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Etiologia e diagnéstico da deficiéncia mental

O atraso mental é um sintoma, ¢ nio uma
entidade clinica bem definida, pelo que nio nos
¢ facil descrever com clareza as multiplas etio-
logias possiveis.

Segundo a Organizacgo Mundial de Satde,
a deficiéncia mental ¢ definida como «um de-
senvolvimento incompleto ou insuficiente das
capacidades mentaiss. A crianga com atraso
mental manifesta sempre um atraso global
em todos os aspectos do seu desenvolvi-
mento.

Se nalguns casos existem caracteristicas bem
definidas, que logo desde o nascimento nos
levam a prever a deficiéncia mental na crianga
(como por exemplo: microcefalia ou tragos
dismorficos caracteristicas de determinado sin-
droma, ou cromossomapatia), numa grande
maioria de casos trata-se de uma deficiéncia
que se manifesta na evolugio ao desenvolvi-
mento da crianga, sendo geralmente pouco evi-
dente no primeiro ano de vida em que sobres-
saem as ctapas do desenvolvimento sensorio-
motor.

Nos casos de deficiéncia mental acentuada,
pode haver desde os primeiros meses um
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atraso cvidente no desenvolvimento sensorio-
motor, muitas vezes com hipotonia ¢ mani-
festagdes aberrantes do comportamento, tais
como: indiferenga na reacg@o aos estimulos
¢ estereotipias gestuais, que nos levam a fazer
o diagnéstico numa fase precoce.

E, no entanto, muito importante a avaliagio
correcta ¢ detalhada da crianga em todos os
aspectos do desenvolvimento (visio ¢ motrici-
dade fina, audigiio ¢ linguagem, comportamento
¢ adaptagiio social ¢ motricidade global) ¢ um
exame neurologico, pois um atraso de desen-
volvimento nas idades precoces pode ser secun-
dério a um problema neurolgico, como por
exemplo uma paralisia cerebral, ou uma defi-
ciéncia sensorial de visdo ou audigio que podem
¢ devem ser detectadas, corrigidas ¢ orientadas
precocemente.

A deficiéncia mental aparece muitas vezes
associada a outro tipo de deficiéncia e pode ser
consequéncia desta, sendo, portanto, muito im-
portante a avaliagio da crianga por uma equipa
interdisciplinar apta a detectar os vérios pro-
blemas do desenvolvimento da crianga.

Na fase seguinte, em que a crianga comega
a desenvolver a linguagem, o atraso mental
manifesta-se essencialmente por atraso na com-
preensio ¢ expressiio verbal, sendo importante
o diagnoéstico diferencial com outras perturba-
¢Oes que afectam a linguagem, nomeadamente,
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a surdez ou problemas especificos de comunica-
¢do, como, por exemplo, na paralisia cerebral
com grave compromisso dos orgios fonadores,
ou uma afasia congénita e ainda um autismo
ou problemas de cardcter afectivo e social.

Pode existir um atraso de linguagem sem
qualquer significado e muitas vezes dependente
de caracteristicas familiares. E importante nfio
subestimar as queixas dos pais, quase sempre
correctos na sua avaliacdo, mas {ambém nio
precipitar um «rétulo» de atraso mental apenas
porque hi um atraso de linguagem.

A crianca com afraso mental manifesta sem-
pre uma lentiddo na aquisi¢io da independéncia
nas actividades de vida didria: comer s0, ves-
tir-se e enconirolar os esfincteres; mas estas eta-
pas, estio também muito dependentes de fac-
tores psicoafectivos e sociais.

"Nos casos de atraso mental ligeiro o diag-
nostico s6 é feito nas idades pré-escolar ou
escolar, gquando a crianga falha na psicomotri-
cidade, no desenvolvimento perceptivo motor,
na imagina¢io, na expressio grafica e no jogo,
2 medida que vai havendo uma maior exigéncia
nos processos de raciocinio abstracto.

Qualquer que seja a idade em que ¢ detec-
tado o atraso mental é muito importante a ava-
liacio correcta da crianca no sen contexto fa-
miliar, por uma equipa interdisciplinar, sécio-
-médico-psicopedagogica e terapgutica, a fim de:

1. Detectar as causas possiveis e fazer um
diagnostico correcto, o que implica, mui-
ndstico complexos;

2. Avaliar cuidadosamente a crianga nos va-
rios aspectos do seu desenvolvimento e do
seu ambiente sdcio-familiar;

3. Estabelecer um programa de estimulac¢io
precoce e apoio familiar.

S6 a partir de vm diagndstico correcto da
situacio e das suas possiveis causas, € possivel
esclarecer os pais e evitar-lhe sentimentos de
culpa, divida e ansicdade, que sfo extrema-
mente nefastos ao desenvolvimento da crianca
que, devido ao seu problema, necessita mais do
que qualquer-outta de grande apoio e estimulo.
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Se ainda raramente existe tratamento espe-
cifico, a prevengiio ¢ possivel, mas s0 a partir
de um exacto conhecimento das causas.

540 relevantes os progressos registados neste
campo quer nos cuidados obstétricos e na peri-
natologia, quer no aconsethamento genético €
prevencdo pré-natal, sd possiveis a partir de
um conhecimento exacto das causas da defi-
ciéncia mental,

Todos sabemos que é dificil definir a inteli-
géncia e portanto também definir a deficiéncia
mental e suas causas.

Trata-se de um processo complexo que com-
preende uma percep¢iio com significado, uma
memoria selectiva e uma possibilidade de ela-
boragiio de resposta adequada, adaptada a si-
tuaciic e com iniciativa propria.

No desenvolvimento da inteligéncia influem
muitiplos factores, genéticos ¢ ambienciais, que
podem estar muitas vezes relacionados ¢ inter-
dependentes e, portanto, ao analisarmos as cau-
sas da deficiéncia mental, temos que ter pre-
sente este complexo mecanismo. Temos também
que ter presente o facto da existéncia na popu-
fagio geral de variagBes no desenvolvimento da
inteligéncia de acordo com uma distribuigdo
normal, ¢ que as causas de atraso mental podem
ser diferentes de acordo com o grau da deficién-
cia, sendo provavelmente os casos de deficiéncia
mais ligeira, dependentes de uma possivel com-
binagio poligénica desfavoravel e de factores
ambienciais adversos € os casos mais graves
dependentes de factores mais especificos, como
por exemplo uma anomalia cromosdmica, um
defeitlo génico especifico, uma embriopatia ou
fetopatia oun sequelas de lesdes perinatais ou
pos-natais.

As dificuldades inerentes ao processo dind-
mico do desenvolvimento da inteligéncia ¢ a fa-
Iéncia da categorizaciio dos niveis de inteligéncia
através de um QJI., processo falivel, tornam
extremamente dificil em muitos casos estabe-
fecer nitidamente uma relagio causa-efeito ¢
definir, portanto, a etiologia da deficiéncia men-
tal especificamente em cada caso, havendo ainda
um grande nuimero de criangas em que a etio-
logia é desconhecida, '



O estudo das causas da deficiéncia mental
vem de longa data.

Esquirol (1838) [citado por Zazzo (1971)], re-
fere como causa de «idiotia» sobretudo causas
locais e fisicas: influéncias das dguas e do ar,
modo de vida da mde, hereditariedade, difi-
culdade no parto, convulstes, infeccoes («febre
cerebral» ou meningite). “

Seguin (1846) [citado por Zazzo (1971)], d4
também segundo este autor muito valor as cau-
sas-orgénicas, lesdes do sistema nervoso, resul-
tantes de varios factores adversos tai como:
comogOes profundas durante a gravidez, abuso
do 4lcool, pai idoso, etc.

Binet (1905), também segundo Zazzo (1971),
da menos valor 2 etiologia da deficiéncia mental
embora considere que esta serve para guiar o
prognodstico e tratamento.

Este autor desenvolveu sobretudo o estudo
da deficiéncia mental sob o ponto de vista psi-
cologico, que levard & classificagio dos dife-
rentes graus de inteligéncia. O maior conheci-
mento do neurodesenvolvimento e do estudo do
comportamento do recém-nascido e do exame
neuroldgico evolutivo [André Thomas, Yves
Chesni e S. Saint-Anne Dargassies (1969), Pre-
chtl (1964), Touwen (1976), A. Lefévre (1980)],
bem como da importdncia da avaliagio do
desenvolvimento [Gesell ¢ Amatruda (1960),
Hlingworth (1971), Mary Sheridan (1975)] e si-
multaneamente os progressos registados nos es-
tudos bioquimicos e genéticos — vieram dar en-
fase a importdncia da etiologia da deficiéncia
mental tendo em vista sobretudo os aspectos
preventivos, j& que 4 data a correcgio do defeito
especifico da deficiéncia mental é apenas pos-
sivel num ndmero muito restrito de casos.

Parece-nos util dar uma ideia das etiologias
possiveis e sua frequéncia de acordo com dados
estatisticos.

Assim, num estudo de 2.000 criancas obser-
vadas no Departamento de avaliagio do desen-
volvimento do Children’s Hospital Medical Cen-
ter de Boston referido por Allen Croker (citado
por Barlow, 1978) enconfraram-se as seguintes
etiologias:

1. Causa hereditdria (erros inatos de meta-
bolismo, fatomatoses, etiologia familiar —
3%;

2. Altera¢Bes precoces do desenvolvimento
embriondrio (anomalias cromosdmicas es-
poréadicas, anomalias congénitas multiplas
e infecgho pré-natal) — 33 9%;

. Morbilidade perinatal — 12 %;

. Doencas adquiridas na infincia — 4 %;

5. Factores psicossociais (privagio psicosso-
cial, psicoses e autismo) — 19 %:;

6. Causa desconhecida — 28 %.

How

Hageberg (1979) num estudo epidemiolégico
exaustivo das causas de deficiéncia na crianga
no distrito de Uppsala (Suécia) de 1959 a 1970,
refere como causas de deficiéncia mental grave
as seguintes:

— Anomalias cromossomicas — 36 %;

— Causas genéticas — 7 %:;

— Causas pré-natais adquiridas — 10 %;

— Causas pré-natais desconhecidas — 20 %%;
—- Causas perinatais — 109

— Causas post-natais — 3 %;

— Psicose infantil — 3 9%;

— Etiologia desconhecida — 11 %.

As diferengas encontradas nos vérios estudos
epidemioldgicos dependem n&o s6 da possibi-
lidade de utilizacio de técnicas mais diferen-
ciadas, tais como estudos cromossémicos com
bandas, T.A.C.*, estudos metabdlicos, etc.,
como também das condigBes socio-econémicas
do pais e do grau de deficiéncia mental consi-
derado na populagio estudada.

Entre nds, existem muito poucos dados esta-
tisticos, sobre a etiologia da deficiéncia mental
¢ os dados ndo sdo por vezes relevantes dadas
as dificuldades de esclarecimento da etiologia
da deficiéncia mental no nosso pais.

Num estudo recente de uma equipa inter-
disciplinar do COOMP (Bairrdo et al. 1979)
num grupo de 50 criangas de uma Instituicio
para. deficientes mentais de grau médio verifi-

* T.A.C.: Tomografia axial computorizada.
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caram-se os seguintes dados referentes a uma
possivel etiologia: das 50 criangas estudadas
foram encontrados factores de risco em relagio
3 debelidade mental apenas em 37 casos, sendo
a incidéncia dos factores de risco nestes casos
a seguinte:

— Factores hereditarios em 30 95 dos casos;

.— Factores pré-natais em 24'9% dos casos;

—— Factores périnatais em 38 9% dos casos;

— Factores post-natais em 289, dos casos;

— Factores do ambiente (psicoafectivos) em
109% dos casos. '

Em muitos casos havia interaccio de fac-
tores. '

Num estudo epidemiologico da deficiéncia
mental feito por Maia (1968) em 57 casos con-
siderados como débeis mentais (QI. < 70) e
correspondentes a 6,14 % do total da popula-
¢ilo escolar estudada, verificam-se os seguintes
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dados com interesse em relacio & etiologia:

1. Distribuicio por sexos: Masculino — 30,
Feminino — 27;

2. Alteragtes de gestaciio, 8 casos (I gestose,
3 com albumininuria, 2 com anemia, |
com hemorragias ante-parto por placenta
prévia e 1 ameaca de aborto ao 6.° més
da gravidez);

3. Alteractes do parto, 15 casos (I cesa-
riana, 12 com flagelacio e 2 com parto
demorado);

4. Factores socio-ambientais — maior inci-
déncia dos factores ambientais desfavora-
veis nos 57 casos de debilidade em com-
paraciio com 0§ restantes.

Assim nos 57 débeis havia prevaléncia das
classes profissionais mais baixas — operdrios ¢
pescadores. Em relagfio s condicBes de habi-
tagio em todos os casos com Q.I. <50 havia
superpovoamento com 3 pessoas por divisio.

O autor refere também nesse estudo uma
maior incidéncia -de perturbagio do ambiente

familiar nos débeis do que nos nio débeis.

Em 7 casos com Q.I inferior a 45 encon-
traram-s¢ sinais evidentes de lesdio -orgénica.
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Foram frequentemente encontrados, nos ca-
sos de debilidade, sinais de malnutrigio e ca-
réncia vitaminica e histdria de gastroenterites,
frequentes na infincia.

Nio houve nos casos estudados historia
de quadros meningo-ecefaliticos ou episodios
comiciais.

Nzo é portanto ficil em muitos casos esta-
belecer claramente a etiologia da deficiéncia
mental e, assim, consideramos essencial para
uma abordagem correcta do problema uma his-
toria clinica e uma observagio cuidadosa e o8
exames complementares necessarios.

Das varias classificactes da etiologia da defi-
ciéncia mental referidas na literatura (Hoit,
1977), nenhuma nos satisfaz completamente e
vamos portanto adoptar a seguinte:

1. Causas ambienciais
a) Biolégica — Pré-natais
Peri-natais
Post-natais
b) Psicosociais e afectivas
2. Causas penéticas
a) Génicas
b) Cromossdmicas
3. Causa desconbecida ou mixta

Esta divisio ¢ um pouco artificial e muitas
vezes nfo ¢ possivel uma separagio nitida dos
factores etioldgicos que numa grande maioria
dos casos se associam. :

A abordagem de uma crianga com deficién-
cia mental, com vista a um possivel diagnéstico
etioldgico, diagnéstico esse que poderd vir a
permitir um tratamento especifico, é uma tarefa
gue exige uma metodologia apropriada-e um
extremo rigor, 86 eles capazes de pdr em evi-
déncia as situagdes de varia ordem {traumética,
metabdlica, infecciosa, ou outra) que possam
estar na base de um caso concreto de deficién-
cia mental. S& a abordagem sistematica, se-
guindo protocolos bem estruturados, ird per-
mitir jogar com as possiveis hipoteses de diag-
nostico em causa, para cada caso, e, se elas
sdo por vezes facilmente confirmadas, casos hi
em que apesar de todos os esforgos ¢ do recurso



a grande nGmero de meios auxiliares de diag-
ndstico, o diagnostico causal é impossivel ¢ te-
remos que tempordria ou definitivamente con-
cluir que estamos em face de uma deficiéneia
mental de causa desconhecida, o que, como j
vimos, acontece num elevado ndmero de casos.

Pensamos que uma abordagem correcta de
uma crianga com deficiéncia mental poderia
incluir as alineas que constam do quadro 1,
que sem ser exaustivo permite incluir todas as
hipdteses-para as quais serd indispensdvel obter
uma resposta indispensdvel com vista a um
diagndstico.

Assim, a historia familiar, bem cothida, in-
cluindo informactes gerais tais como nivel socio-
-econdmico ¢ cultural dos pais, babitos de vida
e higiene, consumo de tabaco, Alcool ou dro-
gas, e sobretudo ingquirindp sobre a possivel
existéncia nos pais e outros familiares de doen-
¢as mentais ou outras de cardcter familiar, que
de qualquer modo possam ter um interesse
actual, A existéncia ou nfo de consanguinidade
¢ também um ponto a valorizar. E aconselhével
procurar, em cada caso, construir uma drvore
genealdgica o -mals pormenorizada possivel,

QUADRO 1

Historia familiar (consanguinidade, doengas neurold-
gicas);

Histéria pregressa: gravider, parto, periodo perinafal,
deengas anteriores, histéria do de-
senvolvimento.

Exame geral.
Avaliagio do desenvolvimento.

Exame neurolégico.

Quanto a histéria pregressa da crianga, ela
deve incluir a historia da gravidez, parto e
periodo perinatal. Assim, «tudo» o que acon-
teceu durante a gravidez deve ser valorizado,
modo de vida da mie, profissio, alimentacio,
drogas que eventualmente tenha tomado, RX,
tabaco, hdbitos alcodlicos, doencas que se te-
nham manifestado durante a gravidez, agudas
ou cronicas. Qual o tipo de vigilincia a que

foi submetida? Houve hipertensio? Diabetes?
Infecgdes? Qual o grupo sanguineo?

As condi¢des em que decorreu o parto, local,
¢ possivel recurso ao Boletim de Sadde ou nota
da Maternidade onde foi assistida sio dados
particularmente dteis. Informacgdes sobre o es-
tado da crianga ao nascer (incluindo indice de
Apgar) e nos primeiros dias ap6s o nascimento,
sdo também de grande importancia. Houve ano-
xia? Cianose mais ou menos duradoura? Hi-
poglicémia?- Manobras de reanimacio? Icteri-
cias ou outros dados a valorizar? Como ¢ Gbvio
o interrogatdrio, embora sistemdtico em cada
caso, deve ser orientado de acordo com os
sintomas presentes e valorizado também de
acordo com a sua importincia relativa.

Em cada caso serd extremamente ttil um
interrogatério minucioso sobre o desenvolvi-
mento da crianca até a data da primeira obser-
vagio, que deve insistir sobre parimetros extre-
mamente simples tais como: idade em que a
crianga foi capaz de segurar a cabega de se
sentar, de se voltar, gatinhar ou eventualmente
andar, esbocou o primeiro sorriso, balbuciou as
primeiras silabas ou construir ag primeiras fra-
ses, dados que geralmente as mfes sabem bem
referir.

A essas informacdes obtidas pelo interroga-
torio, seguir-se-4 uma correcta avaliagio do sen
desenvolvimento somatico, passo indispensével
em qualgquer exame em idade pedidtrica, e que
deve incluir a recolha do peso, altura, peri-
metro cefalico e sua interpretac¢io segundo ta-
belas apropriadas (percentis).

A avaliagio da crianga do ponto de vista
motor, sensorial, psiquico, afectivo e social
segondo uma metodologia apropriada é acon-
selhavel, pois s6 ela permitird concluir da nor-
malidade de uma dada crianca e no caso nega-
tivo dar uma medida desse desvio (Sheridan,
1975).

O exame geral da crianca deve incluir uma
apreciagio geral do seu comportamento (api-
tico, agitado, movimentos anormais), postura
{deitado, imobilizado, etc). Seguir-se-4 um
exame sistemdtico de todos os 6rgios e apare-
thos que por si s6 pode levar 2 um diagndstico.
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Muitos casos de deficiéncia mental fazem parte
de sindromas facilmente reconhecidos, tais como
por exempio o mongolismo; certos facies podem
sugerir uma mucopolissacaridose, assim como
uma crianca de olhos azuis pode levar 4 suspeita
de uma fenilcetonuria.

Depois de um exame geral correctamente
feito, seguir-se-4 um exame neuroldgico feito
de acordo com a idade da crianca que poderd
dar algumas indica¢Ges titeis, embora por vezes,
pelo menos na fase inicial de muilas doengas
metabdlicas, ele possa ser normal,

QUADRO II

Estudos Bioquimicos (no sangue e urina),
— Cromatografia de: aminoAcidos, agticares, muco-
polissacaridos, oligossacaridos.

Estudos Enzimaticos — nos leucocitos, tecido hepético,
pele, células do lquide amniético, etc.

Biopsia — pele, conjuntivite, figado (exame em micros-
copio dptico e ultrastrutural com recurso a técnicas
histoguimicas).

Liquor —estudo citoquimico e imunoldgico.
Fundo ocular — electroretinograma.

Exames Radiolégicos — Exame simples do crdnio, co-
luna, bacia, méos, etc.

Cariotipo.
E.E.G.
Tomografia axial computorizada (T.A.C)).

Embora nem todas as criangas com deficién-
cia mental apresentem um atraso motor (admi-
te-se que 15-20 9% das criancas profundamente
deficientes t&ém um desenvolvimento motor nor-
mal) e que é facto e que nos primeiros anos de
vida um atraso motor estd frequentemente asso-
ciado a uma deficiéncia mental, pelo que a
avaliacio do desenvolvimento motor é um bom
teste de deteccBo de «handicap mental».

Feita a histéria ¢ a observagio seguir-se-4
a tarefa delicada de escolher quais os meios
auxiliares de diagndstico que poderfio levar a
vm. diagnostico de certeza,
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No Quadro 1II estio enumerados alguns dos
e€xames a que teremos de recorrer, para 14 dos
exames ji considerados de rotina, tais como um
hemograma, uma analise suméria de urina ou
testes seroldgicos para a sifilis, toxoplasmose,
rubéola, virus citomagalico (Torch).

Nio nos parece justificado aqui falar em
pormenor de cada um destes exames, Todos séo
uteis, necessdrios e até indispensdveis; caberd
ao clinico, em cada caso, escolher aqueles que
methor permitirfio levar a um diagnéstico. Sdo
exames de viria ordem, como vemos, alguns
muito especializados ¢ que exigem laboratdrios
¢ técnicos altamente especializados, trabalhando
em equipa, € com um objectivo comum.
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