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Investigacao diagnoéstica das etiologias genéticas
da deficiéncia mental. Uma atualizacao

Antonia Paula Marques de Faria

Departamento de Genética Médica, Faculdade de Ciéncias Médicas, UNICAMP.

A avaliag¢do do paciente com deficiéncia mental repre-
senta o dia-a-dia da atividade clinica em Genética e seus
resultados orientam esquemas terapéuticos e estratégias
de prevencdo. Ndo hd um protocolo especifico de
investigacdo, mas é consenso que algumas recomendagoes
sejam seguidas. Na observacdo clinica, entre os elementos
essenciais, estdo incluidos os dados anamnésticos relativos
a antecedentes pré, peri e pés-natais, assim como 0s
antecedentes familiais, preferencialmente representados
em heredogramas que envolvam pelo menos 3 geracoes.
O exame fisico deve ser detalhado, com especial atencéo
a antropometria e a presenca de dismorfismos, se possivel
complementado pelo exame dos familiares. Exame
neurolégico completo e determinagdo do fenétipo
comportamental também sdo recomendados. A maioria
dos pacientes devem ser submetidos a exame de cariétipo
com técnicas de bandamento e, quando necessario, podem
ser empregados métodos como FISH (fluorescence in situ
hybridization) e andlise cromossdmica de alta resolugéo.
Pela sua freqiiéncia, ndo se pode deixar de pesquisar,

preferencialmente por estudo molecular, a sindrome do
cromossomo X fragil em individuos de ambos os sexos
com deficiéncia mental de etiologia indeterminada, em
particular naqueles com histéria familial positiva e alte-
ragdes de comportamento. Testes metabdlicos baseados
em técnicas cromatograficas e eletroforéticas, bem como
ensaios enzimaticos, devem ser realizados sempre a partir
das evidéncias clinicas. Os exames de neuroimagem estéo
indicados em individuos com sintomatologia neurolégica
e alteragdes cranianas como micro ou macrocefalia. Outros
exames incluem sorologias para infec¢bes congénitas,
avalia¢fo da fungéo tireoidiana, da audigdo e do fundo de
olho. Recomendam-se retornos periddicos para reavaliagdo
clinica, dada a evolugdo fenotipica em algumas condigoes.
Levando em conta esses aspectos da investiga¢do diag-
ndstica, serdo apresentadas algumas condicdes represen-
tativas das principais etiologias genéticas da deficiéncia
mental: cromossdmicas, monogénicas, associadas a
mecanismo multifatorial e a padrdes nao-cldssicos de
heranca.
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