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Dificuldades de Aprendizagem e Baixa Estatura
O que Pensar?
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Resumo

As dificuldades de aprendizagem s@o uma das causas mais fre-
quentes de envio as consultas de desenvolvimento sendo a sua etio-
logia multifactorial.

A baixa estatura (BE) é na maioria das vezes uma situagéo
benigna mas pode também ser o tnico sinal de vérias patologias
entre as quais os sindromes genéticos.

Os autores apresentam o caso de uma crianga com 9 anos sina-
lizada a consulta de desenvolvimento aos 7 anos por dificuldades de
aprendizagem ¢ BE

A evolugdo estatural foi sempre inferior ao percentil 5, sendo a
velocidade de crescimento nos tltimos anos inferior a quatro cen-
timetros por ano; pais sem BE.

Na primeira consulta foram constatadas dificuldades especificas
de aprendizagem, nomeadamente na visiomotricidade, estruturagdo
espacial e compreensdo da linguagem. Confirmada a BE, com uma
idade estatural de 4.5 anos, inferior & idade éssea. O cariétipo obti-
do foi: 45, X apresentando algumas células o cromossoma X em
anel. Concluiu-se por um Sindrome de Turner (ST) com cromosso-
ma X em anel.

A maioria dos individuos com ST ndo tém atraso mental mas
tém dificuldades especificas de aprendizagem. Os autores alertam
para possibilidade deste diagnéstico em qualquer crianga sexo femi-
nino com uma BE de causa desconhecida, sobretudo se associada a
um perfil neuropsicoldgico caracteristico e cujo fenétipo ndo seja
incompativel com o ST.
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Summary

Learning Disabilities and short stature
what to think ?

Learning disabilities are one of the most frequent causes for
development outpatient visits. In most cases, short stature (SS), even
being a benign situation, can be the only sign for pathologies like
genetic syndromes. The authors present the clinical case of a 9 year
old girl signalled for an outpatient development visit at 7 years of
age for learning disabilities and SS. The stature evolution was
always inferior to the fifth percentile, and the growth in the last years
was less than four centimetres per year. The parents did not suffer
from SS. The first visit revealed specific learning problems, name-
ly at visual-motor, visual-spatial skills and language understanding.
During that visit SS was confirmed, with a stature age, of 4.5 years
inferior to the bone age. The karyotype was 45, X with some cells
having a ring-x chromosome. The girl was diagnosed with a Turner
Syndrome (TS) with ring-X chromosome mosaicism.

The majority of the individuals with TS do not have mental
retardation but they do have specific learning disabilities. The
authors alert for possibility of this diagnosis in any girl with a SS of
unknown cause, in particular if associated to a characteristic neu-
ropsychological profile and with a phenotype that is not incompati-
ble with a TS.
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Introducao

As dificuldades de aprendizagem s@o uma das princi-
pais causas de envio a consulta de desenvolvimento sendo
a sua etiologia multifactorial, reflexo de influéncias socio-
culturais, neuropatoldgicas, genéticas ou outras. O papel do
Pediatra passa pela exclusdo de causas médicas, neurolégi-
cas e comportamentais de insucesso escolar (doenga créni-
ca, malnutri¢do, epilepsia, défices sensoriais, atraso mental,
alteragdes do comportamento ou sindromes genéticos) .
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Define-se baixa estatura (BE) quando esta € inferior ao
percentil 3 (P3) ou a 2 desvios-padrdo abaixo da média
para a idade @. Devemos ter em consideragdo que nem toda
a crianga com BE é doente e que nem todas as BE necessi-
tam de tratamento. A constatac@o de que a estatura ultrapas-
sa os 3 desvios-padrio abaixo da média para a idade
cronolégica ou de que a velocidade de crescimento fica
abaixo do terceiro percentil para a idade, obriga a uma inves-
tigagdo clinica e laboratorial completa mas escalonada .

A BE é na maioria das vezes uma situac@o benigna, com
80% dos casos representando variantes do normal: baixa
estatura familiar e atraso constitucional do crescimento. No
entanto, a BE pode ser patolégica, secundéria a alteragdes
enddcrinas e cromossomopatias,tais como o Sindrome de
Turner (ST), Sindrome de Down entre outras @.

O objectivo deste trabalho € o de apresentar o caso de
uma menina referenciada 2 consulta de desenvolvimento
por dificuldades de aprendizagem onde se constata tam-
bém uma BE que nos levou ao diagndstico de ST.

Caso clinico

Crianga de 9 anos de idade, sexo feminino, raga cau-
casiana, sinalizada 2 consulta de desenvolvimento aos 7
anos por dificuldades de aprendizagem pela escola que fre-
quentava.

Trata-se de uma segunda gestagao com um abortamen-
to espontaneo na gestagdo anterior; pais jovens e nao con-
sanguineos; gravidez complicada com oligodmnios. O parto
foi eutdcico as 37 semanas, com um peso ao nascimento de
2350g (Pi0), comprimento 44,5 cm (Pio) e perimetro cefali-
co (PC) 30,5 cm (Ps).

A evolugio estaturoponderal foi a seguinte: peso sem-
pre no P5, estatura << Ps, com afastamento a partir dos 4.5
meses, recuperagiio entre os 3-5 anos, e posteriormente
nova desaceleragdo (figura 1); a velocidade de crescimen-
to nos tltimos anos foi inferior a 4 cm/ano; o PC no Ps.
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Fig. 1 - Evolugdo estatural. Iniciou hormona de crescimento pouco
depois dos 8 anos de idade.
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Sem histdria de atraso na aquisi¢ao das principais eta-
pas psico-motoras (sentou-se aos 7 meses, marcha auténo-
ma ao ano de vida, primeiras palavras cedo e controlo de
esfincteres aos 3 anos). Antecedentes de otites e
amigdalites de repeti¢do tendo sido submetida, aos 7 anos
de idade, a adenoidectomia e meringotomia.

Mie com estatura entre o P2sso (162 cm), frequentou
0 9° ano de escolaridade; o pai também com uma estatu-
ra entre o P2s-s0 (174 cm) e com antecedentes de dificul-
dades de aprendizagem, frequentou o 7° ano de escolari-
dade.

A crianga frequentou o jardim de infancia entre os 3 €
6 anos onde foram notadas algumas dificuldades a nivel da
memorizagdo e visiomotricidade. Aos 6 anos e meio ini-
ciou o primeiro ciclo mantendo as dificuldades, com com-
portamentos adequados. Ficou retida no 1° ano de escola-
ridade, razdo pela qual é enviada a consulta.

Na primeira consulta (7 anos e 11 meses) constataram-
-se dificuldades na visiomotricidade, estruturac@o espacial
e processamento visual com uma linguagem razodvel, mas
com algumas dificuldades na compreensio. Na avaliagdo
foram utilizados vérios testes como o PEER (avaliagdo
médico-pedagdgica), e o TROG (avaliagdo da linguagem)
com uma classificagio inferior a 2 desvios padrdes para a
idade, nas Matrizes Raven obteve resultados adequados.

No exame fisico salientava um facies inexpressivo,
pescogo curto, baixa implantagio do cabelo na nuca, pala-
to em ogiva, térax em barril, aumento da disténcia inter-
mamilar, falanges curtas e unhas hipoplasicas (figura 2);
tensdes arteriais normais; peso no Ps.i0 (18.5 kg); estatura
< Ps (104.5 cm), com uma idade estatural de 4.5 anos. A
estatura genética, calculada pela férmula de Tanner ©,foi
de 161.5 cm ou seja entre o Pzs-so (muito superior a sua
estatura actual). Atendendo a estatura dos pais e ao com-
primento ao nascer, a evolugao parecia corresponder a uma
BE patoldgica secunddria a: 1) Cromossomopatia; 2)
Hipotiroidismo; 3) Défice de hormona de crescimento?

Fig. 2 - Fenétipo: ficies inexpressivo, pescogo curto, baixa implantagdo
do cabelo na nuca, térax em barril, aumento da distincia intermamilar,
falanges curtas, unhas hipoplasicas.
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Realizaram-se varios exames auxiliares de diagnéstico
entre os quais uma telerradiografia do punho que revelou
uma idade 6ssea semelhante a idade cronoldgica mas supe-
rior a idade estatural (idade éssea =idade cronoldgica >
idade estatural); hemograma e bioquimica normais; hor-
monas tiroideas (T3, T4) normais, TSH ligeiramente
aumentada; hormona de crescimento (HC/GH) normal e
caritipo: 45,X/46,X,r. ishr(X). Concluiu-se tratar de
Sindrome de Turner em mosaico com X em anel.

Apés o diagnédstico definitivo foi orientada para as
consultas de:

1) Endocrinologia Pediétrica no Hospital Pediétrico
de Coimbra — 8.5 anos iniciou hormona de crescimento
(velocidade de crescimento no tiltimo ano: 7cm/ano);

2) Psicologia infantil — desenvolvimento cognitivo
global “médio” mas com dificuldades na concentragzo,
aten¢ao, raciocinio e célculo numérico, memdria auditiva e
visual imediatas, estruturacdo espacial e coordenacdo
motora fina (WISC);

3) Otorrinolaringologia.

Realizou uma ecografia renal que foi normal, uma eco-
cardiografia que mostrou um gradiente adrtico ligeira-
mente aumentado, sem grande significado (a vigiar) e o
doseamento de anticorpos anti-tiroglobulina que foi nega-
tivo.

Frequenta o segundo ano do primeiro ciclo com apoio
educativo.

Discussao

O ST foi descrito pela primeira vez em 1938 por Henry
Turner que relatou a combinagdo de um infantilismo sexu-
al, pescoco curto e cubitus valgus, como uma entidade dis-
tinta. Em anos subsequentes, a disgenesia gonadal foi tam-
bém reconhecida como parte deste sindrome. S6 em 1959
se definiu a base cromossémica do ST, quando Ford e
associados reconheceram a auséncia de um dos cromosso-
mas X®. O ST € caracterizado pela auséncia de todo ou
parte substancial de um cromossoma X, secunddria a uma
ndo disjunc¢do, perda durante a gametogénese ou clivagem
precoce do zigoto . Aproximadamente 50% dos doentes
com ST tém células 45, X e 12 a 20% tém um isocromos-
soma X (duplicagdo de um brago do cromossoma X, com
perda do outro brago). O mosaicismo, ou seja, a presencga
de duas ou mais linhagens celulares diferentes no que
respeita.a constituicio do cromossoma sexual no mesmo
individuo, é encontrado em 30 a 40% dos casos, sendo em
10 a 15% do total 45X/46XX e 2-5% 45,X/46,XY.
Raramente, ocorre associado a translocagoes X/autossomi-
cas “9. A presenca um cromossoma Y impde-se a ablagio
das génadas pelo risco de gonadoblastoma ™®. Os indivi-
duos 45,X/46,XY podem ter um largo espectro de apresen-
tagao clinica, desde um ST tipico a um fenétipo masculino

normal. A presenga de uma linhagem celular com cromos-
soma X em anel (como o caso descrito) representa 23% do
total ©.

O ST ocorre em aproximadamente 1/2500 nados vivos
do sexo feminino. Caracteriza-se classicamente por um
fenétipo feminino, baixa estatura (98%), habitualmente
menor que os 150 cm, disgenesia gonadal (95%) com
amenorreia primdria e infertilidade, dismorfias e malfor-
magdes miiltiplas nem sempre presentes ™, Num estudo
realizado numa clinica genética em Hong Kong, 19% das
criangas do sexo feminino referenciadas para estudo de
baixa estatura tinham ST ©.

Das inimeras dismorfias, algumas sio consideradas
mais caracteristicas: pescogo curto, implantacdo baixa do
cabelo na nuca, pterygium colli, palato em ogiva, alarga-
mento do térax com aumento do diametro biacromial e do
espaco intermamilar, cubitus e genus valgum, miiltiplos
nevus pigmentados e 4° metacarpo curto. As malformagdes
que devem ser pesquisadas incluem: as cardiacas (coar-
tacio da aorta, comunicag¢do inter-ventricular, estenose
mitral, estenose pulmonar, aorta bictspida e prolapso da
vélvula mitral), renais (agenesia, hipoplasia renal, rim em
ferradura e hidronefrose) e osteoarticulares (escoliose,
auséncia de lordose lombar, falanges distais curtas, e
deformidade de Madelung). Podem também coexistir
alteracOes sensoriais, nomeadamente auditivas e visuais
(hipoacusia, estrabismo, cataratas, miopia), 80% das
doentes com ST tém otite crénica; hipotiroidismo auto-
imune e hipoplasia suprarrenal “®,

Os oviérios podem estar transformados em bandas
fibrosas, ndo existindo foliculos, ou pode haver uma
diferenciagdo parcial dos ovarios que permita uma puber-
dade normal, e raramente, uma gravidez. No ST a
gravidez € excepcional mas de mau prognéstico (aborta-
mentos em 50% e recém-nascidos com alteragdes cro-
mossémicas). Cerca de 5 a 15% das raparigas entrarao
espontaneamente na puberdade. As restantes necessitardo
de tratamento hormonal de substituicdo “®. Os adultos
com ST s3o também susceptiveis a uma série de alteragoes
como a osteoporose, hipotiroidismo, obesidade, diabetes e
hipertensdo arterial .

Contrariamente a registos iniciais, a maioria dos indi-
viduos com ST n@o tem atraso mental, mas sdo frequentes
as dificuldades especificas de aprendizagem a nivel da per-
cep¢do espacial, coordenacdo visual-motora, cédlculo
raciocinio matemadtico e memoria nao-verbal, compativeis
com sindrome de dificuldades de aprendizagem ndo ver-
bais. Como resultado, o coeficiente de inteligéncia (QI)
nao verbal tende a ser menor que o QI verbal ., No
entanto, os mosaicos com pequeno X em anel tém maior
risco de atraso mental e de dificuldades de aprendizagem
M2 A incidéncia de atraso mental no ST, apontada por
Dyke e colegas, foi de 6.3% (3.3% excluindo os casos com
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pequeno X em anel) “V, O sindrome de dificuldades de
aprendizagem ndo verbal (SDNV) abrange 3 4reas major:
défices neuropsicolégicos, défices académicos e défices
sécio/emocionais e de adaptagdo. Os défices neuropsi-
coldgicos incluem dificuldades com a percepgio e atengéo
tactil e visual, coordenagdo psicomotora, memdria ndo ver-
bal, raciocinio, fungdes executivas, e aspectos especificos
do discurso e linguagem. Os défices no cdlculo e raciocinio
matemdtico, na compreensao da leitura e os aspectos
especificos da linguagem escrita, sdo as principais preocu-
pacoes académicas. Os défices sociais incluem problemas
relacionados com a percep¢do social e interac¢do social.
As criangas SDNV t€m maior risco de psicopatologias,
sobretudo ansiedade e depressdo e maior risco de suicidio.
Porque muita da comunicagéo social é ndao verbal, envol-
vendo "linguagem corporal”, expressoes faciais e tom de
voz, individuos com SDNV estdo em desvantagem devido
4s suas dificuldades no processamento visual e percep¢ao
visual/espacial. Tendem a perder pistas importantes na
interacgdo social e falham quase sempre em apreciar per-
turbagdes do humor, agravada pela sua dificuldade em
compreender a entoagdo afectiva do discurso. Todas estas
alteracdbes levam a défices significativos na
percepgao/interac¢do social. Outra caracteristica é a falta
de adaptacao a novas circunstancias ‘., Estudos em indivi-
duos mais velhos apontam para a dificuldade em fazer e
manter amizades, que se mantém pela idade adulta ©. A
constelac@o de défices neurocognitivos observada no ST é
provavelmente multifactorial resultando de uma interac¢ao
complexa entre as alteragdes genéticas, défices hormonais
e outros factores inespecificos.

O diagnéstico é frequentemente sugerido, no recém
nascido, pelo pequeno tamanho, linfedema das méos e pés
e pele excessiva na parte posterior do pescogo. Certos
achados ecogréficos no periodo intra-uterino aumentam a
probabilidade de um ST: translucéncia da nuca aumentada,
coarctagdo da aorta ou outros defeitos cardiacos, braquice-
falia, alteracdes renais, polihidramnios, oligoamnios (pre-
sente no nosso caso) e atraso de crescimento. O rastreio
bioquimico anormal pode também sugerir ST. Nas criangas
pequenas, uma baixa estatura inexplicada com qualquer
uma das caracteristicas fisicas do ST sugere o diagnéstico.
Amenorreia primdria numa adolescente, sobretudo se com
niveis de FSH aumentados, levanta a suspeita de ST. O
diagndstico € estabelecido apenas por andlise cromossomica “”.

E necessdrio um diagndstico precoce para prevenir
morbilidades associadas que podem ter um impacto pro-
fundo na sua qualidade de vida e, optimizar o crescimento
e desenvolvimento das criangas com ST.

Existe a necessidade de uma abordagem multidiscipli-
nar e integrada dos individuos com ST. O tratamento
baseia-se entre outros na correc¢ao do défice de cresci-

mento e impuberismo além de intervengdes e planos para
optimizar o seu desenvolvimento ©.

A estatura final nos ST pode ser aumentada, em alguns
centimetros, se for iniciado precocemente e durante a
infincia, a hormona de crescimento. E prética tratar
doentes com ST com estrogénios para induzir o desen-
volvimento mamadrio e outras caracteristicas pubertdrias,
sobretudo se a menarca ndo surgiu até os 15 anos. As
raparigas e mulheres com ST devem continuar o trata-
mento com estrogéneo-progesterona para manter o0 seu
desenvolvimento sexual secundério e para prevengdo da
osteoporose, pelo menos até idade usual da menopausa "*.
E extremamente importante discutir fertilidade/sexuali-
dade com os doentes e seus familiares desde cedo.

Os individuos, com ST bem como os seus familiares
necessitam de compreender, que mesmo com interven¢io
precoce (fundamental), as dificuldades de aprendizagem
ndo desaparecem por completo, antes persistem pela idade
adulta, fazendo parte do sindrome. Por isso, para além dos
apoios a nivel escolar, devem desenvolver planos que
reforcem a sua auto-estima. No entanto hd que salientar e
relembrar que qualquer individuo com ST pode levar uma
vida normal e produtiva, integrado na sociedade.

Neste caso o protocolo existente entre as escolas e a
consulta de desenvolvimento, revelou-se uma mais valia ao
referenciar aos cuidados médicos criancas com dificuldades
de aprendizagem para estudo de eventuais causas médicas
(como foi o caso). Mais uma vez vendo a importancia de
uma abordagem multidisciplinar. A evolugdo estatural per-
mitiu-nos concluir por uma baixa estatura patolégica e
desse modo chegar ao diagndstico de ST.

Atendendo a que a disgenesia gonadal nio é reconheci-
da durante a infancia, os autores alertam para possibilidade
deste diagndstico em qualquer crianga sexo feminino com
uma baixa estatura de causa desconhecida sobretudo se
associada a um perfil neuropsicolégico caracteristico e
cujo fenétipo nao seja incompativel com o ST.
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