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INTRODUGAO

-

A deficiéncia mental nao &€ uma
manifestagéo.clinica homogénea, ji que sob essa designa-
¢do sao rotulados desde individuos com gquociente intelec-
tual no limite inferior da normalidade (Q.I. 85) até aque-
les com déficit de inteligéncia muito grave (Q.I.inferior
a 20). Além disso, & suficientemente sabido que a defi-
ciéncia mental pode resultar tanto de fatores etioldgicos
predominantemente genéticos, gquanto de causas preponderan

temente de origem ambiente.

Dentre as causas genéticas deter-
minadoras de deficiéncia mental, as aberragdes cromossdmi
cas tém papel proeminente (GARRARD, 1968; COREY et al.,
1971; NEWTON et al., 1972a,b; SCOTT & THOMAS, 1973) em con
seqliéncia da alta associacdo entre as aberragOes numéricas
e estruturais, mormente dos autossomos, com retardamento

mental (LEVINE, 1971; BEIGUELMAN, 1981la).

Outra fonte genética de deficién-
cia mental saoc os erros inatos do metabolismo, pois den-
tre as quase duas centenas de heredopatias com transmissao
monogénica, cujo efeito alélico primdrio & uma alteracao
de atividade enzimatica, mais de cem estdoc associadas &

deficiéncia mental (EFRON, 1965a,b; CARTER et aql., 1967

-



HSIA et al., 1968; BONDY & ROSENBERG, 1969; THOMAS & SCOTT,

1973; WANNMACHER, 1973; STANBURY et al., 1978).

Também & apreciavel o numero de
sindromes com transmissao monogénica, cujo efeito primario
do gene responsavel ainda € desconhecido, que incluem, re-
gularmente, entre os seus sinais clinicos,a deficiéncia men
tal. £ o caso, por exemplo, da sindrome de Apert, da sin
drome de Menke, da esclerose tuberosa de Bourneville, da
hidrocefalia ligada ao cromossomo X, da sindrome de
Sjégren-Larsson, da sindrome de Prader-Willi, da ataxia
telangiectasica, para sd mencionar algumas dentre as seten-
ta (10 autossOmicas dominantes, 39 autossOmicas recessivas
e 21 ligadas ao cromossomo X) arroladas por SCOTT & THOMAS

(1973).

Ainda no concernente as causas ge
néticas de deficiéncia mental nao se pode deixar de mencio-
nar o efeito poligénico, ja que os estudos de gémeos € de
amostras de popula¢des doentes e normais, levando em con-
ta a taxa de consangfiinidade e a distribuigao aproximadamen
te normal dos valores de Q.I., trazem claras evidencias da
existeéncia de efeito de heranca multifatorial (ALLEN, 1958;

STERN, 1960; SALDANHA, 1967; ZERBIN-RUDIN, 1969).

Em relacaoc aos fatores etioldgi-
cos de deficiéncia mental que saoc predominantemente de ori
gem ambiente, nao podem deixar de ser mencionados, pela
sua importancia, a hipdxia ou a andxia e os traumatismos
antes, durante e depois do parto, a desnutrigao, bem como
o "kernicterus"e as infecgoes bacterianas ou a virus gue

afetam o sistema nervoso central deixando, muitas vezes,



seqlielas graves, como & © caso das meningoencefalites
(KIRMAN & ANGELI, 1970; KRYNSKI, 1972). Também nao podem
deixar de ser citadas dentre as causas de deficiéncia men-
tal de origem exbgena, a exposi¢do do embriaoc ou do feto
a infecgoes como a rubéola, a sifilis, a toxoplasmose, ao
virus da inclusdo citomegalica, ao virus herpes, dentre
as mais freqflentes, bem como a sua exposigao a4 irradiacao
ou a medicamentos teratdgenos (JACKSON & FISCH, 1958; WARKANY
& KALTER, 1961; HANSHAW, 1970, 1973; RUDOLPH & DESMOND,

1972)

Em conseqdéncia do exposto, por-
tanto, nao deve causar surpresa a verificacao de gue os
resultados das investigagoes a respeito da freqgfléncia rela
tiva dos diferentes fatores etioldogicos da deficiéncia men
tal revelem usualmente, valores discordantes. B o caso,
por exemplo, da sindrome de Down, a respeito da gual os
dados da literatura pertinente sobre a sua prevaléncia em
instituigoes para deficientes mentais mostram valores que

variam desde 2% até 10% (GARRARD, 1968).

De fato, tendo em vista que as
aberragoes autossdmicas estdo, geralmente, associadas a
valores de Q.I. inferiores a 50, estd claro que um dos fa-
tores capazes de influir na proporgac de deficientes men
tais com tais anomalias dependera da distribuig¢do do Q.I.
na amostra estudada. Assim, nos dados de DRILLIEN et al.
(1966) a freqléncia de sindrome de Down entre deficientes
mentais com Q.I. entre 55 a 69 foi de apenas 1,67%, en-
quanto que entre agueles com Q.I. abaixo de 54 a proporgao

de pacientes com essa sindrome se elevou a 33,3%.



Outro exemplo no mesmo sentido
pode ser tirado da comparagao entre os dados de COREY et al.
{1971) e os de NEWTON et al. (1972a,b), os primeiros tra-
balhando com pacientes de escolas para deficientes mentais
do Canada e os ultimos em pacientes de hospitais ingleses.
Assim, enquanto COREY et agl. (1971) assinalaram 5,9% de
casos com aberragoes cromossSmicas entre 1375 pacientes ,
NEWTON et al. (1972a,b) observaram quase o dobro dessa fre

gqéncia (10,2%) nos 1225 doentes por eles examinados.

Por outro lado, considerando que
a maioria das anomalias que afetam os cromossomos sexuais,
quando associadas a deficiéncia mental provocam déficit mi
nimo (GUSTAVSON & RKESSON, 1961; LEVINE, 1971; BEIGUELMAN,
198la), esta claro que, em uma amostra de deficientes
mentais com inteligéncia limitrofe (Q.I. entre 68 e 85) e
aberragoes cromossdmicas, serao mais provaveis aqueles
com anomalias afetando os cromosscomos sexuais do que 0os

portadores de aberragoes autossoOmicas.

0 mesmo argumento, aqui forneci
do para explicar as variacgoes das freqliéncias de deficien-
tes mentais com aberrag¢oes cromossomicas em diferentes amos
tras, € extensivo aos casos cuja deficiéncia & determina-
da por erros inatos do metabolismo ou por efeito pleiotro-
pico de genes nao determinadores de erros enzimaticos co-
nhecidos, bem como aos casos cuja deficiéncia mental sur-
ge como seqtlela de doengas gque afetam o sistema nervoso cen
tral durante o periodo de gestagao, neonatal ou  pds-

-natal. 1Isso porque, nesses casos o Q.1. geralmente assi



nalado & inferior a 50.

Se a distribuicdao dos valores
de Q.I. nas amostras de deficientes mentais & um dos fato-
res capazes de influir nas freqtiéncias relativas das cau-
sas dessa manifestacao patoldgica, & bem verdade, também,
que tais freqtiéncias devem depender tanto da composigao ge
nética, guanto da estrutura sdcio-econdmica das  popula
¢oes  das quais as amostras procedem. Assim, & facil vis
lumbrar que as diferencgas raciais relacionadas as fregtien-
clas de alelos responsaveis pela determinagao de erros me-
tabdlicos devem ter reflexos Obvios na prevaléncia dessas

alteracoes entre os deficientes mentais.

No concernente ds condigCes so-
cio-econdmicas, parece igualmente Obvio gque os casos de
deficiéncia mental resultantes de infecgoes que afetam o
sistema nervoso central, de desnutrigao, de complicagoes
nao tratadas ou mal tratadas durante a gestagao, de hipd-
xia, anoxia, "kernicterus", traumatismos durante o parto,
etc., sejam mais fregllentes em populagoes com baixos pa-
droes de alimentagao, habita¢ao, vestuario e higiene, e
com assisténcia médica deficiente ou ausente, do gque naque
las em que tais padrdes sao altos. Em outras palavras,
a prevaléncia de deficiéncia mental oriunda de causas gené
ticas deve aumentar & medida que as provocadas por fatores
exdgenos diminuem, Jja que as primeiras, além de nao se-
rem passiveis de erradicacgao, podem, inclusive, sofrer
um aumento real nas populagoes mais favorecidas.

De fato, sabendo-se que a idade



média das gestantes & mais alta nas camadas sociais mais
favorecidas (STERN, 1960}, e tendo em conta que a idade
materna estd positivamente correlacionada com a incidéncia
de anomalias congénitas, determinadas por aberragoes cro-
mossomicas ou ndo, bem como o retardamentc mental (LEVINE,
1971), & plausivel esperar maior proporcao de deficientes
mentais com aberragdes cromossSmicas em populagoes com

maior nivel sécio-escondmico.

No Brasil sao raros os  estudos
geneético~clinicos sobre deficientes mentais e, com exce-
cao da pesquisa de TAJARA (1979), que definiu a populagao
de deficientes mentais sob investigagéo, e realizou a ané
lise de caridotipo apenas naqueles que, clinicamente, ti-
nham indicacao para a feitura de um estudo cromossomico,
nenhuma outra pesquisa, seja no pals, seja no estrangei-
ro, teve essas preocupagoes. Em vista disso, pode-se di
zer, sem risco de erro, que até o presente, apenas o
trabalho de TAJARA (1979) ndo incorreu nas falhas metodold
gicas apontadas nas paginas anteriores, as guais fazem com
gque os estudos genético~clinicos de deficientes mentais se
jam meras descrigoes de amostras, com composigao ~ hetero
génea e muitas vezes instavel, que conduzem a resultados
discordantes e de certa forma inliteis, quanto & freqtién-
cia relativa dos diferentes fatores etioldgicos da defi-
ciéncia mental, em que pese a laboriosidade da maioria

deles.

TAJARA (1979}, que estudou do
ponto de vista citogenético 84 oligofrénicos matriculados

na Associagao de Pais e Amigos dos Excepcionais (APAE) de



Sdo José do Rio Preto, SP, os quais apresentavam pelo
menos um sinal clinico associado a aberragdes cromossomi-
cas, constatou que 39,3% deles eram aneupléides e/ou
possuiam uma aberragdo cromossOmica estrutural. Nos dados
colhidos por essa autora foi possivel verificar, ainda,
que 0s pacientes com menos de sete sinais clinicos notada-
mente associados a aberragoes cromossdmicas tiveram carid-
tipo normal, independentemente do Q.I. gque apresentavam.
Ja entre os pacientes com no minimo sete sinais clinicos
usualmente associados a aberra¢des cromossOmicas pdde-se
constatar uma nitida correlagdo negativa entre a presenga
de caridtipo andmalo e os valores de Q.I., sendo a propor-
cao de caridtipos anormais muito elevada entre os defi-

cientes mentais com Q.I. menor gque 52.

A importancia pratica dos acha-
dos de TAJARA (1979), caso confirmados em pesquisas mais
amplas, € notavel, ja que eles indicam a  possibilidade
de delineamento de critérios mais consistentes para a re-
comendagao de estudos cromossomicos, sempre dispendiosos,
em deficientes mentais. Levando-se, pois, em considera
cao esse trabalho, gque constituiu o marco inicial de uma
linha de pesquisa estabelecida no Departamento de Genética
Médica da Faculdade de Ciéncias Médicas da UNICAMP, passou
a ser importante explorar outros aspectos do mesmo proble-
ma e ser atraente continuar na mesma linha de investigagao,
mormente porque era alta a proporgao de pacientes com sin-
drome de Down na amostra dessa autora. Obviamente, uma
proporgao alta de casos de sindrome de Down na amostra sob

estudo implica, obrigatoriamente, em um aumento da pro-



porcdo de caridtipos andmalos entre os pacientes pertencen
tes a faixa de Q.I. inferior a 52, bem como naqueles cujo
quadro clinico revela numerosas malformagdes e outros si-

nais associados a aberracoes cromossdmicas.

Por isso o presente trabalho vi-
sou ao estudo genético-clinico de uma amostra de deficien-
tes mentais pertencentes a uma populacao especifica, qual
seja, daqueles matriculados ou agquardando matricula, em-
bora ja inscritos, em instituicdes do nivel das mantidas
pelas Associagoes de Pais e Amigos de Excepcionais (APAE).
Essas instituigoes sao entidades civis sem fins lucrativos,
cujos objetivos gerais s3o assistenciais e, principalmente,
educacionais, visando 8 habilitagao, ao bem-estar e 3 in
tegragao sbcio-familial dos excepcionais. A admissao das
criangas nas suas escolas & feita sequndo os objetivos ge-
rais da entidade. Assim, por exemplo, o0s pacientes com
déficit motor muito grave, apesar de tratados no setor de
fisioterapia nao sao aceitos na escola, que se destina
apenas aos deficientes educaveis, treindveis e semi-depen
dentes, além dos deficientes da audio-comunicagio. De
modo analogo, criangas com Q.I. acima de 70 sdao, em ge-
ral, apos algum tempo, encaminhadas para as classes espe
ciais das escolas de primeiro grau criadas pelo Ministério

da Educagao e Cultura.

Definida desse modo a populacgao
da qual se estudou uma amostra, fica claro gue houve res-
trigao de nlmero e ao tipo de pacientes analisados, uma
vez que foram incluidos apenas deficientes mentais com ida

des variando entre 6 e 30 anos, geralmente sem problemas



motores graves e com Q.I. muito freglientemente superior a
20, mas inferior aos dos individuos que freglientam as

classes especiais das escolas do primeiro grau.

Com o estudo genético-clinico
dessa amostra especifica pretendeu-se alcancar os seguin=-
tes objetivos a serem ampliados, futuramente com estudos

laboratoriais e anamnésticos:

1) Estimar a freqllencia de pa-
cientes com deficiéncia mental, cujo quadro clinico suge
re aberra¢des cromossdmicas numéricas e/ou estruturais se
gundo o Q.I.

2) Analisar a distribuigdo dos
pacientes segundo o nimero de sinais clinicos sabidamente
associados a aberragles cromossbmicas e o Q.I., incluindo
ou nao aqueles com o quadro clinico da sindrome de Down.

3) Verificar a existéncia de cor
relagoes entre o Q.I. e dados guantitativos dos pacientes
portadores de deficiéncia mental, ou seja, a idade,
dados biométricos e nimero de sinais clinicos sabidamente
associados a aberragdes cromossoOmicas.

4} Comparar 0s nossos resultados
com os da literatura pertinente, especialmente com os obti

dos por TAJARA (1979).



II - CASUISTICA E METODOS

II.1. Descricao da amostra estudada

Durante a realizacao deste traba-
lho a autora examinou um total de 214 pacientes com  defi
ciéncia mental, matriculados e freqgtientando regularmente
a escola ou aguardando matricula, mas ja inscritos nas
APAEs das cidades paulistas de Araras e Campinas. Do to-
tal das duas amostras foram excluidos 32 pacientes, qua-
tro dos gquais por terem sido transferidos para as classes
especiais das escolas do primeiro grau. Os demais tiveram
gue ser excluidos por ser impossivel a avaliacao de seus

quocientes intelectuais.

A amostra final contou, pois, com
182 pacientes dos quais 112 eram do sexo masculino e 70
do sexo feminino, cuja distribuicao de acordo com O sexo,

a idade e o Q.I. se encontra na tabela II.1.

A idade dos pacientes variou entre
6 e 30 anos com média de 15,6 anos e desvio padrao de 4,9
anos. O Q.I. médio em nossa amostra foi 43,1 com desvio

padrao de 12,8.

IT.2. A avaliacao do quociente intelectual

A avaliacao psicolbgica dos pa-
cientes quanto ao desempenho intelectual foi feita por
meio do teste Columbia, "Columbia Mental Maturity Scale"

(BUEGEMEISTER @t al., 1959), o qual tem por objetivo a

10



TABELA II.1l. Distribuigdo de 182 pacientes com deficiéncia
mental matriculados nas APAEs de Araras, SP e Campinas ,

SP, de acordo com o sexo, a idade e o Q.T.

TDADE SEXO QUOCIENTE INTELECTUAL TOTAL
< 3 36 - 52 2 52

M - 15 14 29
6 a 12 F 1 7 9 17
M+F 1 22 23 46
M 28 19 6 53
12 a 18 F 13 17 7 37
M+F 4l 36 13 90
M 15 14 1 30
> 18 F 5 10 1 16
M+F 20 24 2 46
Total M 43 48 21 112
F 19 34 17 70

M+ F 62 82 38 182




avaliagao do nivel mental de criangas com sérias deficién-
cias motoras e verbais, além de apresentar bons niveis de
correlagao com os demais testes psicoldgicos de inteligen-

cia quando aplicado aos individuos normais.

Apesar de suas discutidas limita-
¢oes, os testes para a avaliagao do Q.I., sao os Unicos
parametros uniformemente usados na classificagao de popu-
lagOes &s quais pertence a nossa amostra. Eles fornecem
informagGes sobre o escore percentual de habilidades de

um individuo em relagdo aos demais de mesma faixa etaria.

Os Q.I.s dos pacientes da presen—
te amostra foram avaliados pela equipe de psicdlogas das
APAEs de Araras, SP, Antonia Isabel Dinardi e de Campinas,

SP, Marcia Zakia Tausic e Maria Aparecida Tavoli Assumpgao.

Segundo a Organizagao Mundial de
Salide (OMS, 1976) a classificagao dos distlrbios do desem
penho intelectual pode ser feita em cinco grupos princi-

pals a saber:

Q.I. abaixo de 20 : oligofrenia grave
Q0.I. entre 20 e 36: oligofrenia severa
Q.I. entre 36 e 52: oligofrenia moderada
Q.I. entre 52 e 68: oligofrenia discreta
Q.I. entre 68 e 85: oligofrenia limitrofe
No presente trabalho, por ra-

z0es praticas, reduzimos as classes acima para trés como

se segue:



0.I. inferior a 36
Q.I. de 36 a 52

0.I. de 52 ao limitrofe

A classificagdao assim reduzida
discrimina, com pequena margem de erro, respectivamente,
os pacientes gravemente retardados, moderadamente retarda-

dos e os com oligofrenia discreta.

II.3. O estudo clinico

Os pacientes que compOem a nossa
amostra foram previamente avaliados pelas equipes multidis-
ciplinares das APAEs de Araras, SP e Campinas, SP, das
guais tomam parte médicos, psicblogas, pedagogas, fonoau-
didlogas e socidlogas, como parte do processo de admissao
i escola. Posteriormente, foram examinados por nds do
ponto de vista clinico, com especial énfase aos dados do
exame fisico visando aos sinais sabidamente associados as

aberragtes cromossdmicas estruturais e/ou numéricas.

Para tanto, elaboramos uma rela-
¢do de sinais clinicos detectdveis ao exame fisico comum
(Tabela II.2) compilados a partir do catalogo de anormali-
dades publicado por SMITH (1970) e da extensa revisao feita
por BEIGUELMAN (198la). Na referida relagdo estao  inclul
dos todos os sinais que mais freglientemente se associam a
cromossomopatias, bem como dermatdglifos nao usuais e a
informagéo sobre anormalidades eletroencefalograficas, sob
a designacgdo geral de "convulsoes", gue nos foi fornecida

pelos médicos assistentes das escolas.
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Os dados biométricos foram toma
dos nos pacientes com uma fita métrica comum, e de forma
cuidadosa para reduzir a margem de erro inerente a esse
instrumento de medigcao. As medidas investigadas foram aque
las sabidamente alteradas em pacientes com sindromes deter
minadas por alteracgoes cromossOmicas, ou seja, a estatu
ra, o perimetro cefdlico (PC), a distéancia intercantal

interna (DICI) e a distancia intercantal externa (DICE).

A estatura foi medida sempre que
possivel, com o paciente em posicao ortostatica, descal-
co e junto 3 parede. Com uma régua num plano  perpendicu
lar ao da parede, sobre a cabeca do paciente assinalava-
mos o ponto de onde era entac estendida a fita até o assoa
lho, para que procedessemos a leitura em centimetros.
Quando o paciente apresentava deformidades esqueléticas gue
lhe impediam uma completa extensao do corpo, o© procedimen
to era modificado, ou seja, a fita métrica era colocada
ao longo da regiado dorsal do corpo, compreendida entre o
vbrtex craniano e os calcanhares, para a leitura em centi-

metros.

0 perimetro cefalico (PC} foi me
dido colocando-se a fita métrica em torno da calota crania

na na regiao supra-orbital passando pelo opistocranio.

As dist@ncias intercantais inter
na e externa foram medidas colocando-se a fita métrica sob
tensdo entre os bordos laterais das &rbitas de forma  que

nos fosse permitida a leitura em centimetros por projegao.

Os dados da biometria foram con-—-
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siderados ancrmais, quando se situavam abaixo ou acima de
dois desvios padroes da média considerada normal para a
faixa etaria do paciente. Para essa analise valemo-nos
dos dados dos "Graficos de desenvolvimento pondero-estatu-
ral" distribuidos pela (ERBER a partir de 1975 e de SMITH
(1970) . Os primeiros fornecem as curvas antropométricas
referentes ao PC até 3 anos, e a estatura até 12 anos. O
Gltimo fornece todas as curvas antropométricas para todas
as faixas etarias , as quais s6 foram consideradas, quan
do superiores as dos Graficos de desenvolvimento pondero-
~estatural da GERBER(os quais foram elaborados a partir de

populagoes brasileiras).

Os dermatdglifos dos  pacientes
foram pesquisados a olho nu ou com o auxilio de uma lente
de aumento, e, quando anormais, computados como sinal

clinico individual.

Os demais dados do exame fisico
foram considerados presentes ou ausentes de acordc com o
critério subjetivo da autora, e sempre que possivel docu-

mentados fotograficamente para posterior reavaliagao,

A presenga de sete ou mais dos
sinais clinicos relacionados na tabela II.2 em um me smo
individuo portador de deficiéncia mental foi  considerada

como forte indicagao de cromossomopatia.

IT.4. Méetodos estatisticos

Para a analise comparativa dos

15



nossos dados aos de TAJARA (19792), utilizamos testes de

qui-quadrado para comparagao de proporgoes.

As correlagSes entre idade, da-
dos biométricos, numero de sinais clinicos e Q.I. foram es
timadas por intermédio da estimativa dos coeficientes de
correlagao simples entre essas medidas tomadas duas a

duas, o qual & calculado a partir de

r = IXy - n.Xy

(n-1). s(x) . s(y)

onde x e y sao as duas varidveis em estudo, g e y as mé-
dias aritméticas dessas variaveis, s(x) e s(y) os desvios
padrao dessas varidveis e n o nimero de pares de varia-
veis. A significagao dos coeficientes de correlagcao foi

estimada por intermédio do teste t proposto por FISHER

(1950) {(cf. BEIGUELMAN (1981b) no qual t=\/ n-2

1-r2

com n-2 graus de liberdade .
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Tabela II.2 - Sinais clinicos associados a aberragbes cro-
mossOmicas. (Dados combinados de SMITH,

197C e BEIGUELMAN, 1981).

1} GERAIS deficiéncia mental
baixa estatura

diminuig¢ao da massa muscular e aumento

de depdsito gorduroso

2) CRANIO microcefalia
ociptal planc
ociptal proeminente
frontal e glabela proeminéntes
aplasia do couro cabeludo
fontanelas abertas

cabelos de baixa implantagao

3) ORELHAS implantacao baixa
pavilhao auricular dismdrfico
microtia
apéndices auriculares
fistulas
estenose ou auséncia do conduto auditivo

pavilhao auricular inclinado

17



4)

5)

6)

FACE

REGIAO OCULAR

REGIAO NASAL

assimétrica

achatada (hipoplasia malar)

ovalada

triangular

silnofrismo

ptose palpebral (blefaroptose)

hipertelorismo

fendas palpebrais obliquas

fendas palpebrais estreitas

prega epicantica
manchas na iris
colcboma de iris
nistagmo
estrabismo
catarata
microftalmia
opacidade corneana
miopia

esclerdtica azulada

ponte nasal baixa (nariz

em sela)

nariz pequenc com ou sem narina

vertida
nariz proeminente

base nasal alargada



7)

8)

9)

MAXILAR E MANDIBULA
hipoplasia maxilar com palato chato
micrognatia

prognatia ou retrognatia

REGIAO ORAL macrostomia
microstomia
uvula bifida

desvicos das comissuras bucais para

baixo

palato alto
palato ogival
palato fendido
macroglossia
lingua geografica

defeitos dentais

PESCOCO, TORAX E VERTEBRAS
pescogo curto

pescogo alado (com pele redundante na

nuca)

cisto

fistulas

esterno curto

distancia intermamilar aumentada
mamilos anormais

peito escavado

peitc carenado

defeitos costais

torax pegueno
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10} ABDOME

11) GENITAIS

12) MEMBROS

20

desvios da coluna vertebral
apéndice pré-sacral

fovea coccigea

ausculta cardiaca anormal

cintura pélvica androide

diastase dos misculos retos abdominais

hérnias umbilical e/ou inguinal

criptorquidia

hipospadia

pénis curvado

micropénis

clitoromegalia

hipo ou hiperplasia dos grandes labios
hipogonadicos

ausencia ou escassez de pelos
despigmentacao dos grandes labios

amenorréia priméaria

cubito valgo
coxa valga
maos peqguenas
pés pequenos
clinodactilia
zigodactilia
polidactilia
camptodactilia

onicodisplasia



13} DERMATOGLIFOS
E PREGAS PAL-
MARES

14) ARTICULAGOES

15) PELE E CABELOS

sindactilia

sinostose radio-ulnar
hipoplasia de metacarpos
implantacao proximal de dedos

distancia aumentada entre o halux e o
29 pododactilo

sulco plantar
pés em cadeira de balango
pé torto congenito

edema linfangiectasico

prega palmar transversal Gnica

trirraddio axial em posigao distal

(', t'' e tb)

excesso de arcos (mais de seis)
excesso de verticilos (mais de cito)

presilha radial no 49 e/ou 59 dedos

limitagao articular

dedo indicador cobrindo o terceiro dedo,

e o quinto cobrindo o quarto dedo
hiperextensibilidade articular

luxagoes congénitas

nevos
hemangiomas e telangiectasias

excesso de redemoinhos no courco cabeludo
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16) SISTEMA NERVOSQO
CENTRAL

17) ORGAOS INTERNOS

hipertonia
hipotonia
convulsoes

surdez (parcial)

anormalidades morfoldgicas de Orgaos

(rins, coragao e vasos)
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III - RESULTADOS

Dos 182 paciéntes com deficiéncia
mental examinados durante a realizacao deste trabalho, to-
dos, com excegﬁo de um, apresentaram pelo mencs um dos
sinais arrolados entre os indicadores de aberragdes cromos
sOmicas numéricas e/ou estruturais (Tabela 1I1.2). Dentre
eles, 50% (91 pacientes) tinham no minimo sete sinais

c¢linicos em associagao.

A tabela III.l mostra a distribui
gao dos pacientes da nossa amostra de acordo com o Q.I.,
a presenga ou auséncia da sindrome de Down e conforme mani
festem até sete ou, sete ou mais dos sinais clinicos men-
cionados acima. Os pacientes com retardo mental grave
(Q.I. inferior a 36) perfazem 34% da amostra, os com re-
tardo mental moderado (Q.I. entre 36 e 52) 44,5% e o0s com
retardo mental discreto (Q.I. acima de 52} 21,5%. A pro-
porgao de pacientes com a sindrome de Down se concentrou ,
como era de se egperar, na faixa de Q.I. inferior a 52,
sendo que na presente amostra apenas trés desses pacientes

atingiram Q.I. superior a 52.

A distribuigdo dos pacientes de
TAJARA (1979) de acordo com o Q.I., a presenga ou ausen-
cia da sindrome de Down e/ou caridtipo anormal e a manifes
tagao de até sete ou, sete ou mais sinais clinicos em asso
ciagdao & vista na tabela III.2. Nessa amostra os pacien-
tes com oligofrenia grave perfizeram 39,3% do total, (o]}
com oligofrenia moderada 32,1% e os com oligofrenia discre

ta 28,6%. A grande maioria dos pacientes com a sindrome
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de Down também se concentrou na faixa de Q.I. inferior a

52 e, logicamente entre os pacientes com caridtipo anormal.

Tanto na tabela III.l1 guanto na
III.2 pode-se verificar, ainda, que a faixa de Q.I. in-
ferior a 36 concentrou a maioria dos pacientes com sete ou
mais sinais clinicos associados a aberra¢des cromossomicas
e que a faixa de Q.I. superior a 52 englobou a maioria da-

queles com menor numero de sinais.

De fato, a distribuigao de pa-
cientes em cada faixa de Q.I. de acordo com a presenga de
até sete, ou sete ou mais sinais c¢linicos associados (Tabe
la IIT.3) mostra gue na faixa de Q.I. inferior a 36 a pro-
porgdo de pacientes com menos de sete desses sinais €& signi
ficativamente inferior a3 daqueles com sete ou mais sinais.
Por outro lado, & possivel verificar que na faixa de Q.TI.
superior a 52 essa proporgao se inverte, ou seja a propor-
cdo de pacientes com menos de sete dos sinais clinicos refe
ridos é significativamente superior ao dos com maior nimero

de sinais.

A tabela III.3 mostra, ainda ,
as comparagoes entre as proporgoes de pacientes observados
em cada faixa de Q.J. nas amostras estudadas pela autora e
por TAJARA (1979). Os resultados assinalados nessa tabela
mostram claramente que, em todas as faixas de Q.I. as amos
tras puderam ser consideradas como extraldas da mesma popu~-
lagdo, 3Jja gue as proporgoes entre elas nao diferiram signi

ficativamente .

Resumindo os dados das tabelas
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ITI.1 e III.2 a respeito dos pacientes com sete ou mais si-
nais clinicos indicadores de aberragées cromossOmicas, cons
tata-se que a distribuicao dos 65 pacientes com sindrome de
Down e/ou caridtipo anormal comprovado citologicamente se
gundo o Q.I. (61,5% com Q.I. menor que 36, 30,8% com Q.I. en
tre 36 e 52, e 7,7% com Q.I. igual ou superior a 52) difere
significativamente (x2= 11,67; 2G.L. P<0,01) daquela obser
vada entre os 67 deficlentes mentais sem essa sindrome e/ou
caridtipo comprovadamente anormal (32,8% com Q.I. menor gue
36, 46,3% com Q.I. entre 36 e 52, e 20,9% com Q.I. igual ou
superior a 52). Apesar disso, esses dois grupbcs de pacien-
tes mostram a mesma tendéncia de distribuicao, ou seja, me-
nor probabilidade de ocorréncia dos deficientes com 7 ou
mais sinais clinicos associados a aberragdes cromossomicas
na faixa de Q.I. igual ou superior a 52, Alias, quando se
comparam esses mesmos dois grupos classificados em apenas
duas classes de Q.I. (menor que 52 e igual ou superior a 52)
verifica-se que as propor¢des nao diferem significativamen-
te ao nivel de 5% ja que o gui-quadrado corrigido é
)(2= 3,66; 1G.L.; P> 0,05

A tabela III.4 fornece a relagao
de pacientes da amostra estudada com seus respectivos nume-
ros de ordem, idade, estatura, perimetro cefalico (PC}, dis
tancia intercantal interna (DICI), distd3ncia intercantal ex
terna (DICE), numero de sinais clinicos associados a aberra
¢Oes cromossOmicas e quociente intelectual (Q.I.).

A intensidade com que essas varia
veis estao correlacionadas nos individuos da nossa amostra

€ fornecida pelos coeficientes de correlacao mostra-
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TABELA III.l. Distribuicdo de pacientes com deficiéncia
mental matriculados nas APAEs de Araras, SP e Campinas,
SP, segqundo o Q0.I., presenga ou auséncia da sindrome
de Down e a manifestacgao de até 7 ou, 7 ou mais sinais

clinicos indicadores de aberrac¢des cromossdmicas.

N¢ DE SINAIS | SINDROME QUOCIENTE INTELECTUAL TOTAL
CLINICOS DE DOWN £ 36 36 ~ 52 > 52

NEO 24(26,4%) 42(46,2%) 25(27,5%) 91

07 SM - - - -

SUBTOTAL 24(26,4%) 42(46,2%) 25(27,5%) 91

NAO 21(36,8%) 25(43,9%) 11(19,3%) 57

;7 SIM 17(50,0%) 14(41,2%) 3( 8,8%) 34

SUBTOTAL 38(41,8%) 39(42,9%) 14(15,4%) 91

TOTAL 62(34,0%) 81(44,5%) 39(21,5%) 182




v

TABELA III.2. Distribuicao de pacientes com deficiéncia
mental matriculados na APAE de Sao José do Rio Preto,SP,
segqundo o Q.I., a presenga ou auséncia da sindrome de
Down e/ou caridtipo anormal e a manifestagao de até 7 ou,

7 ou mais sinais clinicos indicadores de aberragoes cro-

mossOmicas.
N® DE SINAIS| SINDROME DE QUOCIENTE INTELECTUAL TOTAL
CLINICOS DOWN e/ou Z 36 36 - 52 > 52
CARIOTIPO
ANORMAL
NAO ~ 8(19,5%) 15(36,6%) 18(43,9%)| 41
£ 7 SIM 1(50,0%) -~ 1(50,0%) 2
SUBTOTAL 9(20,9%) 15(34,9%) 19(44,28) | 43
NAO 1{10,0%) 6{(60,0%) 3(30,0%)| 10
>1 SIM 23(74,2%) 6(19,4%) 2( 6,581 31
SUBTOTAL 24(58,5%) 12(29,3%) 5(12,2%) | 41
TOTAL 33(39,3%) 27(32,1%) 24(28,6%) | 84
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dos na tabela III.5. Correlagoes significativas foram
observadas entre a idade e o Q.I., entre a idade e a estatu
ra, entre a idade e o perimetro cefalico e entre a idade e
o niimero de sinais clinicos. Também foram significativas as
correlagaes entre a estatura e o perimetro cefalico, entre
a estatura e a distancia intercantal externa, entre a esta-
tura e o0 Q.I. e entre a estatura e o numero de sinais clini
cos negativamente nestes dois ultimos casos. O perimetro ce
fialico apresentou correlagao significativa com as  distan-
cias intercantal externa e interna, com o numero de sinais
clinicos e com o Q.I., nos dois ultimos casos negativamente.
A distancia intercantal interna se correlacionou significa-
tivamente com a distdncia intercantal externa, a qual mos
trou por sua vez correlagao negativa com o numero de si-
nais clinicos. O numero de sinais clinicos também se  mos-
trou negativamente correlacionado com o Q.I.

Os pacientes com o quadro clini-
co da sindrome de Down foram avaliados separadamente quan-
to & correlacao de suas varidveis quantitativas. A  tabela
II1.6. mostra os resultados da anadlise da correlagao dessas

varidveis. AssociagoOes significativas sO foram observadas

entre o perimetro cefalico e a estatura, entre o perimg
tro cefalico e a distancia intercantal externa, e entre
a distancia intercantal interna e externa. Esses pacien-

tes perfaziam um total de 34, ou seja 18,6% da nossa amos
tra.

Excluidos os pacientes com o
quadro clinice da sindrome de Down, foram reavaliados os
coeficientes de correlacao dos dados quantitativos dos de

mais individuos da amostra, os gquais sao apresentados na
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tabela III.7, onde se pode constatar as mesmas associagGes
verificadas na tabela TIII.5, com excegac das existentes
entre a idade e a distancia intercantal externa, e as do
nimero de sinais clinicos com o perimetro cefalico, com a
distancia intercantal externa, com o Q.I., com a estatura
e com a idade. Também do mesmo modo que na tabela III.S,
as associagoes do Q.I. com a idade, com a estatura e com

o perimetro cefalico foram negativas.

Ui 12 A vt i
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TABELA III.4 - Relagao das varidveis quantitativas relativas

[4)]

2T 2 2R 2R R R 2 ERmREB®B R O=

=

=

a idade, medidas antropométricas (estatura, perimetro ce-
falico (PC), distancia intercantal interna (DICI) e dis-
tancia intercantal externa (DICE) em centimetrosl numero
de sinais clinicos (N® SC) e quociente intelectual (Q.I.)
de 182 pacientes com deficiéncia mental inscritos nas
APAEs de Araras (numeros de 02 a 82) e Campinas (nlimeros
superiores a 82), SP. Os sexos {8) masculino e feminino

estao assinalados respectivamente por Me F.

N¢  IDADE ESTATURA PC DICI DICE N SC OQ.I.
09 12 140 53 3,5 10 8 50
15 14 144 53 3 10 6 53
22 10 144 56,5 3,5 11,5 3 59
28 13 153 53 3 10 2 61
29 14 148 54 3,5 11 1 47
33 21 169 49 3,5 10,5 5 40
34 30 170 57 3,5 10,5 7 32
35 25 181 56 3,2 10 8 32
39 13 140 43 2,5 8,5 5 60
40 8 129 54 3,5 9 8 67
49 10 137 57 4 9,5 8 41
51 14 149 50 3 10 8 20
53 8 128 54 4 10,5 3 70
57 8 120 49 3,5 9 10 65
58 12 165 54 4 11,5 3 57
59 10 133 55 3 9,5 0 66
61 14 159 55 4 10 5 35

62 10 128 51 3 9 5 70
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63
64
66
67
68
72
73
74
79
19
20
31
37
06
10
12
13
23
24
27
42
43
44
46
47
52
65

70

IDADE

14
13
10
10
11

18
15
12
11
18

15
12
12
14
15
20
14
15

17

11

13

14

14

ESTATURA PC
140 55
156 55
148 51
143 53
143 56
142 52
137 53
178 57
156 54
138 52,5
134 53
165 55
124 48
157 52
128 51
145 53
153 54
161 55
178 58
146 52,5
155 56
162 52
136 54
137 51
113 52
147 54
150,5 53
160 50

DICI

3,5

3,5

3,5

3,5

3,5
3,5

3,5

2,5
3,5

3,5

3,2

3,5

3,5
3,5

3,5

DICE

9,5
10
10
10
11

11

11
10

10

11

10,5

10

10,5
12
11
10

11

10
9,5

9,5

9,5

11

Ne 5C  Q.I.

48
49
60
50
55
62
82
44
21
52
50
28
48
49
52
43
51
70
37
49
33
49
57
38
75
60
38
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Ne

71
82
17
18
30
84
87
88
S0
95
96
97
98
99
100
101
104
105
106
110
115
116
117
118
120
121
122

126

IDADE

10
16
13
14
10
16

18

10
16
13
14
12
11
20
15
20
26
10
13
15
14
10
13
10
11
15

ESTATURA PC

128
132
152
146
147
130
172
165
133
122
152
147
160
152
133
156
151
178
183
128
163
160
153
126
160
137
146

156

48
49
54
53
55
54
57
55,5
52,5
51
51
54
59
54
49
56
53
59
57
52
54
54
52
51
55
53
50

56

DICY

10,5

10,5
12

10

10,5
10

10

10

10,5

13

16

12

12
18
11

14

33

Q.I.

78
45
44
52
58
43
29
27
52
45
30
53
30
50
48
38
50
48
25
54
42
25
27
47
41
38
56
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128
129
132
138
139
145
147
149
151
154
155
158
161
163
165
166
174
175
176
178
179
181
182
183
185
186
189
196

IDADE

13
lé
15
16
16
18
12
16
12
14
17
15
10
15
17
13
21
14
18
18
18
25
13
18
19
18

9
16

ESTATURA PC

156
le6
166
168
170
169
137
162
143
147
148
leg
139
146
158
141
169
145,5
172
174
165
173
156
176
170
170
121

162

53
53
5%
55
53
51
55
52
52
52
48
53
54
51
53
51
58
50
54
58
56
61
55
53
58
57
56

57

DICE
10 2
10 7
11 5
10 8
10 1
10 7
9,5 12
9,5 10
9,5 2
10 2
10 9
10 2
9 2
10 6
10,5 4
10,5 3
10 10
9 3
10 10
11 3
10 2
10,5 10
10 7‘
10 6
10 4
10 4
9 )
10 3

Ne SC

Q.I.

41
46
29
31
33
25
32
35
39
35
30
47
64
59
40
57
50
33
35
44
24
17
31
31
40
66
61

41

34
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198
199
200
202
203
204
205
207
208
209
210
212
213

89

92

93
102
103
113
114
124
125
127
133
134
141
150
153

IDADE

19
29
19
30
18
23
22
20
20
19
20
19
20
13
12
21
19
18
14
16

14

13
15
20
19

15

ESTATURA

169
165
174
169
174
160
172
162
157
173
164
170
177
135
146
166
155
151
144
157
166
126
153
155
154
127
140
129

56
58
55
61
55
54
55
56
51
56
55
62
58
50
54
56
52
56
49,5
54
54
50
51
44
53
48
55

50

DICE Ne SC
10 2
11 4
10 8
11 5

9 2
10 1
11 3

8,5 7
10 8
10 1
10 2
11 6
10 5
10 10
10 3
10 7

9 7
10 9

9 17
10 7
10 11

9 1
10 7

8 8

9,5 3

9,5 5
10 8

9 3

40
34
42
31
34
36
41
35
56
43
28
38
30
48
46
32
41
70
36
33
34
57
28
31
27
48
46
72

35
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156
159
160
167
168
170
171
172
184
187
190
191
192
193
194
195
197
201

03

07

02

05

14

60

94
109
112

130

IDADE ESTATURA

11

12

16

13

13

17

16

24

16

19

22

19

23

27

24

19

24

13

28

15

le

27

14

15

15

17

20

143
116
158
161
145
151
157
154
155
161
120
160
152,5
162
164
153
167
151
145
164
15%
141
133
164
138
145
161

161

52
45
57
56
50
51
54
53
54
55
54
55
53
52
56
49,5
57
58
53
55
53
51
52
59
51
50
55
53

10

11

10

19
19
19
26
23
13
22
14
13

17

0.I1.

57
62
43
32
33
68
52
34
43
60
57
45
31
43
47
45
26
41
35%
39*
46>
43%
33*
35%
27%
37%
44*

40%*
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131
136
137
140
144
164
177
180
206
211

85

86

91
107
111
123
135
142
143
152
157
169
173

188

Obs.

IDADE

17
18
16
16
18
14
21
21
29
27
11
12
15
25
16
14
16
17

20

12
14
le
18

ESTATURA

157
158
150
145
148
152
149
146
151
150
136
133
144
135
147
149
153
138
158
113
134
150
151

142

53

53

53

50

51

50

54

51

51

53

49

50

50

49

50

52

50

49

54

46

51

50

51

51

Ne SC

15

18

17

12

22

22

24

14

16

20

16

21

16

19

12

14

12

19

13

16

21

20

14

25

Q.I.

28*
26%
38+
50 %
28*
50
20%
24%
33*
35%
41*
54%*
37%
41*
26*
33%
29%
31*
3g*
54%
32+
60*
30%

44*

Os pacientes com asteriscos sao aqueles cujo quadro

clinico sugere sindrome de Down.
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IV - DISCUSSAO

IV.l. Consideracoes gerais

Todos os pacientes da amostra
estudada no presente trabalho, com exceqéo de um, apre-
sentaram pelo menos um dos sinais clinicos associados a
aberragoes cromossdmicas. Essa alta incidéncia de altera-
¢oes fenotipicas reforga a proposicdo de que tais caracte-
res, pouco freqllentes na populagdo geral, sao importan-
tes indicadores nao sd de limitagdo intelectual  provavel
(SMITH & BOSTIAN, 1964; e WALDROP ¢t agl., 1969), mas tam-

bém de caridtipos anormais (TAJARA, 1979).

As alteragoes fenotipicas nao
graves e gque os autores de lingua inglesa costumam denomi-
nar de "minor malformations™, quando isoladas parecem ser
eventos raros e sem significado clinico (MARDEN et al.,
1964) . Todavia, a presenca de mais de uma dessas altera-
goes torna imperativa uma pesquisa mais rigorosa, porque
O risco de ocorrerem anormalidades graves aumenta nesses
casos (ARENA, 1974; BRUNCONI, 1976; OPTIZ & HERRMANN,b1979)
No caso dos pacientes com deficiéncia mental, SMITH (1966)
sugeriu que o estudo citogenético deva ser indicado se es-
sa deficiéncia estiver associada a trés ou mais alteragoles
fenotipicas nao graves ou mesmo a malformagces sérias com

ou sem padrao sindrdmico conhecido.

Para GARRARD (1969) a pesquisa

do caridtipo deve ser indicada quando o paciente apresen-
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tar Q.I. inferior a 54 ou trés ou mais alteragoes fenotipi
cas sem mecanismo de transmissao hereditaria simples, ou
dermatdglifos anormais, desde que associados a duas ou-

tras malformagoes, ou cromatina sexual anormal.

Para populagoes especificas do
tipo das que freqflentam as escolas da APAE, foi o traba
lho de TAJARA (1979}, que melhores subsidios forneceu quan
to 3 indicagdo do estudo carioldgico. Nesse trabalho a
autora verificou ser sete o numero de sinais clinicos que
melhor discrimina uma populagao de oligofrénicos quanto a
anormalidade ou nao do caridtipo. Se a esse numero de si-
nais clinicos se associar o Q.I. dos pacientes, a precisao
da discriminagao aumenta. Isso porgue entre os pacientes
com Q.I. inferior a 52, a probabilidade de eles apresenta
rem caridtipo anormal &, praticamente de 80% (Tabela III.2.)
Aqui & interessante assinalar que em populagoes de recém-
nascidos e lactentes com suspeita clinica da sindrome de
Down, CARAKUSHANSKY (1979), trabalhando independentemen-
te, também chegou a conclusao gque & aproximadamente sete
(sete a nove) o numero de sinais clinicos que discrimina

tal populagao em cariotipicamente normal ou nao.

Com base nessas consideragoes e
na semelhanca da amostra do presente trabalho com a de
TAJARA (1979), pode-se concluir gue 91 dos 182 pacientes
estudados, ou seja 50% tém indicagdao do estudo cromossd

mico.

Se as exigéncias para a indica-
géo do caridotipo forem aumentadas, ou seja, se estabele

cermos que além de no minimo sete sinais clinicos, o pa-
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ciente apresente Q.I. inferior a 52, a freglliéncia espera-
da de portadores de cramossamopatias, sera de cerca de 42%,.
Tal fregfléncia & muito semelhante aquela encontrada por
TAJARA (1979) por meio de estudos citogenéticos, que foi
de 39,3%. Empregando esse critério, pois, & muito prova
vel que o erro de indicar o estudo cromossdmico em pacien-
tes com deficiéncia mental institucionalizados em escola
como as da presente amostra, sSera insignificante, pois
como ja se assinalou, em pacientes com mais de sete si-
nais clinicos sabidamente associados a cromossomopatias
existe uma nitida correlag¢ao negativa entre o Q.I. e o ni-

mero de cariotipos anormais.

IV.2. A distribuicao dos pacientes de acordo com o Q.I. e

o numero de sinais clinicos.

Tanto na amostra estudada quanto
na amostra de TAJARA (1979) o Q.I. foi um importante fator
discriminante de pacientes com maior ou menor nuamero de
sinais. Assim, pacientes com pequeno nimero de sinais cli
nicos se distribuem preferencialmente em faixas de Q.I. su
periores a 52 (Tabela III.3) sendo essa distribuicao nao
casual, pois, (x2= 8,85; 1G.L.; P« 0,01). De acordo com
esses achados torna-se, pois imperativa uma avaliagao do
Q.I. em criangas com miltiplas alteragdes fenotipicas como
uma medida precoce para o diagndstico da deficiéncia men-

tal.

Ainda quanto a distribuicao dos

pacientes de acordo com o numero de sinais sabidamente
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associados as aberrag¢odes cromossdmicas e o Q.1I., pode-se
verificar que aqueles com o quadro clinico da sindrome de
Down e€/ou caridtipo anormal comprovado citologicamente, se
distribuem preferenciaimente em uma faixa de Q.I. inferior
a daqueles sem essa sindrome e/ou caridtipo comprovadamen-
te anormal, mas com sete ou mais desses sinais. Todavia,
a tendéncia de distribuigao desses dois grupos quando com-
paradas apenas as faixas de Q.I. inferior ou superior a 52
& semelhante. (Tabelas III.l e III.2). Dito de outro mo-
do, a maioria dos pacientes com pelo menos sete sinais cli
nicos, tenham ou nao a sindrome de Down, encontram-se pre-
ferencialmente na faixa de Q.I. inferior a 52, Portanto, a
indicagao do estudo cromossdmico em pacientes com pelo me-
nos sete sinais clinicos sabidamente associados a Cromosso
mopatias e Q.I. inferior a 52 também estad amplamente apoia

da por nossos achados.

IVv.3. O sexo, a idade e o Q.I.

Como na amostra estudada por
TAJARA (1979), também na presente o numero de pacientes
do sexo masculino foi superior ao do sexo feminino (razao
de sexo 1,6:1). A explicagdo mais plausivel para a maior
proporgao de individuos do sexo masculino em populagoes co
mo as que freqllentam as APAEs, deve decorrer, simplesmen
te, do ingresso preferencial desses individuos, nas esco
las, por guestOes sociais e culturais.

Uma outra razao provavel para
eese fato seria a proposta por TURNER & TURNER (1974). Pa-

ra esses autores a prevaléncia da deficiéncia mental entre
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TABELA IV.l. Distribuigdo dos 182 pacientes com deficién-

cia mental das APAEs de Araras, SP e Campinas, SP, se-

gundo o sexo e as faixas de Q.I. superior e inferior
a 52.
Q.I1. SEXO TOTAL
F (%) M (%)
£ 52 53 (36,8) 91 (63,2) 144
252 17 (44,7) 21 (55,3) 38
TOTAL 70 (38,5) 112 (61,6) 182
2
x =0,79; 1G.L.;0,304P< 0,50



individuos do sexo masculino decorreria principalmente do
grande nimero de doengas herdadas de forma ligada ao cro-
mossomo X e determinadoras de deficiéncia mental. Assim,
eles verificaram em uma amostra de deficientes mentais
que uma em cada cinco criangas do sexo masculino apresen-
tava uma doen¢a determinada por um gene do cromossomo X.
A amostra de TURNER & TURNER (1974), no entanto, estava

restrita a pacientes com Q.I. inferior a 55.

Uma eventual prevaléncia de in-
dividuos do sexo masculino em faixa de Q.I. inferior a
52, nao foi observada na amostra estudada no presente

trabalho (Tabela IV.1l).

Quanto a idade, verificamos que
€ pequena a proporg¢ac de individuos com 6 a 12 anos com
Q.I. inferior a 36 e gque nessa faixa de Q.I. se agrupam
os individuos com idade igual ou superior a 18 anos (Tabe
la II.1). Uma provavel explicagao para esse fendomeno se-
ria a de que os pacientes com idades inferiores teriam
aceitagao preferencial de acordo com um Q.I. superior, o
que lhes permitiria um melhor aproveitamento dos recursos

da escola.

Esse fato, porém, foi melhor
elucidado posteriormente, por intermédio da analise da
correlagao das variaveis quantitativas dos pacientes (Ta-
bela III.5) a gual mostrou que a idade e o Q.I. apresen-
tavam nitida correlagao negativa entre si, ou seja, @ me
dida em que a idade aumenta, o Q.I. diminui pois ele é

um quociente entre a idade mental e a idade cronologica .
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Como expressac matematica o Q.I. indica a porcentagem de
desenvolvimento que uma crianga tem em relagao ao termo
médio de sua idade. Como Indice psicoldgico, assinala o
ritmo de desenvolvimento intelectual.

Quanto a constancia ou nao do
Q.I. ao longo dos anos, ainda ha muita discussio entre os
estudiosos da area. Ha quem considere, no entanto, gue
em individuos normais, a sua determinagao apds os 6 anos
de idade forneceria bases sdlidas para uma previsao da
capacidade do individuo em relagao ao seu desempenho in-
telectual. O desenvolvimento mental acompanharia o desen
volvimento cronologico, mantendo o gquociente constante ,
até um ponto em que o desenvolvimento mental, embora nao
mais prosseguisse do ponto de vista neurofisioldgico, se
ria mantido pelo acumulo de conhecimentos coerentes com a
idade cronologica.

Se isso for verdadeiro e possi-
vel que o paciente com deficieéncia mental apresente uma
assincronia do desenvolvimento mental em relagao ao desen
volvimento cronoldgico, atingindo mais cedo o ponto em
que cessa o primeiro, mantendo-se defasado em relagao as

duas idades, cronolbgica e mental.

IV.4. As variaveis gquantitativas

A amostra estudada no presente
trabalho apresentou coeficientes de correlacao significa-

tivos entre diversas variaveis quantitativas.

A idade, como na populagao ge-

ral, correlacionou-se significativamente com a estatura,
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e com © perimetro cefalico e ainda com © Q.I., nesse caso
pelas razdes discutidas no tOpico anterior, e com O namero

de sinais clinicos.

A correlacao entre a idade e o
perimetro cefalico foi significativa, embora mehor do que
a entre a jdade e a estatura. Isso provavelmente se deve
ao fato de que o perimetro cefalico cresce cerca de 15cm
até os 3 anos e cerca de 7cm ate Os 20 anos (MARCONDES
et al., 1970), o gque nac deve ocorrer com a estatura, cu-
jo crescimento & mais constante. A correlagao entre a ida-
de e o numeroc de sinais clinicos confirma a impressao cli-
nica de que, com o passar dos anos, as caracteristicas fe-
notipicas se to;nam mais evidentes, e, portanto, mais fa-

ceis de serem identificadas.

A estatura apresentou correlacgao
positiva significativa com o perimetro cefalico e com a
distancia intercantal externa, e correlagao negativa com o
numero de sinais clinicos. A primeira associagao deve re
fletir o gque ocorre na populagdc geral e a segunda prova-
velmente também, pois significa uma associagao indireta en
tre as trés variaveis, ou seja, o perimetro cefalico € fun
¢ao da estatura e a distdncia intercantal externa & fungao
do perimetro cefilico, uma vez que a distancia intercantal
externa representa, praticamente, um quarto do didmetro
craniano. A correlagao significativa entre o perimetro ce
falico e a distancia intercantal interna, também era espe-
rada pelas razdes aqui exposta. A distancia intercantal
interna, obviamente se correlacionou significativamente

com a distancia intercantal externa. E possivel que a ter-
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ceira associagao, isto &, a correlagdo negativa entre a es
tatura e o numero de sinais clinicos decorra do fato de os
individuos com menor numero de sinais clinicos freqglientes

em cromossomopatias apresentarem melhor desenvolvimento es

tatural.

O numerc de sinais clinicos mos-
trou nitida correlagao com o perimetro cefalico, com a
distancia intercantal externa com o Q.I., com a idade e

com a estatura. A associagao negativa de nGmero de sinais
clinicos sabidamente relacionados a aberrac¢des cromossdmi-
cas com o perimetro cefalico, com a distancia intercantal
externa e com a estatura pode ser explicada pelo quadro
clinico presente nos pacientes com a sindrome de Down. Nes
ses paclentes, a microcefalia e a baixa estatura sao ca-
racteristicas praticamente constantes e elas, obviamente,
se associam a um grande numero de sinais clinicos (SMITH,
1970; BEIGUELMAN, 198la), ou seja, a medida em que o peri
metro cefalico e a estatura diminuem (o que certamente ocor
re nos pacientes com a sindrome de Down) maior o numero de
sinais clinicos presentes. A distancia intercantal exter-
na comc medida correlacionada ao perimetro cefalico, tam-
bém se correlacionou com o nimero de sinais clinicos, pro-

vavelmente de modo indireto.

A anadlise da correlagdo entre as
variaveis guantitativas avaliadas nos pacientes sem gua-
dro clinico sugestivo de sindrome de Down nao evidenciou
qualquer correlacao entre o numero de sinais clinicos e o
perimetro cefdlico, entre o nimero de sinais clinicos e a

distancia intercantal externa, bem como entre o numero de

49



sinais c¢linicos e a estatura.

0 Q.I. apresentou correlagao sig
nificativa e negativa com a estatura, o perimetro cefili-
co e o numero de sinais clinicos. A correlagcdo do Q.I.
com a idade, com a estatura e com o perimetro cefalico, a
nosso wver, resultam das interrelagGes dessas variaveis
durante o desenvolvimento da crianga. A medida que a ida-
de avanga, a estatura e o perimetro cefdlico crescem, mas
a idade mental permanece estavel ou se desenvolve muito
pouco. O resultado disso & que'a razao entre a idade men-
tal e o desenvolvimento cronoldgico global diminui, ou se
Ja, o Q.I. permanece aquém do desenvolvimento do paciente.
Essas correlagoes foram mantidas mesmo guando foram exclui

dos os pacientes com sindrome de Down (Tabela III.7).

Ja para o numero de sinais clini
cos associados a aberragoes cromossdmicas a correlagdo com
© Q.I. 50 foi significativa para a amostra tomada como um
todo (Tabela III.5). Assim mesmo, ela permite aceitar
que © numero crescente de sinais clinicos associados a
aberragdes cromossdmicas em um mesmo individuo indica que
suas potencialidades intelectivas sao muito provavelmente
inferiores. Associagoes semelhantes podem ser obtidas a
partir dos dados de TAJARA (1979). Na sua amostra o coefi
ciente de correlagao entre o nimero de sinais clinicos e

o9Q.I, foi r= -0,51; ¢t= 5,36; P<O0,0l.

Iv.5. A sindrome de Down

A sindrome de Down foi diagnosti
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cada clinicamente em 34 dos 182 pacientes da amostra estu
dada, ou seja, em 18,6%. Como ja foi referido anteriormen
te, a literatura registra freqﬁéncias dessa sindrome em
populagoes institucionalizadas de deficientes mentais des
de 2% (GARRARD, 1968) a 33,3% (TAJARA, 1979).

O numero de pacientes do = sexo
masculino com sindrome de Down foi exatamente o mesmo do
de pacientes do sexo feminino. No entanto, o predominioc de
pacientes do sexo masculino com sindrome de Down & verifi
cado em varias amostras de deficientes mentais e, para
SPEED et al. (1975) isso provavelmente se deve ao fato de
que a taxa de mortalidade durante a infancia € muito alta
nos pacientes do sexo feminino portadores dessa sindrome.

Os pacientes portadores da sin-
drome de Down apresentaram, em média, um Q.I. inferior (37)
ao dos outros pacientes (45). Eles foram também significa
tivamente mais ricos em numeros de sinais clinicos asso-
ciados a aberragées cromossOmicas, havendo em média 17,7
por paciente contra 5,8 nos demais. O perimetro cefalico
também foi, em média, inferior (51,5cm) ao dos pacientes
sem a sindrome evidenciada clinicamente (53,5cm). O mesmo
ocorreu com a estatura gue, para os pacientes com a sin-
drome de Down, foi, em média, l47cm, engquanto gue para os
demais pacientes ela ficou em torno de 151,9cm, aqui cum-
pre, ainda, notar que a idade média dos pacientes com sig
drome de Down (17,38; s(x).= 4,97) foi significativamente
superior a4 dos outros pacientes (15,23; s({x) = 4,81) 0

que forneceu t= 2,33; 180 G.L.; P< 0,02,
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SUMARIO E CONCLUSOES

No presente trabalho a autora es
tudou 182 pacientes com deficiéncia mental matriculados
na Associagao de Pais e Amigos de Excepcionais (APAE) das
cidades paulistas de Araras e de Campinas, dando énfase
especial a andlise dos sinais clinicos comumente assocla-

dos a cromossomopatias.

Os dados obtidos foram compara-
dos com os levantados por TAJARA (1979) em uma amostra
de deficientes mentais matriculados na APAE de Sao José
do Rio Preto, SP, na gqual observou que, entre os pacien
tes com no minimo sete sinais clinicos comumente associa-
dos a cromossomopatias, a probabilidade de anormalidades
cariotipicas cresce 3 medida que o numero desses sinais
aumenta. Em oposigao, essa probabilidade diminui a4 me-
dida que o Q.I. aumenta. Tais dados permitem ainda, es-
timar que entre os pacientes com sete ou mais desses si-
nais clinicos e Q.I. inferior a 52 a probabilidade de en-

contro de um caridtipo anormal & de 80%.

A presente amostra  distribuida
segundo o Q.I. e a presenga de menos de sete, e sete ou
mais sinais clinicos usualmente associados a Cromossomopa
tia nao diferiu significativamente da estudada por TAJARA
(1979) distribuida nas mesmas condi¢des. Ambas podem,
pois, ser consideradas como extraidas de uma unica popu-
lagdo, de sorte que em relagdo i presente amostra se po-
de afirmar que 77, ou seja, 42% dos individuos tém gua-

dro clinico sugestivo de uma aberracdo cromossdmica, ja
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que todos apresentaram Q.I. inferior a 52 e, no minimo,
sete alteragdes fenotipicas associadas a cromossomopatias.
E mais seguro, entretanto, a indicagao do caridtipo para
91, ou seja, 50% dos pacientes estudados, Jj& que foi
essa a proporgao que apresentou sete ou mais sinais asso-

ciados a cromossomopatias.

Além dessa conclusao os dados do

presente trabalho permitiram constatar que:

1) A incidéncia de anormalidades
fenotipicas & alta em pacientes portadores de deficiéncia
mental, pols todos os pacientes da presente amostra, com
excegéo de um, apresentaram, pelo menos, um dos sinais

clinicos sabidamente associados a cromossomopatias.

2} 0 Q.I. mostrou nitida correla-

cao negativa com a idade.

3} A razao de sexo entre os  pa-
cientes mostrou nitida predomindncia do sexo masculino,
pois, foi de 1,6:1. Todavia nao foi observado um aumen-
to da propor@éo desses individuos nas faixas de Q.I. supe-
rior ou inferior a 52. O maior numero de individuos do
sexo masculino nesse caso, pode decorrer de razOes sdcio-
culturaié que facilitam o seu ingresso seletivo nas esco-

las.

4) Os pacientes portadores da sin
drome de Down, diagnosticados clinicamente, bem como
aqueles com no minimo sete dos sinais clinicos sabidamente
associados a aberragdes cromossémicas, se distribuem pre-

ferencialmente na faixa de Q.I. inferior a 52.
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5) Os pacientes com o gquadro c¢li
nico da sindrome de Down perfizeram um total de 18,6% e
apresentaram, em média, Q.I. e estatura inferiores aos
dos demais pacientes, e numero de sinais clinicos associa

dos a cromossomopatias significativamente superior. ,

6) O Q.I. apresentou coeficiente
de correlacgao significativo e negativo com a idade, com o
perimetro cefialico e com o numerc de sinais clinicos sabi-

damente associados a cromossomopatias.
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