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RESUMO

A sindrome de DiGeorge consiste num conjunto de doengas causadas por uma microdelegédo, sendo alguns dos seus sintomas
mais frequentes os ligados ao desenvolvimento e ao comportamento. Apresentamos o caso clinico de uma doente com sindrome de
DiGeorge e histéria de mutismo seletivo desde a infancia, avaliada pela primeira vez em consulta de psiquiatria aos 18 anos de idade
por sintomatologia psicética inaugural. Descrevemos a psicopatologia, o estudo realizado, o tratamento instituido e a evolugéo clinica.
No futuro sera importante uma melhor caraterizagdo da abordagem dos doentes com esta sindrome que apresentam perturbagéo
psiquiatrica.
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ABSTRACT
DiGeorge Syndrome is a group of diseases caused by a microdeletion, and some of its most frequent symptoms are those related with
development and behavior. We present the case of a female patient with DiGeorge syndrome and selective mutism since childhood,
evaluated for the first time in a psychiatry consultation at the age of 18 for inaugural psychotic symptomatology. We describe the psy-
chopathology, the diagnostic investigation, the treatment, and the clinical evolution. In the future, it will be important to better character-

ize patients with this syndrome who present psychiatric disease.
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INTRODUGAO

A sindrome de delegdo 22g11.2 (22q11.2DS), também
conhecida como sindrome de DiGeorge (SDG), consiste
num conjunto de doengas causadas por uma microdelegao.
Uma das suas primeiras descrigbes data dos anos 60, em
criangas com a triade de imunodeficiéncia, hipoparatiroidis-
mo e doencga cardiaca congénita. Atualmente sabe-se que
esta sindrome tem apresentacdo heterogénea que inclui
multiplas anomalias congénitas e doengas de inicio mais
tardio, incluindo sintomas ligados ao desenvolvimento e ao
comportamento.'

O inicio precoce de sintomas psiquiatricos nos doentes
com SDG altera o seu desenvolvimento e a qualidade de
vida, sendo considerado fator de risco para a ocorréncia
de doenga psicética em idade mais tardia. Em relagéo aos
quadros psiquiatricos frequentes nesta populagéo incluem-

-se as perturbagdes do espetro da esquizofrenia (41,73%
dos doentes em idade adulta), a perturbagéo de hiperativi-
dade e défice de atengédo, as perturbagbes de ansiedade,
as perturbagdes do espetro do autismo e as perturbagdes
do humor. De notar ainda a possibilidade de existéncia de
alguns sintomas prodromicos de quadros psicéticos, tais
como a diminui¢cdo da riqueza ideacional, défices a nivel
da concentragdo e diminuicdo da tolerancia ao stress.?®
Também o declinio cognitivo precoce é considerado um in-
dicador robusto de risco para o desenvolvimento de pertur-
bagéo psicotica.*

Apesar da elevada frequéncia de patologia psiquiatrica
nos doentes com SDG, apenas 63% destes recebem cui-
dados de saude mental ao longo da vida e somente 40% de
modo continuado, ndo existindo guidelines especificas em
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relagdo ao tratamento de perturbagdes psiquiatricas nesta
populagéo.® No caso da esquizofrenia, € recomendado o
tratamento com terapéutica antipsicética semelhante a uti-
lizada nos doentes com esquizofrenia sem SDG.®

O mutismo seletivo consiste na dificuldade em falar
em determinadas ocasides sociais, sem que a mesma se
manifeste noutras situacdes. E frequente a comorbilidade
do mutismo seletivo com ansiedade de separagao, fobia
escolar, fobia social e problemas relacionados com a elimi-
nagao.”®

Pretende-se de seguida ilustrar com um caso clinico a
historia de uma doente com SDG e mutismo seletivo desde
a primeira infancia, com aparecimento de sintomatologia
psicética na idade adulta.

CASO CLiNICO

Doente de 18 anos de idade, solteira, sem filhos, que
vive com os pais e a irma. Tem antecedentes de SDG, te-
tralogia de Fallot, cifoescoliose e hipotiroidismo subclinico,
tendo sido submetida a cinco cirurgias cardiacas na infan-
cia.

Apresenta mutismo seletivo desde os trés anos, idade
em que ingressou no infantario, falando desde entdo so6
com os pais € a irma. Ingressou no primeiro ciclo aos sete
anos, ficou retida uma vez no quarto ano de escolaridade e
frequenta atualmente o 10° ano de escolaridade.

A doente sempre gostou de frequentar a escola. Ape-
sar de ndo comunicar verbalmente, realizava as atividades
propostas em contexto escolar com o apoio da professora
e sem demonstrar oposi¢cao. Passava a maior parte do tem-
po livre na Internet. Nao tinha histéria de estereotipias ou
de interesses restritos. Nunca foi avaliada em consulta de
pedopsiquiatria nem tera realizado avaliagdo cognitiva. A
doente estd medicada com furosemida 40 mg/dia, espiro-
nolactona 25 mg/dia e levotiroxina sédica 75 ug/dia.

Nao tinha antecedentes de acompanhamento psiquia-
trico até setembro de 2016, altura em que iniciou quadro
de sensacgéo de estranheza em relagdo ao mundo, per-
plexidade e risos imotivados. Um més depois, e de acor-
do com informagéo fornecida pelos familiares, apresentou
ideacdo delirante de teor persecutorio, autorreferencial e
de envenenamento, atividade alucinatéria auditivo-verbal e
falsos reconhecimentos delirantes (referia que a mae, o pai
e a irma tinham sido substituidos por sdésias), mostrando
desconfianga extrema face ao ambiente circundante. Des-
de entdo, apresenta desorganizagdo do comportamento
e quebra do funcionamento prévio (deixou de preparar a
mochila, evidenciando comportamento de recusa escolar
e abandono das atividades de lazer). Nao apresentava evi-
déncias de sintomatologia depressiva ou maniforme, bem
como alteragdes do sono ou do apetite.

Durante o acompanhamento em consulta de psiquiatria
realizou exames auxiliares de diagnéstico para despiste
de causalidade organica, nomeadamente, estudo analitico
(hemograma, bioquimica, funcao tiroideia, vitamina B12,
acido félico, serologia da sifilis e marcadores viricos - vi-

rus hepatite C, virus hepatite B e virus da imunodeficiéncia
humana), que nao revelaram alteragbes. Realizou tomo-
grafia axial computorizada cranio-encefalica, também sem
alteragbes. Foi avaliada pela especialidade de neurologia,
nao existindo evidéncias de doenga neuroldgica, incluindo
clinica sugestiva de atividade epiletiforme. Solicitou-se ain-
da avaliagéo pela especialidade de cardiologia, que excluiu
descompensagio aguda da patologia cardiaca.

A doente foi medicada com aripiprazol 5 mg/dia, com
progressivo aumento até 25 mg/dia, e clonazepam 2 mg/
dia, evidenciando-se remissdo dos sintomas psicoticos e
estabilizagcdo comportamental, com retoma do funciona-
mento pré-morbido. Apds estabilizagao psicopatolégica foi
solicitada avaliagdo psicolégica — determinagdo de quo-
ciente de inteligéncia (Ql) e avaliagdo neuropsicologica —
que nao foi possivel realizar pela falta de colaboragéo da
doente.

DISCUSSAO

A abordagem da SDG devera ser multidisciplinar, sendo
o diagnostico e o tratamento precoces indicadores de me-
Ihor progndstico.” Embora a existéncia de psicopatologia
seja frequente, esta nem sempre é atempadamente iden-
tificada e tratada, sendo importante a sensibilizagdo dos
clinicos envolvidos no tratamento destes doentes para a
sua identificagao, incluindo para os sintomas prodrémicos
de sintomatologia psicética.?

Apesar de ser frequente a comorbilidade entre mutismo
seletivo e perturbagbes neurdticas na infancia, este € o pri-
meiro caso relatado na literatura de um primeiro episédio
psicético em doente com SDG e mutismo seletivo desde
a infancia. Esta importante comorbilidade condicionou a
avaliagcdo e melhor caracterizagédo psicopatoldgica, princi-
palmente inferida pelo relato dos familiares, bem como a
realizagao de testes psicoldgicos e precisdo diagndstica.

Na literatura analisada, esta recomendada a utilizagédo
da terapéutica standard para a esquizofrenia nos doentes
com SDG e esquizofrenia, mas em termos de investigagao
futura podera ser importante uma melhor caraterizagédo de
qual a abordagem terapéutica ideal para os doentes com
SDG e perturbagdes psiquiatricas, incluindo perturbagdes
do espetro da esquizofrenia.

PROTEGAO DE PESSOAS E ANIMAIS

Os autores declaram que os procedimentos seguidos
estavam de acordo com os regulamentos estabelecidos
pelos responsaveis da Comissao de Investigagdo Clinica
e Etica e de acordo com a Declaragdo de Helsinquia da
Associagdo Médica Mundial publicada em 2013.

CONFIDENCIALIDADE DOS DADOS
Os autores declaram ter seguido os protocolos do seu
centro de trabalho acerca da publicagao de dados.

CONSENTIMENTO DO DOENTE
Obtido.
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