para analisar tendéncias, impactos e desafios identificados na
literatura sobre a aplicacdo de IA do apoio ao diagnostico do TEA. Simultaneamente, a metodologia
quantitativa foi empregada, sempre que possivel, para consolidar dados sobre eficacia, frequéncia de uso e

critérios de avaliacdo das ferramentas de 1A.
6.2 Tipo de Abordagem

Para atingir os objetivos propostos, foi adotada uma abordagem de revisdo sistematica, seguindo
diretrizes reconhecidas, como o PRISMA (Preferred Reporting Items for Systematic Reviews and Meta-
Analyses — Itens de Relatdrio Preferenciais para Revisdes Sistematicas e Meta-analises).

O PRISMA, é uma diretriz desenvolvida no intuito de aprimorar a qualidade das revisdes sistematicas.
O PRISMA prop0e aos autores diretrizes e exemplos de como descrever de maneira abrangente o proposito
da revisao sistematica, os metodos empregados e os resultados obtidos. A principal diretriz de relato PRISMA
fornece instrugBes para a apresentacdo de revisdes sistematicas que analisam os efeitos de intervencdes
(Prisma Statement, 2024).

O PRISMA 2020 é complementado por uma variedade de documentos que estabelecem diretrizes para
a apresentacdo de diferentes tipos ou caracteristicas de revisdes sistematicas e outras formas de sintese de
evidéncias, como revisdes de escopo, conta com apoio global de diversas organizagfes editoriais e revistas
respeitaveis, a lista completa de seus colaboradores esta disponivel no site oficial do projeto. O apoio do

PRISMA por revistas € geralmente demonstrado por meio de uma declaragdo nas instrugdes aos autores, na
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qual a revista recomenda que os autores sigam a lista de verificagdo e incluam um fluxograma em seus

manuscritos de revisao sistematica. (Prisma Statement, 2024).

6.3 Recorte Temporal

O recorte temporal de 2021 a 2025 foi selecionado para garantir que a revisdo reflita a atual conjuntura
da tecnologia associada a este estudo, apresentando a transi¢do critica do aprendizado de maquina tradicional
para as técnicas avancadas do Aprendizado Profundo e 1A Explicavel, que se tornaram predominantes a partir
dos altimos cinco anos. Este periodo coincide com a maturidade de grandes bancos de dados globais e a
consolidacéo dos critérios diagnosticos do DSM-5, assegurando que os estudos analisados utilizem definigdes
clinicas padronizadas e atualizadas. Além disso, o foco em publicacdes recentes permite identificar as solugdes
mais eficazes em triagem e diagnostico precoce que ainda estdo em desenvolvimento ativo ou implementacao,
evitando a inclusdo de ferramentas obsoletas e garantindo a relevancia pratica para profissionais de satde
contemporaneos.

Conforme os critérios de recorte temporal definidos nesta reviséo, estudos publicados fora do periodo
estabelecido foram excluidos do corpus de analise. Entretanto, as evidéncias que fundamentam a tecnologia
EarliPoint — desenvolvida com a colaboragdo do brasileiro Ami Klin — foram incluidas no Apéndice B, em
carater complementar, devido a sua relevancia cientifica e ao seu papel pioneiro na consolidacdo do
rastreamento ocular (eye-tracking) como ferramenta objetiva para o diagndstico precoce do Transtorno do

Espectro Autista (TEA). Essa inclusdo ndo interferiu nos resultados da presente revisdo sistematica.

6.4 Tipo de Revisdo, Modelo de Analise e Abordagem

Revisdo sistemética exploratoria. Esse tipo de revisdo tem como objetivo mapear os principais
conceitos que fundamentam uma area de pesquisa, bem como identificar as fontes e tipos de evidéncia
disponiveis.

Modelo de Analise e Abordagem: A pesquisa utiliza uma metodologia mista, que combina
abordagens qualitativas e quantitativas. A Abordagem Qualitativa foi aplicada para analisar as tendéncias,
impactos e desafios encontrados na literatura sobre o uso de IA no diagnéstico do TEA. A Abordagem
Quantitativa, foi utilizada para consolidar dados sobre a eficacia das ferramentas, frequéncia de uso e critérios

de avaliagdo (como acurécia, sensibilidade e especificidade).
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6.5 Escolha das Bases de Dados

As bases Web of Science, Scopus e PubMed foram selecionadas de forma estratégica por sua
complementaridade e pela capacidade de cobrir, de maneira abrangente e rigorosa, 0s principais eixos desta
pesquisa, que envolvem salde, inteligéncia artificial e diagndstico do Transtorno do Espectro Autista (TEA).
A Web of Science foi escolhida por indexar periddicos de alto impacto e elevado rigor metodologico,
garantindo a inclusdo de estudos cientificamente robustos e amplamente reconhecidos nas areas de
neurociéncia, psicologia, biomedicina e ciéncia da computagdo. A Scopus, por sua vez, oferece a maior
cobertura interdisciplinar, especialmente relevante para pesquisas em inteligéncia artificial, aprendizado de
maquina e engenharia, além de incluir um grande volume de informacgdes de conferéncias, que sao
fundamentais para a disseminacdo de avancos tecnologicos recentes. J& a PubMed foi incluida por ser o
principal repositério mundial de literatura biomédica, reunindo estudos clinicos, neuroldgicos e psiquiatricos
sobre o TEA, além de utilizar vocabulario controlado (MeSH), que é uma lista padronizada e organizada de
termos (descritores) usada para indexar e recuperar informac6es em bases de dados cientificas o que aumenta
a precisao e a sensibilidade das buscas. Dessa forma, a combinacdo dessas trés bases minimiza vieses de
indexacdo, amplia a recuperacdo de estudos relevantes e assegura uma visao integrada entre os dominios
médico e computacional, fortalecendo a validade e a abrangéncia da reviséo sistematica. Critérios de Incluséo
e Excluséo

Foram estabelecidos critérios claros de selecdo e exclusdo com o objetivo de assegurar a relevancia,

a consisténcia metodoldgica e a qualidade dos estudos analisados, conforme descrito a seguir:

Critérios de Incluséo

e Artigos publicados em periddicos cientificos ou anais de conferéncias revisados por pares;

e Estudos que utilizem Inteligéncia Artificial, Aprendizado de Maquina ou outros métodos
computacionais;

e Trabalhos que abordem o diagnéstico ou a triagem do Transtorno do Espectro Autista (TEA);

e Estudos que apresentem resultados empiricos e diversas métricas de desempenho, tais como
acuracia, sensibilidade e especificidade, entre outros indicadores de avaliagéo;

e Pesquisas baseadas em dados reais de individuos, incluindo Eletroencefalograma (EEG),
imagens médicas, videos, audios, sinais biomédicos, dados comportamentais, genéticos ou
clinicos;;

e Artigos com texto completo disponivel;

e Artigos e publicagdes cujo idioma principal seja o inglés;

e Estudos publicados dentro do periodo temporal definido no protocolo da reviséo.
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e Apresentam indicadores bibliométricos minimos relevantes, com periodicos classificados entre
Q1 e Q3, fator de impacto minimo de 2.0, CiteScore minimo de 3.5 ou H-index minimo de 35.
Esses critérios demonstram a relevancia, visibilidade e confiabilidade das publicacdes

selecionadas.

e Os artigos de evento/conferéncia de Fiza et al. (2023) e Kumar et al. (2024), publicados em
eventos do Institute of Electrical and Electronics Engineers (IEEE), foram incluidos na revisao
sistematica em razdo de sua relevancia tematica e aderéncia aos objetivos da pesquisa, ainda

que ndo apresentem indicadores bibliométricos minimos associados a periddicos cientificos..

Critérios de Exclusao
e Trabalhos que nédo tratam diretamente da aplicacdo de Inteligéncia Artificial no contexto do
Transtorno do Espectro Autista;
e Pesquisas puramente tedricas, sem dados empiricos, resultados validados ou avaliacdo de
impacto;

e Artigos secundarios.

As bases de dados selecionadas para esta revisao sistematica sdo apresentadas na Figura 6, evidenciando

a abrangéncia e a complementaridade das fontes utilizadas.
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Figura 6 - Bases de dados cientificas utilizadas na condugao da revisdo sistematica.

Web of
Science’

Scopus° PublQed

~}
M—» é@ > ‘ﬂ

Saude Inteligéncia Artificial ~ TEA - Autismo
Web of Science: Scopus’ PubMed
e Periodicos de Alto Impacto e Cobertura Interdisciplinar e Literatura Biomédica
e Rigor Cientifico e Conferéncias e Engenharia e Estudos Clinicos sobre TEA
e Neurociéncia, Psicologia, e |A e Aprendizado de Maquina e Termos MeSH Controlados

Biomedicina, Ciéncia
da Computacao

Combinacao Estratégica

» Minimiza Vieses de Indexacao
» Amplia Recuperagdo de Estudos
» Visao Integrada Médico e Computacional

Revisdo Abrangente e Rigorosa

Fonte: Elaborado pelo autor, com uso do CoreDRAW® 2024 e GPT-5 2025.

6.6 Estratégia de Busca

Strings de Busca utilizadas no inicio da Pesquisa:

< Web of Science
Periodo 2021 a 05/03/2025
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(Title, Abstract, Keywords). "artificial intelligence”AND autis* AND detect* OR "artificial
intelligenceAND autis* AND diagnos* OR "artificial intelligence”AND autis* AND identif*

180 Documentos encontrados

< Scopus
Periodo 2021 a 05/03/2025
( TITLE-ABS-KEY ( "artificial intelligence”AND autis* AND detect* ) AND TITLE-ABS-KEY (
"artificial intelligence"AND autis* AND diagnos* ) AND TITLE-ABS-KEY ( "artificial
intelligenceAND autis* AND identif* ) ) AND ( LIMIT-TO ( DOCTYPE , "ar") OR LIMIT-TO (
DOCTYPE , "cp™) ) No Scopus, usamos TITLE-ABS-KEY() para pesquisar nos campos de titulo,
resumo e palavras-chave.

67 documentos encontrados

« Pubmed String de Busca

Periodo 2021 a 05/03/2025

(("artificial intelligence"[Title] AND autis*[Title] AND detect*[Title]) OR (“artificial
intelligence[Title] AND autis*[Title] AND diagnos*[Title])) OR (“artificial intelligence"[Title]
AND autis*[Title] AND identif*[Title])

13 Documentos encontrados

L)

6.7 Estratégia de selecdo e Leitura Alinhadas ao PRISMA

A selecdo dos estudos foi realizada de acordo com as diretrizes do protocolo PRISMA (Preferred
Reporting Items for Systematic Reviews and Meta-Analyses), estruturado nas etapas de Identificacdo, Triagem,
Elegibilidade e Inclusdo. Na etapa de Identificacdo, foi conduzida a busca nas bases de dados previamente
definidas, seguida da remocao de duplicatas e da organizacéo das referéncias, sem a leitura integral dos artigos.
Na etapa de Triagem, foram excluidos os estudos irrelevantes a partir da leitura dos titulos, resumos e palavras-
chave, conforme os critérios de incluséo e excluséo estabelecidos. A etapa de Elegibilidade consistiu na analise
dos resultados, tabelas e figuras, com o objetivo de verificar a aderéncia dos estudos aos objetivos da revisao.
Por fim, na etapa de Inclusdo, os estudos selecionados foram submetidos a leitura completa, a avaliagdo da
qualidade metodoldgica e a extragdo dos dados para anélise. Tal fluxo é detalhado na Figura 7, seguindo as
diretrizes do protocolo PRISMA.



Objetivo da etapa

Localizados o maior
nlimero possivel de
estudos relevantes

Identificagao .

Triagem Excluidos estudos
(Screening) claramente irrelevantes
Elegibilidade Verificados se os estudos
(Eligibility) atendiam aos objetivos
da revisao
Selecionados estudos

Fase de leitura associada

Pré-leitura técnica

(Sem leitura do artigo em si)

Fase 1 - Triagem inicial

Fase 2 - Compreensao dos resultados

Fase 3 - Leitura aprofundada e critica

Figura 7 - Estratégia de selecao, leitura e avaliacdo dos estudos alinhada as diretrizes do protocolo PRISMA
Etapa do PRISMA

0 que foi feito na pratica

Busca nas bases de dados,
remogao de duplicatas,
organizagao das referéncias

Leitura de titulo, resumo e
palavras-chave com base nos
critérios de inclusao/exclusao

Leitura dos resultados, tabelas e figuras
para confirmar aderéncia tematica
e metodoldgica

Leitura completa dos artigos,
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" finais para analise avaliagdo da qualidade metodoldgica

: e extracdo de dados
Fonte: Elaborado pelo autor, com uso do CorelDRAW® 2024 e GPT-5 2025.

6.8 Extracdo e Classificacdo dos Dados

Para garantir uma analise abrangente, as bases de dados selecionadas incluem: Scopus, Web of Science
e PubMed. As Palavras-chave e combinacdes booleanas foram definidas para pesquisas precisas, como
exemplos: “Inteligéncia Artificial” E “Transtorno do Espectro Autista”; “Aprendizado de Maquina” E “TEA”™.

O proposito desta revisdo sistematica € examinar e condensar as provas existentes sobre a utilizacéo
de métodos de IA no diagndstico do TEA. Estudos que empreguem técnicas de aprendizado de maquina, redes
neurais artificiais e outras estratégias de 1A foram aceitos para identificar, categorizar ou antecipar o TEA em
pessoas de diversas idades. A revisdo incluiu estudos que utilizaram dados de neuroimagem, sinais
fisioldgicos, informacdes comportamentais e outras fontes pertinentes.

A etapa de extracdo de dados foi estruturada de forma a garantir a rastreabilidade entre as evidéncias
coletadas e os propdsitos desta revisdo. Para tanto, elaborou-se um formulario de extracdo cujos campos foram
definidos em estrita conformidade com os objetivos geral e especificos da pesquisa. A Tabela 3 sintetiza esse
processo, organizando os dados de cada estudo selecionado em categorias que correspondem diretamente as
Questdes de Pesquisa (QPs). Essa padronizacdo permitiu que informacgdes sobre a natureza dos dados,
algoritmos empregados e resultados alcancados fossem categorizadas de forma sistematica, assegurando que
a analise subsequente respondesse com preciséo aos questionamentos formulados no Capitulo 2.

Os dados obtidos a partir da selecdo dos artigos estdo consolidados em uma tabela de extragéo e sua

andlise detalhada compd@e o Capitulo 7: “Apresentacdo e Discussdo dos Resultados”.
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6.9 Disponibilizacéo da Base de Dados

Visando a transparéncia e o fortalecimento da Ciéncia Aberta, os dados desta pesquisa foram
organizados em uma tabela de extracdo detalhada, disponivel publicamente no repositério Zenodo através do

link (https://doi.org/10.5281/zen0do.19316510). O instrumento categoriza variaveis essenciais como autoria,

pais, tipo de dado, técnicas de 1A, métricas de desempenho e métodos de explicabilidade, garantindo a

auditabilidade do processo e a reprodutibilidade dos resultados apresentados nesta dissertagéo.

6.10 Softwares Utilizados

e Rayyan.ia (Versdo 2025): para verificacdo e remocdao de duplicados;

e Zotero (Versdo 7.0.): para organizar artigos cientificos, gerenciar citacdes e criar bibliografias;

e Atlas.ti e NotebookLm (Versdes 2025): para codificacdo, analise e interpretacdo de dados;

e Microsoft Office (Versdo LTSC Profesional Plus 2024) : para organizacao e fichamento dos dados
dos artigos em planilha no formato .XLS;

e CoreIDRAW® Graphics Suite (Versdo 2024) e ChatGPT (GPT-5): criacdo e edicdo de Imagens

6.11 Trabalhos Correlatos

Esta secdo contempla os estudos selecionados com base nos critérios definidos na fase inicial da
pesquisa. No entanto, por se tratarem de artigos de revisdo, tais estudos ndo foram considerados na etapa de
extracdo de dados e, consequentemente, foram reclassificados e apresentados separadamente nesta secao.

A Matriz de Sintese, organizada na Tabela 3, consolida e sistematiza as principais caracteristicas e

contribuicdes dos estudos selecionados.

Tabela 3 - Sintese das Revisfes sobre IA no Diagnostico e Triagem do TEA, incluindo este trabalho

Critérios PITEETS
Autor (Ano) Periodo de PICO n Desfechos Concluséao PRISMA
Estudo Busca (Estudos) | (Acuracia/ Académica
(Reie) Efeito)
P: - . .
Lo Acurdcia > | IA é promissora
ggtsi'ggléilqr'aE% 90%, com | como ferramenta
Miranda (2026) 1A e ML: C: destaque para | complementar,
Jan/2021 — éom ara é'o ' 41 100% em | mas enfrenta sim
(Esta reviséo Mar/2025 parag . rastreamento | barreiras éticas e
. o de algoritmos; N
sistematica) o Eficacia ocular e | auséncia de
dié nostica escalas validacdo clinica
gnostica, clinicas robusta
acuracia e XAl



https://doi.org/10.5281/zenodo.19316510

Aplicacgdes de
Inteligéncia Atrtificial
no

Apoio ao Diagndstico
do Transtorno do
Espectro Autista -

Revisdo Sistematica

Solek et al. (2025)

The role of

Alta precisdo

P:  Pediétrica
artificial (0-18): I IA; (90%) €M | Apordagem
intelli f c: o dados visuais, romissora. borém
e |genc_e qr Ate Pr.ocedimentos 25 rastreamento (F:)arente de7 Fziados Sim
early  diagnosis | 11/2024 diao; _ ocular, fungéo | =17 L
tools of autism padrao; D: motora on_gltu_lna|§_ e
Precisdo S maior rigor ético
spectrum diagnéstica microbioma e
disorder- a neuroimagem
systematic review
Joudar et al. (2023)
Triage and
priority-based P: TEA; I 1A
healthcare g?e:gnéstico e Acuracia IA transformou o
. . . .
dlag.nc.)SIS using triagem; C: iggf/ 60?05 diagnéstico, mas
artificial 2017- 2022 | Métodos 46 | oo O | ainda ndo esta | Sim
intelligence  for tradicionais; de g r?sco pronta para Uuso
autism  spectrum D: Acuracia e clinico clinico massivo
disorder and :"'_V‘ais de
genetic rlagem
contribution: a
systematic review
Lima (2024)
. Alta
A Inteligéncia P: Criancas < sensibilidade | | amplia acesso
Artificial no 10; I: IA; C: e ’
. .. I mas
Diagnostico 2018-2023 Esg?/Lar?cionaiS' 10 gzﬁ)euflmdade heterogeneidade N&o
Precoce de _ o do TEA limita
Auti . U D: Validade rastreamento eneralizacio
““_STO- ma diagndstica ocular e |9 ¢
Revisao analise facial
Integrativa
_ PLEA A Integragao 9 | yibridizacio  de
Algaysi et al. (2022) Dados : clinicos dados é essencial
) ] 2017-2021 isolados: D 40 Iaborat(;riaise para diagndstico Sim
Diagnosis-based ) ' - especifico e
hvbridization  of Precisdo sociais eleva a precoce
y preditiva precisdo
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multi-medical
tests and
sociodemographi
c features of
autism  spectrum
disorder  using
artificial
intelligence and
machine learning
techniques: a
systematic review

Chaddad et al.

P. TEA; I

2021 a
( ) Radiémica e Modelos

. Deep superam Radidmica é
C‘_an Autism _Be 2017-2021 Learning; C: 30 especialistas promissora, mas N0
D'QQ_”QSEd with Controles em tarefas de | modelos carecem
Artificial saudaveis; D: imagem; de explicabilidade
Intelligence? A Previsdo AUC até 80%
Narrative Review diagnostica

Criacéo propria (2026)

Entre os estudos incluidos na revisao sistematica, nossa pesquisa destaca-se por empregar rigorosamente
0 protocolo PRISMA e por considerar um recorte temporal recente (2021-2025). O estudo evidencia que
modelos hibridos, baseados na integracdo de multiplas fontes de dados, apresentam maior potencial para o
diagnostico precoce do Transtorno do Espectro Autista. Além disso, a revisao enfatiza a utilizacdo de métricas
de desempenho e de técnicas de Inteligéncia Artificial Explicavel (XAl), bem como a ado¢do de métodos

avancados de Deep Learning, refletindo a maturidade das bases de dados atualmente disponiveis.
6.12 Declaracéo de Etica

Esta revisdo sistematica ndo envolveu seres humanos e, portanto, ndo exigiu aprovacao ética. No
entanto, seguimos os principios éticos de integridade cientifica e transparéncia durante todo o processo de

revisao e dados abertos.
6.13 Limitacdes

Esta revisdo apresenta algumas limitacOes relacionadas aos processos metodoldgicos adotados. A
busca foi restrita as bases Web of Science, Scopus e PubMed, o que pode ter excluido estudos relevantes
indexados em outras fontes cientificas. Além disso, o recorte temporal entre janeiro de 2021 e margo de 2025,
embora adequado ao foco em publicagdes recentes, pode ter deixado de fora estudos anteriores com

contribuigdes importantes.
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7 Apresentacao e Discussao dos Resultados

Os resultados deste estudo estdo estruturados em duas etapas fundamentais. Inicialmente, o fluxograma
PRISMA (Secéo 6.1) detalha o rigoroso processo de selecdo, triagem e elegibilidade da literatura, permitindo
a visualizagdo clara do afunilamento dos estudos até a amostra final.

Na sequéncia, a Secdo 6.2 dedica-se a apresentacao e discussdo dos achados. Nesta etapa, articulam-
se as respostas as questdes de pesquisa em estrita consonancia com o objetivo geral e objetivos especificos
deste trabalho, promovendo uma anélise sobre o0 uso da IA no diagndstico do TEA.

A sintese das evidéncias coletadas pode ser consultada na Tabela de Extracdo de Dados, localizada no

Apéndice A, no final deste trabalho.

7.1 Fluxograma de Prisma

Passos Metodoldgicos Adotados no Fluxograma de Prisma

A conducdo da revisdo sistematica seguiu as diretrizes do protocolo Preferred Reporting Items for
Systematic Reviews and Meta-Analyses (Principais Itens para Relatar Revisdes Sistematicas e Metanalises —
PRISMA), estruturando o processo de identificacao, triagem, elegibilidade e inclusdo dos estudos, garantindo

transparéncia, reprodutibilidade e rigor metodolégico.

6.1.1 Identificacdo dos Estudos

Foram identificados 273 registros nas bases de dados selecionadas por sua relevancia nas areas de
salde, ciéncia da computacdo e inteligéncia artificial. A busca resultou em 184 registros na Web of Science,
78 na Scopus e 11 na PubMed.

6.1.2 Remocéo de Registros antes da Triagem
Antes da etapa de triagem, foram removidos 215 registros no total. Destes, 24 eram duplicados, 4
consistiam em revisdes de literatura, 4 em revisdes sistematicas e 183 foram desconsiderados por estarem fora

do tema ou por outras razdes pertinentes.

6.1.3 Triagem
Na etapa de triagem, 58 registros foram avaliados com base em titulo, resumo e palavras-chave. Apos
essa andlise inicial, 1 estudo foi excluido por ndo disponibilizar o texto completo, restando 57 publicagdes

para a fase seguinte.

6.1.4 PublicacGes para Manutencéo e Elegibilidade
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As 57 publicagdes remanescentes foram mantidas e submetidas a avaliacdo integral de elegibilidade.
Nesta fase, os textos foram lidos na integra para garantir o alinhamento com os critérios de incluséo
estabelecidos.

6.1.5 Avaliacéo de Elegibilidade
Durante a avaliacdo de elegibilidade, foram excluidos 16 estudos, conforme os seguintes motivos: 6
revisoes, 2 estudos focados em pos-diagnostico, 1 do tipo estado da arte e 7 por estarem fora do tema central

da pesquisa.

6.1.6 Incluséo Final
Ao final do processo de selecdo, 41 estudos atenderam plenamente aos critérios de inclusdo e
compuseram o corpus final desta revisdo sistematica. A Figura 8 apresenta o fluxograma PRISMA detalhando

cada etapa do processo, garantindo a transparéncia e o rigor metodoldgico da investigagao.

Figura 8 - Fluxograma (PRISMA) do processo de identificagdo, triagem, elegibilidade e inclusdo dos estudos
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6.1.6 Lista de Verificagao Prisma

A lista de verificacdo PRISMA foi utilizada como instrumento complementar para assegurar a
transparéncia, a completude e o rigor metodologico da revisdo sistematica. O documento encontra-se

disponivel no Apéndice C.

6.1.7 Risco de Viés

Esta dissertacdo aponta que os estudos sobre 1A no apoio ao diagnéstico do TEA exibem riscos de viés
criticos. Destaca-se 0 risco elevado na selecdo amostral devido ao predominio de dados retrospectivos de
repositorios publicos e a falta de representatividade populacional, por fim, hd ameacas recorrentes como o
potencial vazamento de dados (data leakage) e a caréncia de processos de validacdo em coortes externas

independentes.
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7.2 Discussao dos Resultados

Esta secdo apresenta e discute os resultados obtidos a partir da revisdo sistematica da literatura acerca
das aplicacOes da Inteligéncia Artificial no diagndstico do Transtorno do Espectro Autista (TEA). A andlise
dos estudos selecionados foi estruturada com base nas questdes de pesquisa previamente definidas, permitindo
a organizacao dos achados de forma sistematica e alinhada aos objetivos deste trabalho.

Inicialmente, sdo apresentados os resultados relacionados ao perfil demografico, temporal e
metodoldgico das publicagdes cientificas, com o objetivo de caracterizar o panorama global da producéo
cientifica na &rea. Em seguida, sdo discutidos os principais algoritmos de Inteligéncia Artificial e Aprendizado
de Maquina empregados no diagnostico do TEA, bem como as naturezas dos dados utilizados no treinamento
dos modelos.

Posteriormente, sdo analisados os resultados obtidos pelos modelos em termos de desempenho e
métricas de validacdo, destacando a eficacia das abordagens computacionais identificadas na literatura. Por
fim, sdo discutidas as estratégias utilizadas pelos estudos para garantir a confiabilidade dos modelos, incluindo
métodos de validacao estatistica e técnicas de Inteligéncia Artificial Explicavel.

Dessa forma, os resultados séo apresentados e discutidos a partir das seguintes questoes de pesquisa:

e QP1 - Qual é o perfil demografico, temporal e metodoldgico das publicacdes cientificas sobre o

uso de 1A no diagndstico do TEA?

e QP2 — Quais algoritmos de Inteligéncia Artificial e Aprendizado de Maquina sdo aplicados no

processo de diagndstico do TEA?

e QP3 - Quais naturezas de dados fundamentam o treinamento dos modelos de diagnostico?

e QP4 — Quais sdo os resultados obtidos pelos modelos em termos de eficacia e quais métricas sao

utilizadas para valida-los?

e QPS5 - De que maneira os estudos garantem a confiabilidade dos modelos por meio de métodos de

validacdo e técnicas de explicabilidade?

7.2.1 - QP1 - Qual ¢ o perfil demografico quantificando nimero de trabalhos, temporal e metodologico
das publicacdes cientificas sobre o uso de 1A no diagnostico do TEA?

O perfil das publicacbes cientificas sobre o uso de Inteligéncia Artificial (IA) no diagnostico do
transtorno do espectro autista (TEA) mostram uma forte lideranga asiatica, um panorama recente de producéo

em 2024 e uma convergéncia metodologica em diregdo ao uso de neuroimagem e explicabilidade (XAl).

Perfil Demogréfico (Volume por Pais)
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Quanto a distribuicdo geografica e a formacdo de redes de coautoria, a China lidera a producéo
cientifica com 16 trabalhos. Seguem-se a india (7), Arabia Saudita (5) e Estados Unidos (5). A Coreia do Sul
registra 4 publicacdes, o Reino Unido 3, e Canada e Egito apresentam 2 estudos cada. Paises como Brasil,
Portugal, Australia, entre outros, contribuem com 1 publicacdo cada, evidenciando uma pulverizacdo da
producdo em menor escala.

Para a devida conferéncia dos dados, identificaram-se 8 estudos que apresentam coparticipagéo entre
diferentes nag@es, evidenciando colaboragfes internacionais entre Reino Unido, india, Egito e Catar; Arabia
Saudita, India, Reino Unido e Malasia; Arabia Saudita e Egito; China e Canada; Arabia Saudita, Estados
Unidos e Paquistdo; Reino Unido e China; Emirados Arabes Unidos e Nova Zelandia; e, por fim, uma parceria
envolvendo Estados Unidos, India, Portugal e Brasil.

Ressalta-se que, do total de 41 estudos analisados, 33 foram realizados em regime de coautoria por
maultiplos pesquisadores; contudo, estes pertencem ao mesmo pais de origem, caracterizando uma producao

colaborativa de alcance nacional.

Perfil Temporal

Observou-se uma evolucdo acentuada na producdo cientifica nos ultimos trés anos, com um apice
significativo em 2024. Enquanto 2022 registrou os trabalhos iniciais deste recorte, 2023 apresentou 10
publicacdes, sinalizando a consolidacdo do interesse académico no tema. O volume maximo foi atingido em
2024, com 17 trabalhos, consolidando-se como o ano de maior produtividade no periodo analisado. Essa
tendéncia de crescimento pode ser atribuida ao avanco das técnicas de Inteligéncia Artificial — notadamente
os modelos de Deep Learning — e a crescente demanda clinica por tecnologias de apoio ao diagnostico do
Transtorno do Espectro Autista (TEA).

Perfil Metodoldgico

A metodologia empregada nos estudos analisados apresenta diversidade de abordagens, porém
mantém como objetivo central a transformacéo de dados complexos em diagndsticos mais objetivos e precisos.
Entre as bases de dados utilizadas, destacam-se as bases de dados ABIDE (I e 1), amplamente empregadas
por reunir dados de neuroimagem provenientes de multiplos centros de pesquisa ao redor do mundo. Em
relacdo aos tipos de dados utilizados como biomarcadores, observa-se predominancia de dados de
neuroimagem, especialmente fMRI (ressonancia magnética funcional) e sMRI (ressonancia magnética
estrutural), aplicados na analise da conectividade cerebral. Além disso, sdo frequentemente utilizados dados
comportamentais e clinicos, como rastreamento ocular, videos de gestos, questionarios de triagem, bem como
imagens fotograficas capturadas pelos proprios pacientes. Estudos também incorporam dados bioldgicos,

como informagdes gendmicas, além da analise do microbioma intestinal obtido por meio de amostras fecais.
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Complementarmente, alguns trabalhos exploram sinais fisioldgicos, como o eletrocardiograma (ECG), para
avaliar a variabilidade da frequéncia cardiaca em bebés.

7.2.2 - QP2 — Quais algoritmos de Inteligéncia Artificial e Aprendizado de Maquina sao aplicados no

processo de diagnéstico do TEA?

Os processos de diagndstico do Transtorno do Espectro Autista (TEA) utilizam uma ampla variedade
de algoritmos de Inteligéncia Artificial, que podem ser agrupados em modelos de Deep Learning, algoritmos
tradicionais de Machine Learning e técnicas especializadas de modelagem de incertezas e otimizacdo. Entre
os métodos de Deep Learning, destacam-se as Redes Neurais Convolucionais (CNN), amplamente aplicadas
na classificacdo do TEA a partir de trajetdrias de rastreamento ocular, como no modelo T-CNN-ASD (Alsaidi
et al., 2024), além de anélises de neuroimagem bidimensional e tridimensional para identificacdo de padrfes
espaciais complexos (Abbas et al., 2023). Também sdo utilizadas Redes Neurais de Grafos, como GCN e
GIN, que permitem mapear a conectividade cerebral e identificar anormalidades em regiBes especificas, como
0 sulco temporal superior (Park; Cho, 2023; Yang et al., 2022). Autoencoders, incluindo modelos
semissupervisionados e empilhados, sdo empregados para lidar com a escassez de dados médicos rotulados e
integrar amostras de rs-fMRI, contribuindo para o aumento da precisdo diagndstica (Yin et al., 2022; Jung et
al., 2024). Além disso, redes recorrentes, como RNN e GRU, sdo integradas em modelos multimodais para
analisar dados sequenciais e identificar regifes cerebrais potencialmente associadas ao TEA (Chen, J. et al.,
2024).

Em paralelo, algoritmos tradicionais de Machine Learning sdo amplamente utilizados, principalmente
em triagens comportamentais, analises genémicas e processamento de dados provenientes de sensores. O
Support Vector Machine (SVM/SVC) destaca-se como um dos métodos mais empregados, sendo aplicado em
andlises de conectividade funcional e diagnosticos baseados em imagens de ressonancia magnética estrutural
(Bahathiq et al., 2024; Kumar et al., 2024). Modelos baseados em boosting, como XGBoost e Light Gradient
Boosting Machine (LGBM), também apresentam resultados relevantes, sendo utilizados na predicdo do TEA
em criangas e em triagens clinicas baseadas em questionarios, como o0 CHAT-23 (Aldrees et al., 2024; Lu et
al., 2024). O algoritmo Random Forest € aplicado na identificacdo de biomarcadores comportamentais e na
classificacio do TEA a partir de dados do microbioma intestinal (Fiza et al., 2023; Basi¢-Cicak et al., 2024).
Ja o K-Nearest Neighbors (KNN) é empregado em abordagens baseadas em sensores para estimar o risco de
autismo em bebés por meio da andlise da variabilidade da frequéncia cardiaca obtida por exames de
eletrocardiograma (Tilwani et al., 2023).

Além desses métodos, diversas técnicas especializadas sdo utilizadas para aprimorar o desempenho e

a robustez dos modelos diagndsticos. Sistemas fuzzy do tipo Takagi—Sugeno—Kang séo aplicados para modelar
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incertezas em dados de fMRI provenientes de multiplos centros de pesquisa, contribuindo para classificacfes
mais estaveis (Hu et al., 2022). A regressdo LASSO é utilizada na selecdo de atributos gendmicos,
especialmente em analises de mRNA e identificacdo de biomarcadores em redes cerebrais de alta ordem (Tang
et al., 2023; Yang et al., 2023). Otimizadores bioinspirados, como o Grey Wolf Optimizer, sdo empregados
para aprimorar a selecdo de atributos em modelos SVM aplicados a imagens de ressonéncia magnética
(Bahathiq et al., 2024). Por fim, técnicas de aprendizado contrastivo, como o SimCLR, tém sido utilizadas
para automatizar o diagnostico precoce do TEA por meio da analise de videos curtos de gestos
comportamentais (Rani et al., 2023). A diversidade de algoritmos de Inteligéncia Artificial e Aprendizado de

Maquina utilizados nos estudos analisados é apresentada na Figura 10.

Figura 9 - Algoritmos de IA e Aprendizado de Maquina
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Fonte: Elaborado pelo autor com uso do GPT-5 (OpenAl), 2025

7.2.3 - QP3 - Quiais as naturezas de dados (comportamentais, bioldgicos ou de imagem) fundamentam

o treinamento dos modelos de diagnéstico?
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O treinamento de modelos de Inteligéncia Artificial para o diagnéstico do Transtorno do Espectro
Autista (TEA) fundamenta-se principalmente em trés naturezas de dados: de imagem, comportamentais e
bioldgicos/fisioldgicos. Entre essas categorias, 0s dados de imagem representam uma das abordagens mais
utilizadas, especialmente por meio de exames de neuroimagem, como a ressonancia magnética funcional
(FMRI) e a ressonancia magnética estrutural (SMRI), frequentemente obtidas a partir da base de dados global
Autism Brain Imaging Data Exchange (ABIDE), utilizada para mapear padrdes de conectividade cerebral e
identificar biomarcadores associados ao TEA (Park; Cho, 2023; Abbas et al., 2023). Além disso, estudos
também exploram dados de rastreamento ocular, nos quais trajetorias de visualizacdo, caminhos de
digitalizacdo e padrdes temporais de fixacdo sdo analisados para detectar alteragdes na atencdo visual,
consideradas caracteristicas relevantes no TEA (Alsaidi et al., 2024; Alsharif et al., 2024; Benabderrahmane
et al., 2024). Também é possivel focar no comportamento facial como biomarcador, utilizando cameras
Opticas para capturar sequéncias de video (Chen, J. et al., 2024b)

Ao mesmo tempo, dados comportamentais e clinicos sdo amplamente utilizados, sendo obtidos por
meio de instrumentos padronizados de triagem, como CHAT-23, Social Responsiveness Scale (SRS), Autism
Spectrum Quotient (AQ10) e Childhood Autism Rating Scale (CARS), os quais permitem treinar algoritmos
capazes de reduzir o viés associado as avaliacbes manuais (Lu et al., 2024; Jeon et al., 2024). Essa categoria
também inclui a analise de videos de gestos, expressdes faciais, padrdes de postura corporal e caracteristicas
da prosodia vocal, elementos utilizados para identificacdo precoce de biomarcadores comportamentais
associados ao TEA (Chen et al., 2024; Fiza et al., 2023; Rani et al., 2023). Adicionalmente, testes cognitivos
computadorizados, como o Tower of London, fornecem dados relacionados ao desempenho das funcgdes
executivas, permitindo a analise do processamento cognitivo em tempo real (Mohai et al., 2022).

Por fim, dados biolégicos e fisioldgicos tém sido explorados como biomarcadores complementares e
menos invasivos, incluindo perfis genémicos baseados na analise de mMRNA e polimorfismos de nucleotideo
unico (SNPs), utilizados para identificar interacfes genéticas associadas ao TEA (Tang et al., 2023; Nahas et
al., 2024). Estudos também investigam o microbioma intestinal por meio do sequenciamento de rRNA 16S
em amostras fecais, possibilitando a identificacdo de alteracbes microbianas relacionadas ao transtorno (Basi¢-
Cicak et al., 2024). Além disso, sinais fisiologicos, como dados de eletrocardiograma, especialmente a
variabilidade da frequéncia cardiaca, sdo utilizados para treinar modelos preditivos voltados & identificacdo
precoce do risco de TEA em bebés (Tilwani et al., 2023). A Figura 11 apresenta a distribuicdo das diferentes
naturezas de dados utilizadas no treinamento dos modelos de diagnostico do TEA.
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Figura 10 - Distribuicdo das diferentes naturezas de dados utilizadas no treinamento dos modelos de diagnéstico do TEA
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Fonte: Elaborado pelo autor com uso do GPT-5 (OpenAl), 2025

7.2.4 - QP4 — Quiais sdo os resultados obtidos pelos modelos em termos de eficacia e quais as principais

métricas utilizadas para valida-los?

Os modelos de Inteligéncia Artificial aplicados ao diagndstico do Transtorno do Espectro Autista
(TEA) apresentam resultados de eficacia elevados, com diversos estudos atingindo patamares superiores a
90%, variando conforme a natureza dos dados e a complexidade do algoritmo. Os resultados sdo especialmente
expressivos em modelos que utilizam dados comportamentais processados e rastreamento ocular. Existem
registros de 100% de acuracia em abordagens que utilizam escalas clinicas como SRS e AQ10 (Jeon et al.,
2024), modelos de triagem para comorbidades de satde mental (Atlam et al., 2025) e sistemas inteligentes de
rastreamento ocular baseados em MobileNet (Alsharif et al., 2024). Outros estudos também demonstram alta
performance, com resultados entre 95,59% (Alsaidi et al., 2024) e 99,8% (Ahmed et al., 2022) em analises de
trajetdrias oculares. Em triagens automatizadas com XGBoost 2.0 para criangas pequenas, a eficacia alcancou
99% (Aldrees et al., 2024), enquanto o uso de mapas auto-organizaveis em questionarios manuais atingiu 96%
(Thabtah et al., 2022). Em relacéo a dados biolégicos e de neuroimagem, estudos que utilizam bases globais
como o ABIDE apresentam resultados entre 80,31% (Yang et al., 2023) e 96,27% (Park; Cho, 2023). Modelos
baseados em mRNA atingiram uma AUC de 0,88 (Tang et al., 2023), enquanto analises de microbioma

alcancaram cerca de 80% de acuracia (Basié¢-Cicak et al., 2024). J4 abordagens voltadas ao diagndstico
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precoce, como modelos baseados em ECG para bebés de 3 a 6 meses, apresentaram eficécia inicial em torno
de 70% (Tilwani et al., 2023).

A validacdo desses modelos é realizada por meio de diferentes métricas estatisticas e métodos de
confiabilidade, ndo se limitando apenas a acuracia. Essa métrica € a mais comum para medir o desempenho
global dos modelos (Alsaidi et al., 2024; Park; Cho, 2023), sendo frequentemente complementada por
sensibilidade e especificidade, consideradas fundamentais para reduzir falsos negativos e falsos positivos em
contextos clinicos, com valores reportados de 90,9% e 92,2%, respectivamente (Lu et al., 2024; Fiza et al.,
2023). Outras métricas relevantes incluem a AUC, utilizada para avaliar o desempenho em diferentes limiares
de decisdo, especialmente em dados genémicos (Tang et al., 2023), além de F1-Score e precisdo, aplicadas
principalmente em cenarios com classes desbalanceadas (Atlam et al., 2025; Benabderrahmane et al., 2024).
Também sdo utilizados o Valor Preditivo Positivo e o Valor Preditivo Negativo, especialmente na validacao
de softwares médicos voltados a atencdo primaria, com resultados de 80,8% e 98,3%, respectivamente
(Megerian et al., 2022). Para garantir robustez estatistica e capacidade de generalizacdo, muitos estudos
utilizam validagéo cruzada, frequentemente no formato de 10 dobras (Alsaidi et al., 2024; Park; Cho, 2023;
Aldrees et al., 2024). Os principais resultados reportados nos estudos analisados sdo sintetizados na Figura

12, evidenciando o desempenho dos modelos propostos.

Figura 11 - Resultados obtidos
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i

7.2.5 - QP5 - De que maneira os estudos garantem a confiabilidade dos modelos através de métodos de

validacéo e técnicas de explicabilidade (XAIl)?

Os estudos cientificos sobre o uso de Inteligéncia Artificial no diagnostico do Transtorno do Espectro
Autista (TEA) asseguram a confiabilidade de seus resultados por meio de processos rigorosos de validacéo
estatistica e da aplicacdo de técnicas de Inteligéncia Artificial Explicavel (XAl), que buscam tornar modelos
complexos compreensiveis para a pratica clinica. Essa abordagem divide repetidamente o conjunto de dados

para treinamento e teste, sendo aplicada em estudos com rastreamento ocular (Alsaidi et al., 2024),
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neuroimagem funcional (Kang et al., 2023), conectividade cerebral (Park; Cho, 2023) e anélise de dados ndo
rotulados para contornar a escassez de amostras medicas (Yin et al., 2022). Além disso, diferentes estratégias
sdo empregadas para reduzir vieses e incertezas, como o uso do SMOTE para balanceamento de bases de
dados desiguais (Aldrees et al., 2024), sistemas Fuzzy Takagi—Sugeno—Kang para modelagem de incertezas
em dados multicéntricos (Hu et al., 2022) e a aplicacdo de mapas auto-organizaveis para minimizar vieses em
questionarios manuais (Thabtah et al., 2022). A robustez metodoldgica também é fortalecida por técnicas
como otimizacdo bioinspirada (Bahathiq et al., 2024), aumento de dados em imagens oculares (Alsharif et al.,
2024) e validagdes em bases locais inéditas (Bagi¢-Cicak et al., 2024; Ulaganathan et al., 2025).

De forma concomitante, as técnicas de explicabilidade tém papel fundamental ao permitir a
interpretacdo das decisGes dos modelos, contribuindo para sua aceitagdo clinica. Métodos como SHAP e LIME
sdo amplamente utilizados para identificar fatores relevantes para o diagndstico, como genes criticos,
incluindo 0 MID2 (Tang et al., 2023; Nahas et al., 2024), pontuac¢des de comunicacdo (Aldrees et al., 2024)
e varidveis associadas a satde mental, como a desesperanca (Atlam et al., 2025). O LIME também tem sido
empregado para demonstrar que indicadores comportamentais possuem maior peso no diagndstico que dados
demogréaficos (Jeon et al., 2024). Redes neurais baseadas em mecanismos de atencdo permitem destacar
caracteristicas faciais relevantes, enquanto abordagens baseadas em prototipos semanticos fornecem
evidéncias visuais interpretaveis por profissionais de satde (Chen, J. et al., 2024a). A técnica Layer-wise
Relevance Propagation possibilita identificar associacdes ndo lineares e subtipos de TEA relacionados a
biomarcadores especificos (Jung et al., 2024), além de contribuir para a identificacdo de regides cerebrais
patogénicas, como o hipocampo (Shi et al., 2022), a amigdala (Zhang, Z. et al., 2024), o giro lingual (Wang
et al., 2022), o tAlamo e o precuneus (Chen, J. et al., 2024).

A integracdo dessas abordagens com métodos de selecdo de atributos, como o LASSO (Yang, X. et
al., 2023), e frameworks multimodais guiados por explicabilidade (Abbas et al., 2023) tem possibilitado o
desenvolvimento de softwares médicos capazes de reduzir atrasos diagnésticos com elevado nivel de
confianca (Megerian et al., 2022). Estudos adicionais exploram o uso de sensores de ECG (Tilwani et al.,
2023) e analise de expressdo génica (Nahas et al., 2024) para fortalecer o ecossistema de diagnostico assistido
por IA. Outras abordagens relevantes incluem o uso de grafos para representar a topologia cerebral (Yang, H.
et al., 2022; Ma et al., 2024), aprendizado contrastivo aplicado a videos comportamentais (Rani et al., 2023),
sistemas adaptativos voltados a avaliagcdo de fungdes executivas (Mohai et al., 2022) e ferramentas de triagem
em regides remotas (Xia et al., 2023). A acessibilidade ao diagnostico também é ampliada por sistemas web
e plataformas de bioinforméatica (Kumar et al., 2024; Fiza et al., 2023), enquanto métodos de selecdo de
atributos reduzem redundancias nos dados (Shi et al., 2022; Zhang, L. et al., 2023) e modelos de aprendizado
rapido mantém elevados niveis de precisdo (Hao et al., 2022). Por fim, estratégias como a integracdo de
multiplas visdes de redes funcionais (Zhao et al., 2022), analise de trajetdrias oculares (Ahmed et al., 2022;
Benabderrahmane et al., 2024) e 0 uso continuo de questionarios padronizados, como 0 CHAT-23, reforcam

a robustez das solug@es atuais para triagem precoce (Lu et al., 2024), incluindo também abordagens baseadas
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na similaridade topoldgica de atlas cerebrais (Parui et al., 2023). Os métodos de validacao e as técnicas de

Inteligéncia Artificial Explicavel empregadas nos estudos sdo apresentados na Figura 13.

Figura 12 - Métodos de Validacdo e Técnicas de explicabilidade
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8 Resposta a Questao de Pesquisa

Pergunta:

De que maneira a Inteligéncia Artificial tem sido aplicada para o diagnostico do TEA na literatura
cientifica entre janeiro de 2021 e marco de 2025, e quais sdo as evidéncias sobre o desempenho, os tipos de

dados e a explicabilidade desses modelos?

Resposta:

Entre janeiro de 2021 e marco de 2025, a Inteligéncia Artificial tem sido aplicada no diagnéstico do
Transtorno do Espectro Autista (TEA) como uma ferramenta de apoio a decisdo clinica, utilizando algoritmos
de Aprendizagem Automatica (Machine Learning) e Aprendizagem Profunda (Deep Learning) para
identificar padrGes complexos em biomarcadores e indicadores comportamentais. Os modelos s&o treinados
com diversos tipos de dados, destacando-se a neuroimagem (fMRI e sMRI), sinais de eletroencefalograma
(EEG), métricas de rastreio ocular (eye-tracking) e dados genéticos, 0s quais permitem uma analise mais
objetiva do que os métodos puramente observacionais. As evidéncias na literatura indicam que estes modelos
apresentam um desempenho elevado, com métricas de acurécia, sensibilidade e especificidade robustas,
frequentemente validadas por técnicas de validacdo cruzada para garantir a fiabilidade dos resultados em
diferentes populacdes. Além disso, verifica-se uma tendéncia central na ado¢do da Inteligéncia Atrtificial
Explicavel (XAl), recorrendo a métodos como SHAP e LIME para tornar os critérios de decisdo dos
algoritmos transparentes e compreensiveis para os clinicos, assegurando que o diagnoéstico seja fundamentado
em caracteristicas médicas relevantes e facilitando a aceitacdo destas tecnologias na pratica diagnostica

precoce.
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9 Conclusoes

Durante o estudo, foi possivel identificar os principais progressos, embora a Inteligéncia Artificial
ofereca perspectivas promissoras para o diagnostico do TEA, sua transicdo do ambiente de pesquisa para a
pratica clinica depende da superacdo de desafios estruturais e técnicos. A eficacia dos modelos atuais ainda é
limitada pela alta variabilidade dos dados bioldgicos e pela necessidade de maior transparéncia nos algoritmos,
fatores essenciais para garantir a seguranca e a confianca dos profissionais de saude (Abbas et al., 2023; Jeon
et al., 2024; Atlam et al., 2025). Além disso, a complexidade inerente ao espectro exige que as ferramentas
de IA sejam capazes de diferenciar caracteristicas individuais de possiveis comorbidades, evitando
generalizacOes imprecisas (Kang et al., 2024; Bahathiq et al., 2024).

Para o futuro, é imperativo que os esfor¢cos se concentrem na criacdo de protocolos globais de coleta
de dados e no desenvolvimento de tecnologias mais acessiveis e eticamente responsaveis (Xia et al., 2023;
Alsharif et al., 2024). Ao enfrentar as limitacdes de custo e a sensibilidade técnica dos exames, a |A deixara
de ser apenas uma promessa tecnolégica para se tornar um suporte diagndéstico viavel, capaz de promover
intervencdes precoces e personalizadas para pacientes em diversas realidades socioeconémicas (Fiza et al.,
2023).

A analise dos estudos revelou um panorama encorajador em que as solucdes baseadas em IA tém o
potencial de complementar e melhorar os métodos de diagndstico convencionais. Varias abordagens e
metodologias foram investigadas, sendo a utilizacdo de dados de neuroimagem (como fMRI e EEG) a mais
predominante. Ademais, dados genéticos e comportamentais, como rastreamento ocular e expressoes faciais,
foram amplamente utilizados.

Em relacdo as ferramentas computacionais, o estudo mostrou que métodos tradicionais de aprendizado
de maquina, como Support Vector Machine (SVM) e Random Forest (RF), coexistem com o dominio das
técnicas de aprendizado profundo, particularmente as Redes Neurais Convolucionais (CNNs). A adocédo da
Inteligéncia Artificial Explicavel (XAIl) foi identificada como uma tendéncia emergente de grande
importancia. Isso se deve ao seu papel fundamental em aumentar a transparéncia e a confiabilidade dos
modelos de 1A permitindo que os profissionais de satde entendam o processo de tomada de deciséo e validem
0s resultados em um contexto clinico.

Embora os resultados sejam encorajadores, a dissertagdo destaca que a implementacdo da IA em larga
escala para o diagnéstico do TEA ainda se depara com obstaculos significativos, como a falta de bases de
dados confiaveis e robustas, auséncia de validagéo clinica em grande escala. A analise geografica também
apontou uma lacuna importante, com a producdo cientifica concentrada em poucas areas e uma sub-
representacdo de pesquisas originarias da América Latina e da Africa. Isso gera preocupacdes quanto a

aplicabilidade e a generalizacdo dos modelos em variados contextos socioculturais e econdmicos.
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A Tabela de Extracdo de Dados presente neste apéndice detalha as nuances dos estudos revisados, configurando-se como o ponto de partida para a anélise e

discussdo dos resultados. Sua estrutura confere o rigor necessario para responder a pergunta de pesquisa e cumprir 0s objetivos estabelecidos, permitindo uma

transicdo fundamentada entre a coleta de informacdes e a sintese interpretativa apresentada na secao de Apresentacdo e Discussao dos Resultados.

Tabela 4 - Tabela de extracdo de dados
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transcriptional genome to | (2023) neurais baseadas em 21 MRNA do sanque  <°M° biomarcador potencial através de IA.
predict autism spectrum biomarcadores. iféri 9
disorder periferico para
deteccdo precoce.
Acrtificial intelligence and S)rﬁllz:?ga des
sensor-based autism Parui et al Estados Unidos, 780 sujeitos (ABIDE-I). Tensor tonoléaicas Acurécia de 84,79% via votacgao _
spectrum disorder (2023) ' India, Portugal, de Posto Estimado Baixo ingren'?es oMo majoritaria entre 6 diferentes atlas NAO
diagnosis using brain Brasil (LERT) e CNN 2D. biomarcadores em cerebrais.
connectivity analysis
rs-fMRI.
Autism Identification Utilizar
iﬁigﬁ?;?i;ﬁg:“gem Chen et al 81 participantes. Analise ?;)(?iqaﬁgr(?gigéggo Acurécia de 88,74%. O mecanismo de
Behaviors: An Approach (20242) China hibrida Coarse/Fine-Grained e pose) como atencéo permitiu identificar quais XAl

Combining Coarse- and
Fine-Grained Analysis

com LSTM e SENet.

biomarcadores
interpretaveis.

caracteristicas influenciaram a decisao.

76



Pais do Natureza dos dados e _— G o
Estudo Autor X . Objetivo Resultados e Contribuicdes Validacao/XAl
Pesquisador Algoritmos
Reduzir o viés de
decisdo em
Autism screening: an Thabtah et al Emirados 2.048 instancias. Self- sistemas Acurécia de 96%. Provou que o SOM
unsupervised machine (2022) ' Arabes Unidos, Organizing Map (SOM) para diagnosticos remove o Viés do questionario, melhorando Cross Validation
learning approach Nova Zelandia  novos rétulos e Random Forest. baseados em a precisdo preditiva.
pontuacbes
manuais.
Integrar dados
Bilinear Perceptual Fusion 312 suieitos. Alqoritmo de multimodais
Algorithm Based on Brain | Fang et al. . U - Algorin (fMRI e sMRI) Acuracia de 82,35%. Identificou 15 ROIls
. China Fuséo Perceptual Bilinear . e . . . . XAl
Functional and Structural | (2024) para identificar patogénicos, incluindo areas cerebelares.
. - (BPF) e framework BPF-GCN. .
Data for ASD Diagnosis ROls associados
ao TEA.
Constructing high-order icr:ﬁsrt:rg:as
functional networks based . . Bases do ABIDE. Hipergrafo ¢ Superioridade a métodos tradicionais.
Yang et al. Reino Unido, - x complexas entre T " . N
on hypergraph for - de ordem superior e selecéo de . - Atingiu 80,31% de acuracia com fusdo de  Cross Validation
- : . (2023) China . . maltiplas regibes Py
diagnosis of autism atributos via LASSO. brais Vi caracteristicas.
spectrum disorders cerebrals via
hipergrafos.
Explorar
Constructing Multi-View :ﬂtgﬁ 52:3(?5 alto
High-Order Functional Zhao et al 92 sujeitos. Cluster-based Ho- momentos Acurécia de 86,2%. Provou que a
Connectivity Networks for ' China FCN multi-view e . combinacéo de diferentes tipos de redes XAl
: . . (2022) s centrais para O
Diagnosis of Autism classificadores SVM. | melhora o diagnostico.
Spectrum Disorder resolver o
descasamento de
fase.
Data-centric automated Prever autismo
approach to predict autism Aldrees et al Arabia Saudita, 1.560 instancias. XGBoost 2.0, em toddlers e 99% de acuracia. SHAP identificou
spectrum disorder based on (2024) ' Estados Unidos selecdo por Chi-square e sugerir métodos  pontuagdes de comunicagdo como 0s Cross Validation
selective features and e Paquistéo técnica SMOTE. educacionais fatores mais cruciais.
explainable Al personalizados.
ggf&lca ggﬁnlliizlion 470 sujeitos (ABIDE). Deep Fusdo multimodal
Algorithm Based on Zhang et al. China. Canada Canonical Correlation Fusion  eficaz de fMRI e  Acurécia de 80,77%. Identificou a XA
g (2024) ' (DCCF) e Denoising SMRI para dados amigdala como regido patogénica central.

Denoising Autoencoder for
ASD Diagnosis

Autoencoder.

de alta dimensao.
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Pais do

Natureza dos dados e

Estudo Autor X . Objetivo Resultados e Contribuicdes Validacao/XAl
Pesquisador Algoritmos
Quantificar
. 1.672 fotos. Modelos atencéo atipica - 0 -
Dee_p Learning to In.terpret Chen et al. . CNN/RNN/Attention-Proto via fotos tiradas Acuracia de 87%, supe@ncjo esp eC|_aI|stas
Autism Spectrum Disorder Estados Unidos o humanos. Oferece evidéncias visuais XAl
- (2024) baseados em protétipos pelos - L e
Behind the Camera P s interpretaveis para clinicos.
semanticos. participantes com
cameras comuns.
Integrar
. . ) informagdes 3D e
Deep_MNF. Deep . . 855 sujeitos (ABIDE-1). 2D de sMRI ers-  Acurécia de 87,09%. Melhor resultado N
Multimodal Neuroimaging | Abbas et al. - Framework DeepMNF Cross Validation,
. - Australia . fMRI para reportado no ABIDE-1 envolvendo todos
Framework for Diagnosing | (2023) integrando modelos CNN 3D e ~ XAl
. ) capturar padrfes  0s centros de rastreamento.
Autism Spectrum Disorder 2D. L
espaciais
completos.
Detection of Autism Superar a
Spectrum D_|sorder using 1.035 amostras. Selegéo por F- heter_og_eneldade Acurécia de 70,9% no dataset total.
fMRI Functional Zhang et al. - - multi-site e . ~
. . China score combinada com . S Revelou que a rede cerebral no TEA vai de  NAO
Connectivity with Feature | (2023) insuficiénciade  , " o
. Autoencoder e perceptron. small-world" para aleatdria.
Selection and Deep amostras no
Learning ABIDE.
Development of an Avaliar funges
op . 302 criangas. Teste adaptativo  executivas de . . .
Adaptive Computer-Aided . .~ . Ambiente adaptativo que ajusta a
. X Mohai et al. . Tower of London (ToLA) e forma precisavia ... X
Soft Sensor Diagnosis Hungria : . dificuldade em tempo real, melhorandoa  NAO
(2022) Teoria de Resposta ao Item testes adaptativos A
System for Assessment of . precisdo diagnostica.
Executive Eunctions (IRT). computadorizados
(CAT).
Dynamic Viewing Pattern . ) Triagem em larga
Analysis: Towards Large- 165 crianas (3-6 anos). escala em areas Acuracia média de 96,73%. Validou o
. . . Autoencoder profundo, LSTM x PV X
Scale Screening of Xiaetal. (2023) China U remotas sem padrdo de visualizagdo dindmico como NAO
; . : e padrBes dindmicos de - - -~
Children With ASD in S . equipamentos de  biomarcador eficiente.
visualizacdo. .
Remote Areas alta tecnologia.
Identificar
b associacOes ndo
EfclaaﬁibﬁtN?GVSil ded 880 amostras. Framework lineares de alta Superou métodos de ponta (BrainGNN).
P y Jung et al. (2024) Coreiado Sul ~ EAG-RS usando LRP e ordem guiadas Identificou subtipos de TEA ligados a PLR

ROI-Selection Framework
for ASD Diagnosis

autoencoder empilhado (SAE).

por
explicabilidade
(XAL).

biomarcadores especificos.
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Estudo

Autor

Pais do
Pesquisador

Natureza dos dados e

Algoritmos Rl

Resultados e Contribuicdes Validagao/XAl

Early-stage autism
diagnosis using action

Hand Gesture Dataset.
Aprendizado Contrastivo

Automatizar o
diagndstico
usando videos

Acuracia melhorou drasticamente com

videos and contrastive Rani etal. (2023) - India (SimCLR) e codificador curtos de gestos apreqqlzado con;ra/st-lvo, Superando NAO
: TR classificadores binérios.
feature learning R(2+1)D. indistinguiveis
visualmente.
. Investigar o
ECG Recordings as R x :
Predictors of Very Early ilwani et al 70 pegt_als_aE;trggao de N potencial do ECG Acuracia de 70%. Sugere que sinais
Autism Likelihood: A Tilwani et al. EUA Varla} idade oa Freque_n_ma como autondmicos cardiacos contém XAl
’ (2023) Cardiaca (HRV) e classificador biomarcador em

Machine Learning

informacdes sobre o risco de TEA.

KNN. bebés de 3 a6
Approach
meses.
Identificar
Efficient Diagnosis of biomarcadores de
Autism Spectrum Disorder Bahathia et al (Bs&:fgig;s IODtIiEn;aigﬁ; Gre SMRI usando GWO-SVM atingiu 71% de acuracia.
Using Optimized Machine g ' Arabia Saudita . y otimizacao Validou a generalizagdo em uma base de Cross Validation

Learning Models Based on
Structural MRI

(2024)

Wolf (GWO), algoritmos
Boruta e SVM.

bioinspirada para
criangas de 5-10
anos.

dados local saudita inédita.

Evaluation of an artificial
intelligence-based medical

Megerian et al.

Estados Unidos

425 criangas (18-72 meses).
Algoritmo de arvore de deciséo

Testar um
software médico
(SaMD) na
atengdo priméria

VPP de 80,8% e VPN de 98,3%. Reduziu a WA

device for diagnosis of (2022) com aradient boostin ara reduzir idade média de diagndstico em 1,5 anos.
autism spectrum disorder g 9. P
atrasos
diagndsticos.
. - S Identificar
Explainable artificial 637 individuos. Modelo de ; 5 0 -
intelligence systems for Atlam et al. Arébia Saudita Voting com selecdo de co[norbldades de Pontqa_(;ao 10 (10,(,) A’,), €m acuracia ?, FL. _—
predicting mental health (2025) e Egito atributos (ANOVA, Mutinfo salide mental em  Identificou "idade™ e "desesperanga” como Cross Validation

problems in autistics

RFE).

autistas usando
XAl (SHAP).

fatores criticos.

Exploring high-order
correlations with deep-
broad learning for autism
spectrum disorder
diagnosis

Hao et al. (2022) China

1.035 amostras. Hipergrafo,
Autoencoder e Broad Learning

System (BLS).

Aprender
atributos de
ordem superior
via aprendizado
"deep-broad"
(BLS).

Acurécia de 71,8%. O BLS reduziu
drasticamente o tempo de treinamento
mantendo a preciséo.

Cross Validation
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Estudo

Autor

Pais do
Pesquisador

Natureza dos dados e
Algoritmos

Objetivo

Resultados e Contribuicdes

Validagao/XAl

Eye Tracking-Based
Diagnosis and Early
Detection of ASD Using
ML and DL Techniques

Ahmed et al.
(2022)

Arabia Saudita,
india, Reino
Unido e
Malasia

547 imagens oculares.
Atributos LBP+GLCM e
modelos hibridos
GoogleNet+SVM.

Desenvolver
sistemas de IA
para distinguir
TEA de TD via
trajetorias
oculares e
filtragem de
imagem. Lacuna:
Necessidade de
sistemas eficazes
em todas as
idades.

Acuréacia de 99,8% (FFNN e ANN) e
97,6% (ResNet-18). Desenvolveu uma
metodologia robusta para extracao de
pontos oculares via modelo Snake.

Cross Validation

Genomic insights and
advanced machine
learning: characterizing
autism spectrum disorder
biomarkers and genetic
interactions

Nahas et al.
(2024)

Reino Unido,
India, Egito e
Catar

709 amostras de sangue. Meta-
anélise de DEGs, XGBoost e
interpretacdo via SHAP.

Analisar a
expressao génica
via bioinformatica
e XAl para
descobrir novos
genes candidatos.
Lacuna: Baixa
reprodutibilidade
de genes isolados
entre diferentes
estudos.

Identificou o gene MID2 como
biomarcador clinico potencial. Detectou
1.286 SNPs vinculados a condigdes de
TEA.

XAl

Hybrid optimization
enabled DenseNet for
autism spectrum disorders
using MRI image

Ulaganathan et

al. (2025)

india

1.112 registros (ABIDE).
Otimizagdo JSTO (Jaya +
Sewing Training-Based),
DenseNet e descritores de
textura (GLCM, LTP, LOOP,
HOG).

Desenvolver o
modelo JSTO-
DenseNet para
detecgéo precoce
via MRI. Lacuna:
Custos de tempo
elevados e baixa
acessibilidade em
pesquisas
anteriores.

Acurécia de 94,8%. Melhorou a extracao
de regiGes pivotais no ceérebro com
reducdo no tempo de treinamento.

Cross Validation




Pais do

Natureza dos dados e

Estudo Autor X . Objetivo Resultados e Contribuicdes Validacao/XAl
Pesquisador Algoritmos
Utilizar
conectividade
total e
subnetworks
Identification of autism 714 sujeitos (ABIDE) C_haves -
spectrum disorder usin Eramework MFC-GCN e simultaneamente  Acurécia de 70,31%. A camada
pect . 9 . . (DMN, SMN, EANReadout melhorou a captura de _—
multiple functional Ma et al. (2024) China inovadora camada . L . Cross Validation
L VN, CBN). associaces entre sujeitos e reduziu o
connectivity-based graph EANReadout (External i . .
X . Lacuna: A efeito da heterogeneidade.
convolutional network Attention Network Readout). .
heterogeneidade
dos dados multi-
site desafia os
modelos
tradicionais.
Localizar regides
Identification of 957 individuos (ABIDE). cerebrais
Pathogenetic Brain Wang et al. . Framework RSVMC (Random  patogenéticas Acurécia de 88,1%. Confirmou alta
. ! . . China “ ) ~ L - XAl
Regions via Neuroimaging | (2022) SVM Cluster) e votagdo associadas ao correlagdo com o giro lingual e insular.
Data for Diagnosis of ASD majoritaria. TEA usando
fMRI.
Classificar jovens
Id_entlflcatlo_n O.f Young ABIDE (multi-site). GIN (Rede de al_to Superior a métodos tradicionais em cinco
High-Functioning Autism | Yang et al. . . funcionamento s . X N
L . China de Isomorfismo de Grafos) e métricas. Identificou ROIs nas redes visual Cross Validation
Individuals Using Graph (2022) . s explorando a .
. Pooling de Atencdo Global. - e frontoparietal.
Isomorphism Network topologia da rede
cerebral.
Fusdo multimodal
de fMRI e sSMRI
explorando a
complementarida
Multi-kernel Learning 414 sujeitos (ABIDE). de de dados
Fusion Algorithm Based on 3 Chen et al Framework MKLF-RAG sequenciais. Acurécia de 81,48%. Identificou o tdlamo
RNN and GRU for ASD (é024a) ' China baseado em RNN e GRU, Lacuna: Omissdo e 0 precuneus como as regides patogénicas XAl

Diagnosis and Pathogenic
Brain Region Extraction

combinando mapas funcionais

e estruturais.

da
complementarida
de entre dados
multimodais leva
a classificacbes
pobres.

centrais do TEA.
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Estudo

Pais do

AIs Pesquisador

Natureza dos dados e
Algoritmos

Objetivo

Resultados e Contribuicdes Validagao/XAl

Predictive Analytics and Al
for Early Diagnosis and
Intervention in Autism
Spectrum Disorders

Fiza et al. (2023)

india

Dados comportamentais
(prosodia vocal, olhar).
Algoritmo BBI integrando
Random Forest, Regressédo
Logistica e DNN.

Identificar
padrdes
comportamentais
sugestivos de
TEA via
"ldentificacdo de
Biomarcadores
Comportamentais
" (BBI). Lacuna:
Necessidade de
intervencéo
precoce (antes dos
2 anos).

Sensibilidade de 88% e especificidade de
94%. Forneceu um método objetivo para
reduzir filas de triagem clinica.

Reliable Autism Spectrum
Disorder Diagnosis for
Pediatrics Using Machine

Jeon et al. (2024) Coreia do Sul

634 casos. Escalas SRS, AQ10
e CARS. Preprocessamento
rigoroso; modelos NNET e

Melhorar a
transparéncia
diagnéstica para
pediatras usando
XAl Lacuna: A

NNET atingiu 100% de acuracia.
Demonstrou que indicadores

: e o . Cross Validation,
comportamentais especificos influenciam

Learning and Explainable XGBoost em R (caret) com n atureza de " mais as predi¢es do que dados XAl
caixa-preta" dos e
Al SHAP e LIME. demograficos.
modelos de IA
mina a confianca
clinica.
Criar um sistema
web de facil
Revolutionizing Autism acesso para
Spectrum Disorder Dataset ABIDE. Imagens sMRI diagnostico via -~ .
. . . . Acuracia de 92%. Democratizou 0 acesso
Diagnosis: Harnessing the (T1w) processadas em Python. MRI. Lacuna: o )
. Kumar et al. e g N . ao diagndstico através de um portal que %
Power of Machine India Algoritmos de Regressao Baixa - : NAO
(2024) permite o upload de imagens para

Learning and MRI for
Enhanced
Neurodevelopmental Care

Logistica, SVM e regresséo
linear.

acessibilidade e
alto custo de
diagnosticos
especializados em
certas regides.

feedback imediato.

82



Uncertainty Modeling for
Multicenter Autism
Spectrum Disorder
Classification Using
Takagi—Sugeno—Kang
Fuzzy Systems

Hu et al. (2022)

China

Centros UM_2, OLIN e
LEUVEN_2. Sistemas Fuzzy
Takagi—Sugeno—Kang (TSK
FISs) e aprendizagem esparsa
de grupo multitarefa.

multicéntrica via
sistemas fuzzy.
Lacuna:
Instabilidade de
dispositivos
introduz incerteza
nos dados
coletados.

Estudo Autor Pals_ do NELLITETE d_os Slg Objetivo Resultados e Contribuicdes Validacao/XAl
Pesquisador Algoritmos
Modelar
incertezas em
dados de fMRI

Superior a métodos como mt-LASSO e
RMTFL. Identificou conexdes inter-
hemisféricas discriminativas estaveis entre
maultiplos centros.

Cross Validation

Utilizing Artificial
Intelligence for
Microbiome Decision-

Basi¢-Cidak et al. Bdsnia e

60 amostras de fezes.
Sequenciamento 16S rRNA,;
classificadores Random Forest,

Identificar
diferengas
microbianas no
intestino entre
criangas com
TEA e

Acuracia de 80% baseada na abundancia

ao nivel de género. Validou que o género NAO

ASD diagnosis

dados.

diagnésticos
subjetivos.

Making: Autism Spectrum | (2024) Herzegovina SVC, Extremely Randomized . Streptococcus esta diminuido no grupo
. . . s - neurotipicas.
Disorder in Children from Trees e andlise preditiva AR TEA local.
Bosnia and Herzegovina KEGG Lacuna: Primeiro
9 ' estudo do género
realizado na
regido dos Balcas.
Automatizar a
Utilizing deep learning 547 imagens. Modelos categorizacéo via -~ 0 .
models in an intelligent Alsharif et al. Arébia Saudita MobileNet, VGG19 e rastreamento ';‘Sué?gbaa?eolr?fm/ggg? dﬁg?'geoNgé' eventos NAO
eye-tracking system for (2024) DenseNet169 com aumento de  ocular para evitar P g ¢

e igualou a precisdo manual.

Criacao propria (2026)
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Apéndice B - Estudo Complementar: EarliPoint Evaluation

O estudo constante neste apéndice nao foi incluido no corpus de anélise desta revisdo por ndo atender aos
critérios de busca definidos, especificamente no que tange ao recorte temporal estabelecido. No entanto,
optou-se por inclui-lo em carater complementar, em razéo de sua relevancia e contribuicdo para a compreensao
do uso de Inteligéncia Artificial no diagnostico do Transtorno do Espectro Autista. Ressalta-se que a incluséo
deste estudo ndo interfere nos resultados, analises e conclusbes da presente pesquisa, uma vez que nao foi
considerado nas etapas de extracao, sintese e discussdo dos dados.

Em maio de 2025, o programa Fantastico da Rede Globo de televisdo exibiu uma reportagem sobre uma
tecnologia inovadora para o diagnostico precoce do Transtorno do Espectro Autista (TEA), desenvolvida com
a colaboracdo do neurocientista brasileiro Ami Klin (Fantéstico, 2025). A técnica, baseada no rastreamento
do olhar (eye-tracking), é geralmente aplicada a criangas com idades entre 16 e 30 meses, utilizando estimulos
audiovisuais que simulam intera¢Ges sociais cotidianas.

Cameras de alta precisdo capturam os movimentos oculares da crianca enquanto ela assiste a uma série
de videos curtos, possibilitando a identificacdo de padrdes de atencdo visual durante o procedimento. Um
software analisa os dados coletados, comparando, em tempo real, 0 comportamento visual registrado com
padr@es estabelecidos anteriormente para criangas neurotipicas e criangas com TEA. Evidéncias sugerem que
criangas neurotipicas costumam olhar para os olhos, expressoes faciais e gestos comunicativos, ao passo que
criangas no espectro autista geralmente se concentram mais em objetos, detalhes do ambiente ou movimentos
mecanicos.

O sistema pode produzir resultados em cerca de 15 minutos, oferecendo um relatério que aponta a
probabilidade de TEA e o grau de suporte requerido. Entre os principais beneficios da tecnologia estdo a
capacidade de realizar diagnosticos de forma precoce, a diminui¢do do tempo de espera para confirmacao do
diagndstico e a oportunidade de iniciar intervencgdes terapéuticas mais cedo, durante um periodo de alta
plasticidade cerebral. Ademais, 0 método se distingue por sua objetividade, empregando métricas quantitativas
de comportamento visual como um recurso adicional a avaliacdo clinica convencional.

A tecnologia, conhecida como EarliPoint nos Estados Unidos, ja recebeu a aprovacao da Food and Drug
Administration (Administracdo de Alimentos e Medicamentos - FDA). No entanto, sua utilizacdo em larga
escala no Brasil ainda requer a validacéo de entidades reguladoras nacionais.

Para apoiar a compreensdo dos aspectos metodoldgicos e clinicos discutidos neste anexo, a Figura 14
apresenta uma sintese visual do estudo complementar, contemplando a identificacdo técnica, o rastreamento
ocular, o procedimento experimental e a aplicacao clinica do sistema EarliPoint no diagnostico do TEA (Jones
e Klin, 2013).



Figura 13 - Estudo Complementar - EarliPoint Evaluation

o Identificacdo do Responsavel Técnico —

O contelido aqui exposto sistematiza as variaveis de
andlise e o fluxo de diagnéstico desenvolvidos pelo
Dr. Ami Klin, servindo como referencial para a
compreensdo da transicdo entre a pesquisa cientifica
e a aplicagdo clinica por meio do sistema EarliPoint
(Jones & Klin, 2013).

O foco da tecnologia consiste na identificagdo de
biomarcadores comportamentais em bebés e criancas
com suspeita de Transtorno do Espectro Autista (TEA).

g Especificacoes do Método de Rastreamento

O monitoramento do engajamento social visual utiliza sensores infravermelhos para
mapear a fixacdo da févea em relacdo a estimulos sociais dinamicos.

P Publico-alvo: Bebés a partir de 2 meses (pesquisa) e criangas de 16 a 30 meses
(uso clinico).

P Variaveis de analise: Fixagdo ocular: tempo de permanéncia do olhar na regido
dos olhos em comparagéo a regiao da boca.

P Foco em objetos: Mensuragdo do interesse por estimulos inanimados em
detrimento de interagdes sociais.

P Trajetoria de declinio: Comparagio longitudinal dos dados entre os 2 e 6 meses
de vida.

Procedimento Experimental (Estudo Jones &Klin, 2013)

Os parametros utilizados para a coleta de dados que fundamentam

W g = 2 Sistema EarliPoint
o biagnéstico por biomarcadores sao apresentados a seguir:

o ; ; @ Diagnéstico Objetivo
P Fase Inicial (0 a 2 meses): Engajamento visual reflexo, g :

sem diferencas significativas entre os grupos. ol Andlise Quantitativa

P Fase Critica (2 a 6 meses): Transicdo para o olhar social, A/ Relatérios de Desempenho

com declinio acentuado na fixagao ocular.

P Fase Diagnéstica (16 a 30 meses): Resposta a estimulos
complexos, com preferéncia por objetos ou movimentos fisicos.

Implementacao Clinica: EarliPoint Evaluation

O sistema EarliPoint converte as métricas de rastreamento ocular em dados
quantitativos, permitindo diagndstico objetivo, mapeamento da plasticidade neural
e geragdo de relatérios de desempenho comparativos.

Fonte: Elaborado pelo autor com uso do ChatGPT (OpenAl), 2025. Adaptado de (Jones e Klin, 2013).
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Tabela 5 - PRISMA 2020 Lista de Verificagdo

Seccdo e Topico Item #  Verificacdo do item Local onde o item esta
TITULO
Titulo 1 | Identifica a publicagdo como uma reviséo sistematica. Capa e folha de rosto, p. 1-2
RESUMO
Resumo 2 | Ver a lista de verificagcdo PRISMA 2020 para Resumos. Resumo, p. 5
INTRODUCAO
Fundamentagéo 3 | Fundamenta a revisdo no contexto do conhecimento existente. Secéo 1 - Introducéo, p. 18-23
Objetivos Apresenta explicitamente o(s) objetivo(s) ou questé@o(des) respeitantes a revisao. Secéo 3 — Objetivos, p. 25
METODOS
Critérios de 5 | Especifica os critérios de inclusédo e exclusdo para a revisdo e forma como os estudos | Secdo 6.5 — Escolha das Bases de Dados / Critérios de Incluséo e
elegibilidade foram agrupados para as sinteses. Excluséo, p. 42-43
Fontes de 6 | Especifica todas as bases de dados, registos, websites, organizacfes, listas de | Resumo, p. 5; Sec¢éo 6.5 — Escolha das Bases de Dados, p. 42;
informacéo referéncias e outras fontes pesquisadas ou consultadas para identificagdo dos estudos. | Figura 6 — Bases de dados cientificas utilizadas, p. 44
Especifica a Ultima data em que cada fonte foi pesquisada ou consultada.
Estratégia de 7 | Apresenta as estratégias de pesquisa completas para todas as bases de dados, registos | Secéo 6.6 — Estratégia de Busca, p. 44
pesquisa e websites, incluindo todos os filtros e limites utilizados.
Processo de 8 | Especifica os métodos utilizados para decidir se um estudo satisfaz os critérios de | Se¢do 6.7 — Estratégia de selegdo e Leitura Alinhadas ao PRISMA,
selecao inclus@o da reviséo, incluindo quantos revisores fizeram a triagem de cada registo e | p. 45-46; Secdo 7.1 — Fluxograma de Prisma, p. 50-51; Figura 8,
publicacdo selecionada, se trabalharam de uma forma independente e, se aplicavel, os | p. 51
detalhes de ferramentas de automatizag¢&o utilizadas no processo.
Processo de 9 | Especifica os métodos utilizados para recolha de dados das publicagfes, incluindo | Se¢do 6.8 — Extragao e Classificacdo dos Dados, p. 46; Apéndice
recolha de dados guantos revisores recolheram a informacgéo de cada publicacéo, se trabalharam de uma | A — Tabela de Extracdo de Dados, p. 75-84
forma independente, todos os processos de obtencdo ou confirmagédo de dados por
parte dos investigadores do estudo e, se aplicavel, detalhes de ferramentas de
automatizacéo utilizadas.
Dados dos itens 10a | Lista e define todos os resultados para os quais os dados foram pesquisados. Especifica | Resumo, p. 5; Se¢do 7.2.4 — QP4: Resultados obtidos pelos
se foram pesquisados todos os resultados compativeis com cada dominio em cada | modelos, p. 58-59; Apéndice A — Tabela de Extragdo de Dados, p.
estudo (p ex. para todas as medidas, momentos, analises) e, se nao, especifica os | 75-84
métodos utilizados para decidir quais resultados a recolher.
10b | Lista e define todas as outras variaveis para as quais os dados foram pesquisados (p. | Resumo, p. 5; Sec¢éo 7.2.1 — QP1, p. 52-54; Secédo 7.2.2 — QP2, p.
ex. caracteristicas dos participantes e intervengdes, fontes de financiamento). Descreve | 54-56; Secédo 7.2.3 — QP3, p. 56-58; Secéo 7.2.4 — QP4, p. 58-59;
0s pressupostos utilizados sobre informacao em falta ou pouco clara. Apéndice A — Tabela de Extragao de Dados, p. 75-84
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Medidas de efeito

11

Especifica para cada resultado a(s) medida(s) de efeito (p. ex. risco relativo e diferenca
de média) utilizada(s) na sintese ou apresentagéo dos resultados.

Secéo 7.2.4 — QP4: Resultados obtidos pelos modelos em termos
de eficacia e métricas, p. 58-59

Método de 12a | escreve os processos utilizados para decidir os estudos elegiveis para cada sintese (p. | Se¢do 6.5 — Escolha das Bases de Dados, p. 42-43; Sec¢éo 6.6 —
sintese ex. apresentar as caracteristicas da intervengdo apresentada no estudo e comparar com | Estratégia de Busca, p. 44; Sec¢do 6.7 — Estratégia de selecéo e
0s grupos planeados para cada sintese (item #5)). Leitura Alinhadas ao PRISMA, p. 45-46; Secéo 6.8 — Extracado e
Classificacdo dos Dados, p. 46; Secdo 7.2 — Discussdo dos
Resultados, p. 52—61
12b | Descreve todos os métodos necessérios de preparacdo de dados para apresentagdo ou | Secado 6.8 — Extracdo e Classificacdo dos Dados, p. 46; Apéndice
sintese, tais como lidar com os dados em falta no resumo da estatistica, ou conversées | A — Tabela de Extracao de Dados, p. 75-84
de dados.
12c | Descreve todos os métodos utilizados para apresentar ou exibir os resultados | Sec¢do 7.2.1 — QP1, p. 52-54; Secao 7.2.2 — QP2, p. 54-56; Secao
individuais de estudos e sinteses. 7.2.3 - QP3, p. 56-58; Se¢éo 7.2.4 — QP4, p. 58-59; Secéo 7.2.5 -
QP5, p. 59-61; Figuras 9-13, p. 53-61
12d | Descreve todos os métodos utilizados para resumir os resultados e fornece uma | Se¢do 7.2 — Discussdo dos Resultados, p. 52—-61; Apéndice A —
justificacdo para a(s) escolha(s). Se foi realizada uma meta-andlise, Descreve o(s) | Tabela de Extracédo de Dados, p. 75-84
modelo(s) e método(s) para identificar a presenca e extensdo da heterogeneidade
estatistica, e de software utilizado(s).
RESULTADOS
Selegéo dos 13a | Descreve os resultados do processo de pesquisa e sele¢do, desde o nimero de registos | Se¢do 7.1 — Fluxograma de Prisma, p. 50-51; Figura 8 —
estudos identificados na pesquisa até ao numero de estudos incluidos na revisao, idealmente | Fluxograma PRISMA, p. 51
utilizando um fluxograma.
13b | Cita estudos que parecem satisfazer os critérios de inclusdo, mas que foram excluidos, | Sec¢do 7.1 — Fluxograma de Prisma, p. 50-51
e explica as razdes da excluséo.
Caracteristicas 14 | Cita cada estudo incluido e apresenta as suas caracteristicas. Secéo 7.2 — Discussdo dos Resultados, p. 52—61; Apéndice A —
dos estudos Tabela de Extragéo de Dados, p. 75-84
Resultados 15 | Paratodos os resultados de cada estudo, apresenta: (a) resumo da estatistica para cada | Secdo 7.2.4 — QP4, p. 58-59; Apéndice A — Tabela de Extracdo de
individuais  dos grupo (quando apropriado) e (b) uma estimativa do efeito e a sua precisdo (p. ex. | Dados, p. 75-84
estudos intervalo de confianga/credibilidade), utilizando idealmente tabelas ou graficos
estruturados.
Resultados das 16a | Para cada sintese, resumo das caracteristicas e risco de viés entre os estudos | Caracteristicas: Secédo 7.2 — Discussao dos Resultados, p. 52-61;
sinteses selecionados. Apéndice A — Tabela de Extracdo de Dados, p. 75-84. Risco de
viés: Secéo 6.13 — Avaliacdo do risco de viés dos estudos incluidos,
p. 49
16b | Apresenta os resultados de todas as sinteses estatisticas realizadas. Se foi feita uma | Sec¢do 7.2.4 — QP4: Resultados obtidos pelos modelos em termos

meta-andlise, apresenta para cada resultado o resumo da estimativa e a sua precisédo
(p. ex. intervalo de confianca/credibilidade) e medidas de heterogeneidade estatistica.
Se forem comparados grupos, descreve a dire¢éao do efeito.

de eficacia e métricas, p. 58-59
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16c | Apresenta os resultados de todas as investigacdes de possiveis causas de | Secdo 7.2.5 — QP5: Confiabilidade, validacdo e XAl, p. 59-61;
heterogeneidade entre os resultados do estudo. Apéndice A — Tabela de Extracéo de Dados, p. 75-84
16d | Apresenta resultados de todas as analises de sensibilidade realizadas para avaliar a | Se¢do 7.2.5 — QP5: Confiabilidade, validagao e XAl, p. 59-61
robustez dos resultados sintetizados.
DISCUSSAO
Discusséo 17a | Fornece uma interpretacéo geral dos resultados no contexto de outra evidéncia. Secé@o 7.2 — Discussdo dos Resultados, p. 52-61; Secdo 8 —
Resposta a Questédo de Pesquisa, p. 62; Se¢do 9 — Conclusdes, p.
63
17b | Discute todas as limitagdes da evidéncia, incluidas na reviséo. Secdo 9 — Conclusdes, p. 63
17c | Discute todas as limitag6es dos processos de revisao utilizados. Secdo 6.13 — Limitagdes dos processos de revisao utilizados, p. 49
17d | Discute as implicacdes dos resultados para a pratica, politica e investigacdo futura. Secéo 9 — Conclusdes, p. 63

OUTRAS INFORMACOES

Disponibilidade
dos dados,
cédigos e outros
materiais

18

Reporta quais dos seguintes materiais estdo acessiveis publicamente e onde podem
ser encontrados: modelo de formularios de recolha de dados extraidos dos estudos
incluidos, dados utilizados para analise; codigo analitico, qualquer outro material
utilizado na reviséo.

Secéo 6.9 — Disponibilizacao da Base de Dados, p. 47; Secao 6.10
— Softwares Utilizados, p. 47




