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termo deficiéncia intelectual (DI) é cada vez mais usado em vez de

retardo mental. DI ou retardo mental é definida como uma condicio de

desenvolvimento interrompido ou incompleto da mente, que é especialmente
caracterizado pelo comprometimento de habilidades manifestadas durante o periodo de
desenvolvimento, que contribuem para o nivel global de inteligéncia, isto ¢, cognitivas,
de linguagem, motoras e habilidades sociais (Organizacdo Mundial da Satde, OMS,
1992). A American Association on Intellectual and Developmental Disabilities
(AAIDD) descreve a DI como caracterizada por limitagées significativas no
funcionamento intelectual e no comportamento adaptativo, expressas em habilidades
adaptativas conceituais, sociais e priticas. Essa deficiéncia origina-se antes dos
18 anos de idade. Em geral, DI aplica-se aos mesmos individuos que estavam
anteriormente diagnosticados com retardo mental em tipo, nivel, espécie, duragio
e necessidade de servigos e apoios. Cada individuo que é ou era elegivel para um
diagnéstico de retardo mental ¢ elegivel para um diagndstico de DI (Schalock et
al, 2007).

EPIDEMIOLOGIA

Muitos estudos tem sido realizados para averiguar a prevaléncia de DI em
todo o mundo, com estimativas que variam de 1% a 3% (Harris, 2006). Uma
meta-andlise recente concluiu que a prevaléncia média de deficiéncia intelectual
em todos os estudos é de 1%. A prevaléncia é maior no sexo masculino, tanto
nas populacoes de adultos quanto de criangas e adolescentes. Entre os adultos, a
proporg¢do do sexo feminino para masculino varia entre 0,7: 1 ¢ 0,9: 1, enquanto
que nas criangas e adolescentes, varia entre 0,4:1 e 1:1. As taxas variam conforme
a renda; a maior prevaléncia ocorre em paises de baixa e média renda onde as taxas
sio quase duas vezes maiores que nos paises de alta renda (Maulik et al, 2011).
Outra meta-andlise, que considerou estudos publicados entre 1980 e 2009 em
paises europeus, encontrou estimativas gerai que variam de 0,4% e 1,4% (Wittchen
et al, 2011). A prevaléncia de DI em toda a Asia é amplamente consistente com
as estimativas dos paises ocidentais: 0,06% -1,3% (Jeevanandam, 2009). A mais
recente pesquisa nacional chinesa sobre deficiéncia, realizada em 2006, estimou
uma prevaléncia de DI de 0,75%. A prevaléncia em dreas urbanas foi menor
(0,4%) do que em dreas rurais (1,02%) (Kwok et al, 2011)

ETIOLOGIA E FATORES DE RISCO

A etiologia da DI é heterogénea. Lesoes, infecgoes e toxinas tornaram-se
causas menos frequentes por causa da melhoria dos cuidados pré-natais, enquanto
que fatores genéticos tem se tornado mais proeminentes. Nenhuma etiologia
especifica pode ser encontrada em até 40% dos casos, particularmente na DI
leve. Influéncias ambientais (por exemplo, desnutrigao, e experiéncias de privacio
emocional e social, por exemplo, em orfanatos mal administrados) pode também
causar ou agravar a DI. Compreender a etiologia da DI levanta a possibilidade de
tratamento ou prevengao em alguns casos, enquanto que em outros pode permitir
predizer dificuldades especificas.

Muitos fatores tém sido confirmados como causa ou como associados a DI.
Esses fatores, que influenciam o desenvolvimento e a fun¢io do cérebro da crianga
nos periodos pré-natal, perinatal ou pds-natal, podem ser divididos em trés grupos:
organico, genético e sociocultural. Trissomia do 21 e X frégil sdo as causas genéticas

Deficiéncia intelectual C.1

desenvolvimento
normal?

Existe uma vasta

gama do que pode ser
considerado “normal”, mas
o crescimento segue uma
certa sequéncia. Espera-se
que algumas habilidades
surjam mais ou menos
numa determinada idade.
Para uma descri¢ao
detalhada sobre
desenvolvimento normal va
ao capitulo A.2 ou clique
na imagem para visitar

o Centro Nacional de
Divulgagao para Criangas
com Deficiéncia.


http://nichcy.org/disability/milestones

Tratado de Saude Mental da Infancia e Adolescéncia da IACAPAP

Tabela C.1.1 Causas comuns de deficiéncia intelectual

(Catogor_{TpoJExompos

Pré-natal
(antes do
nascimento)

Perinatal
(em torno

da época de
nascimento)

Pds-natal (na
infancia e
adolescéncia)

Disturbios
Cromossomicos

Desordens de gene
Unico

Outras condigdes de
origem genética

Influéncias ambientais
adversas

Terceiro trimestre (final
da gravidez)

Trabalho de parto
(durante o parto)

Neonatal (quatro primeiras

semanas de vida)

*Definitivamente ou potencialmente evitaveis.

Sindrome de Down*
Sindrome do X fragil
Sindrome de Prader Willi
Sindrome de Klinefelter

Erros inatos do metabolismo, como galactosemia*
Fenilcetondria*

Mucopolissacaridoses

Hipotireoidismo*

Doenca de Tay-Sachs

Sindromes neuro-cutaneas, como a esclerose tuberosa e a
neurofibromatose

Malformacdes cerebrais como microcefalia genética, hidrocefalia e
mielo-meningocele*

Outras sindromes dismorficas, como sindrome Laurence-Moon-Bied|

Sindrome de Rubimstein-Taybi

Sindrome de Cornélia de Lange

Deficiéncias®, tais como deficiéncia de iodo e deficiéncia de acido
folico

Desnutrigdo grave na gravidez*

Uso de substancias* como &lcool (sindrome alcodlica fetal), nicotina e
cocaina durante o inicio da gravidez

Exposi¢éo* a outros produtos quimicos prejudiciais, tais como
poluentes, metais pesados, abortivos e medicamentos prejudiciais,
tais como a talidomida, fenitoina e varfarina no inicio da gravidez

Infecgbes maternas, como rubéola®, sifilis*, toxoplasmose,
citomegalovirus e HIV

Outros, como a exposigao excessiva a radiagdo* e incompatibilidade
Rh*

Complicagdes da gravidez*

Doencas* na mée, tais como doengas cardiacas e renais, diabetes
Disfuncgao placentéria

Prematuridade severa, muito baixo peso ao nascer, asfixia ao nascer
Parto dificil ou complicado*
Trauma de nascimento*

Septicemia, ictericia grave*, hipoglicemia

InfecgBes no cérebro, como tuberculose, encefalite japonesa, e
meningite bacteriana

Trauma craniano®

Exposi¢éo cronica ao chumbo*
Desnutrigao grave e prolongada*
Sub-estimulagdo severa *
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mais comuns diagnosticéveis de deficiéncia intelectual. E pouco provavel que toda
deficiéncia intelectual se encaixe perfeitamente nestes trés grupos - sobreposicio
de fatores genéticos, ambientais e fatores socioculturais sdo susceptiveis de ser
relevantes em muitos casos. Por outro lado, em cerca de dois tergos dos casos
leves e um tergo dos casos graves, as causas nio sio encontradas, o que destaca a
necessidade de mais pesquisas. Uma lista mais detalhada das causas estd disponivel
no site da OMS (ver Tabela C.1.1). Algumas sao descritas abaixo em mais detalhe.

Quociente de inteligéncia (QI)

QI ¢ um indicador derivado de um de vdrios testes. Existem muitos tipos
de testes de QI que procuram medir habilidades gerais ou especificas: leitura,
aritmética, vocabuldrio, memdria, conhecimentos gerais, visual, verbal, raciocinio-
abstrato, etc. Os testes de QI bem conhecidos incluem a Escala de Inteligéncia
Wechsler para Criangas, Stanford-Binet, Bateria de Kaufman para Avaliagao de
Criancas, ¢ Matrizes Progressivas de Raven. Tradicionalmente, uma pontuagio
de QI era obtida dividindo-se a idade mental da pessoa em teste (o grupo etdrio
que em média pontuou tal escore em uma amostra aleatéria da populacio) pela
idade cronolédgica multiplicada por 100. No entanto, este método tem limitagdes
(por exemplo, nao pode ser utilizado em adultos). Atualmente, os resultados dos
testes sao padronizados em relagdo a uma amostra representativa da populagao;
pontuagdes de QI para as criangas sio em relacdo as criangas da mesma idade.
O resultado mediano ¢ definido como sendo de 100 e um desvio padrao é de
15 pontos, por conseguinte, 95% do populagio tém pontuacoes dentro de dois
desvios padrio da média (ou seja, dentro de uma gama de QI de 70-130). Para o
QI ser exato deve ser normalizado em relagao ao de uma populagao culturalmente
semelhante ao da pessoa a ser testada. Por exemplo, a utilizagao de normas obtidas
em uma populac¢io brasileira produziria resultados tendenciosos se a pessoa a fazer
o teste for birmanesa.

Embora o QI possa mudar em certa medida com o aumento da idade,
ele ¢ um constructo surpreendentemente sélido que é fortemente preditivo
de desempenho. O QI tem um componente hereditdrio grande, mas os fatores
ambientais também tém um forte efeito. A herdabilidade aumenta com o aumento
da idade: ela pode ser tao baixa quanto 0,2 na infincia, 0,4 no meio da infincia,
e até 0,8 na idade adulta. O que parece ser um conceito simples foi marcado por
controvérsia ao longo dos anos. Por exemplo, alguns estudiosos acreditam que
a inteligéncia é uma combinagao de aprendizados de diferentes competéncias e
habilidades, enquanto outros assumem que a inteligéncia é um traco tinico que ¢é
fortemente determinado pela genética, mesmo que outros acreditem haver grandes

diferencas étnicas ou raciais.

Os testes de QI sao diferentes dos testes de desempenho, estes procuram
medir as habilidades e os conhecimentos aprendidos (por exemplo, linguagem,
aritmética), geralmente através da escolaridade; os testes de QI medem a aptidio
a0 invés de desempenho real (ver Capitulo C.3). Enquanto no passado havia uma
énfase na entdo chamada “inteligéncia geral” teorias atuais visualizam a inteligéncia
como um conjunto mais complexo de aptides em uma variedade de dreas (musical,
mecanico, fisico, social), que pode diferir substancialmente no mesmo individuo.

A tabela C.1.2 ilustra a capacidade na vida adulta de pessoas com diferentes
graus de DI (OMS). E evidente que mesmo aqueles com grave DI podem tornar-
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Hashan € um menino de
quatro anos. Ele ainda ndo
consegue andar sozinho,
mas pode dar alguns
passos com o apoio. Ele
reconhece 0os membros da
familia, mas ndo consegue
mostrar onde sua orelha

e nariz estdo. Ele pode
balbuciar (falar “ba-ba-ba”),
mas nunca disse qualquer
palavra significante. Ele
nao consegue indicar

sua necessidade de ir ao
banheiro. Seus pais dizem
que ele é como uma crianga
de um ano de idade.

Sera que Hashanm sofre de
DI? Se sim, quéo grave?
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Tabela C.1.2 Capacidade adulta de acordo com o grau de
incapacidade intelectual

m Faixa de QI | Capacidade adulta

«  Alfabetizagéo +
Habilidades de auto-ajuda ++
Boa fala ++

+  Trabalho semiqualificado +

Leve 50-70

«  Alfabetizagao +/-
Habilidades de auto-ajuda +
Fala em casa +
«  Trabalho ndo qualificado, com ou sem supervisao +

Moderado 35-50

+  Habilidades de auto-ajuda assistidas +
Grave 20-35 «  Falaminima +
+  Tarefas domésticas assistidas +

. + Fala+/-
Abaxode20 Habilidades de auto-ajuda +/-

Nota: +/- algumas vezes atingivel; + atingivel; ++ definitivamente atingivel

se a0 menos parcialmente independentes em cuidar de si mesmos através de
supervisio adequada, cuidado e treinamento.

MANIFESTACOES E SUBTIPOS

As manifestagoes de DI sdo principalmente atraso de desenvolvimento na
funcio intelectual e déficits no funcionamento adaptativo social. De acordo com
a gravidade do atraso no funcionamento intelectual, déficits na fun¢io adaptativa
social e de QI as classificagoes psiquidtricas descrevem quatro niveis de gravidade:

*  Profundo

QI ¢é geralmente inferior a 20; deficiéncia intelectual profunda
responde por 1% a 2% de todos os casos. Esses individuos nao
podem cuidar de si mesmos e nao tém linguagem. Sua capacidade
de expressar emogdes ¢ limitada e pouco compreendida (Adams &
Oliver, 2011). Convulsées, deficiéncias fisicas, e expectativa de vida
reduzida sdo comuns.

e Grave

QI ¢é geralmente entre 20 e 34; deficiéncia mental grave responde por
3% a 4% de todos os casos. Cada aspecto de seu desenvolvimento
nos primeiros anos ¢ distintamente atrasado; eles tém dificuldade de
pronunciar palavras e tem um vocabuldrio muito limitado. Através de
considerdvel pritica e tempo, eles podem ganhar habilidades basicas
de auto-ajuda, mas ainda precisam de apoio na escola, em casa e na
comunidade.

o Moderado

QI ¢ geralmente entre 35 e 49, representando cerca de 12% de
todos os casos. Eles sio lentos em atender marcos intelectuais do
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desenvolvimento; sua capacidade de aprender e pensar logicamente

¢ prejudicada, mas sdo capazes de comunicar e cuidar de si mesmos
com algum apoio. Com supervisio, eles podem realizar trabalhos nio
qualificados ou semiqualificados.

o Leve

QI ¢é geralmente entre 50 e 69 e sdo responsdveis por cerca de 80%
de todos os casos. O desenvolvimento durante o inicio da vida é mais
lento do que em criangas normais e os marcos de desenvolvimento
estdo atrasados. No entanto, eles sio capazes de se comunicar e
aprender habilidades basicas. Sua capacidade de usar conceitos
abstratos, analisar e sintetizar é prejudicada, mas podem adquirir
habilidades de leitura e informdtica que graduam do nivel 3 ao 6.
Eles podem realizar trabalho doméstico, cuidar de si e fazer trabalho
nio qualificado ou semiqualificado. Eles geralmente requerem algum
apoio.

QUADRO CLINICO

Criangas com DI geralmente tém atraso no desenvolvimento da linguagem

e dificuldades para falar e se expressar. O grau de severidade varia de acordo com o

nivel de comprometimento da capacidade intelectual. Os casos leves podem atingir

habilidades linguisticas que sdo apenas um pouco mais pobres do que as criangas

na faixa normal de desenvolvimento. Os casos graves ou profundos nio podem se

comunicar plenamente ou falam apenas algumas palavras.

Percepgao

Criangas com DI sao lentas em reagir e perceber estimulos ambientais. Eles

tém dificuldades de distinguir pequenas diferengas nas formas, tamanhos e cores.

Cognicao

A capacidade de analisar, raciocinar, compreender e calcular, e para o

pensamento abstrato é muitas vezes prejudicada em maior ou menor grau de acordo

com a gravidade. Criancas com DI leve sdo capazes de alcancar as habilidades de

leitura e matemdtica aproximadamente ao nivel de uma crianca tipica com idade

entre 9 e 12 anos (Didrio et al, 2000). Individuos com DI severa ou profunda nio

tém a capacidade de ler, calcular ou mesmo entender o que os outros dizem.

Concentra¢io e memdria

A capacidade de concentragao é baixa e estreita. De um modo geral, a

memoria ¢ fraca e eles sdo lentos em lembrar, embora haja exce¢oes (por exemplo,

instruidos). Eles tém dificuldades para recordar e suas memorias sio muitas vezes

imprecisas.

Emocao

As emogodes sao muitas vezes ingénuas e imaturas, mas podem melhorar

com a idade. A capacidade de autocontrole é pobre e comportamento impulsivo e

agressivo nao ¢ incomum. Alguns sio timidos, arredios e retraidos.

Movimentos e comportamento

Criancas com DI muitas vezes possuem falta de coordenagio, podem ser
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desajeitadas ou mostrar movimentagio excessiva. Movimentos sem sentido ou
estereotipados (por exemplo, balancar, bater a cabega, bater os dentes, gritar, rasgar
roupas, puxar o cabelo, brincar com os érgios genitais) sio frequentes em DI
grave. Comportamentos destrutivos, agressivos ou violentos também podem ser
observados. Comportamento autodestrutivo (por exemplo, se auto-golpear ou se
morder) pode ocorrer em DI moderada e grave.

Problemas de satide associados com deficiéncia intelectual

Em comparagio com crian¢as normais, as criangas com DI correm um risco
maior de ter outros problemas de sadde. As condi¢des de sadde mais prevalentes
sdo: epilepsia (22%), paralisia cerebral (20%), transtornos de ansiedade (17%),
transtorno desafiador opositivo (12%), e transtorno autista (10%) (Oeseburg et
al, 2011).

Epilepsia

* Entre 1% e 13% das criangas com sindrome de Down tém epilepsia
(Arya etal, 2011)

*  Acpilepsia, frequentemente grave e de dificil controle, estd presente em
85% dos pacientes com sindrome de Angelman nos trés primeiros anos
de vida (Fiumara et al, 2010)

*  Os pacientes com a sindrome do X frdgil sao altamente propensos a
desenvolver epilepsia (Qiu et al, 2008)

Problemas de comportamento

Sintomas como inquietude (continuamente mover-se ao redor, incapaz
de ficar sentado em um lugar), falta de concentragio, impulsividade, birras,
irritabilidade e choro sio comuns. Outros comportamentos perturbadores, como
agresso, comportamento autodestrutivo (como bater a cabega) e balanco repetitivo
também pode ser visto (ver se¢io em comportamentos desafiadores abaixo).
Quando esse comportamento ¢é grave e persistente, pode se tornar uma grande
fonte de estresse para as familias. Por isso, deve ser dada atengao para reduzir esse
tipo de comportamento enquanto proporciona-se tratamento e cuidados.

Prejuizo sensorial

Problemas visuais e auditivos estdo presentes em cerca de 5% a 10%
das pessoas com DI. As vezes, esses problemas podem ser resolvidos usando-se
aparelhos auditivos ou éculos, ou se submetendo a cirurgia de catarata.

Como observado anteriormente, outras deficiéncias de desenvolvimento,
tais como a paralisia cerebral, problemas de fala e autismo podem ocorrer
conjuntamente com a DI. Pessoas com multiplas deficiéncias representam um
grande desafio em termos de prestacio de cuidados.

CONDICOES COMUNS ASSOCIADAS A DEFICIENCIA
INTELECTUAL

Sindrome de Down

A sindrome de Down, também conhecida como trissomia do 21, é um
distdrbio cromossémico causado por uma cépia adicional de material genético no
cromossomo 21, que afeta o desenvolvimento do corpo e do cérebro. Esta sindrome
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Idade materna e
sindrome de Down
O risco de uma mulher ter
um bebé com sindrome de
Down é:

* Aos 25 anos, 1 em 1.250
* Aos 30, 1em 1.000

* Aos 35, 1em 400

* Aos 40,1 em 100

* Aos45,1em 30

* Aos49,1em 10

'q;ij Figura C.1.1 Sintomas da sindrome de Down

foi descrita pela primeira vez pelo médico britdnico John Langdon Down e foi

identificado em 1959 como sendo causada por uma trissomia do 21 por Jérome

Lejeune.

Aincidéncia da sindrome de Down ¢é de aproximadamente um em cada 1000

recém-nascidos (Roizen & Patterson, 2003) e ¢ influenciada pela idade materna.

Mulheres com 35 anos de idade ou mais velhas tém risco significativamente maior.

A sindrome de Down pode ser diagnosticada por andlise cromossémica pré

ou pés-natal, de acordo com a qual podem ser agrupada em quatro tipos: trissomia

do 21, mosaicismo, translocagio e duplicagio de uma parte do cromossomo 21.

As caracteristicas clinicas da sindrome de Down incluem (Figura C.1.1):

Deficiéncia intelectual, geralmente leve; eles possuem boas habilidades
sociais

A aparéncia caracteristica incluindo braquicefalia, dobras epicanticas,
fissuras palpebrais obliquas, estrabismo, manchas Brushfield na
iris, nariz achatado, orelhas de baixa implantagio e arredondadas,
macroglossia, boca aberta, pescoco curto, braquidactilia, clinodactilia
no qunto dedo, impressoes digitais atipicas, grande espaco entre o 1° e
0 2° dedo do pé conhecido como pé sanddlia

Crescimento fisico prejudicado, como baixa estatura, membros curtos
e ligamentos frouxos

Muitas vezes acompanhada por diferentes problemas médicos,
incluindo doencas congénitas do coragao, atresia duodenal, perda
auditiva, problemas oftalmoldgicos, hipotireoidismo, deméncia de
inicio precoce, e leucemia.

A sindrome de Down pode ser detectada por meio de triagem pré-natal.

Procedimentos comuns de triagem incluem: (a) medi¢ao de alfafetoproteina (AFP)

sérica materna, gonadotrofina coriénica humana (hCG), estriol nao conjugado, e

inibina alfa (INHA) entre a 15a e a 20a semana de gestagio; (b) teste de ultrassom
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fetal para espessamento da prega nucal com medigao de Beta hCG livre no soro
materno e proteina plasmdtica A associada a gestagao (PAPPA) entre a 10a ¢ a
13a semana e meia de gestagdo; ambos (a) e (b). Para familias com alto risco de
ter uma crian¢a com sindrome de Down, um teste de diagndstico invasivo, como
amniocentese, amostra de vilosidade coriénica ou amostra percutinea do sangue
do cordao umbilical, realizado no final do primeiro trimestre ou no inicio do
segundo trimestre, é mais preciso.

Sindrome do X frégil

Sindrome do X frigil (também conhecida como sindrome de Martin-Bell
e sindrome de Escalante) é uma doenga ligada ao cromossomo X que é uma das
formas herdadas mais comum de DI. Também estd associada com o autismo.
Martin e Bell descreveram pela primeira vez esta desordem em 1943, e Herbert
Lubs identificou um sitio frégil associado no cromossomo X em 1969.

A sindrome do X fragil ¢ caracterizada por uma expansio de uma tnica
sequéncia génica de trinucleotideos para mais de 200 c6pias de uma repeticio
CGG na regido 5 nio traduzida do gene fragile X ID 1 (FMR1) localizado na
banda q27.3 no brago longo do cromossomo X (Xq27.3), que silencia a transcri¢io
do gene.

A incidéncia é de cerca de 1 por 2.000-5.000 pessoas e é 30% mais frequente
em homens do que em mulheres (Hessl et al, 2002; Ridaura-Ruiz et al, 2009). A
sindrome do X Fragil ¢ uma condi¢io dominante ligada ao X com expressividade
varidvel e, possivelmente, penetrincia reduzida que ¢ largamente transmitida por
mulheres, mas que afeta os homens com maior frequéncia porque os homens
normalmente tém apenas uma cépia do cromossomo X.

As manifestagoes clinicas da sindrome do X frdgil podem variar de leve
a grave em caracteristicas fisicas, cognitivas, emocionais e comportamentais.
Geralmente, as mulheres tém uma forma menos grave da doenga do que os homens.
O fenétipo fisico inclui um rosto longo e estreito com uma testa proeminente e
orelhas protuberantes, hipermobilidade articular associada com displasia do tecido
conjuntivo, polegares com articulagio dupla, pés chatos, e macro-orquidismo nos
homens apés a puberdade. Os individuos com a sindrome do X fragil geralmente
tém déficits cognitivos - QI variando de normal ou limitrofe a severamente baixo
— tais como problemas com a memoria de trabalho, fungao executiva e matemdtica
e habilidades visuo-espaciais. Atraso de linguagem é também evidente na primeira
infancia. Os distdrbios emocionais e comportamentais sio comuns, incluindo
transtornos de ansiedade e de humor, caracteristicas de transtorno de déficit de
atencio e hiperatividade, sintomas tipo obsessivos-compulsivos (por exemplo,
acoes ou frases repetitivas), comportamento agressivo e autodestrutivo, e um
temperamento dificil. Sindrome do X frgil ¢ uma causa comum de autismo.
Problemas neurolégicos como convulsées também podem ser encontrados.
Além disso, acredita-se que pessoas que carregam uma pré-mutagio (nimero de
repetigoes CGG varia de 55 a 200) tém um distirbio clinico caracterizado por leve
dificuldade de aprendizagem, problemas emocionais, faléncia ovariana prematura,
e uma doenga neurodegenerativa chamada sindrome do tremor/ataxia associado a
X frégil em pessoas mais velhas.

Testes genéticos para expansdes da repeticio CGG no gene FMR1 usando
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para outras condi¢goes
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Figura C.1.2 Proporgao de criangas com sindrome do X fragil diagnosticadas ou tratadas

DI Problemas Ansiedade Hiperatividade Autismo Depresséo

Dadoes de uma pesquisa patrocinada pelo CDC e publicada no seguinte artigo: Bailey DB Jr, Raspa M. Olmsted M,
Holiday DB. 2008. Co-occurring conditions associated with FMRI1 gene variations. Findings from a national parent

PCR e anilise southern blot sio diagnésticos para sindrome do X frdgil e devem ser
providenciados para todas as pessoas com atraso no desenvolvimento, habilidades
intelectuais limitrofes, DI e autismo. O sequenciamento do gene FMR1 deve
ser considerado também para excluir delegoes deste gene se o comprimento de
repeti¢oes CGG for normal (Garber et al, 2008).

7

Aconselhamento genético ¢ recomendado para toda a familia se uma
pré-muta¢io ou uma mutac¢do completa positiva para sindrome do X frégil for
detectada, e testes de cascata devem ser planejados para os familiares. Embora
o aconselhamento genético nao possa prevenir a sindrome do X frdgil, ainda ¢
importante dar as familias em risco aconselhamento reprodutivo preciso e permitir
uma intervengao adequada comegando na infincia.

Fenilcetondria

Fenilcetonuria (PKU) é um distirbio autossdmico recessivo de gene tnico
descoberto pelo médico noruegués Ivar Asbjorn Folling em 1934. E causada por
mutagdes do gene da fenilalanina hidroxilase (PAH) ou dos genes que codificam
enzimas envolvidas na biossintese ou reciclagem do cofator tetra-hidrobiopterina
(BH4), o que resulta em disfungio do metabolismo da fenilalanina levando
a0 excesso de fenilalanina e substincias afins no sangue, no cérebro ¢ na urina.
Aumentos das concentracoes de fenilalanina no cérebro sio tdxicos e causam
perturbagao da fungao neuropsicolégica. A prevaléncia de fenilcetonuria varia
amplamente em todo o mundo devido a razées étnicas e sociais (por exemplo,
frequéncia de cosanguinidade). Na Europa, a prevaléncia é de cerca de um caso por
10.000 nascidos vivos, mas é de um em 4.000 na Turquia, um em 25.000 a um em
50.000 na América Latina e um em 100.000 nascidos vivos em algumas regioes da
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China (Blau et al, 2010).

PKU ¢ diagnosticada se a andlise de aminodcidos no sangue revelar uma
elevada concentragio de fenilalanina (> 120 umol / L). Para esclarecer se o paciente
com hiperfenilalaninemia ¢é deficiente na sintese ou na regeneracio de BH4, deve
ser feita a medi¢ao de pterinas urindrias ou da diidropteridina redutase dos glébulos
vermelhos através de de amostra de sangue filtrada em papel seco, ou o teste de
carga de BH4 (Blau et al, 2005). Padrées de pterinas urindrias podem diferenciar
vérios tipos de PKU:

*  PKU cldssica com deficiéncia de PAH: pterinas totais sio altas, mas a
relagio entre neopterina e biopterina é normal

*  Deficiéncia de GTP ciclo-hidrolase (GTP-CH) I. biopterinas totais sao

muito baixas ou nio detectdveis.

*  Deficiéncia de 6-piruvoyl-tetra-hidropterina sintase (6 PTS): neopterina ¢
aumentada, mas biopterina é reduzida.

*  Deficiéncia de pterina-4a-carbinolamina desidratase: neopterina ¢ alta,
enquanto biopterina é baixa ou limitrofe, e primapterina ¢ alta.

*  Deficiéncia de diidropteridine redutase (DHPR): neopterina é normal e
biopterina é aumentada

Os bebés com PKU parecem normais ao nascimento, mas progressivamente
mostram deficiéncias de desenvolvimento frequentemente acompanhadas por
fragilidade da pele, cabelo, olhos, erupgio cutinea eczematosa, odor de rato,
déficits motores, convulsées, problemas de comportamento e autismo. Rastreio
precoce, diagnéstico e intervengio imediata podem impedir que individuos com
PKU sofram mais danos no cérebro. Teste de sangue em recém-nascido para
PKU ¢ normalmente realizado trés a sete dias apés o nascimento e repetido com
aproximadamente duas semanas de idade para verificar o teste inicial, seguido por
outros testes diagndsticos em caso positivo.

A intervencio deve ser iniciada assim que a PKU ¢ confirmada. A restri¢ao
de fenilalanina na dieta ainda ¢ o manejo mais importante e eficaz: férmulas livres
de fenilalanina com baixo teor de proteina; evitar alimentos ricos em proteinas (tais
como carne, peixe, leite, ovos, pao convencional, a maioria dos queijos, castanhas e
sementes) e contendo aspartame (farinha, soja). Para os pacientes com o tipo BH4-

responsivo, identificado pelo teste carga de BH4, preparacoes com BH4 podem

Clique na imagem para ver
uma breve descri¢do da PKU
(6:02)

Doencgas hereditarias
do metabolismo

Os cromossomos de
células humanas contém
genes que controlam o
crescimento e maturagao.
Alguns deles séo
responsaveis por reagoes
quimicas (metabdlicas),
que sdo essenciais para
o desenvolvimento do
cérebro. Se um desses
genes for anormal,

ele pode conduzir a

uma perturbagéo do
metabolismo e causar
problemas, como atraso
mental. A fenilcetonuria é
uma dessas condigoes.
Bebés com fenilcetonuria,
além de retardo mental,
tém cabelo e pele de cor
clara, cabega pequena,

€ S80 propensos a
convulsdes.

Sangue é colhido de recém-
nascido para teste de PKU
Foto: Nando Peretti Foundation
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ser prescritas. Outras abordagens, tais como tratamento com aminodcidos neutros,
utilizagdo de fenilalanina amoénia liase e terapia génica estao sob investigacio (Blau
et al, 2010). Para melhores resultados, a fenilalanina sérica deve ser monitorada
regularmente ao longo da vida caso mudangas sejam necessdrias para manter os
niveis sanguineos terapéuticos.

Hipotireoidismo congénito

Ohipotireoidismo congénito éumadoencaenddcrina causada peladeficiéncia
hormonal da tireoide apds o nascimento. Pode ser classificado em permanente e
transitorio. O hipotireoidismo congénito permanente é geralmente associado com
a disgenesia da tireoide, disfun¢ao da biossintese ou do metabolismo do horménio
da tiredide, ou deficiéncia do horménio tireoestimulante (TSH), enquanto que o
hipotireoidismo congénito transitério ¢ devido a deficiéncia de iodo, a ingestao
materna de drogas anti-tireoidianas ou aos anticorpos bloqueadores do receptor de
tireotrofina (TRB-Ab) maternos transplacentérios. O hipotireoidismo congénito
ocorre em cerca de um por 2.000 a 4.000 nascidos vivos (Rastog et al, 2010).

O hipotireoidismo congénito é diagnosticado através da medigao sérica de
TSH e T4 livre ou T4 total combinado com a captagio do T3 em resina. De acordo
com os valores de referéncia normativos para a idade, o hipotireoidismo congénito
primdrio é confirmado com TSH aumentado e T4 livre ou T4 total diminuido ou
normal, enquanto hipotireoidismo secunddrio (central) congénito ¢ provével se o
T4 estd baixo, mas o TSH nio estd elevado. Existem outros testes diagndsticos para
determinar a etiologia subjacente incluindo medi¢ao de iodo urindrio, captacio
e scan de radionuclideos, ultrassonografia da tireoide, medigio de tireoglobulina
sérica, determinacio de anticorpos anti-tireoide, avaliagio de outras deficiéncias
hormonais da hipéfise, ressonancia magnética do cérebro, e testes genéticos.

As caracteristicas clinicas de hipotireoidismo congénito em criangas incluem:
ictericia persistente, ma alimentagio, quietude, sono excessivo, constipagao, baixa
temperatura corporal, choro anormal, hérnia umbilical, bradicardia, hipotonia
com reflexos atrasados. Alguns podem ter um bécio palpdvel. A aparéncia tipica
inclui uma ampla fontanela posterior, rosto edemaciado, nariz achatado, olhos
exibindo pseudo-hipertelorismo, e boca aberta com macroglossia. Se nao tratado,
o hipotireoidismo congénito pode resultar em falha de crescimento, deficiéncia
intelectual permanente e problemas cardiacos.

Testes de rastreamento da tiredide do recém-nascido e tratamento precoce
s30 muito importantes para evitar o desenvolvimento de DI no hipotireoidismo
congénito. Amostra de sangue a partir de uma puncio do calcanhar entre dois e
cinco dias de idade ¢ rastreada por cartoes de papel filtro especial para detectar
os niveis de TSH. Um segundo teste ¢é realizado, especialmente para prematuros
e criangas a termo agudamente doentes com “aumento de TSH atrasado”, entre
duas e seis semanas de idade. Se TSH inicial> 30mU/L no soro ou >15mU/L no
sangue total, confirmagio por teste sérico da tireoide deve ser realizado (Rastog &

Lafranchi, 2010).

Uma vez que o hipotireoidismo congénito ¢ diagnosticado, o tratamento
com tiroxina via oral deve ser iniciado imediatamente com acompanhamento
rigoroso, especialmente nos dois a trés primeiros anos de vida, cruciais para evolugio
neuroldgica positiva. Recomenda-se altas doses de levotiroxina para normalizar o
T4 sérico e 0 TSH, tao rapidamente quanto possivel, monitorizando-se de perto a
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fim de ajustar a dose de levotiroxina prontamente se os resultados forem anormais.
Para criangas com hipotireoidismo congénito central, no entanto, uma dose
baixa de levotiroxina deve ser iniciada e aumentada lentamente, com adicio de
doses fisiolégicas de hormoénio cortical entrementes para evitar hipocortisolismo
subito. O tratamento do hipotireoidismo congénito transitério leva vdrios anos,
ao passo que ¢é pelo resto da vida no hipotireoidismo congénito permanente. O
aconselhamento genético e o diagndstico pré-natal deve ser considerado para
familias com risco de ter um bebé com hipotireoidismo congénito.

Sindrome de Prader-Willi

Sindrome de Prader-Willi é uma doenca genética rara do cromossomo
15q11-13. Foi descrita pela primeira vez por Andrea Prader e Heinrich Willi
em 1956. Os sintomas incluem tonus muscular fraco, dificuldades alimentares,
baixa estatura, desenvolvimento sexual incompleto, deficiéncias cognitivas, e um
sentimento cronico de fome que pode levar a comer em excesso e a obesidade. A
incidéncia é de aproximadamente um em cada 25.000 a um em cada 1.000 recém-
nascidos (Killeen, 2004). Individuos com sindrome de Prader-Willi estio em risco
de dificuldades de aprendizagem e de atengdo. A pesquisa sugere que a maioria
(50%-65%) se encaixa nas faixas de inteligéncia média leve/limitrofes/baixa (Curfs

& Fryns, 1992; Cassidy, 1997).

Tradicionalmente, a sindrome de Prader-Willi era diagnosticada por
caracteristicas clinicas, porém agora pode ser diagnosticada por testagem genética.
A Sindrome de Prader-Willi nao possui cura. O diagndstico precoce permite a
intervengio precoce. As criancas devem receber tratamento para melhorar o tonus

muscular. Fonoaudiologia e terapia ocupacional também sao indicadas. Criangas

em idade escolar irdo se beneficiar de um ambiente de aprendizagem altamente
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estruturado, bem como educagio especial. Injecdes didrias de hormoénio do

crescimento recombinante sao uteis (Carrel et al, 2002).
Sindrome de Angelman

A sindrome de Angelman é uma doenga genética complexa caracterizada por
atraso intelectual e desenvolvimental, grave comprometimento da fala, convulsées,
ataxia, abanos das mios, e uma atitude feliz, empolgada com frequentes risos
e gargalhadas. Foi descrita pela primeira vez por Harry Angelman em 1965. A
prevaléncia ¢ de aproximadamente um em 10 mil a um em cada 20.000 nascidos
vivos (Petersen et al, 1995; Steffenburg et al, 1996).

A sindrome de Angelman ¢é causada pela perda da contribuigao normal
materna de uma regido do cromossomo 15, mais comumente por delecio de
um segmento daquele cromossomo. O diagndstico depende de uma combinagio
de recursos clinicos, testagem genética molecular ou andlise citogenética. Os
critérios de consenso diagndsticos para a sindrome de Angelman estio disponiveis
(Williams, 2006). Andlise de marcas de metilagio do DNA especifico parental
na regido cromossdbmica da 15q11.2-q13 detecta aproximadamente 78% dos
individuos com sindrome de Angelman; menos de 1% tém um rearranjo
cromossdmico citogeneticamente visivel. Andlise da sequéncia UBE3A detecta
mutagoes em um adicional de 11%. Assim, teste de genética molecular identifica
alteragbes em aproximadamente 90% dos individuos com sindrome de Angelman
(Dagli & Williams, 2011). Atualmente, a sindrome de Angelman nao tem cura;
o tratamento ¢ sintomdtico (por exemplo, a epilepsia pode ser controlada com
medicamentos anticonvulsivantes).

Galactosemia

7

Galactosemia ¢ um distirbio de um dnico gene autossémico recessivo
associado a uma disfungio das enzimas que convertem galactose em glicose,
levando 4 acumulagio de quantidades téxicas de galactose no sangue e tecidos do
corpo, resultando em DI e em danos de multiplos 6rgaos. Fora primeiramente
relatada por Goppert em 1917, e identificada como um defeito do metabolismo

da galactose por Herman Kalckar em 1956. Sua prevaléncia é de cerca de um em
60.000 nascidos vivos.

Consequéncias da galactosemia
Dano cerebral

Catarata
_~ Ictericia

> Hepatomegalia
~ Danos nos rins
Se uma crianca
galactosémica receber
leite, os aclcares nao
metabolizados do leite

acumulam e danificam
o figado, os olhos, rins

e o cérebro.
FADAM.
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*  Deacordo com as enzimas afetadas, a galactosemia pode ser classificada
em trés tipos Tipo I, galactosemia cldssica, é devido a deficiéncia de
galactose-1-fosfato uridil transferase (GALT)

o Tipo II, deficiéncia de galactoquinase (GALK)
o Tipo I, deficiéncia da UDP-galactose epimerase (GALE).

O diagnéstico da galactosemia é estabelecido por um teste utilizando
sangue ou urina para detectar a atividade das trés enzimas acima mencionadas e
para quantificar niveis de galactose. Além disso, o teste genético molecular jd estd

disponivel (Elsas, 2010).

Criancas com galactosemia apresentam sintomas inespecificos, incluindo
vomitos, diarréia, falta de apetite, ictericia prolongada, hepatomegalia, insuficiéncia
de crescimento, letargia, e didtese hemorrdgica. Se nio for tratada rapidamente,
sepse, faléncia do figado, catarata, deficiéncia intelectual, atraso de crescimento
e morte podem ocorrer. No entanto, complica¢oes cronicas ou secunddrias sdo
provédveis em criangas mais velhas e adultos mesmo com tratamento adequado
e precoce, incluindo crescimento atrasado, funcionamento intelectual pobre,
defeitos da fala, problemas motores, dificuldades de aprendizagem e faléncia de

ovario.

Para evitar as manifestagoes primdrias de galactosemia, é muito importante
realizar testes de triagem neonatal para todas as criancas e restrigoes imediatas de
todos os alimentos ¢ medicamentos que contenham lactose naquelas afetadas.
Os sintomas sio resolvidos rapidamente e o progndstico é bom se o tratamento
dietético ¢ iniciado nos primeiros trés a dez dias de vida. A monitorizagio de rotina
da acumulacio de galactose é necessdria para se fazer ajustes no tratamento. Outras
intervengdes incluem suplementos de célcio, exame oftalmoldgico, avaliagio do
desenvolvimento e verificagao da fala. Para as familias em risco de terem uma crianga
afetada, o aconselhamento genético e diagndstico pré-natal sio recomendados.

Sindrome alcodlica fetal

A sindrome alcodlica fetal, a forma mais grave dos transtornos do espectro
alcdolico fetal, é uma causa evitavel de deficiéncia intelectual. A sindrome alcodlica
fetal ¢ o resultado do elevado consumo de dlcool durante a gravidez, especialmente
nos primeiro trés meses de gestacdo, o que pode causar danos considerdveis para
o feto em desenvolvimento, particularmente para o cérebro. As taxas variam de
acordo com o consumo de dlcool em uma populagao; nos EUA, estima-se que
0,2 a 1,5 por 1.000 dos nascidos-vivos tém sindrome alcodlica fetal (Centers for
Disease Control and Prevention, 2009).

O conhecimento dos médicos sobre essa condicio é baixa e a deteccio é
muito pobre, com muitos doentes permanecendo nao diagnosticados. Juntamente
com uma histéria materna de ingestao de dlcool, atualmente os médicos ainda se
baseiam fortemente em trés caracteristicas clinicas para o diagnéstico (Centros de
Controle e Prevengao de Doengas 2009):

¢ Anormalidades faciais
e Anormalidades do sistema nervoso central
e Déficit de crescimento.

Ferramentas de diagndstico mais eficazes para a detec¢do precoce, utilizando
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biomarcadores, como etil ésteres de dcido graxo no mecéonio (Bearer et al, 2005),

estdo sob investigagao.

Os sintomas clinicos variam de acordo com a quantidade, frequéncia

e periodicidade de exposigio ao dlcool, e de influéncias maternas e genéticas.

Criangas com sindrome alcodlica fetal geralmente apresentam retardamento do

crescimento e uma mistura de anormalidades caracteristicas craniofaciais, que s3o

todos tragos distintivos, incluindo um filtro achatado, ldbio superior fino, fissuras

palpebrais curtas, pregas epicantais, ponte nasal baixa, nariz curto e arrebitado,

malformacoes da orelha, e maxila achatada. Anormalidades do sistema nervoso

central também sio comumente vistas em sindrome alcodlica fetal, que podem

incluir microcefalia, convulsoes, falta de coordenagio motora, perda auditiva

neurossensorial, deficiéncias cognitivas e funcionais. Ademais, a sindrome do

alcoolismo fetal pode predispor ao desenvolvimento de problemas de saide mental

e abuso de substincias.

A tnica maneira de prevenir a sindrome do alcoolismo fetal ¢ se manter

afastada de dlcool durante a gravidez. Educagao para mulheres grividas ou que

estao planejando gravidez ¢é essencial. Além disso, o rastreio por questiondrios e

marcadores bioquimicos para a detecgao do uso de dlcool materno sio uteis para

detectar comportamentos de risco e de intervengio para evitar danos posteriores

ao feto. Mais pesquisas sobre esta drea sdo extremamente necessdrias (Ismail et al,

2010).
DIAGNOSTICANDO DEFICIENCIA INTELECTUAL

De acordo com ambos DSM e CID, trés critérios basicos devem ser atendidos

para que haja um diagnéstico de deficiéncia intelectual (ou retardo mental):

*  Funcionamento intelectual significativamente abaixo da média (QI de
70 ou inferior)

*  Déficits concomitantes ou prejuizos no funcionamento adaptativo em
pelo menos duas das seguintes dreas: comunicagdo, auto-cuidados,
vida doméstica, habilidades sociais/interpessoais, uso de recursos
comunitdrios, auto-direcio, habilidades académicas funcionais,
trabalho, lazer, satide e seguranca

e QO inicio é antes dos 18 anos.

Os subtipos e as suas caracteristicas j4 foram descritas anteriormente no

Deficiéncia intelectual e DSM-5

A revisao da classificagdo DSM esta propondo mudar o nome deste grupo de deficiéncias para
“transtorno do desenvolvimento intelectual” e menor dependéncia de QI para o seu diagnostico.

De acordo com esta proposta, um diagnostico de transtorno de desenvolvimento intelectual exigiria:
Déficits de habilidades mentais gerais, tais como raciocinio, resolugéo de problemas,
planejamento, pensamento abstrato, julgamento, aprendizado académico e a aprendizagem a
partir da experiéncia com um QI de dois ou mais desvios-padrao abaixo da média da populagéo
para a idade e grupo cultural da pessoa (Ql abaixo de 70).

Estes déficits prejudicam significativamente o funcionamento por limitarem participagéo e
desempenho em um ou mais aspectos da vida diéria, tais como comunicag&o, participacéo
social, funcionamento na escola ou no trabalho, ou independéncia pessoal em casa ou na
comunidade. Estas limitagdes resultam na necessidade de apoio permanente na escola, no
trabalho ou na vida independente.

O inicio é durante o periodo de desenvolvimento.

Deficiéncia intelectual C.1
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capitulo. O diagndstico requer uma avaliacio profissional completa de inteligéncia
e comportamento adaptativo. Criangas com DI normalmente sio trazidas a
atengio profissional por causa de seus comportamentos ao invés de suas baixas
inteligéncias. Formas moderadas e graves sio identificadas precocemente pois os
marcos de desenvolvimento sio nitidamente atrasados. Formas mais leves muitas
vezes se tornam aparentes durante a escola primdria como resultado de dificuldades

académicas, ou mesmo mais tarde, durante a adolescéncia.
Uma avaliagio global deve incluir um questionamento detalhado sobre:

* O histérico médico dos pais e da familia: condigoes genéticas, infecgoes
durante a gravidez, a exposi¢ao pré-natal a toxinas, lesoess perinatais,

prematuridade e transtornos metabdlicos

¢ Desenvolvimento: competéncias lingul’sticas e motoras, socializacio,

compreensio e cdlculo

* Ambiente em que a crian¢a ¢ criada: educagio, recursos ¢ ambiente

familiar.

O exame fisico, pelo médico de satide mental ou pediatra, concentra-se em
sintomas associados a DI. Por exemplo, a aparéncia da face (por exemplo, a ampla
e achatada face da sindrome de Down) (Conor, 1999) ou manchas de Brushfield
(diminutas manchas brancas ou acinzentadas/marrons na periferia da iris, também

comuns na sindrome de Down) que podem alertar o clinico para a possibilidade

de DI.

A quantificagio de QI é¢ mandatéria em todos os casos em que se suspeita DI.
O QI deve ser medido usando, se for possivel de alguma maneira, testes amplamentes
aceitos que foram padronizadas para a populagio especifica — ou culturalmente
similar — (por exemplo, dados normativos obtidos em uma populagio alema nio
devem ser utilizados para criangas chineses). Testes amplamente utilizados incluem
a Escala de Inteligéncia Wechsler para Criangas e a Escala de Inteligéncia Stanford-
Binet.

Também ¢ il avaliar o comportamento adaptativo. Para fazé-lo,
profissionais comparam as habilidades funcionais de uma crianga com outras
criancas da mesma idade e educagdo. Existem muitas escalas de comportamento
adaptativo disponiveis, tais como Escalas de Comportamento Adaptativo de
Vineland e Sistema de Avaliacio de Comportamento Adaptativo II, porém uma
avaliagao precisa do comportamento adaptativo das criangas requer julgamento

clinico também.

As investigacdes laboratoriais (por exemplo, testagem genética) sio
indicadas para todos os pacientes com DI visando saber sua etiologia, o que
pode ter implicagoes significativas para tratamento, progndstico e prevengio. A
extensdo dessas investigagdes dependerd em grande parte dos recursos dos pais e
da disponibilidade destes testes no pais especifico.

Diagnéstico diferencial

Outro termo, “atraso no desenvolvimento”, é um conceito mais amplo
que DI. Indica que as criangas apresentam dificuldades em uma ou mais 4reas

de funcionamento adaptativo; este nio implica necessariamente que elas tenham
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as capacidades cognitivas significativamente prejudicadas. Em outras palavras,
embora os individuos com DI mostrem também os atrasos no desenvolvimento,
nio sao todas as criangas com atraso de desenvolvimento que possuem deficiéncia

intelectual.

Entre as condi¢des mais comuns que podem ser erroneamente diagnosticadas
como DI encontram-se os transtornos especificos do desenvolvimento e baixo
rendimento escolar. No primeiro caso, criancas podem parecer portadoras de
deficiéncia intelectual, por se sairem mal em uma ou vdrias habilidades académicas
(por exemplo, leitura, aritmética), quando na verdade elas tém um QI na média.
No segundo, pobre desempenho escolar imitando DI pode ser devido a outros
fatores, como depressao ou nao comparecimento a escola (ver capitulo C.3). Apesar
de rara, a possibilidade de grave privagio ambiental, que pode se apresentar com
sintomas semelhantes aos da DI (por exemplo, em criangas severamente privadas
e subestimuladas em orfanatos), também deve ser excluida. Muitas criangas com
perturbagées do espectro do autismo também tém DI, no entanto, elas mostram
os sintomas especificos do transtorno do espectro do autismo. Nestes casos, ambos

os diagnésticos devem ser feitos.
Funcionamento intelectual limitrofe

A fronteira entre QI “normal” e “abaixo da média” nao ¢ rigida, como
realcada pelo fato de que o prejuizo psicossocial também ¢é necessirio para um
diagnéstico de DI. Os individuos com um QI na faixa de 71-85 - funcionamento
intelectual limitrofe, cerca de 7% da populagao - nio sio prejudicados o suficiente
para justificar um diagnéstico de DI, no entanto, eles enfrentam dificuldades
considerdveis, devido a sua limitada capacidade cognitiva. Eles podem ser capazes
de realizar atividades do dia a dia e um trabalho simples sem assisténcia, mas sao
mais vulnerdveis a eventos estressantes ¢ mais propensos a desenvolver um distdrbio

psiquidtrico como resultado.

MANEJO

Em todos os casos de DI, o ponto crucial do tratamento é a detecgao e
intervengio precoces. Como nenhuma etiologia especifica pode ser encontrada
em até 40% dos casos, e muitos causas conhecidas nio podem ser curadas, na
maioria dos casos, o objetivo do tratamento nio é uma “cura’, mas sim minimizar
os sintomas e incapacidades por meio de reduzir riscos (por exemplo, ajudar os
individuos a estarem seguros em casa ou na escola), ensinar habilidades para a vida,
melhorar a qualidade de vida e apoiar as familias e cuidadores. Metas detalhadas
e modalidades de tratamento para cada individuo dependerao em grande parte da

causa e a gravidade da DI e comorbidades.

Tratamento etiolégico

Se a causa da DI ¢ detectada em um recém-nascido, geralmente através de
triagem, tratamento etioldgico deve ser administrado (por exemplo, em doengas

tais como PKU, hipotireoidismo congénito e galactosemia), como jd descrito.
Comportamentos desafiadores e interveng¢ao comportamental

Comportamentos desafiadoreséum termo usado paradescrever comportamento
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que interfere com a vida cotidiana das pessoas com DI e seus familiares, reduzindo
a sua qualidade de vida e sobrevivéncia. Estes representam uma grande variedade
de problemas, que inclui, entre outros, agressao, auto-lesao (como bater a cabeca
ou ingestdo ou inala¢io de corpos estranhos), destrui¢ao de objetos, recusa, hdbitos
idiossincrdsicos (por exemplo, gama restrita de alimentos), e comportamentos
socialmente inadequados. Estes problemas frequentemente resultam em cuidadores
que procuram ajuda médica e podem facilmente sobrecarregar a capacidade das
familias em lidar com esses jovens e cuida-los, muitas vezes resultando em rejeicao
ou, em casos mais graves, institucionalizagio.

Como em individuos sem DI, os comportamentos desafiadores tém uma
fungao e sao mantidos ou reforcados se a pessoa com DI for bem sucedida em alterar
o seu ambiente interno ou externo através de seu comportamento - como para
ganhar atencao, evitando deveres ou exigéncias, conseguindo acesso as atividades
preferidas ou objetos ou controle sobre sua prépria vida, feedback sensorial (por
exemplo, agitar as maos, cutucar os olhos), e redugio de excitagio e ansiedade. As
causas do comportamento desafiador sao complexas e incluem:

*  Meédicas
- Dor ou desconforto nio reconhecido
- Efeitos colaterais dos medicamentos
- Abuso de substancias
- Doengas fisicas, tais como a epilepsia
- Fenétipos comportamentais especificos para a sindrome

*  Diagndstico Duplo. Como ja destacado, as pessoas jovens deficientes
intelectualmente tém maiores taxas de transtorno psiquidtrico. Uma

doenca psiquidtrica comérbida (muitas vezes referida como “duplo

Clique na imagem para

assistir um video sobre
os mais frequente sendo TDAH, depressio, autismo e problemas de programas educacionais

diagndstico”) ocorre em cerca de metade dos individuos com DI,

conduta, mas a esquizofrenia e o transtorno bipolar também ocorrem,  para pessoas com DI (Em

pelo menos, tio frequentemente quanto na populagio sem DI. Doengas ~ cantonés com legendas em
inglés; 8:01).

psiquidtricas como a esquizofrenia, a depresséo e o transtorno obsessivo
compulsivo apresentam-se em pessoas com DI leve basicamente
com as mesmas caracteristicas que em outras pessoas. No entanto, o
reconhecimento pode ser dificil em jovens com DI moderada e severa,
que tendem a se apresentar mais desorganizadamente, imprevisiveis
e com sintomas dificeis de entender, agravados pela incapacidade de
descrever suas experiéncias:

- A depressiao pode se apresentar como o comportamento retraido,
irritabilidade e agressao

- Episédios manfacos podem se apresentar como periodos distintos

nos quais o jovem com DI foge, torna-se turbulento, irritével ou
desinibido Clique na imagem para

assistir um video sobre 0
“Programa de Educacéo
bizarros sugestivos de alucinagoes ou desconfianca pode sugerir  |ndividualizada’ (IEP) dos

esquizofrenia. EUA (2:38).

- Agressdo sem precipitantes claros e associada com comportamentos
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A existéncia de uma histéria familiar de doenca psiquidtrica, como
transtornos esquizofrénicos ou de humor pode levantar a suspeita.
Oportuna identificagdo e tratamento dessas comorbidades reduzem a
deficiéncia, sobrecarga familiar e melhoram a qualidade de vida. Existem
questiondrios disponiveis que podem ajudar os médicos na avaliagdo

de problemas psiquidtricos comérbidos, como o Developmental
Behaviour Checklist (DBC; Einfeld & Tonge, 2002) um inventirio de Clique na imagem para ver

96 itens, e o Aberrant Behavior Checklist (ABC; Aman et al, 1985), UM Vi‘?'eo sobre as trgquiQG.e S
de criangas com deficiéncia

um questiondrio com 58 itens. em programas escolares

¢ Ambiental

- Problemas no ambiente de vida e de trabalho (por exemplo, falta
de estimulagio, conflitos familiares, bullying)

- Eventos de vida (por exemplo, mudanca de escola, morte ou

separago) e Bisany,
‘QE‘O w
- Problemas de comunicagio (por exemplo, incapacidade de se -
comunicar, cuidadores sem sintonia com as necessidades do jovem, H
gestdo inadequada que refor¢a o comportamento desafiador)
- Estdgios de vida (por exemplo, a puberdade) Clique na imagem para ver

3 . um video sobre abertura de
- Comportamento serve a uma funcio ou propdsito para a pessoa. caminhos para o treinamento

Comportamentos desafiantes sio mantidos se a pessoa é bem ¢ emprego de pessoas com
sucedida em alterar seu ambiente interno ou externo através de DI na Africa.
seu comportamento.

Manejo de comportamentos desafiadores

Pessoas com DI e comportamentos desafiadores ou com diagndstico
duplo sao uns dos grupos mais desfavorecidos na maioria dos paises, muitas vezes
recebendo cuidados abaixo do padrio. Uma das principais funcoes dos profissionais
de satde mental que lidam com pessoas com DI é o manejo de comportamentos
desafiadores. Isso exige um tempo considerdvel, experiéncia e habilidade. O ponto
de partida ¢é verificar se hd causa tratdvel (como mencionado acima) e proceder a
uma andlise do comportamento. Os contextos em que ocorrem problemas podem
ser a casa, escola ou local de formagio profissional, estabelecimento ou institui¢io
de cuidados de repouso. A andlise do comportamento inclui:

*  Uma descri¢io detalhada do comportamento desafiador
*  Quando e onde ele ocorre (tempo, lugar, atividade, contexto)

* A sequéncia de eventos e interagdes com os outros: possiveis gatilhos,
como os outros respondem, essas respostas reforcam o comportamento?

e Fatores de habilidade (ou falta de) envolvidos

* Necessidades potencialmete atendidas pelos comportamentos

desafiadores. Clique na imagem para
assistir um video do

Centro de Controle e
pode ser projetado para resolver o problema. O primeiro objetivo serd o de garantir Prevengso de Doengas

Uma vez que isso é entendido, um plano de intervengio comportamental

a seguranca da crianca com DI e da familia ou cuidadores. O segundo seria para  dos EUA sobre detecgéo

extinguir o comportamento indesejivel. Na maioria dos casos, isso vai envolver ~ precoce de deficiéncias de
desenvolvimento (4:32).
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familias, professores e trabalhadores de instituigoes, levando em consideragao as
necessidades da familia, seus pontos fortes e fracos, e muitas vezes os apoiar e
capacitar. Educar, ajudar e envolver a rede de apoio ¢ essencial para o sucesso.

Medicagao

Medicacio é muitas vezes usada (provavelmente em demasia; Branford,
1994) no tratamento de pessoas com DI. Porque profissionais de satide mental
sdo muitas vezes consultados em situacoes de crise, a medicagio pode ser prescrita
em uma base episédica para lidar com a crise, sendo que a medicagio deveria ser
utilizada de forma otimizada, ap6s uma avaliagio abrangente e como parte de um
plano global de tratamento em que manejo comportamental e envolvimento da
familia sio essenciais (ver acima). Também devem ser levadas em consideracio as
questoes particulares de consentimento informado desta populagio.

Doses menores do que as caracteristicas de pacientes nao-DI devem ser
usadas - pessoas com DI geralmente tém mais problemas médicos e sio mais
sensiveis aos efeitos colaterais das drogas. Por isso, é aconselhdvel comegar com
uma dose muito baixa e, gradualmente, aumentd-la de acordo com a resposta e os
efeitos secunddrios.

O uso de medicamentos neste grupo é amplamente baseado na experiéncia
clinica ao invés de dados de ensaios. Na auséncia de dados de ensaios controlados,
antipsicdticos, antidepressivos, estabilizadores de humor e outras medicagdes
psicotrépicas devem ser utilizadas paraas mesmas indicagoes que para as criangas sem
DI, com as precaugées listadas acima. O aumento da utiliza¢io de antipsicéticos de
segunda geragio, em particular para o manejo dos comportamentos desafiadores, é
motivo de preocupacio. Enquanto alguns dados de ensaios em criangas (Snyder et
al, 2002) - nao replicadas em adultos (Tyrer et al, 2008) - sugerem que eles podem
ser Uteis a curto prazo, hd preocupagoes crescentes sobre a sua utilizacao a longo
prazo devido aos efeitos secunddrios (por exemplo, sindrome metabélica).

Agentes que reduzem o desejo sexual sio de especial relevincia para os

adolescentes com DI porque eles ocasionalmente apresentam comportamento

wwrw, G, govlabrout! grand-rounds

sexual inadequado, dificil de controlar. Isso pode causar alarme e pode resultar NN

em restricoes a sua liberdade. Embora o uso desses medicamentos (por exemplo, Clique na imagem para
ver um video de 1 hora

cipropterona, antagonistas de testosterona) represente desafios éticos significativos,
do Centro de Controle e

eles estdo sendo cada vez mais prescritos para essa finalidade (Reilly et al, 2000). Prevencdo de Doengas

Educagio dos EUA sobre Fjetgcgéo
precoce de deficiéncias de
Em geral, as criangas com DI sdo menos eficientes na aprendizagem do desenvolvimento.

que as outras criancas. A medida que crescem e dominam atividades da vida
didria, elas precisam frequentar a escola como as outras criancas. Nos paises de
alta renda como os EUA, todas as criangas com DI de trés anos de idade até 21
anos tém acesso a educagao publica gratuita através de um programa de educagio
individualizado. Em um pais em desenvolvimento como a India, tem havido um
progresso notdvel na resposta aos desafios colocados pela DI. No entanto, hd ainda
hd um longo caminho a ser percorrido em paises de baixa renda em termos de
desenvolvimento de intervengoes eficazes, disponiveis ¢ economicamente acessiveis
(Girimaji & Srinath, 2010).

No geral, frequentar a escola é essencial para criangas com DI para aprender
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nao apenas habilidades académicas, mas também autodisciplina, e habilidades
sociais e prdticas para a vida em comunidade. Apesar de terem mais dificuldade de
aprendizagem, experiéncia e pesquisa mostraram que, ao aplicar as técnicas de ensino
adequadas, muitos sao capazes de adquirir as competéncias bésicas de leitura, escrita

e aritmética.
Inclusio versus segregagdo

A tendéncia atual é de se educar criancas com DI tanto quanto possivel em
condi¢des normais ao invés de em escolas especiais (educa¢do inclusiva). Isso se
aplica especialmente aqueles com formas maisleves de DI. No entanto, hd evidéncias
limitadas para comparar a experiéncia na escola de criangas com leve a moderada
DI na educagio convencional e segregada (Cooney, 2006). Outra abordagem ¢
a realizacdo de aulas especiais para criancas com DI nas escolas normais (aulas
oportunas). Criangas mais severamente deficientes podem se beneficiar de escolas
especiais. Seja qual for a abordagem, as criangas com DI precisam de educacio
- até mais do que as outras criangas - para maximizar o seu desenvolvimento e
oportunidades na vida.

Fisioterapia e terapia ocupacional

A fisioterapia e terapia ocupacional podem contribuir para o tratamento
porque a DI é muitas vezes acompanhada de tonus muscular fraco, falta de
coordenagio e desenvolvimento lento de habilidades motoras. Um terapeuta serd
capaz de configurar um plano de tratamento individualizado que pode ser realizado

em casa, escola ou instituigao.
Fonoaudiologia

Fala e linguagem sio fungdes muito importantes e altamente especializadas.
Elas servem ao crucial propésito de comunicar os préprios sentimentos e
pensamentos aos outros. Criangas com DI muitas vezes mostram limitacoes
significativas na fala e linguagem. As pesquisas tem mostrado que a aplicacio
sistemdtica de técnicas de fonoterapia é eficaz na promogao da fala, linguagem
e capacidade de comunicagio em criangas com DI. Além disso, estratégias de

comunicagio aumentativa e alternativa podem ser usadas para ajudar criangas com

todos os niveis de DI (Wilkinson & Hennig, 2007).
Educagio e apoio familiar

Criangas com DI tém os mesmos direitos humanos bdsicos e liberdades
fundamentais que as outras criangas, incluindo o direito de crescer em um ambiente
familiar (Nagoes Unidas, 2006). Mas as necessidades de educacao e de cuidados
intensos das criangas podem desafiar a capacidade da familia de cumprir as suas
fungées bem como suas habilidades de lidar com a exaustio e isolamento. Pais de
criangas com DI geralmente relataram precisar de informacoes mais relevantes,
apoio psicoldgico e servicos de cuidados continuados (Bailey et al, 1992). O apoio
as familias deve atender essas necessidades e prevenir os pais ou outros membros
da familia de se sentirem sobrecarregados. Para este efeito, a OMS sugere que o
apoio da familia precisa incluir comunicac¢io do diagndstico e informagao sobre
ele, apoio emocional, aconselhamento e treinamento familiar, envolvimento nas
decisoes de cuidados de satde e cuidados continuados (Organizagao Mundial de

Saude, 2010).
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PREVENCAO

Uma vez que a DI ¢ uma condigao que nio pode ser “curada’, a prevencio
¢ muito importante. Oportunidades de prevencio estio resumidas na Tabela
C.1.3. Podem ser distinguidos trés niveis de prevengio: primdrio, que se refere a
um conjunto de abordagens que reduzem ou eliminam o risco de DI; secunddrio,
que visa o diagndstico e tratamento precoces; e tercidrio, que procura limitar a
deficiéncia.

Prevengao Primadria
Aconselbamento genético

Os futuros pais, especialmente os casais que jd tiveram um filho com
DI, sao geralmente ansiosos para saber o risco de futuros filhos serem afetados.
Aconselhamento profissional sensivel e preciso pode ajudé-los a tomar decisoes
sobre ter outros filhos. Tal aconselhamento pode ser tao simples como dizendo aos
pais que tém um filho com DI causada por uma infecgio no cérebro que o risco
para a seu proximo filho é muito baixo, ou poderia ser um assunto muito complexo
necessitando de testes dispendiosos quando uma causa genética ¢ suspeitada.

Avangos rdpidos tem ocorrido no campo da genética. Um conjunto de
técnicas para a detecgdo de distirbios genéticos chamado genética molecular
tem evoluido na dltima década. Embora atualmente dispendiosas, as técnicas
tendem a se tornar menos caras e aplicdveis para uso mais amplo. Um exemplo ¢ a
possibilidade de detectar a presenga de sindrome de Down através da realizacio de
um exame de sangue na mie durante o inicio da gravidez.

Pré-natal

*  Evitar gravidez antes dos 21 anos e apds os 35 anos de idade para reduzir
complicagoes da gravidez e do trabalho de parto. O risco de sindrome
de Down e outras desordens cromossdmicas também aumenta apds os
35 de idade. Triagem / diagnéstico pré-natal de pais em risco.

*  Anomalias no feto em crescimento muitas vezes podem ser detectadas
durante o inicio gravidez. Quando uma anormalidade grave ¢
encontrada, os pais podem ter a op¢io de interromper a gravidez.
Alguns destes procedimentos sio relativamente seguros, baratos e
amplamente disponiveis (por exemplo, ultrassom). Outros, como teste
genético, s30 caros, tecnicamente complexo, nao estao amplamente
disponiveis e tém os seus proprios riscos.

Perinatal

* As mulheres grévidas devem adicionar sal iodado em dieta para
previnir deficiéncia de iodo e evitar a exposicio a produtos quimicos e
substincias nocivas incluindo dlcool, nicotina e cocaina.

* A triagem neonatal. Existem algumas causas de DI para as quais o
tratamento definitivo estd disponivel sob a forma de medicamentos ou
dietas especiais (por exemplo, PKU, galactosemia e hipotireoidismo).
Os testes estdo disponiveis para detectar essas condi¢oes ao nascimento.
Se forem detectadas e o tratamento for iniciado imediatamente, a
ocorréncia de DI e outros problemas podem ser evitados.
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Pos-natal

* Imunizacio universal de criancas com o esquema de vacinas

recomendadas pela OMS.

* Tratamento imediato para diarreia severa e infec¢des cerebrais durante
a infincia.

*  Fornecer um ambiente seguro, atencioso, enriquecedor e estimulante
para criancas desde a infincia para garantir o desenvolvimento
intelectual adequado.

Prevencao secunddria

Algumas condi¢oes médicas associadas com a DI podem ser detectadas ao
nascimento. E também possivel definir um grupo de bebés que estao em risco de ter
uma chance maior de desenvolver DI & medida que crescem. Estas sio as criangas
nascidas prematuramente, com baixo peso ao nascer (menos de 2 kg), que sofreram
asfixia durante o parto, ou que tiveram uma doenca grave no periodo neonatal.
Acompanhar essas criangas e monitorar se elas comecam apresentar atrasos pode
ser util na prevengao DI.

Em geral, a maioria das criancas com grave DI pode ser reconhecida com 6-12
meses de idade. DI leve geralmente torna-se evidente com dois anos de idade. Testes
de inteligéncia e adaptagio social para a detec¢do precoce de DI jd estao disponiveis,
e podem ser adaptados a qualquer cultura com as modificagdes apropriadas. Uma
vez que se suspeita de um bebé com DI ou que este seja identificado como tendo
DI, ¢ necessdrio proporcionar a estimula¢io apropriada para o desenvolvimento
ideal dentro do potencial dessa crianca. Estas sao técnicas através das quais os pais
encorajam e ensinam os bebés a usar e a desenvolver suas habilidades sensoriais
(visdo, audi¢do e tato) e motoras (agarrar, alcancar, manipular e transferir). Tal
estimulagdo é necessdria para o desenvolvimento normal. Criangas com atraso no
desenvolvimento precisam de tudo isso e mais. Muitos manuais e guias foram
desenvolvidos para a estimulagdo precoce, por exemplo, o Portage Guide to Early
Stimulation and Preschool Intervention for Developmentally Delayed Children
(publicado pelo National Institute for the Mentally Handicapped, Secunderabad,
India). Alguns destes modelos foram adaptados com sucesso (OMS, 2004).

Prevencao tercidria
Familia

O melhor lugar para criangas com DI crescerem é com suas préprias familias.
Servicos de apoio organizados siao absolutamente necessdrios para que as familias
se adaptem bem e enfrentem a situagido com confianga e menos estresse. Os pais
precisam aprender formas adequadas de criagdo e treinamento da crianca. Eles
continuardo a precisar de assisténcia, orienta¢ao e apoio a medida que a crianga
crescer, especialmente durante adolescéncia, no inicio da idade adulta e durante
periodos de crise.

Comunidade

Nenhum programa ¢é susceptivel de alcangar éxito sem o envolvimento
e participagio da comunidade. Servicos para pessoas com DI incluem: servicos
(clinicos) médico e psicolégico. A primeira exigénciaéa de instalagoesadequadas para
uma boa avaliagio médica/de satide e diagndstico preciso. Os médicos devem estar
em posicio para reconhecer e gerenciar doengas tratdveis, como hipotireoidismo.

Deficiéncia intelectual C.1



Tratado de Saude Mental da Infancia e Adolescéncia da IACAPAP

Tabela C.1.3 Niveis de prevengao

Nivel Abordagem

Promogé&o de salde

Prevencao Primaria
(prevenir a ocorréncia de
deficiéncia intelectual)

Prote¢ao especifica

Prevengdo Secundaria

(prevenir a progressao

tratamento

Diagndstico precoce e

Intervengoes

Educacéo em saude, especialmente para as
adolescentes

Melhoria do estado nutricional na comunidade
otimizagéo das unidades de salde

Melhorias dos cuidados pré, peri e pés-natais

lodizag&o universal do sal

Vacinagao contra rubéola para as mulheres antes da
gravidez

Administragéo de acido félico no inicio da gravidez
Aconselhamento genético

Triagem pré-natal para malformagéo congénita e
desordens genéticas

Detecgao e cuidados para gestagdes de alto risco
Prevengao de danos por causa da incompatibilidade de
Rh

Imunizagao universal para criangas

Triagem neonatal para doengas trataveis
Intervencéo em bebés “em risco”
Deteccéo precoce e intervengdo no atraso

desenvolvimental

da doenca)

Prevencao Terciaria
(prevenir complicagdes
e maximizar a
funcionalidade)

vocacionais
Integracéo
«  Suporte para as familias

Limitagdo da deficiéncia
e reabilitacao

«  Estimulagao, formac&o e educagao, e oportunidades

«  Grupos parentais de autoajuda

Problemas associados como convulsdes, distirbios sensoriais e problemas de
comportamento podem ser corrigidos ou controlados com aten¢io médica
adequada. H4 muitas afirmagées de que alguns medicamentos e preparacoes a base
de plantas podem melhorar a inteligéncia. Mas nenhuma droga ou qualquer outro
tratamento pode curar DI. E desejvel ter instalagoes para avaliagio psicolégica dos
pontos fortes e fracos da crianga, que pode formar a base para treinamento futuro.
Aconselhamento parental adequado nos estdgios iniciais é essencial. Médicos,
enfermeiros, psicologos e assistentes sociais podem fazer uma grande diferenca
para pais por explicar corretamente a condigio, op¢des de tratamento, resultados
provéveis, bem como esclarecendo suas dividas e os ajudando a chegar a um
acordo sobre como ter um filho deficiente. Aconselhamento parental também
envolve o fornecimento de apoio emocional e orientagao. Comunidades precisam
ser educadas também sobre o direito das pessoas com DI para levar suas vidas com
respeito e dignidade, sem discriminacio. E possivel atingir esse objetivo trazendo
mudangas positivas na consciéncia, atitudes e crengas da sociedade sobre essa
condi¢o. Individuos com DI devem tornar-se parte integrante da sociedade, nio
devem ser isolados, segregados ou discriminados sob qualquer forma.

Os governos tém a responsabilidade de fornecer servicos melhores para
responder adequadamente as necessidades de individuos com DI. Isto inclui o
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fortalecimento e utilizagio eficaz dos servigos existentes nos setores de satde,

educacio e bem-estar.

PROGNOSTICO

Muitos individuos com DI, particularmente aqueles de gravidade leve

ou moderada, sao capazes de viver de forma independente e de contribuir para

a sua comunidade. Os individuos com leve a moderada DI sao frequentemente

capazes de atingir alguma autossuficiéncia e de levar uma vida feliz e gratificante.

Os individuos com grave DI geralmente nio sio capazes de viver de forma

independente. A maioria das pessoas com sindrome de Down que vivem entre seus

40 e 50 anos desenvolver uma deméncia do tipo Alzheimer (McPhee et al, 1999).
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