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Resumo

Os autores (AA) apresentam um protocolo para a defini¢do da etiologia organica da Deficiéncia mental (DM). Perante suspeita de DM, a avaliacio
do desenvolvimento torna-se imperativa para a confirmagdo do diagndstico e para consequente planificagio do processo de intervengdo. Apés a
confirmagdo do diagndstico, tenta-se definir a etiologia orgénica. De acordo com os achados clinicos, programa-se, de forma escalonada, a investigacdo,
que pode incluir o rastreio de doengas metabélicas ou de infec¢des do grupo TORCH, a avaliagdo neurolégica ou genética. Se apés uma abordagem
cuidada e extensa a etiologia orginica da DM permanecer desconhecida, os AA propdem a realizagio de algumas investigacdes, nomeadamente a
pesquisa de X Frdgil, a realizagiio de tomografia axial computorizada cranio-encefalica, ou mesmo de ressonincia magnética, e realizagdo de cromatografia
dos aminodcidos e dos dcidos organicos.
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Summary
The authors present a protocol they create to define the organic etiology of mental deficiency. First, it’s important to confirm the suspicious of
mental deficiency by making the developmental screening. After the confirmation, it’s important to look for the etiologic process. According to the

clinical picture, they programme the investigation, which can include metabolic, infectious, neurologic or genetic examinations. In idiopathic mental
deficiency, it’s important to perform some investigations, which include computed tomography scans of the brain (or even magnetic resonance

imaging), fragile X test, amino acids cromathography and organic acids cromathography.

Key-words: Mental deficiency, etiology, child.

Introducao

De acordo com a defini¢do cldssica proposta pela American
Association on Mental Deficiency (AAMD) e baseada em para-
metros psicométricos, DM caracteriza-se por um défice cognitivo
geral, definido por Quociente de Inteligéncia (Q.I. = Idade
Mental / Idade cronoldgica X 100) inferior a 2 desvios padroes
abaixo da média, associado a uma dificuldade na capacidade de
adaptacdo, com inicio antes dos 18 anos de idade. Esta entidade
¢é ainda subclassificada em 4 categorias de acordo com a sua
gravidade: DM ligeira (DML, Q.I. entre 50 e 69), DM mode-
rada (DMM, Q.L. entre 35 e 49), DM grave (DMG, Q.I. 20 e
34) e DM profunda (DMP, Q.I. inferior a 20) 23,

Recentemente, a AAMD prop6s uma definicdo baseada,
essencialmente, na avaliagdo do comportamento adaptativo e,
consequentemente, na defini¢do do tipo e da qualidade dos
apoios/ajudas preconizados, segundo 4 grupos: necessidade de
apoios/ajudas intermitente, necessidade de apoios/ajudas limi-
tada, necessidade de apoio/ajudas extensa e necessidade de
apoios/ajudas permanente, intensa e em todas as circunstancias
e ambientes (9.
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Esta dltima classificacdo ao enfatizar o desempenho comu-
nitdrio, torna-se mais funcional e voltada para os aspectos
terapéuticos, uma vez que o comportamento adaptativo tem maior
probabilidade de melhorar com esfor¢os terapéuticos do que o
Q.L, que tende a permanecer mais estivel . E também mais
flexivel, ao permitir incluir na categoria de DM individuos com
Q.I. superior a 70 que apresentam um comportamento adaptativo
deficiente, ou excluir individuos com Q.I. inferior a 70 mas sem
incapacidade significativa do comportamento adaptativo 2 ©),

A etiologia da DM permanece, em muitos casos, desconhe-
cida, mesmo ap6s um estudo cuidado e extenso, apesar de se ter
assistido, nos ultimos anos, a uma mudanga radical no que diz
respeito a defini¢do, ao diagndstico e ao tratamento “¥. Com
efeito, uma variedade de problemas pré-concepcionais, pré-, peri
e pds-natais, actuando de forma isolada ou em conjunto, podem
desempenhar um papel determinante na etiologia do processo
(Figura 1).

Devido a elevada prevaléncia de DM (cerca de 3% da popu-
lagdo pedidtrica ** 3% a Consulta de Pediatria Geral elaborou
um protocolo de defini¢do da etiologia organica da entidade,
onde € enfatizada a importincia da Histéria Clinica. Efectiva-
mente, se a anamnese e o exame objectivo sdo fundamentais na
investigacdo de qualquer patologia, tornam-se obrigatdrios no
caso da DM, devido ao elevado niimero de patologias de base
que concorrem no diagnéstico diferencial.
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Etiologia da DM

Alteracao pré-concepcao

Anomalia de um gene (erros metabdlicos, doengas neurcutdneas, ...)
Anomalias cromossémicas (translocagoes, X-fragil, ...)

Sindromas familiares poligénicas

Disrup¢ao embriondria precoce

Alteragdes cromossomicas (trisomias, mosaicos, ...)
Infecgdes (TORCH, HIV, ...)

Teratogénicos (dlcool, radiagdo, ...)

Disfungdo placentdria

Malformagoes congénitas do SNC

Agressao cerebral pré- e/ou perinatais

Infec¢oes (TORCH, HIV, ...)

Toxinas (dlcool, cocaina, chumbo, fenilcetontria materna, ...)
Insuficiéncia placentdria / malnutri¢do intrauterina
Prematuridade

Lesdo hipdxico-isquémica

Hemorragia intracraniana

Alteragdes metabdlicas (hipoglicémia, hiperbilirrubinémia, ...)

Agressao pos-natal

Infec¢des SNC

Traumatismo

Astfixia

Doengas metabdlicas (hipoglicémia, Hipernatrémia, ...)

Toxinas (chumbo, ...)

Hemorragia intracraniana

Malnutrigdo

Ambiente (privagdo de cuidados, de estimulagdo social, de linguistica, ...)

Desconhecida

FIG. 1 — DM - Etiologia da DM *

* Traduzido e modificado de Shonkoff JP: Mental Retardation. In: Behrman,
RE, ed. Nelson Textbook of Pediatrics. W.B. Saunders Company. 1992:
94-98.

No entanto, mesmo apds uma abordagem extensa e cuida-
dosa, cerca de 30-40% dos casos de DM permanece com
etiologia desconhecida %,

Histéria Clinica
A) Anamnese

Relativamente aos antecedentes familiares, saber se existe
histéria de consanguinidade, um dado a favor de situagdes
autossémicas recessivas. E ainda importante conhecer a idade
dos pais, uma vez que idade materna avancada estd rela-
cionada com trissomias e idade paterna avangada com muta-
¢oes . Sdo fundamentais o conhecimento do grau de inte-
ligéncia, do nivel sociocultural e da presenca de hdbitos
alcodlicos.

Inquirir sobre a existéncia de DM, doengas heredofamiliares
e de passado obstétrico significativo.

No que diz respeito aos antecedentes pessoais, conhecer a
duracio da gestacdo, o inicio dos primeiros movimentos fetais,
a variacdo ponderal, a histéria alimentar, a exposi¢cdo a
teratogénicos (ex.: radiagdes, dlcool, medicamentos, estupefa-
cientes), a existéncia de intercorréncias (ex.: diabetes, doen-

cas febris, infeccdo TORCH, toxemia) e o resultado dos exa-
mes complementares efectuados, particularmente das ecografias
fetais.

Relativamente ao periodo perinatal, inquirir sobre o local
e duragio do trabalho de parto, a monitorizagdo cardiotocogra-
fica, o aspecto e quantidade do liquido amniético (liquido
amniotico meconial é indicador de sofrimento fetal, polidrimnios
associa-se a défices neurolégicos), o tipo de parto e apresenta-
cdo fetal (a apresentagdo pélvica frequentemente relaciona-se
com doenga neurolégica '), o indice de Apgar, a somatometria,
as caracteristicas placentdrias. Inquirir sobre a existéncia de
intercorréncias (ex.: hipoglicémia e hipéxia prolongadas, con-
vulsdo, hemorragia intracraniana, Kernicterus, meningite, sepsis),
sendo de notar que os problemas perinatais podem constituir
causa isolada de DM ou reflectirem problemas da morfogénese
pré-natais.

Quanto ao periodo pés-natal, conhecer a progressio estatu-
roponderal e do perimetro cefilico, o desenvolvimento psicomo-
tor bem como a existéncia de défices visuais ou auditivos que,
por si s6, condicionam dificuldades na interac¢do social. Den-
tro das causas mais frequentes de DM neste periodo, destacam-
-se as infecgdes do sistema nervoso central e os traumatismos
cranio-encefdlicos.

Interrogar sobre a existéncia de alteragdes psicoafectivas,
nomeadamente agressividade, baixa auto-estima, baixa toleran-
cia a frustagdo, comportamento estereotipado auto-estimulador
e autolesivo, dependéncia e fraco controlo do impulso, passivi-
dade ©.

E fundamental conhecer a histéria social do doente, nomea-
damente saber com quem a crianca pdssa a maior parte do
tempo e se é estimulada, conhecer o relacionamento entre os
pais da crianca, a relagdo mae/filho, pai/filho, irmdos/crianga,
se frequenta o infantdrio, ama, escola especial ou normal, ou
outra instituigdo.

Relativamente 2 DM, € ainda importante caracterizar se
existe um atraso do desenvolvimento global ou parcial, se
existe regressao (o que normalmente ensombra o prognéstico),
conhecer a data de inicio da deficiéncia e os eventuais trata-
mentos realizados.

O conhecimento da data de inicio da deficiéncia € importan-
te, uma vez que embora em muitos casos esta seja desconhecida
(37% dos casos """, sabe-se que a precocidade do diagndstico
varia com a gravidade da DM — o diagnédstico de DM com
défice cognitivo grave € em regra feito durante o 1.° ano de
vida (bebé mole, dificuldade na succio, actividade motora di-
minuida, espasticidade, resposta sensorial ausente ou diminuida,
atraso nas etapas do desenvolvimento) e o diagndstico de DM
com défice cognitivo ligeiro € normalmente feito na idade pré-
-escolar ou escolar (insucesso escolar, problemas comporta-
mentais ou de linguagem) %',

B) Exame Objectivo

O exame objectivo deve ser cuidadoso. Ha que ter em mente
que 1% e 0,05% das criangas normais apresentam dois e trés
achados dismérficos minor, respectivamente, sendo que muitas
destas dismorfias sdo familiares ou aparecem com mais fre-
quéncia em certos grupos étnicos ©.
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Ap6s caracterizagdo do aspecto geral da crianga e dos dados
da somatometria, observar atentamente a pele e seus anexos.
A pele deve ser caracterizada quanto a elasticidade, espessura
e existéncia de alteracdes neurocutineas (ex.: manchas café com
leite ou hipopigmentadas, adenomas sebdceos, hemangiomas),
ou outras alteracdes. A origem embriondria comum entre a pele,
seus anexos e o cérebro, explicam a grande frequéncia de alte-
racdes do tegumento nos doentes com DM.

Quanto ao cabelo, verificar o padrio da direc¢do do escalpe,
uma vez que, sendo este determinado pela 10.*-16.* semana de
gestacdo, as alteracdes a este nivel constituem uma pista para o
diagnéstico de alteragdes precoces da morfogénese cerebral .
E igualmente importante a caracterizagio da cor, quantidade,
espessura e distribui¢do do cabelo.

Na cabeca, importa também caracterizar o cranio (configu-
racdo, fontanelas e suturas), a face (forma, macico facial, dis-
tancia nasolabial), os olhos (microftalmia, hipo/hipertelorismo,
inclinacdo das fendas palpebrais), nariz (tamanho e forma da
base e narinas), boca (ldbios, lingua, palato, gengivas e dentes)
e a anatomia e implantagdo dos pavilhdes auriculares.

Atender a forma e tamanho do pescogo, as alteracdes da
configuracdo do térax e dos mamilos, valorizar as alteragdes do
aparelho cardiovascular, pesquizar a existéncia de organome-
gdlias (no perfodo neonatal pode ser indicativo de infeccdo
congénita; o aparecimento tardio pode ser indicativo de doenca
do armazenamento) ou de outras alteragdes.

A observacdo atenta dos genitais pode dar informacdes pre-
ciosas no que diz respeito a etiologia da DM. Neste sentido,
verificar existéncia de ambiguidade sexual, de criptorquidia, de
micropénis, de microrquidismo (ex.: Prader-Willi), de macror-
quidismo (ex.: X fragil), de alteracdes nos genitais femininos.

Caracterizar as extremidades, quanto a forma, dimensoes,
existéncia de alteragdes articulares. Nas maos e nos pés, veri-
ficar a existéncia de clinodactilia (trissomias), de dedos peque-
nos e gordos (ex.: Prader-Willi), de prega palmar transversa
(ex.: trisomia 21), ou de outras alteragdes.

Observar atentamente a coluna vertebral no sentido de de-
tectar alteracdes como escoliose, presente, por exemplo, nas
doencgas que cursam com fraqueza muscular, ou cifose, pre-
sente, entre outras, na mucopolissacaridose.

No exame neuroldgico e na avaliagdo sumdria do desenvol-
vimento, fundamentais na observagdo da crianga com suspeita
de DM, ¢ obrigatdrio estar atento as altera¢des a nivel da lin-
guagem e do desenvolvimento motor, bem como a existéncia
de sinais neuroldgicos focais ou ataxia, indicadores de doenga
neuroldgica subjacente.

Suspeita e confirmacao de DM

Perante suspeita de DM, a crianca é encaminhada para a
consulta de desenvolvimento, com vista a confirmacdo do diag-
néstico e a elaboracdo de plano de intervencio.

Apbs confirmacdo do diagndstico, um dos primeiros pas-
sos serd o encaminhamento para as consultas de oftalmologia
e de otorrinolaringologia, uma vez que os défices a este nivel
sdo frequentes, ocorrendo em mais de 25% dos casos,
sendo particularmente frequentes os erros de refrac¢io e o estra-
bismo 2.

O encaminhamento atempado para as consultas anteriormente
referidas € crucial uma vez que permite o diagndstico e trata-
mento precoces dos défices sensoriais. O diagndstico precoce
das alteragdes sensoriais pode fornecer pistas etioldgicas, como
por exemplo a presenca de cataratas (galactosémia), glaucoma
(mucopolissacaridose). Por outro lado, o tratamento precoce dos
défices neuro-sensoriais proporciona o desenvolvimento das
melhores condi¢des possiveis para que estas criancas, que a
partida apresentam uma limitacdo das suas capacidades, possam
interagir da melhor forma possivel com o meio.

Investigacao etiologica

Apbs confirmaclio diagnéstica, é programada e iniciada a
investigacdo da etiologia organica. Os exames complementares
e o eventual envio as consultas de subespecialidade deverio
ser programados de forma escalonada, com base na histéria
clinica 1019,

Existem aspectos clinicos que justificam a realizagdo de
certos exames complementares, como por exemplo serologia do
grupo TORCH numa crianga com histéria de hepatosplenome-
gdlia, ictericia e rash petequial neonatais, ou com défices sen-
soriais, microcefalia ou calcificagdes intracranianas.

O envio a consulta de neurologia infantil € justificado pela
existéncia de regressdo, convulsdes, alteragcdo da progressdao do
perimetro cefdlico, alteracdo do ténus, ataxia, movimentos
involuntdrios.

Determinados aspectos clinicos sdo mandatorios para a rea-
lizacdo de avaliagdo metabdlica orientada, como sendo a exis-
téncia de hipoglicémia, de acidose e/ou cetose, de alteragdes
neurolégicas (hipotonia, convulsdes), de dismortfias, de altera-
¢Oes oculares ou cutdneas, de organomegalias, particularmente
se estas alteragdes ocorreram ap6s um intervalo de tempo livre.

Os casos com histéria familiar sugestiva sdo também
referenciados a consulta de genética, bem como os quadros
clinicos com passado obstétrico carregado, presenca de tera-
togénicos, dismorfias, malformagdes congénitas ou anomalias
dos genitais.

DM de causa desconhecida

Se a etiologia organica da DM permanecer desconhecida
apds investigacdo extensa e racional, considera-se fundamental
a realizacdo dos seguintes exames complementares:

| — Pesquisa de X fragil: o sindroma do X f{rdgil constitui
a causa mais frequente de DM herdada e a 2.* causa cromos-
somica mais frequente de DM ©® % 1V Por outro lado, no
sindroma do X fragil é relativamente frequente a ocorréncia de
DM na auséncia de achados fenotipicos, nomeadamente em 20%
das criangas do sexo masculino e 65% das criangas do sexo
feminino portadoras de apenas | cromossoma X afectado %%
13-17)

2 — Cromatografia dos aminodcidos e dcidos organicos:
embora as alteracdes metabdlicas a este nivel que cursam ape-
nas com DM sejam relativamente raras, trata-se de um exame
relativamente acessivel e que pode diagnosticar um grupo de
situagdes potencialmente curdveis.
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3 — Tomografia axial computorizada cranio-encefalica: o
advento desta técnica possibilitou um grande avango no conhe-
cimento da morfologia do sistema nervoso central, permitindo
a detecgdo de alteragdes morfoldgicas responsdveis pela DM
em doentes previamente classificados como apresentando DM
idiopdtica.

Permitiu ainda verificar que um grande niimero de individu-
os com DM idiopética apresenta alteragdes classificadas como
«variantes do normal» (mega cisterna magna, hipoplasia do corpo
caloso, persisténcia do cavum do septo pellucidum), de forma
mais frequente do que a que ocorre na populacdo em geral 'Y

No futuro, com o desenvolvimento e a acessibilidade das
técnicas para o estudo da morfologia e fisiopatologia do siste-
ma nervoso central, particularmente ressonincia magnética, €
provavel que um grande nimero de criangas com DM idiopdtica
apresente na realidade alteragdes disgenéticas impossiveis de
diagnosticar com as técnicas actualmente acessiveis.

Conclusao

A abordagem etioldgica orginica da DM deve ser feita de
forma escalonada e sempre com sensatez, uma vez que uma
variedade de factores pré-concepcionais, pré-, peri e pds-natais
podem actuar isoladamente ou em conjunto na etiopatogenia do
processo.

Em muitos casos, mesmo apds abordagem extensa e racio-
nal, a etiologia orgdnica da DM permanece desconhecida. Nes-
tes casos, é importante realizar certos exames complementares
de diagndstico.

Na figura 2 encontra-se o organigrama que representa uma
proposta para a defini¢do da etiologia organica da DM.

A defini¢do da etiologia organica da DM € o paradigma do
trabalho de equipa na qual o pediatra geral tem o papel de
coordenagdo e de gestdo da informagdo fornecida pelas vérias
subespecialidades envolvidas.

A par da investigacdo etioldgica hd que orientar de imediato
a crianga para um programa de interven¢ao de modo a maximizar
as suas capacidades e sempre numa perspectiva da sua integracio
social.
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