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EM RESUMO

Atraso global do desenvolvimento (AGD) é o atraso significativo em dois ou
mais dominios (motor, linguagem, cognigao, pessoal-social) em menores de 5
anos; deficiéncia intelectual (DI) € o diagnéstico a partir dos 5 anos, com déficit
intelectual e adaptativo iniciado na infancia e gravidade definida pelo
funcionamento adaptativo (DSM-5-TR). A prevaléncia € de 1 a 3%. O pediatra
encaminha para estimulagao precoce sem esperar o diagnéstico e investiga
em paralelo: audigao, visdao e TSH para todos (padrao do site); a genética segue
o Protocolo do Ministério da Saude (2020), pois a SBP ndo tem documento:
microarray e exoma em série, X fragil s6 com fenétipo ou histéria ligada ao X,
cariotipo s6 no Down; metabdlico, RM e EEG por indicacdo. A crianga estavel, com
terapias em curso, segue com o pediatra (@ ); a suspeita nova sem causa, ou com
dismorfias, vai ao especialista de forma prioritaria ( ' ). Regressao é alarme:
encaminhar ao neuropediatra com urgéncia; pronto-socorro se alteragédo de
consciéncia, crises, vémitos com letargia ou hipotonia com dificuldade respiratoria
ou para deglutir (@ ).

O que é e como se apresenta

- Atraso global do desenvolvimento: dois ou mais dominios em menores de 5 anos,
quando o QI nao pode ser medido com confianga; diagndstico provisério (AEP 2022).

- Deficiéncia intelectual (DSM-5-TR): (A) déficit das fungdes intelectuais, confirmado por
testes padronizados; (B) déficit adaptativo (conceitual, social e pratico); (C) inicio no
desenvolvimento. A gravidade é definida pelo funcionamento adaptativo. SBP (2024): Ql
abaixo de 70, déficit adaptativo, inicio antes dos 18 anos.

» Prevaléncia: 1 a 3% (AAP 2014; MS 2020). Associam-se epilepsia, TEA, paralisia cerebral,
déficits sensoriais, TDAH e disturbios do sono (AEP 2022).

Etiologia (mais identificavel quanto mais grave a Dl): genética em 25-50% do AGD e da DI
moderada ou grave (MS 2020); pré-natal (alcool, teratdégenos, infecgdes congénitas); perinatal
(prematuridade extrema, encefalopatia hipéxico-isquémica, hipoglicemia); pés-natal (meningite,
trauma, desnutrigdo, hipotireoidismo, chumbo, privacéo); erros inatos — Treatable ID (2021)
reune 116 doengas metabdlicas trataveis. Em ~40% a causa fica indeterminada (MS 2020).

Apresentacgao: hipotonia e atraso motor no lactente; atraso de fala de 1 a 3 anos; dificuldade

escolar global no escolar.
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Classificagcao de gravidade

GRAVIDADE CRITERIOS CLINICOS CONDUTA

@ Leve AGD ou Dl ja avaliado pelo especialista, com Seguimento pelo pediatra: puericultura,
causa definida ou investigagdo em curso; comorbidades da sindrome, audigao,
estavel, sem perda de habilidades; terapias e visdo, sono, salde mental da familia;
escola organizadas reanalise genética combinada com o

especialista

O Suspeita nova de AGD (marcos da faixa Encaminhar ao mesmo tempo para

Moderada anterior ausentes em dois ou mais dominios; terapias e ao neuropediatra, pediatra do
rastreio alterado) ou de DI (dificuldade escolar desenvolvimento ou servigo de doencas
global, pouca autonomia) sem causa definida;  raras (MS 2020), com prioridade se
atraso global com dismorfias (prioritario); houver dismorfias; exames de primeiro
comorbidade descompensada nivel

@ Grave Regressao em qualquer idade; assimetria Encaminhar ao neuropediatra com

motora persistente; fasciculagéo de lingua ou
fraqueza progressiva; espasmos em salvas;
macrocefalia progressiva ou hipertensao
intracraniana; CK > 3 vezes o normal; sinais
metabolicos (vomitos ciclicos, letargia com
infecgbes banais, hipoglicemia,
hepatoesplenomegalia)

urgéncia, inclusive nos espasmos em
salvas (veja Espasmos epilépticos do
lactente). Pronto-socorro se regressao
aguda com alteragéo de consciéncia,
crises, vomitos com letargia, hipotonia
com dificuldade respiratéria ou para
deglutir, hipertensao intracraniana

Os critérios @ seguem Atraso de fala e do desenvolvimento, exceto atraso global com

dismorfias, aqui ¢ prioritario: SBP e MS nao o tratam como urgéncia sem regress&o ou sinal

neuroldgico.

Fatores de risco que elevam a gravidade:

« Consanguinidade; familiares com DI, TEA, epilepsia ou morte infantil inexplicada.

« Micro ou macrocefalia, dismorfias, malformacdes; epilepsia de dificil controle; déficit

sensorial.

« Prematuridade extrema, asfixia, infec¢cao congénita, alcool na gestagao; triagem neonatal

restrita.

« Pobreza, negligéncia, depressdo materna, falta de acesso a terapias.

Diagndstico no consultério

O AGD é diagnéstico clinico (Caderneta, preocupacao dos pais, Denver Il ou ASQ-3, exame);

a DI exige avaliagado neuropsicolégica padronizada, em geral a partir dos 5 anos (MS 2020;
SBP 2024). Marcos, sinais de alarme por idade e M-CHAT-R/F estdo em Atraso de fala e do
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desenvolvimento e Transtorno do espectro autista; na linguagem, menos de 5 palavras
aos 18 meses = encaminhar.

Anamnese e exame dirigidos a causa: heredograma de trés geracdes (consanguinidade,
abortos, homens afetados pelo lado materno, insuficiéncia ovariana precoce ou tremor tardio
nos avos — pré-mutacao do X fragil); gestacao (alcool, valproato, infecgdes); testes do pezinho
e da orelhinha; curva do desenvolvimento (estavel ou com perda, piora com febre ou jejum);
perimetro cefalico seriado, dismorfias, pele, figado e bago, olhos e exame neuroldgico. A
avaliagao genético-clinica separa quem tem fenétipo reconhecivel de quem nao tem, e isso
escolhe o teste (MS 2020).

Audicao e visdao em todos, mesmo com triagem neonatal normal: déficit sensorial simula ou

agrava a DI.

Investigagdao em degraus (Protocolo do MS 2020, adotado pelo site):
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DEGRAU

Para todos

Fendtipo
reconhecivel

X fragil

Quadro
inespecifico

Metabdlicas

trataveis

RM de cranio

EEG

Outros
dirigidos

EXAMES

Audicao e visao; TSH e T4 livre; conferir
teste do pezinho; hemograma e bioquimica
basica

Cariotipo s6 no Down; FISH ou MLPA na
microdelecao (22q11.2, Williams) ou
microarray; MECP2 no Rett; metilagdo em

Angelman

FMR1 como primeiro exame se fendtipo ou
heranga ligada ao X; nao de rotina sem
fenétipo

Microarray e exoma em série: exoma
primeiro quando disponivel; microarray
primeiro se causa cromossOmica mais
plausivel; negativo, fazer o outro. Reanalise
a cada 1-2 anos (AAP 2025)

Amonia, lactato, aminoacidos, homocisteina,
acilcarnitinas, cobre e ceruloplasmina; urina:
acidos organicos, purinas e pirimidinas,
oligossacarideos, glicosaminoglicanos

CK (hipotonia, menino que ndo anda aos 18
meses); chumbo (pica, exposi¢ao); B12
(dieta vegana, anemia macrocitica); CMV no
lactente

INDICAGAO E REFERENCIA

Padrao desta Biblioteca (SBP e MS sem
posicao; AAP 2014: tireoide a critério

clinico)

MS 2020; SBP 2020 (Down)

MS 2020 (AAP 2014: todos; AAP 2025: 2°
nivel)

MS 2020; AAP 2025 e ACMG 2021

Involugao, quadros episddicos,
consanguinidade, visceromegalia, odor

anormal (MS 2020); pelo especialista

Micro ou macrocefalia, epilepsia, sinal focal,
disturbio do movimento, involugao;
tomografia nao indicada (MS 2020).
Rendimento 28% com sinais neurolégicos,
7,5% no atraso isolado (AAP 2014)

Suspeita de crises, regressao de linguagem
(Landau-Kleffner), doenga

neurodegenerativa

Padrao desta Biblioteca

O pediatra pode pedir audicao, visdo, TSH, hemograma, CK, chumbo e, onde houver acesso,

microarray e X fragil com fenétipo; exoma, painéis, metilagdo e metaboélico ampliado ficam

com geneticista ou neuropediatra. O MS orienta encaminhar a suspeita de DI

preferencialmente ao servigo de referéncia em doencgas raras. O exoma nao detecta o X

fragil nem a maioria dos disturbios de metilagdo. Nao testar criangas assintomaticas (MS

2020).

Nao pedir de rotina: cariétipo fora do Down, EEG sem suspeita de crise, RM sem sinal clinico,

tomografia, painéis metabdlicos, metais em cabelo.

Sindromes frequentes:
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- Down: causa genética mais frequente de DI. SBP 2020: cariotipo (aconselhamento),
ecocardiograma; TSH ao nascer, aos 6 e 12 meses e depois anual.

« X fragil (> 200 CGG no FMR1): causa herdada mais comum; face alongada, orelhas

grandes, macro-orquidia, TEA e TDAH; aconselhamento da familia materna.
- Williams (7q11.23): muito sociavel, estenose aértica supravalvar, hipercalcemia.

- Angelman (15g11-q13): DI grave, fala ausente, riso facil, epilepsia; microarray vé sé a
delecdo — pedir metilagao.

« Lembrar também: Rett, 22q11.2, esclerose tuberosa, neurofibromatose tipo 1, espectro

alcodlico fetal.

Diferencial que nao pode passar: perda auditiva ou visual; TEA; atraso isolado de linguagem;
transtorno de aprendizagem; privagdo e maus-tratos; epilepsia com regressao; doenca

neurodegenerativa.

Tratamento e seguimento

Nao ha medicamento para a DI em si. O tratamento € interven¢ao precoce, tratamento da
causa, manejo das comorbidades e apoio a familia. O pediatra coordena o cuidado (a
Atencao Basica coordena, pelo MS); o neuropediatra conduz epilepsia, regressao e

investigagdo ampliada; o geneticista, sequenciamento e aconselhamento.

Intervengao precoce, sem esperar o diagnéstico (MS 2020): fonoaudiologia, fisioterapia,
terapia ocupacional, psicologia (CER, APAE, servigos municipais). A familia € o principal
agente: conversar, ler, brincar; telas conforme a SBP (nenhuma antes de 2 anos; 2-5 anos até

1 h/dia; sem telas 1-2 h antes de dormir).

Testes genéticos no SUS: a Politica Nacional de Atengao Integral as Pessoas com
Doengas Raras (Portaria GM/MS n° 199/2014 e anexo de procedimentos) inclui a deficiéncia
intelectual e prevé, nos servigcos habilitados, aconselhamento genético, FISH, array-CGH,
MLPA e PCR e exames bioquimicos. Em 2026 o MS iniciou a implantacao do exoma para
doencas raras (fluxo em nota informativa; oferta em expansao, variavel por estado). O pediatra

encaminha pela regulagédo ao servigo de doengas raras ou a genética.

Direitos: a Lei 13.146/2015 garante habilitacao, reabilitacdo e educacgao inclusiva; o BPC
pode ser pedido ao INSS conforme a renda; com TEA, vale também a Lei 12.764/2012.
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MEDICAMENTO INTERVALO DURAGAO OBSERVAGCAOE

REFERENCIA

Levotiroxina 10-15 mcg/kg/dia  1x/dia, VO Continua Ajuste pelo TSH e T4 livre
(hipotireoidismo (PCDT do MS com o endocrinologista
congénito) 2021; SBP 2018)
Vitamina B12 Conforme — — Tratar também a mae que
(deficiéncia confirmada) gravidade e amamenta, se deficiente

protocolo (padrao desta Biblioteca)
Doengas metabdlicas Conforme — — S6 com diagnostico
trataveis protocolo do confirmado (Treatable ID

metabolista 2021)
Melatonina (insénia 0,5-1 mg; 30-90 min Curto S6 com indicacdo médica
apos medidas raramente > 3—6 antes de deitar  prazo (Disturbios do sono, desta
comportamentais) mg (AAP) Biblioteca)
Antiepilépticos; Conforme — — Prescritos por
antipsicotico na especialista e bula neuropediatra ou psiquiatra
irritabilidade grave infantil

Crise 2 5 minutos = estado de mal (definigdo operacional da ILAE 2015: apds 5 min a crise
raramente cede sozinha — Shinnar 2001; risco de lesdo neuronal a partir de 30 min):
midazolam IN 0,2, bucal 0,3 ou IM 0,2 mg/kg (max. 10 mg), ou diazepam retal 0,5 mg/kg (max.
10 mg) (Protocolo de Estado de Mal Convulsivo).

Comorbidades: disfagia, constipagao, apneia do sono, dentes, audi¢io e visdo, dor que piora
o0 comportamento, protecédo contra abuso, saude dos cuidadores.

Nao usar: "estimulantes cerebrais", suplementos sem deficiéncia, dietas de exclusao,

quelacao, oxigenoterapia hiperbarica, células-tronco fora de pesquisa.

5. Quando encaminhar ao pronto-socorro ou internar

AGD e DI, por si, ndo exigem internag¢ao. Pronto-socorro se houver:

Regressdo aguda com alteracédo de consciéncia, febre, crises ou sinais neurolégicos novos
(encefalite, estado de mal n&o convulsivo, descompensacao metabdlica).

- Suspeita metabdlica: vémitos com letargia, recusa alimentar, hipoglicemia, respiragéo
acidotica, piora no jejum ou em infecgdo banal.

» Crise 2 5 minutos ou crises repetidas; espasmos em salvas com piora.
- Hipotonia aguda ou progressiva com dificuldade respiratéria ou para deglutir.

- Hipertensao intracraniana: fontanela abaulada, vomitos em jato, perimetro cefalico
crescendo rapido.
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- Suspeita de maus-tratos (notificacdo obrigatéria — compulséria).

Como encaminhar: ABC; oxigénio para manter SpO2 94-98% se houver desconforto ou
saturagao baixa; glicemia capilar em toda alteragdo de consciéncia ou suspeita metabdlica;
posicao lateral e nada por via oral se houver risco de aspiragéo; benzodiazepinico na crise 2 5
minutos; SAMU (192) se insuficiéncia respiratéria, crise ou rebaixamento; relatério com marcos
perdidos, perimetro cefalico, exames e medicamentos. Na suspeita metabdlica, pedir que o
servico colha amostras durante a descompensag¢ao (amdnia, lactato, gasometria,

aminoacidos, acilcarnitinas, acidos organicos).

Orientacoes de retorno e sinais de alerta para a familia

» "Comecar a estimulagcédo cedo é o que mais ajuda; nao é preciso esperar os exames."
- "Exame genético normal ndo encerra a busca: ele pode ser reavaliado com o tempo."

» Retorno em 30-60 dias para acompanhar os encaminhamentos; depois, puericultura
regular.

» Procurar atendimento logo se: perder algo que ja fazia; ficar sonolento, confuso ou
vomitar muito, sobretudo com febre ou jejum; tiver convulsdo ou movimentos em salvas;
ficar molinho, engasgar ou respirar com dificuldade; a cabecga crescer rapido; choro

inconsolavel (pode ser dor).
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7. Comparagao com as referéncias

MINISTE-
RIO DA
SAUDE
Definicdo QI <70, déficit AGD < 5 anos;
adaptativo, ini- DI com testes
cio< 18 anos apds 5 anos
(2024) (2020)
Genética Sem documen- Microarray e

to de investiga- exoma em sé-
¢ao localizado; rie; X fragil s6
cariétipo no com fenotipo
Down (2020)  (2020)

Metabolico Sem posigdao  Involugéo, epi-
localizada sodios,
consanguinida-
de

RM e EEG Sem posicdo  RM por indica-

localizada cao; sem
tomografia
Intervencéo Intervencgao ra- Terapias assim

pida, equipe que constata-
interdisciplinar do o atraso;
(2024) CER

AGD < 5 anos;
DI 25 anos
(2014)

Microarray e X
fragil (2014);
exoma/geno-
ma e microar-
ray, X fragil no
2° nivel (2025)

Considerar em
todos (2014);
2° nivel (2025)

RM com
micro/macro-
cefalia ou exa-
me alterado

Intervengéo
precoce em
paralelo

Sem diretrizde AGD < 5 anos,

investigagao
localizada

provisorio;
DSM-5 (2022)

aCGH ou exo-
ma sem fenéti-
po; X fragil se
histdria ligada
ao X

S6 com clinica
sugestiva ou
sem triagem
neonatal

RM também
no AGD
moderado/gra-
ve

Atencion
temprana

JOHNS
HOPKINS

Sem posigao
especifica
localizada

HARVARD OXFORD /

Sem posigao
especifica
localizada

CAM-
BRIDGE

Seguem o
NICE

Genoma pelo
diretorio geno-
mico do NHS
England

Leitura: ha concordancia em comecar por histéria, heredograma e exame, audicao e visao, e

em iniciar a intervengao sem esperar o diagndstico. A divergéncia é o primeiro teste genético:
MS (2020), ACMG (2021) e AAP (2025) pdem o exoma no primeiro nivel, ao lado do microarray,
e o NHS England passou ao genoma; a AAP de 2014 pedia microarray e X fragil para todos. X

fragil: MS e AEP s6 com fendtipo ou historia ligada ao X; AAP 2025, 2° nivel. A SBP descreve a
DI e o Down, sem algoritmo de investigacdo. Posigao do site: onde a SBP n&o se posiciona, o

Ministério da Saude — microarray e exoma em série, X fragil pelo fenétipo, cariétipo sé no

Down, metabdlico, RM e EEG por indicagao; TSH para todos é padrao desta Biblioteca.
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PONTOS PRATICOS

1.

AGD antes dos 5 anos, DI a partir dos 5; a gravidade da DI é definida pelo
funcionamento adaptativo.

. Encaminhe para estimulacéo e para o especialista ao mesmo tempo; ndo espere

o diagnastico.

. Audicao, visdo e TSH para todos; no quadro inespecifico, microarray e exoma

em série; X fragil com fendtipo ou histéria ligada ao X; exoma normal nao exclui
X fragil nem Angelman.

. Procure as causas trataveis: hipotireoidismo, B12, chumbo e erros inatos do

metabolismo (regressao, consanguinidade, descompensacgoes, triagem neonatal
restrita).

. Regresséao € alarme: encaminhar ao neuropediatra com urgéncia; pronto-socorro

se alteragao de consciéncia, crises, vomitos com letargia ou dificuldade
respiratéria, com glicemia capilar antes do transporte.

. Oriente os direitos (Lei 13.146/2015, BPC, escola inclusiva) e o acesso aos

testes pelo servico de doencas raras do SUS.

Veja também, nesta Biblioteca: Atraso de fala e do desenvolvimento e Transtorno do

espectro autista (Patologias do consultério); Desenvolvimento Neuromotor de 0 a 2 Anos

(Neurologia); Espasmos epilépticos do lactente e Hipotonia no lactente (nesta area);

Cardiopatias nas sindromes genéticas (Cardiologia); Hipotireoidismo congénito e

adquirido (Endocrinologia); Protocolo de Estado de Mal Convulsivo (Urgéncias).
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