
 
 
 
 
 
 
 
 
 
Mestrado Integrado em Medicina 

Variabilidade/Disforia de Género e 
Perturbação do Espetro do Autismo 

Alexandra Andrade da Costa 

 

M 
  2019 

 
 

 
 

 



Dissertação de candidatura ao grau de mestre em Medicina, submetida ao Instituto de Ciências 

Biomédicas Abel Salazar, da Universidade do Porto, em maio de 2019. 

       - Artigo de revisão bibliográfica 

 

 

 

Título: VARIABILIDADE/DISFORIA DE GÉNERO E PERTURBAÇÃO DO 

ESPETRO DO AUTISMO 

 

 

Autor: Alexandra Andrade da Costa ¹ 

Orientador: Professora doutora Paula Maria Figueiredo Pinto de Freitas ² 

Coorientador: Dr.ª Zélia Maria Teixeira Brandão Figueiredo ³ 

 

 

Afiliação: Instituto de Ciências Biomédicas Abel Salazar; Universidade do Porto; Centro Hospitalar 

Universitário do Porto; Hospital Magalhães de Lemos 

 

 

¹ Aluna 6º ano do Mestrado Integrado em Medicina ICBAS-UP; número de aluno: 201200110; 

endereço eletrónico: alexandraacosta@live.com.pt 

² Professora auxiliar do ICBAS-UP e Psiquiatra da Infância e Adolescência; endereço eletrónico: 

pmfreitas@icbas.up.pt 

³ Assistente hospitalar graduada do serviço de Psiquiatria do Hospital Magalhães Lemos, E.P.E.; 

endereço eletrónico: zeliabfigueiredo@gmail.com 

 

 

 

 

 

 

 

 



VARIABILIDADE/DISFORIA DE GÉNERO E PERTURBAÇÃO DO 

ESPETRO DO AUTISMO 

 

Maio 2019 

 

 

 

 

 

 

 

Assinatura estudante 

 

 

 

Assinatura Orientador 

 

 

 

 

Assinatura coorientador 

 



i 
 

Resumo 

INTRODUÇÃO: A Identidade de Género (IG) de um indivíduo corresponde à sua perceção intrínseca 

do género a que pertence, podendo não ser congruente com o expectável para o seu sexo biológico. 

Há um grande espetro de variabilidade de género (VG). A Disforia de Género (DG) é diagnosticada 

quando há sofrimento decorrente da incoerência entre o sexo designado e a IG. A Perturbação do 

Espetro do Autismo (PEA) é uma perturbação do desenvolvimento que se caracteriza pela 

ocorrência de dificuldades persistentes na comunicação recíproca e interação social, bem como 

presença de comportamentos, interesses e atividades restritas e repetitivas com repercussões 

significativas a nível pessoal, social e profissional. A literatura mais recente tem relatado uma 

possível coocorrência entre VG/DG e PEA.  

OBJETIVO: Revisão bibliográfica que explore a possível coocorrência de VG/DG e PEA, salientando 

possíveis justificações para esse fenómeno e a importância de delinear diretrizes de atuação clínica 

especificas direcionadas a indivíduos com a ocorrência das duas entidades. 

MÉTODOS: Utilizando as bases de dados Pubmed-Medline e PsycINFO, pesquisou-se os seguintes 

termos: autismo, disforia de género, perturbação de identidade de género, perturbação do espetro 

do autismo, síndrome de Asperger e variabilidade de género. De um total de 219 artigos pré-

selecionados, em que o mais antigo datava de 2006 ainda que a pesquisa tenha sido realizada sem 

período de publicação pré-definido, foram selecionados 48 artigos científicos originais, publicados 

entre junho de 2013 e abril de 2019, todos eles escritos em inglês. O critério de inclusão final foi a 

abordagem simultânea dos temas VG/DG e PEA. Adicionalmente, foram consultados o Diagnostic 

and Statistical Manual of Mental Disorders V (DSM-V), a Classificação Internacional de Doenças – 

10 (CID – 10), e as Normas de Atenção para a saúde das pessoas trans e com variabilidade de género 

da World Professional Association for Transgender Health (WPATH). 

DESENVOLVIMENTO: Indivíduos com VG/DG têm consistentemente pontuações mais elevadas em 

instrumentos validados para rastreio de perturbações do espetro do autismo. Em populações 

clínicas com PEA, há maior variabilidade de IG. São várias as teorias propostas para explicar a 

coexistência destas entidades, embora os mecanismos potencialmente envolvidos neste fenómeno 

permaneçam por esclarecer. 

CONCLUSÃO: Efetivamente, há indivíduos com ambos os diagnósticos que beneficiam de diretrizes 

clínicas de atuação específicas. 

PALAVRAS-CHAVE: autismo, disforia de género, perturbação de identidade de género, perturbação 

do espetro do autismo, síndrome de Asperger, variabilidade de género. 
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Abstract 

INTRODUCTION: Gender Identity of a person corresponds to the intrinsic perception of the gender 

to which it belongs, and may not be congruent with what is expected for its biological sex. There’s 

a great Spectrum of Gender Variability. Gender Dysphoria is diagnosed when there is suffering due 

to the incoherence between the somatic sex and the gender identity. Autism Spectrum Disorder is 

characterized by persistent difficulties in reciprocal communication and social interaction, as well 

as in the presence of restricted and repetitive behaviors, interests and activities with significant 

repercussions on a personal, social and professional level. The most recent literature has reported 

a possible co-occurrence between gender variability/gender dysohoria and Autism Spectrum 

Disorder. 

OBJECTIVE: Bibliographical review exploring the possible co-occurrence between gender 

variability/gender dysohoria and Autism Spectrum Disorder, highlighting the possible justifications 

for this and the importance of specific clinical guidelines directed to individuals with both. 

METHODS: Using the Pubmed-Medline and PsycINFO databases, we searched for the following 

terms: autism, gender dysphoria, gender identity disorder, autism spectrum disorder, Asperger 

syndrome, and gender variability. Of a total of 219 pre-selected articles, the oldest of which dated 

from 2006 even though the research was carried out without a pre-defined publication period, 48 

original scientific papers published between june 2013 and april 2019, were selected, all of them in 

English. The final inclusion criterion was the simultaneous approach of gender variability/gender 

dysohoria and Autism Spectrum Disorder. In addition, we consulted the Diagnostic and Statistical 

Manual of Mental Disorders V, the International Classification of Diseases-10 and the Health Care 

Standards for Transgender and Gender Variables Professional of the World Professional Association 

for Transgender Health (WPATH). 

DEVELOPMENT: Individuals with gender variability/gender dysphoria consistently score higher 

validated tools for tracing autism Spectrum disorders. In clinical populations with Autism Spectrum 

Disorder, there’s a greater variability of Gender Identity. There are several theories proposed for 

the coexistence of these entities, however the true mechanisms potentially involved in this 

phenomenon remain unclear. 

CONCLUSION: There are effectively individuals with both diagnoses who benefit from specific 

clinical guidelines for action. 

KEY WORDS: Asperger syndrome, autism, autism spectrum disorder, gender dysphoria, gender 

identity disorder, gender variability.  
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Variabilidade e Disforia de Género  

Definição de Conceitos 

A identidade de género (IG) corresponde à perceção intrínseca da pessoa quanto ao género a que 

pertence1, não sendo determinada pelas suas características anatómicas2 e não se limitando à visão 

binária de género 3,4. A IG resulta de uma complexa interação entre fatores biológicos e 

psicossociais2. Em condições normais, as crianças adquirem consciência do género a que pertencem 

entre os dezoito e os trinta e seis meses de idade e, tipicamente, por volta dos quatro anos, 

começam a preferir brincadeiras culturalmente atribuídas ao seu género designado2. Denomina-se 

por indivíduo cisgénero aquele que apresenta uma IG congruente com o seu sexo biológico5, 

havendo ainda indivíduos que se identificam como pertencentes ao género oposto, como não 

tendo género ou como tendo um género fluído6. 

A variabilidade de género (VG), também designada por não-conformidade ou inconformidade de 

género, refere-se a situações em que o papel ou expressão de género de um indivíduo difere dos 

estereótipos culturais para o seu sexo biológico7, o que por si só não constitui uma entidade 

patológica1,8. Existe uma grande diversidade de IG1. Desde os anos 80, criou-se o termo 

transgénero, o qual engloba todas as expressões de género existentes3. 

Segundo os critérios do DSM-V, a Disforia de Género (DG) pressupõe sofrimento psicopatológico 

inerente à incongruência entre o sexo biológico e a IG do indivíduo 1,4,8,9 por um período de tempo 

superior a seis meses 4,10. O sofrimento psicopatológico pode decorrer da aversão por partes 

corporais específicas associadas ao sexo biológico ou do papel de género culturalmente atribuído 

ao sexo somático5. Os critérios diagnósticos variam mediante a faixa etária, com critérios 

específicos para crianças, adolescentes e adultos4. No ICD-10, a Transexualidade, definida como o 

desejo de pertencer ao género oposto, é incluída na categoria de doenças de IG11. A Organização 

Mundial de Saúde (OMS) prevê que no ICD-11 se retire a transexualidade da categoria de doenças 

de saúde mental, passando esta a fazer parte da categoria de doenças do foro sexual5. Embora a 

DG não ocorra necessariamente em todos os indivíduos com VG,1,8 a sua frequência neste subgrupo 

é bastante elevada1.  

Uma pessoa com DG deseja alterar a expressão física das suas características sexuais, sujeitando-

se a um tratamento de redesignação de género (TRG)1, passando a adotar uma expressão de género 

congruente com a sua IG3,4 o que, muitas vezes, implica tratamento hormonal e/ou cirúrgico4. O 

termo Transmulher refere-se a pessoas cujo sexo somático é o masculino, mas que se identificam 

com o género feminino; Transhomens apresentam sexo somático feminino, mas a sua IG é 

masculina1. O travestismo de duplo papel é um comportamento através do qual indivíduos 
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alcançam excitação sexual através da adoção de formas de expressão de género culturalmente 

associadas ao sexo feminino1,4 sem que, na maioria dos casos, o individuo questione o seu género 

primário4.  

O diagnóstico de DG propicia novas pesquisas sobre o tema e possibilita o acesso a cuidados 

médicos especializados1. 

As Variações Biológicas do Sexo (VBS) correspondem a alterações do desenvolvimento do sexo 

cromossómico, anatómico ou gonadal1 não ajustáveis ao modelo binário convencional de 

masculino ou feminino4. A maioria das pessoas com VBS não tem DG1. O DSM-V diferencia DG com 

ou sem VBS concomitante4. Este trabalho irá enfatizar a DG não associada a VBS.  

 

Epidemiologia da Variabilidade e da Disforia de Género 

Estimar com precisão a incidência e prevalência da VG e da DG é um processo complexo, sobretudo 

por questões de ordem social1 e cultural12. Embora o DSM-V mencione uma prevalência de DG de 

0,005-0,014% para o sexo masculino designado à nascença e de 0,002-0,003% para o sexo feminino 

designado à nascença2,4, estudos populacionais recentes sugerem uma prevalência de DG de 0,6% 

para o sexo masculino designado à nascença e de 0,2% para o sexo feminino designado à 

nascença13, com taxas de VG em 1-2% dos adolescentes, independentemente do sexo biológico14.  

Crê-se que os dados epidemiológicos disponíveis subestimem a real prevalência destas entidades, 

pelo facto de a maioria dos estudos se basearem apenas no subgrupo de indivíduos com VG que 

procura TRG1,4. 

Na última década, verificou-se expressivo aumento do número de crianças, adolescentes e adultos 

referenciados a clínicas de género especializadas12,15,  o que poderá representar um verdadeiro 

aumento da prevalência de VG e DG13 ou um incremento do número de pessoas que procuram 

atendimento médico neste âmbito, dada a atualidade social do tema1 e a crescente disponibilidade 

de abordagens terapêuticas14.  

Em Oxfordshire, entre janeiro de 2011 e dezembro de 2016, verificou-se acentuado aumento do 

número de referenciações a clínicas de género especializadas, sobretudo nos últimos três anos do 

estudo, e com utentes progressivamente mais jovens15.  

Considerando o sexo designado à nascença, as taxas de encaminhamento a clínicas de género 

especializadas variam mediante o grupo etário: em crianças, situam-se entre 2:1 e 4,5:1, com 

predomínio no sexo masculino4, o que poderá ser parcialmente justificado por uma maior 
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tolerância social a comportamentos culturalmente associados ao género masculino em meninas12; 

nos adolescentes, a proporção é semelhante entre os sexos4; globalmente, a DG predomina em 

adultos do sexo biológico masculino, com taxas até 6,1 vezes superiores em relação ao sexo 

feminino1. Contudo, no Japão e na Polónia, regista-se maior número de adultos do sexo feminino 

com DG4. Em Oxfordshire, de entre 153 adultos referenciados para redesignação de género, 63,4% 

eram do sexo masculino e 36,6% do feminino. Destes, 56,9% eram transmulheres, 30,1% 

transhomens e 8,5% tinham IG não-binária15.  

 

Saúde mental em indivíduos com VG e DG  

Indivíduos com VG e DG são mais vulneráveis à ocorrência de problemas de saúde mental, 

particularmente ansiedade e depressão1,14,15. Ocasionalmente, são as perturbações psiquiátricas 

comórbidas que motivam a procura de cuidados médicos e, consequentemente, o diagnóstico de 

DG1.  

Analisando 153 jovens referenciados para TRG em Oxfordshire, 39,2% dos indivíduos tinham algum 

tipo de comorbilidade psiquiátrica aquando do estudo, sendo que 52,9% dos jovens tinham história 

passada de doença mental. Destes, 4,6% referiam antecedentes de automutilação15.  

Estudos referem que aos 13,5 anos, 10% dos jovens transgénero já tentaram o suicídio, número 

que aumenta para cerca de 30% aos 19,2 anos14.  

Após revelação da IG, verifica-se melhoria da sintomatologia associada aos distúrbios psiquiátricos 

comórbidos14.  

 

Tratamento da DG 

A DG exige uma abordagem multidisciplinar, baseada na melhor evidência clínica disponível e no 

consenso de especialistas devidamente qualificados16. Esta deve ser individualizada e pode 

compreender alterações na expressão e no papel de género, medicação supressora da puberdade 

(análogos GnRH), terapia hormonal, cirurgia de redesignação de género ou psicoterapia15. As 

opções disponíveis para o tratamento da DG variam consoante a legislação de cada país1.  

Pontualmente, a psicoterapia e consequente exploração da IG é suficiente para aliviar os sintomas 

da DG15, pelo que a abordagem desta entidade patológica não implica necessariamente alteração 

das características físicas do individuo1.  
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A expressão da IG varia com a idade4, facto que deve ser considerado aquando da escolha da 

abordagem terapêutica da DG1. Há maior fluidez e menor taxa de persistência da DG em crianças, 

sobretudo nas pré-puberes1,12. Nas crianças, a DG persistente que se intensifica na puberdade 

ocorre numa minoria5 e sobretudo associada a VG mais extrema e precoce na infância1,4.   

Na avaliação pré-TRG, é crucial garantir que a DG não decorre de outras perturbações 

psiquiátricas1, das quais se salientam a perturbação dismórfica corporal e perturbações psicóticas4. 

Contudo, a presença concomitante de outros problemas de saúde mental não inviabiliza a 

elegibilidade para TRG, após estabilização clínica dos primeiros1. 

A correta abordagem da DG associa-se a melhoria da condição psicopatológica e da qualidade de 

vida da pessoa12,17.  

Segundo a World Professional Association for Transgender Health (WPATH), abordagens com o 

intuito de forçar a identidade e expressão de género no sentido de as assemelhar ao sexo biológico 

não são consideradas éticas1.  
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Perturbação do espetro do autismo 

Definição de Conceitos 

A Perturbação do Espetro do Autismo (PEA) é um distúrbio do neurodesenvolvimento18, não 

degenerativo4, cujos critérios do DSM-V se baseiam na ocorrência de dificuldades persistentes na 

comunicação recíproca e interação social e na presença de comportamentos, interesses e 

atividades restritas e repetitivas, com repercussões significativas a nível pessoal, social e 

profissional4,9.  

A PEA compreende um amplo espetro de sintomas e de nível de funcionamento global, podendo 

ou não estar associada a défice intelectual19. 

Resistência à mudança e comportamentos ritualizados são comuns na PEA, em consonância com 

os padrões restritos de comportamento que lhe são inerentes4. 

 

Epidemiologia da PEA 

A prevalência mundial de PEA alcança valores na ordem do 1% e parece estar a aumentar13. Não é 

claro se o aumento da prevalência reflete um verdadeiro incremento do número de pessoas com 

PEA ou se decorre de métodos de diagnóstico cada vez mais sensíveis para a deteção desta entidade 

patológica8. Dados publicados estimam que, aos oito anos de idade, a PEA afete uma em cada 

cinquenta e nove crianças20.  

A PEA é cerca de quatro vezes mais comum no sexo masculino4. Embora não haja uma justificação 

globalmente aceite para este facto, crê-se que a PEA seja mais difícil de diagnosticar no sexo 

feminino21.  

Habitualmente, a PEA é diagnosticada durante o segundo ano de vida13. A idade ao diagnóstico 

varia consoante a intensidade dos sintomas de autismo e a coexistência de défice intelectual22. 

Alterações ao nível da capacidade regulatória emocional estão presentes desde o primeiro ano de 

vida em crianças com diagnóstico de PEA23. Embora possa haver alguma sobreposição entre 

temperamento nesta fase da vida e sinais precoces de PEA, estudos revelam que diferenças na 

regulação emocional destas crianças podem preceder as manifestações de PEA23.  

Formas de PEA com alto funcionamento tendem a ser diagnosticadas mais tardiamente, sobretudo 

quando coocorrem com outras comorbilidades psiquiátricas, como distúrbios de ansiedade ou 

depressão24. 
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Os fatores de risco para PEA permanecem por esclarecer4, sendo esta considerada uma entidade 

com marcada influência genética24. A idade paterna avançada, o baixo peso ao nascer e a exposição 

intrauterina a ácido valpróico são exemplos de alguns fatores ambientais que têm sido implicados 

na etiologia da PEA4.  

 

Saúde mental em pessoas com PEA 

A regulação emocional em crianças, adolescentes e adultos com PEA é caracteristicamente atrasada 

ou ineficaz19 e associa-se a sintomatologia depressiva e ansiosa25, cujas taxas de prevalência são 

superiores em pessoas com PEA relativamente às observadas na população geral4,24.  

A prevalência de comorbilidade psiquiátrica em crianças com PEA varia entre 27% e 95%26. A 

perturbação de ansiedade é a comorbilidade mais frequente nas crianças com PEA, havendo 

estudos que indicam presença de sintomas de ansiedade em cerca de 80% destas19. Em 

adolescentes e adultos, a principal comorbilidade psiquiátrica associada à PEA é a depressão 

major26. 

A desregulação emocional destes indivíduos exacerba défices sociais e comunicacionais27 

subjacentes à PEA25, tendo sido demonstrada recentemente proporcionalidade direta entre o nível 

de desregulação emocional e o desinteresse social em geral19.  

São relatadas taxas de suicídio mais elevadas entre pessoas com traços e diagnóstico de PEA do que 

na população geral24, particularmente com o avançar da idade19. 
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Coocorrência de VG/DG e PEA 

Embora a literatura relativa à coocorrência entre PEA e VG/DG seja escassa28, tem sido 

documentada, maioritariamente em relatos de casos clínicos29, uma notável coocorrência entre 

VG/DG e PEA9.  

Ambas as entidades são mais prevalentes no sexo biológico masculino e têm sido descritas de forma 

mais abrangente nos últimos anos, sendo amplo o espetro de sintomas com que os indivíduos 

podem apresentar-se8.  

Em 2010, deVries et al. registaram uma incidência de 7,8% de PEA numa amostra de 204 crianças 

referenciadas a uma clínica de género especializada na Holanda, sobretudo no sexo biológico 

masculino30. A DG persistiu apenas em 5 das 16 crianças que se apresentaram com coocorrência de 

DG e PEA31.  

Um estudo finlandês estimou uma prevalência de sintomas típicos de PEA de 26% numa amostra 

de adolescentes submetida a TRG12. 

Usando o Autism Spectrum Quocient (AQ), ferramenta validada para rastreio de sintomas de PEA 

em adultos32, Pasterski et al. registaram prevalência de traços de PEA de 7,1% no sexo feminino e 

de 4,8% no sexo masculino numa subpopulação referenciada por DG31. 

Mediante a resposta ao item 110 (desejo de pertencer ao género oposto) das escalas Youth-Self-

Report (YSR) e Adult-Self-Report (ASR), Van der Miesen et al. verificaram predomínio de VG em 

adolescentes e adultos com diagnóstico de PEA9.  

As taxas de prevalência de traços de PEA previamente enunciadas concomitantemente com VG/DG 

excedem largamente a prevalência de 1% de PEA estimada a nível mundial33 e de 0,3-1,16% a nível 

europeu18.  

Alguns estudos evidenciam que sintomas de PEA ocorrem mais frequentemente no sexo biológico 

feminino com DG do que no masculino13,34,35. 

 

Perturbação do Espetro do Autismo como primeira entidade identificada 

Hisle-Gorman et al.20, num estudo retrospetivo caso-controlo de 2019, analisaram um total de 

292572 crianças entre os 2 e os 18 anos, com recurso à base de dados norte-americana Military 

Health System, entre os anos de 2000 e 2003. Destas, 48762 tinham diagnóstico de PEA, sendo que 

as restantes 243810 eram controlos saudáveis. Crianças com diagnóstico de PEA tinham uma 
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probabilidade quatro vezes superior de ser diagnosticadas com DG, relativamente aos controlos 

sem PEA. Verificaram também que nas situações de coocorrência de DG e PEA,  o diagnóstico de 

PEA era mais tardio do que quando a PEA surgia isolada20. 

Um estudo sueco comparou a pontuação no Bem Sex Role Inventory (BSRI), instrumento validado 

de quantificação do género36, de 50 adultos com PEA com 53 adultos com desenvolvimento 

normotípico, tendo verificado menor grau de masculinização no sexo masculino com PEA e menor 

taxa de comportamentos tipicamente femininos no sexo feminino com PEA37, o que pode, segundo 

os autores, ser interpretando como transparecendo maior amplitude e fluidez de género em 

pessoas com PEA1. 

Pasterski et al. encontraram uma prevalência de 5,5% de traços autistas em 91 adultos transexuais, 

sem diferença significativa entre os sexos, e com quase todos a relatar instalação da DG na 

puberdade31.  

Van der Miesen et al.9 compararam a IG de 573 adolescentes (469 do sexo masculino e 104 do sexo 

feminino) com PEA e 807 adultos (610 do sexo masculino e 191 do sexo feminino) com PEA, com 

1016 adolescentes e 846 adultos da população geral. Dos que tinham PEA, 6,5% dos adolescentes 

(com predomínio do sexo feminino) e 11,4% dos adultos (sem diferença significativa em relação ao 

sexo) tinham IG correspondente à do sexo oposto, em contraste com 3-5% dos adolescentes e 

adultos controlo9. Houve aumento das cotações globais para PEA nos indivíduos com VG, não 

havendo associação particular a nenhum subdomínio da PEA, nomeadamente ao nível da 

socialização, comunicação e interesses restritos9.  

Um estudo retrospetivo numa clínica de Pedopsiquiatria em Manhattan analisou 409 jovens do 

sexo masculino e 83 do sexo feminino com diagnóstico de PEA pela escala Child Behaviour Checklist 

(CBCL), através da resposta ao item 110 (“wish to be opposite sex”)18: 5,1% dos jovens com PEA 

responderam positivamente a esse item, em comparação com 0,7% no grupo controlo, sendo 7,76 

vezes mais provável um jovem com PEA ter VG do que um jovem com desenvolvimento 

normotípico, sem diferença estatisticamente significativa após ajuste dos resultados para o sexo 

biológico (5,1% sexo masculino e 4,8% sexo feminino) ou para a idade.18 Esta medida não é 

específica para o diagnóstico de DG, sendo incorreto assumir que estes indivíduos que respondem 

afirmativamente ao item 110 têm DG, podendo haver apenas um interesse específico direcionado 

ao outro género que resulte num estado transitório de sentimento de inconformidade de género, 

sem que de facto questionem o seu género primário38. 

Na Austrália, comparou-se a prevalência de VG em 90 homens e 219 mulheres com PEA, com 103 

homens e 158 mulheres sem a condição, através da aplicação do instrumento de análise Gender-
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Identity/Gender-Dysphoria Questionnaire39, havendo maior prevalência de VG (3,9%) no subgrupo 

com PEA, onde há maior diversidade de IG2.  

Um outro estudo avaliou o impacto da exposição pré-natal a níveis elevados de testosterona, 

utilizando a escala validada Testosterone-related Medical Questionnaire (TMQ)40 em 830 mulheres: 

415 com diagnóstico confirmado de PEA e capacidade de comunicação preservada e 415 mulheres 

sem PEA como grupo controlo. O subgrupo com PEA teve maior taxa de DG e pontuações mais 

elevadas no TMQ, traduzindo forte exposição androgénica pré-natal e, simultaneamente, maior 

VG41. 

A exposição pré-natal a elevados níveis de androgénios em pessoas com VBS é apontada como uma 

possível explicação para a coocorrência de DG e PEA12. A mutação do gene CYP11B1, que codifica a 

11β-desidrogenase tipo 1, é a segunda causa mais comum de Hiperplasia Congénita da Suprarrenal, 

patologia que pode provocar virilização da genitália feminina dentro do útero materno42.  

Mulheres com Hiperplasia Congénita da Suprarrenal têm, consistentemente, pontuações mais 

elevadas no AQ32 do que mulheres não afetadas41, assim como IG tipicamente mais masculina2. 

A teoria do Extremo do Cérebro Masculino permite compreender que raparigas com PEA, pela 

exposição pré-natal a níveis elevados de testosterona, podem identificar-se mais prontamente com 

o género masculino, com consequente dificuldade em enquadrar-se no padrão feminino 

estereotipado, o que, em alguns casos, pode propiciar desenvolvimento de DG2. Esta teoria, 

contudo, apenas explicaria a coocorrência de DG e PEA no sexo feminino12, permanecendo 

inexplicada a variabilidade comportamental relativamente à IG no sexo masculino1,43.  

A PEA pode motivar comportamentos obsessivos e repetitivos que, quando direcionados a 

atividades e/ou objetos culturalmente associados ao sexo oposto, podem cumprir critérios para VG 

ou DG29, tal como defendido por VanderLaan et al.44  

Ao contrário de crianças com neurodesenvolvimento normotípico, crianças com PEA, devido ao seu 

pensamento caracteristicamente rígido e à comum dificuldade em gerir emocionalmente 

mudanças, podem intensificar sentimentos relativos à VG e, com o crescimento, desenvolver DG9. 

Porém, crianças com DG sem PEA podem ter interesses restritos e intensos devido a outros 

fenómenos subjacentes, atendendo à etiologia multifatorial da DG29. 

Alguns autores defendem que jovens com PEA experienciam menor pressão social em enquadrar-

se em estereótipos sociais, nomeadamente os referentes ao género, o que poderia suscitar menor 

sofrimento neste subgrupo6. Porém, outros estudos documentam que jovens com PEA vivenciam 

frequentemente angústia pela diferença e sensação de não enquadramento com os pares que, 
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quando referentes a questões de IG, podem culminar numa apresentação clínica compatível com 

DG e condicionar importante sofrimento emocional12. 

 

Variabilidade de Género como primeira entidade identificada 

Vermaat et al.13 estudaram a presença de sintomas de PEA através da aplicação da ferramenta AQ 

numa amostra de adultos referenciados por suspeita de DG, avaliados pela Utretch Gender 

Dysphoria Scale (UGDS), uma escala validada para rastreio de DG45. Nos subgrupos com pontuações 

de UGDS sugestivas de DG, as pontuações AQ foram semelhantes às esperadas para a sua IG, o que 

demonstra atenuação da perceção das diferenças entre sexos e maior fluidez de IG em pessoas com 

PEA13,46.  

Vermaat et al. argumentam que a intensidade dos sintomas de DG é diretamente proporcional à 

intensidade dos sintomas de PEA, particularmente nas subescalas referentes a comportamentos 

estereotipados e dificuldades em gerir mudanças, defendendo que indivíduos com VG/DG obtêm 

pontuações mais elevadas apenas em alguns subdomínios de PEA13.  

Heylens et al. analisaram 532 adultos referenciados por DG segunda a UGDS45 numa clínica de 

género especializada na Bélgica, entre outubro de 2010 e setembro de 20158. A população com DG, 

independentemente do sexo biológico, teve pontuações superiores em todos os subdomínios de 

PEA nas escalas Social Responsiveness Scale Adult Version (SRS-A) e AQ, ambas validadas para 

medição de traços de autismo8. Na população com DG, 27,11% obteve uma pontuação superior a 

60 no SRS-A, o que indica a presença de traços de autismo moderados a severos8.  

Skagerberg et al.33 aplicaram a SRS47 a 166 jovens referenciados por DG a uma clínica do Reino 

Unido. Destes jovens, 54,2% obtiveram pontuações compatíveis com PEA33, sem diferença 

estatisticamente significativa entre os sexos nem predomínio de nenhum subdomínio de PEA4.  

Van der Miesen et al. aplicaram um questionário para rastreio de PEA -Children’s Social Behavior 

Questionnaire (CSBQ)9- a 490 jovens com DG e a 2507 jovens com desenvolvimento normotípico, 

estimando uma prevalência de sintomas de PEA de 14,5% no grupo com DG, contrastando com os 

3,5% no grupo com desenvolvimento normotípico43 e com o 1% estimado na literatura para a 

população geral48. Contrariamente ao defendido por Vermaat et al.13, este estudo encontrou 

aumento de vários subdomínios de sintomas de PEA nos jovens com DG, nomeadamente: maior 

frequência de comportamentos estereotipados; maior resistência a mudanças; maior dificuldade a 

nível social; maior dificuldade a nível da linguagem social e também maiores problemas em termos 

de orientação temporo-espacial. Tal sugere que vários subdomínios da PEA possam estar 
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envolvidos na coocorrência de DG e PEA43, tal como defendido por Strang et al.49 e VanderLaan et 

al.47. No grupo com DG, o sexo biológico masculino revelou mais comportamentos estereotipados 

que o feminino, o que sugere uma diferente base etiológica na génese da coocorrência de VG/DG 

e PEA consoante o sexo somático43.  

Um estudo belga revelou elevada prevalência de sintomas típicos de PEA numa subpopulação com 

diagnóstico de DG, embora sem diferença estatisticamente significativa entre os sexos biológicos8. 

Alterações no padrão de reatividade e integração sensorial são características da PEA4.  Uma sobre 

resposta no sexo masculino com DG a estímulos sensitivos culturalmente associados ao género 

feminino, nomeadamente brilhantes, tem sido apontado como possível responsável por 

pontuações mais elevadas no subdomínio de PEA relativo a comportamentos estereotipados e 

alterações sensoriais neste subgrupo43. 

O elevado peso ao nascimento é sugerido como possível marcador de mecanismos comuns na 

génese de PEA e DG43. Desvios em relação ao peso médio ao nascimento (aumentado ou diminuído) 

associam-se a aumento do risco de PEA, embora os mecanismos subjacentes permaneçam por 

esclarecer47. Numa amostra de crianças referenciadas por DG, as que tinham sintomas compatíveis 

com PEA pesavam em média mais 372g (11,5%) ao nascimento. Um maior peso ao nascimento foi 

associado a uma maior taxa de inconformidade de género, e ambos estes fatores estão 

relacionados com a presença de traços clínicos de autismo47, sendo possível que, por um lado, o 

elevado peso ao nascer afete certas zonas cerebrais implicadas na PEA e, por outro, condicione 

exposição a baixos níveis de testosterona no sexo masculino e a masculinização somática no sexo 

feminino47. 

Strang et al., num estudo longitudinal ao longo de vinte e dois meses, entrevistaram vinte e dois 

jovens com diagnóstico de PEA e de DG pelos critérios do DSM-V4, registando diferentes trajetórias 

de comportamento relativo ao género: embora a IG da maioria tenha permanecido constante ao 

longo do estudo, duas mulheres transgénero alteraram para IG não binária; uma mulher 

transgénero alterou para homem cisgénero; e um adolescente com IG não-binária alterou para 

mulher cisgénero6. A maioria dos adolescentes referem que os primeiros sinais de VG remontam 

ao ensino primário ou até antes6, o que não corrobora a hipótese de sintomas congruentes com DG 

serem unicamente motivados por comportamentos e interesses obsessivos característicos da 

PEA29.  

A DG pode motivar interesses obsessivos e restritos relativos ao género experienciado pela pessoa, 

culminando numa apresentação clínica que cumpre critérios para PEA29.  
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Habitualmente, o diagnóstico de PEA faz-se na infância4. Na subpopulação com PEA e VG/DG 

concomitantes, a deteção de sintomas característicos de PEA é mais tardia, o que levanta a hipótese 

de a associação entre VG/DG e PEA ser mais evidente no autismo menos grave sem défices 

intelectuais -autismo de alto funcionamento- e nas mulheres, situações em que o diagnóstico de 

PEA costuma ser mais tardio14. 
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Especificidades do tratamento da DG associada a PEA 

A PEA e a DG são entidades patológicas cuja abordagem terapêutica é complexa20.  

O diagnóstico de PEA não constitui um impedimento para o tratamento da DG1,6, sendo que a 

maioria dos adolescentes em que ambas as entidades coexistem está clinicamente apta para TRG34. 

A atenuação dos sintomas de DG em quatro adolescentes ao longo do estudo de Strang et al. não 

justifica a não intervenção ou o atraso na instituição de tratamento para a DG em pessoas com PEA, 

não havendo evidência de taxas superiores de atenuação de DG em adolescentes com a 

coocorrência relativamente a adolescentes unicamente com DG6. A urgência de necessidade de 

tratamentos relacionados com a VG em indivíduos com PEA e VG/DG é semelhante à da população 

somente com VG/DG6. 

A estabilidade clínica das pessoas com PEA torna-as mais capazes de decidir quanto às opções 

disponíveis para a abordagem da DG34.  

Pessoas com coocorrência de DG e PEA são particularmente vulneráveis à estigmatização e ao 

desenvolvimento de problemas do foro mental, pela associação de défices sociais inerentes à PEA 

com o estigma social relacionado com a DG9. Van der Miesen et al. relatam maior prevalência de 

distúrbios internalizados, sobretudo depressão, ansiedade e perturbação de somatização, em 

indivíduos com coocorrência de DG e PEA9 do que quando estas entidades ocorrem isoladamente14. 

A ocorrência concomitante de PEA e DG condiciona a abordagem clínica, dado os desafios sociais, 

comunicativos, percetivos e adaptativos que os jovens com PEA enfrentam34 e que podem limitar 

ou atrasar o acesso destes utentes a cuidados médicos especializados5.  

Os défices comunicativos da PEA fundamentam a importância de uma análise consistente da IG do 

individuo ao longo do tempo43, com múltiplas sessões que possibilitem a completa exploração da 

IG e com aplicação de métodos específicos para facilitação da comunicação neste subgrupo6.  

Questões relativas a preservação da fertilidade devem ser consideradas com especial precaução no 

subgrupo com PEA e DG que procura TRG, atendendo ao facto de a PEA comprometer a capacidade 

de pensamento abstrato, interferindo na capacidade de antecipação e decisão quanto a eventos 

futuros17. 

A experiência de viver de acordo com a IG durante pelo menos um ano antes da instituição de 

tratamento médico irreversível para a DG, bem como suporte emocional específico6 possibilitam 

uma decisão mais consciente e fundamentada relativamente às diversas possibilidades de TRG15, 
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assumindo particular relevância no subgrupo com PEA, pelas dificuldades acrescidas que estas 

pessoas enfrentam34.  

A existência de traços de PEA num individuo com VG/DG é encarada em alguns estudos como um 

fator protetor, na medida em que torna a pessoa menos consciente dos estereótipos e expetativas 

sociais, diminuindo também a sensibilidade à reação dos demais em relação à sua IG34.  

Importa ressalvar o amplo espetro de apresentações relacionadas com o género que podem 

ocorrer e que não se limitam à visão binária de género34, sobretudo atendendo ao facto de haver 

maior fluidez de IG em pessoas com PEA2. 
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Conclusões 

A bibliografia relativa a este tema é escassa, sendo adiantadas algumas teorias que justifiquem a 

possível coocorrência de VG/DG e PEA, embora nenhuma seja suficientemente satisfatória38.  

Embora a prevalência da coocorrência de DG e PEA e os seus mecanismos comuns sejam 

desconhecidos, há efetivamente indivíduos que padecem de ambas as patologias33 e que 

beneficiariam de diretrizes específicas de atuação clínica1,12,14. O médico especialista deve estar 

sensibilizado para um diagnóstico simultâneo destas entidades50, sendo que o aparente aumento 

da DG e da PEA8 e o incremento da procura de tratamentos de redesignação de género justificam 

o investimento em serviços especializados na área15. 

É imperativo desenvolver métodos de diagnósticos rigorosos e padronizados para avaliar as pessoas 

referenciadas por VG e DG com critérios para o diagnóstico de PEA29, de forma a estimar com maior 

acuidade a prevalência da coocorrência9. 

Alguns autores defendem ser mais conveniente estudar a ocorrência de traços de autismo na 

subpopulação com VG/DG, ao invés de pesquisar especificamente um diagnóstico de PEA, dada a 

maior frequência dos primeiros33. 

Ressalva-se que a maioria dos instrumentos usados para diagnóstico de PEA não tem o género em 

consideração e não está validado para subgrupos clínicos, nomeadamente com DG5. Prevalece a 

incerteza se estarão efetivamente a ser quantificados sintomas de PEA em indivíduos com DG ou 

se as pontuações mais elevadas nas escalas de PEA decorrem de dificuldades sociais inerente à DG.  

É pertinente monitorizar as mudanças em termos de saúde mental sempre que qualquer 

intervenção seja realizada, nomeadamente após TRG, para comparação dos dados obtidos8.  

Comportamentos relacionados com o género oposto poderão derivar de interesses restritos devido 

à PEA e que podem ser transitórios, tornando essencial que o diagnóstico clínico seja cauteloso, de 

forma a diferenciar uma verdadeira DG de sintomas compatíveis com tal devidos à PEA e 

potencialmente reversíveis5. 

A prevalência de sintomas de PEA em crianças referenciadas por problemas de saúde mental é 

elevada43, e não exclusiva do subgrupo com DG, o que sugere que este critério não seja específico 

para a coocorrência de DG e PEA29.  

A maioria dos estudos que relata maior prevalência de sintomas de PEA em amostras referenciadas 

por DG usam escalas inespecíficas para o diagnóstico de PEA, sendo questionável se as pontuações 

elevadas representam efetivamente aumento da prevalência de sintomas de PEA nesta 
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subpopulação ou se são subsequentes a outros distúrbios psicológicos prevalentes neste 

subgrupo14, nomeadamente ansiedade e depressão1, e potencialmente reversíveis com tratamento 

adequado para a DG13,14.  

Como a PEA está presente desde fases precoces do desenvolvimento, a hipótese de a PEA ser mais 

elevada na população com inconformidade de género faria prever maiores taxas de comorbilidade 

psiquiátrica em crianças e adolescentes com incongruência de género e PEA. Contudo, verifica-se 

que o risco de depressão em indivíduos com DG e PEA aumenta substancialmente com a entrada 

na adolescência, o que é consistente com a hipótese que defende que défices sociais em 

adolescentes com PEA poderiam motivar a incongruência de género38.  

Uma limitação às estimativas apresentadas é o facto de apenas incluírem utentes com DG 

referenciados nesse âmbito, o que exclui das amostras epidemiológicas pessoas com PEA mais 

severa, com VG sem DG e ainda indivíduos com DG não referenciados8. 

Vários especialistas em ambas as áreas defendem a importância de rastrear rotineiramente PEA em 

amostras referenciadas por VG/DG e vice-versa34.  

Orientações futuras 

Pesquisas futuras devem enfatizar os mecanismos subjacentes à coocorrência de DG e PEA9. 

É importante averiguar a coocorrência de VG e PEA em populações não referenciadas18, 

comparando estes valores com os obtidos em amostras de utentes referenciados por DG33. 

Embora alguns estudos defendam não haver diferença significativa na prevalência de VG em 

pessoas com PEA consoante o sexo biológico, a base etiológica subjacente poderá ser diferente, o 

que justifica mais estudos nesse âmbito18.  

A IG é cada vez mais compreendida dentro de um espetro, sobretudo em pessoas com PEA 

concomitante1, motivando a necessidade de aprofundar a investigação em relação a IG não 

binárias51, bem como a sua correta abordagem clínica no contexto da DG que podem motivar1. 
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Anexos 

Tabela I- Critérios de Diagnóstico de DG pelo DSM-V4 
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Tabela II- Critérios ICD-10 para Transtornos de Identidade de Género11 
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Tabela III – Diagnóstico de PEA pelo DSM-V4 

 


