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Resumo
Objetivo

Em idades precoces o reportdrio de sinais e sintomas das patologias do neurodesenvolvimento é
escasso e a clinica pode corresponder a diversas sindromes. Existe, frequentemente, uma
sobreposicdo nas caracteristicas comportamentais entre as diferentes patologias do
neurodesenvolvimento (PND), o que dificulta o diagndstico. O acrénimo ESSENCE, “Early
Symptomatic Syndromes Eliciting Neurodevelopmental Clinical Examinations”, visa a nao
compartimentalizagdo diagndstica precoce com o intuito de uma abordagem multiproblematica e
multidisciplinar. O objetivo deste estudo foi caraterizar uma populacdo de doentes diagnosticados

com ESSENCE e avaliar fatores de risco, etiologia, terapias utilizadas e evolugdo clinica.
Materiais e métodos

Foram incluidos doentes com patologia do espetro ESSENCE seguidos na Unidade de
Desenvolvimento do Centro Materno-Infantil do Norte Dr. Albino Aroso. A informacgdo clinica foi
colhida através de acesso aos processos eletrénicos e fisicos dos doentes. Foi utilizado o software

“Statistical Package for the Social Sciences 25” (SPSS) na avaliacdo das variaveis.
Resultados

Dos 50 doentes do grupo, 24 tinham sido ja diagnosticados com patologias especificas apds o
periodo ESSENCE. Destes, 83% foram diagnosticados com mais do que uma patologia. Destaca-se a
comorbilidade entre perturbacdo de défice de atencdo e hiperatividade (PDAH) e perturbagdo de
oposicdo e desafio (POD), com alta taxa de prevaléncia conjunta. No grupo total cada doente

beneficiava, em média, de duas terapias ndo farmacoldgicas.
ConclusGes

O estudo acrescenta validade ao conceito ESSENCE, indicando que os doentes com este espectro

necessitam de uma intervencdo precoce e global, ndo s6 focada num problema especifico.

Palavras-chave

Patologias do neurodesenvolvimento; Perturbacdo do défice de atencdo e hiperatividade;

Perturbacdo do espectro do autismo; Intervencdo precoce; Comorbilidades.



Abstract
Purpose

At younger ages the repertoire of signs and symptoms of neurodevelopmental disturbs is very limited
and it can correspond to several syndromes. There is, frequently, an overlap in comportamental
characteristics among the different phatologies, which turns the diagnosis process very challenging.
The acronym ESSENCE, “Early Symptomatic Syndromes Eliciting Neurodevelopmental Clinical
Examinations”, was created with the purpose of giving a multiproblematic and multidisciplinary
approach to this patients. The aim of this study was to characterize a population diagnosed with

ESSENCE and to evaluate risk factors, etiology, therapies and their clinical evolution.
Methods

This study enrolled patients with ESSENCE followed at the developmental unity of Centro Materno-
Infantil do Norte Dr. Albino Aroso. The clinical information was obtained from the electronic and
physical clinical files. It was used the software “Statistical Package for the Social Sciences 25” (SPSS)

to analyse the variables.
Results

Of the 50 patients of the group, 24 had already been diagnosed with specific disturbs after the
ESSENCE period. From these, 83% where diagnosed with more than one pathology. It was noted a
high prevalence of overlap between the attention deficit and hyperactivity disorder and the
oppositional defiant disorder. In the overall group, each patient was receiving at least, two non-

pharmacological therapies.
Conclusions

The study adds value to the ESSENCE concept, showing that patients with this spectrum benefit from

a global and early intervention focused in their several problems.
Key words

Neurodevelopmental disorders; Attention deficit and hyperactivity disorder; Autism spectrum

disorder; Early intervention; Comorbidities.
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Abreviaturas/Acrénimos:

ADPM: Atraso do desenvolvimento psicomotor/ Atraso global do desenvolvimento
CHP: Centro Hospitalar do Porto

CMIN: Centro Materno-Infantil do Norte Dr. Albino Aroso

ESSENCE: Early Symptomatic Syndromes Eliciting Neurodevelopmental Clinical Examinations
IA: Indice de Apgar

GIG: Grande para a idade gestacional

LIG: Leve para a idade gestacional

MAPP: Maltreatment associated psychiatric problems

PDAH: Perturbacdo de défice de atencdo e hiperatividade

PDI: Perturbacdo do desenvolvimento intelectual

PEA: Perturbacdo do espectro do autismo

PND: Patologias do neurodesenvolvimento

POD: Perturbacédo de oposicdo e desafio

PRPS: Perturbacdo da regulacdo do processamento sensorial

Ql: Quociente de inteligéncia

SNIPI: Sistema nacional de intervengdo precoce na infancia

RCIU: Restricdo do crescimento intrauterino

UCIN: Unidade de cuidados intensivos neonatais

VNC: Varia¢Ges no numero de cépias
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1. Introdugdo

As patologias do neurodesenvolvimento (PND) englobam um grupo heterogéneo de doencas que se
caraterizam por atraso ou desvio em relacdo ao desenvolvimento normal expectavel, com inicio
clinico no periodo de maturacdo e crescimento, podendo ser transitérias ou perpetuar-se pela vida
adulta. Estas patologias comprometem, em graus varidveis, a vida pessoal, social, académica ou
ocupacional dos doentes, limitando o seu desenvolvimento intelectual e cognitivo (1). O
neurodesenvolvimento, por si sé, é um processo dinamico fruto da interacdo complexa entre fatores
ambientais e genéticos. As PND podem ser origindrias tanto no periodo pré-natal como no pds-natal,
sendo que no primeiro, fatores genéticos e fatores intra e extrauterinos afetam o

neurodesenvolvimento (2).

ESSENCE é um acronimo que se refere a “Early Symptomatic Syndromes Eliciting
Neurodevelopmental Clinical Examinations”. Este conceito aplica-se a criangas que se apresentem
com sintomas neurodesenvolvimentais antes dos 3 a 5 anos e que ndo se enquadrem claramente
numa patologia especifica, estando afetados diversos dominios do neurodesenvolvimento,
nomeadamente a comunicacdo e linguagem, interagdo social, coordenacdo motora, atencdo,
atividade, comportamento e humor ou sono. Estas criangas partilham entre si a necessidade de
apoio por parte de varios profissionais de salde, devido ao seu quadro clinico complexo. O acrénimo,
criado no sentido de permitir uma avaliacdo mais eclética destas criancas, foi desenvolvido em 2010
por Christopher Gillberg (3). As sindromes abrangidas pelo espectro do ESSENCE sdo a PEA, PDAH,
perturbacdo de oposicdo e desafio (POD), perturbacdo da comunicacgado (linguagem e fala), PDI, tique
e sindrome de Tourette, movimentos estereotipados, doenca bipolar, perturbacdes do
comportamento, sindromes epiléticos raros (Sindrome de Landau Kleffner) e perturbacdo de
vinculagdo. Os objetivos de C. Gillberg na criagao deste conceito foram o de expandir o diagndstico
e as equipas terapéuticas, melhorar a avaliacdo inicial da crianca e assegurar que outros dominios
das suas incapacidades, se existirem, sejam também avaliados (4). Isto é de importancia crucial tendo
em conta que a intervencgao precoce pode comportar uma melhoria franca no prognéstico (5)(6). O
foco em apenas um disturbio, ainda que este seja dominante, conduz necessariamente a uma
intervencdo mediocre por ndo abordar toda a problematica da crianga, comprometendo por isso o

seu prognostico (7).

Em idades precoces o reportério de sinais e sintomas de PND é escasso e a clinica pode corresponder
a diversas sindromes. Existe, frequentemente, uma sobreposicdo nas caracteristicas

comportamentais entre as diferentes PND, o que dificulta o diagndstico (2). O acrénimo ESSENCE



visa a ndo compartimentalizacdo diagndstica precoce, muitas vezes indevida, com vista a uma
abordagem multiproblematica e multidisciplinar, mais holistica. Os sintomas que alertam para o
espectro ESSENCE podem incluir o atraso global no desenvolvimento, atraso motor, atraso na
linguagem e fala, dificuldades na interacdo social, problemas de comportamento, dificuldades

alimentares e excesso ou défice de atividade (3).

O uso de instrumentos de rastreio validados é importante para a correta detecdo de disturbios do
neurodesenvolvimento. No entanto, apenas o questionario ESSENCE-Q foi desenvolvido, até a data,
para o espectro ESSENCE. Este questiondrio consiste em 12 itens que incidem sobre as diferentes
areas do neurodesenvolvimento. Ndo ha estudos publicados acerca da psicometria deste
guestiondrio, para 1d de um estudo piloto realizado no Japdo (4). Este questionario ndo se encontra

validamente traduzido para a lingua Portuguesa.
1.1 Fatores de risco

A etiologia dos disturbios incluidos no espetro ESSENCE é multifatorial, tal como na maioria das PND.

Destacam-se os fatores genéticos, imunes, metabdlicos, infeciosos, traumaticos e ambientais.

As alteracBes genéticas e cromossomicas representam fatores de risco estabelecidos para PND (2).
Neste ambito sabe-se que muta¢Bes de novo com elevada taxa de penetrancia sdo responsaveis por
15 a 50% das patologias graves e precoces do neurodesenvolvimento, nomeadamente PDI e PEA (8).
Os avancos nos estudos genéticos mais recentes permitiram a compreensdo de que muitas das mais
comuns e recorrentes variagdes no numero de coépias (VNC) predispdem ndo a uma doenca em
especifico, mas a varias. Isto sugere uma base etioldgica semelhante entre diferentes patologias que
se achavam distintas, o que é concordante com a fluidez sintomatolégica que ja se identificava nestes
doentes (9). Estudos com gémeos confirmaram um padrdo de hereditariedade moderado a alto
dentro dos diagnésticos do neurodesenvolvimento (10). No caso especifico da PEA, o mesmo tipo

de estudos aponta para uma forte componente genética nesta patologia (11).

Entre os achados ambientais sdo de salientar a exposicdo a tdxicos, fatores nutricionais e a privacdo

social grave.

O periodo fetal é considerado o mais vulnerdvel a exposicao a toxicos. O consumo de dlcool durante
a gravidez pode contribuir para um maior risco de problemas neurodesenvolvimentais, afetando de
forma adversa o quociente de inteligéncia (Ql), a salde mental, a memaria e o desempenho verbal
e visual da crianca, pelo que este deve ser evitado no periodo pré-natal (12). A exposicdo a opidides

e tabaco sdo fatores de risco controversos, visto que os resultados a longo prazo sdo também



inconsistentes e influenciados pelo ambiente pds-natal da crianga. No entanto, parece haver uma

associacdo entre o consumo de opidides e o défice de atencdo/alteracdes do comportamento (13).

O maltrato é um fator de risco com potencial desencadeante de PDN. Criancas que foram alvo de
agressoes fisicas ou psicoldgicas apresentam, a longo prazo, piores resultados intelectuais, maior
tendéncia a criminalidade e uma capacidade menor de estabelecer relages interpessoais quando
atingem a idade adulta (14). MAPP- “Maltreatment associated psychiatric problems” é a designacdo
utilizada para definir o espetro largo de potenciais problemas causados pelo maltrato. As criancas
sdo afetadas de formas diferentes, pelo que os sintomas irdo variar de individuo para individuo
dependendo da sua resiliéncia. Esta capacidade de lidar com situacGes adversas parece estar
associada a capacidade da crianca de regular as hormonas do stress. A sobreposicdo de doencas do
espetro ESSENCE, tal como ja referido antes, é comum, sendo esta realidade ainda mais evidente na
populacdo cujo fator desencadeante é o maltrato. Habitualmente estas criancas apresentam

patologia psiquiatrica e cognitiva/da linguagem (14).

Afalta de estimulo precoce é também um agente potencialmente desencadeante de PND. Ainda que
sejam providenciadas as necessidades de alimentacdo, sono e higiene a crianga, a auséncia de
envolvimento afetivo e pedagodgico por parte de uma figura de referéncia compromete o
desempenho neurodesenvolvimental. Alta dependéncia da televisdo ou outros aparelhos
eletrénicos é tipico nestas familias. A longo prazo hd um risco aumentado de PDI ou dificuldades na

aprendizagem, bem como dificuldades no estabelecimento de relagGes sociais (13).
1.2 Estudos que suportam o conceito ESSENCE

A procura de um diagndstico especifico leva, por vezes, ao esquecimento de outras condi¢des
associadas. Este problema pode ser evitado com a sensibilizacdo dos médicos de que no
neurodesenvolvimento a ocorréncia de comorbilidades é a regra e ndo a excecdo (3). Diversos
estudos analisaram retrospetivamente patologias especificas e a sua possivel sobreposicdo com
outras, bem como a alteracdo de diagndstico ao longo do periodo de desenvolvimento e crescimento

da crianca.

Existe evidéncia crescente de que o primeiro sinal de ESSENCE possa ser uma alteracdo motora
atipica. O desenvolvimento motor de uma crianca pode ser visto como um parametro de controlo
para o resto do seu desenvolvimento, visto que este é, em parte, um pré-requisito para a aquisicdo
de outras capacidades funcionais. Assim, a presenca de disturbios motores nos primeiros 4 anos de
vida € um preditor de pior desempenho cognitivo. Num estudo de follow-up iniciado em 2007, 30
criangas com atraso motor foram avaliadas para a presenca de patologias do espetro ESSENCE.

Dessas, 28 foram incluidas no espetro. Neste grupo, a 11 foi estabelecido um diagndstico e a 17 dois

3



ou mais diagndsticos posteriormente. A prevaléncia de ESSENCE foi muito mais alta neste coorte em
comparacdo com as criancgas de idade pré-escolar sem problemas motores (nas quais a prevaléncia

é estimada em cerca de 5-10%) (5).

As PEA raramente se manifestam como um fenémeno isolado sendo comum a existéncia de outros
disturbios tais como as perturbac8es da fala/linguagem, perturbacdes da aprendizagem, epilepsia,
disturbios do sono, perturbacdo do desenvolvimento da coordenacdo motora, PDAH, depressao,
ansiedade e distUrbios gastrointestinais. A coocorréncia de PEA e PDAH apresenta uma frequéncia
alta. De facto, alguns estudos referem percentagens tdo elevadas quanto 20-50% das criancas com
PDAH apresentarem critérios para PEA e 30-80% das criangcas com PEA apresentarem critérios para
PDAH (15). As criancas diagnosticadas com PDAH e PEA tém ainda maior risco de dificuldades na
aprendizagem (16). Num estudo que avaliou 198 criangas em idade pré-escolar com PEA, 181 (91%)

apresentavam comorbilidades (17).

A PDAH pode coexistir com PEA, depressdo, ansiedade, entre outros. No entanto, esta patologia
parece associar-se ainda mais a POD, havendo uma associa¢do entre as duas em 60% dos doentes

(18).

Um estudo realizado para avaliar a relacdo das perturbagdes da comunicacdo com outras patologias
avaliou um grupo de 25 criangas aos dois anos de idade e aos sete anos e meio. Em 70% dos casos
viriam a ser diagnosticadas outras patologias como PEA, PDAH, PDI ou dificuldades da aprendizagem.

N&o havia suspeita de mais nenhuma patologia a data do diagndstico inicial em nenhuma delas (3).

A sindrome de Tourette encontra-se altamente associada com a PDAH e com o distUrbio obsessivo-
compulsivo. Quase todas as criangas com sindrome de Tourette profundo apresentam PDAH,
disturbio obsessivo-compulsivo ou ambos, e sdo habitualmente mais afetadas por estas patologias

do que pelo tique em si (3).

2. Métodos

Estudo observacional transversal no qual foram incluidos doentes com patologia do espetro ESSENCE
avaliados na Unidade de Desenvolvimento do Servico de Pediatria do Centro Materno-Infantil do

Norte Dr. Albino Aroso (CMIN) durante o ano de 2017.

O estudo foi submetido para avaliacdo e recebeu aprovacdo pela Comissdo de Etica do Centro

Hospitalar do Porto (CHP).



2.1 Participantes e procedimentos

Foram analisados os processos clinicos eletronicos de todas as criancas avaliadas em consultas de
neurodesenvolvimento no ano de 2017, num total de 1181 doentes. Foram incluidos no grupo de
estudo aqueles a quem foi atribuido o “diagndstico” ESSENCE em algum momento do seu historial

clinico. Este grupo foi analisado através de acesso aos processos clinicos eletrénicos e fisicos.

2.2 Anélise estatistica dos dados

”

A analise estatistica foi realizada através do software “Statistical Package for the Social Sciences 25

(IBM ®SPSS ©).

As varidveis continuas foram apreciadas quanto a sua normalidade analitica através do teste de
Shapiro-Wilk, sendo consideradas distribuicdes normais quando a significancia do valor de p>0,05.
Nas varidveis normalmente distribuidas foi expressa a média e o desvio-padrdo e nas varidveis ndo

normalmente distribuidas foi expressa a mediana.

As variaveis categéricas foram avaliadas tendo em conta a frequéncia e respetiva proporgao (%).

3. Resultados
3.1 Caracterizagdo da amostra em estudo

A populagdo em estudo foi composta por 50 doentes (4% do total de doentes da consulta de
Neurodesenvolvimento do CMIN) dos quais 26 cumpriam carateristicas clinicas do espetro ESSENCE
no momento do estudo e 24 tinham sido previamente incluidos no espetro, encontrando-se
atualmente diagnosticados com PND especificas. 88% dos doentes pertenciam ao sexo masculino e
12% ao sexo feminino. A mediana de idades a data da primeira consulta de neurodesenvolvimento
foi de 2,61 anos e a idade de inicio das primeiras preocupacées parentais foi aos 2 anos. A idade
mediana do grupo no momento do estudo foi de 4,75 anos. A idade média de inicio do ensino pré-
escolar foi de 2,30+ 1,05 anos. 44% dos doentes tinha antecedentes patolédgicos prévios noutras

areas que ndo o neurodesenvolvimento, mormente do foro Otorrinolaringoldgico (Ver figura 1).

As queixas principais que levaram a procura de apoio médico por parte dos pais foram variadas,
destacando-se, no entanto, o atraso da linguagem como queixa mais vezes referida (Ver figura 2).
Os motivos mais prevalentes de referenciacdo a consulta por parte do médico assistente foram a

suspeita de PEA e o atraso da fala/linguagem (Ver figura 3).



Nos doentes ainda nao diagnosticados com outras patologias especificas prevé-se evolug¢do para
Perturbacdo da Comunicagdo- linguagem em 77%, PDAH em 69%, PEA em 46%, Perturbagdo da
comunicagdo- sons da fala em 42%, POD em 15% e ADPM em 15% (Ver figura 4).

3.2 Fatores de risco

Quanto aos fatores de risco para PND foram estudados diversos parametros relacionados com a

genética, a gravidez, o periodo pds-natal, a histéria familiar e as competéncias parentais.

Os estudos genéticos/informacdo de exames complementares de diagndstico (hemograma;
bioguimica alargada: glicose, fungdo renal, transaminases, CK, funcdo tiroideia, perfil da cinética do
ferro, lactato, piruvato, aménia; perfil da creatinina/acido guanidinoacético na urina; estudo
genético: caridtipo, sindrome X fragil, array-CGH) ndo acrescentaram informacdo relevante, ndo

tendo o diagndstico etioldgico sido estabelecido em nenhum dos doentes deste grupo.

Relativamente ao periodo pré-natal, 96% das gravidezes foram vigiadas, sendo que a intercorréncia
mais comum foi a diabetes gestacional (6%) seguida de infecGes do trato urinario (4%). 14% dos
partos foram pré-termo e nenhum deles foi pds-termo. Quanto ao tipo de parto, 42% foram partos
eutdcicos, 36% cesarianas e 20% por ventosa, ndo havendo informacdo em 2% dos partos (Ver figura
4). Os motivos mais comuns justificando o parto por cesariana foram a posi¢do pélvica ao nascimento

e o trabalho de parto estacionario. Em nenhum caso o sofrimento fetal agudo motivou a cesariana.

Em 4% dos casos havia registo de RCIU. O Indice de Apgar (IA) ao 12 minuto demonstrou asfixia leve
em 11% dos doentes, sendo que nenhum apresentou asfixia grave. O |A aos 5 minutos encontrava-
se nos valores de 8 a 10 em todos os doentes avaliados. Nenhum doente foi internado na unidade
de cuidados intensivos neonatais (UCIN). Ao nascimento, 6% dos doentes eram leves para a idade
gestacional (LIG) e 2% eram grandes para a idade gestacional (GIG). Um doente apresentou

microcefalia congénita.

Quanto aos antecedentes familiares identificaram-se patologias de relevo em 28 doentes (56%),
sendo 2 do foro psiquidtrico e 26 relacionadas com PND. Foram incluidos familiares até ao 22grau
(Ver figura 5). Destaca-se, ainda, a presenca de dois irmdos gémeos monozigdticos ambos

diagnosticados com ESSENCE e de outros dois irmdos também diagnosticados com esta patologia.

A idade mediana das maes na altura da gravidez foi de 29,25 anos. Na primeira consulta a idade
mediana foi de 34 anos, sendo a idade média dos pais de 37+ 6,39. A maioria das maes apresenta o
grau académico de 29/32 ciclo do ensino basico (36%), seguido de licenciatura (32%). Os pais
apresentam maioritariamente o ensino secundario (36%). No¢Bes de competéncias familiares para

o adequado estimulo neurodesenvolvimental da crianca encontravam-se presentes (através de



avaliacdo informal na consulta) em 92% dos agregados familiares. Ndo foram relatados casos de

violéncia doméstica, maltrato ou caréncia socioecondmica aparente.
3.3 Terapias ndo farmacolégicas e farmacolégicas

A grande maioria dos doentes com patologia ESSENCE (92%) realizava pelo menos um tipo de terapia
ndo farmacoldgica. Em média realizavam 2 tipos de terapia (Ver figura 6). A terapia da fala e a terapia
ocupacional eram as terapias mais frequentadas, por 84% e 64% das criancas, respetivamente. A
fisioterapia era frequentada por 8% e a terapia de psicomotricidade por 6% dos doentes.
Beneficiavam de ensino especial 24% dos casos (Ver figura 7). 54% dos doentes recebia apoio do

sistema nacional de intervencgdo precoce na infancia (SNIPI).

Quanto a terapéutica farmacoldgica, a maioria dos doentes (68%) ndo estava medicado com nenhum
farmaco. A Risperidona e o Cloridrato de metilfenidato foram os farmacos mais prescritos, sendo
utilizados por 16% dos doentes, cada um. O Equazen® era utilizado em 4% dos doentes (Ver figura

8).
3.4 Evolugdo clinica

Dos 50 doentes avaliados, 24 encontravam-se ja diagnosticados com patologias especificas do
neurodesenvolvimento. A média de idades deste grupo é de 6,57+2,24 anos sendo que 22 sdo do

sexo masculino e 2 do sexo feminino.

O tempo mediano entre a primeira consulta de neurodesenvolvimento e a alteracdo do diagndstico

foi de 24 meses.

Os diagnosticos estabelecidos foram: perturbagdo da comunicagdo- linguagem em 66,7%, PDAH em
54,2%, perturbacdo da comunicagdo- sons da fala em 50%, perturbagdo de oposi¢do e desafio em
41,7%, PEA em 29,2%, atrasos do desenvolvimento psicomotor (ADPM) em 16,7%, PDI em 12,5%,
perturbacdo da regulagdo do processamento sensorial (PRPS) em 12,5% e dificuldades de
aprendizagem generalizadas em 4,2% (Ver figura 10). Estes doentes foram, em mediana,

diagnosticados com 3 patologias distintas (Ver figura 11).

Como previamente referido, a ocorréncia de comorbilidades entre as vérias patologias é frequente,
tendo sido por isso estudadas algumas relagdes. No grupo com perturbacdo da comunicacdo-
linguagem (16 doentes), 11 tinham perturbacdo da comunicacdo- sons da fala associada, 10 tinham
PDAH e 6 tinham POD (Ver figura 12). No grupo com perturbacdo da comunicacdo-sons da fala, 11
doentes (todos) tinham associada perturbacdo da comunicacdo-linguagem, 10 tinham PDAH e 7

tinham POD (Ver figura 13). No grupo com PDAH (13 doentes), 10 tinham perturbacdo da



comunicagdo-linguagem, 10 perturbacdo da comunicacdo-sons da fala, 9 POD e 4 PEA (Ver figura
14). No grupo com PEA, que correspondeu a 7 doentes, as patologias que se associaram em maior

numero foram a PDAH (4 doentes) e a POD (3 doentes) (Ver figura 15).

4. Discussdo

O neurodesenvolvimento é um processo dinamico, fruto de varias interacdes entre fatores genéticos
e ambientais (2). Isto leva, frequentemente, a que haja uma sobreposicdo sintomatoldgica entre as
diferentes PND. O conceito ESSENCE veio diminuir a separacdo entre patologias e permitir uma maior
abrangéncia de tratamento e acompanhamento a estas criancas. O objetivo deste estudo foi
caraterizar uma populacdo de doentes diagnosticados com ESSENCE e avaliar fatores de risco,

etiologia, terapias utilizadas e evolucdo clinica.

O conceito ESSENCE tem como fundamento o elo etiolégico entre as PND, a clinica fluida e
sobreposta entre patologias e a necessidade de tratamentos abrangentes. O atraso da linguagem foi
a queixa que mais motivou a procura do médico por parte dos pais. Os motivos mais prevalentes de
referenciacdo a consulta por parte do médico assistente foram quer a suspeita de PEA quer o atraso
da linguagem/fala. De facto, as perturbacdes da comunicagdo relacionam-se frequentemente com
outras patologias e constituem, na literatura, um dos motivos mais frequentes de referenciagdo as

consultas de Desenvolvimento (3).

Quanto ao tratamento, a maioria dos doentes do estudo realizava vdrias terapias nao-
farmacoldgicas, em média duas, sendo que 26% frequentava trés e 12% frequentava quatro terapias,
sendo certo que constrangimentos econdmicos familiares poderdo influenciar a intervengdo
terapéutica, limitando-a. Estes resultados validam o apoio mais abrangente que se pretende obter
com a utilizagdo deste conceito. O grande nimero de doentes a realizar terapias ndo-farmacoldgicas
demonstra a abordagem mais holistica oferecida a estas criancas. Isto é crucial e concorda com o
principio de que a intervencdo precoce é uma pedra basilar no tratamento destes doentes (5)(6). A
baixa taxa de criancas submetidas a terapia farmacoldgica guarda relacdo com a idade precoce da

maioria destas.

As alteracdes genéticas (tanto de novo, como herdadas) sdo fatores de risco estabelecidos para o
neurodesenvolvimento (2). Apesar de, a data do estudo, ndo ter sido definido o diagndstico
etioldgico em nenhum dos casos, a prevaléncia de membros da familia com PND foi de 56%, o que
parece reforcar esta hipdtese. A prevaléncia familiar alta encontrada é ainda mais destacada pela

presenca de dois pares de irmdos (um deles gémeos monozigdticos) diagnosticados com ESSENCE.



E importante ressaltar que no caso de irmaos outros fatores podem estar envolvidos para além da
genética, podendo a componente ambiental/estimulo parental para o desenvolvimento ser também

promotora destas alteracdes.

O maltrato e a falta de estimulo precoce sdo desencadeantes potenciais deste espetro de patologias
(13)(14). No entanto, a avaliacdo destas varidveis é muitas vezes subjetiva. Neste estudo a maioria
dos familiares (92%) aparentava possuir competéncias para o adequado estimulo do
desenvolvimento da crianca e em nenhum dos casos foi relatada alguma forma de violéncia. E, no
entanto, importante sublinhar que dado o inicio razoavelmente precoce de acompanhamento destas
criangas, casos menos graves de PND, decorrentes de défices de estimulo, poderdo ndo ser

percetiveis, enviesando por isso a influéncia deste fator no presente estudo.

Relativamente a evolucdo dos doentes estudados, 24 tinham ja ultrapassado a idade do conceito
ESSENCE (3 a 5 anos), tendo na maioria sido estabelecidos varios diagndsticos
neurodesenvolvimentais, corroborando a literatura no que respeita a elevada prevaléncia de

comorbilidades.

Foram ainda estudadas em pormenor as relacdes entre algumas das patologias mais relevantes. Nos
doentes com PDAH verificou-se importante comorbilidade com POD bem como com perturbacdes
da comunicacdo. A sobreposicdo entre PDAH e POD é ja conhecida, sendo que em outros estudos
esta associagdo corresponde a 60% dos casos (18). No pequeno grupo de doentes com PEA a
patologia que se associou mais frequentemente foi a PDAH (57% doentes). Ja no grupo de doentes
com PDAH, 30,7% tinha PEA concomitante. A coocorréncia destas duas patologias tem uma
frequéncia alta relatada noutros estudos: 30-80% das criangas com PEA tém critérios para PDAH e

20-50% das criangas com PDAH tém critérios para PEA, como previamente mencionado (15).

LimitagGes do estudo

A principal limitacdo do estudo é o pequeno nimero de doentes integrantes. O nimero de doentes
nao reflete seguramente a verdadeira prevaléncia da problematica porque, por motivos histéricos,
criancas com fatores de risco para PND com prematuridade, (muito) baixo peso ao nascimento e
asfixia perinatal, nascidos no CMIN, sdo acompanhados pela Neonatologia, sendo referenciados a
Unidade de Desenvolvimento mormente quando existe patologia estabelecida grave. O numero
baixo de doentes limita a capacidade de generalizacdo a populacdo ESSENCE. No entanto, tendo em
conta que no CMIN sdo acompanhadas criangas provenientes de toda a zona Norte de Portugal, o

grupo &, ainda assim, informativo.



A utilizacdo recente deste conceito limita também o tamanho da amostra, bem como a avaliacdo da
evolucdo clinica destas criancas, sobretudo no que concerne as dificuldades académicas e a
comorbilidades psiquiatricas que frequentemente ocorrem mais tardiamente. Da mesma forma, a
escassa intervencdo farmacoldgica neste grupo relaciona-se provavelmente com a idade das criancas

e o curto tempo de seguimento.

Quanto ao método utilizado para obtencdo de informacao, os processos clinicos eletrénicos e fisicos,
limitam também eles o estudo, visto que a informacdo que transmitem varia de acordo com os
registos realizados por cada médico (os doentes incluidos foram observados por duas pediatras,
ambas da mesma Unidade de Desenvolvimento). Outro ponto importante prende-se com o facto da

avaliacdo do maltrato e falta de estimulo ter sido feita de forma subjetiva.

5. Conclusdo

Tendo em conta as evidéncias atuais das relagBes entre a sintomatologia das diferentes patologias
do neurodesenvolvimento é cada vez mais importante abordar estas criangas de uma forma
completa. A evidéncia cientifica de que a identificacdo precoce e subsequente intervencao
terapéutica (ndo farmacoldgica e farmacoldgica) atempada melhoram o progndstico vem também
reforcar a importancia de uma abordagem holistica (3)(2)(6). Neste sentido, o estudo desenvolvido

mostrou a pertinéncia de diferentes intervengdes de apoio nos doentes com patologia ESSENCE.

Apesar das limitagdes descritas atrds, este estudo corroborou a literatura no sentido de a
comorbilidade ser muito frequente nos doentes do espetro. Uma abordagem global é fulcral num
momento em que a caraterizacdo sintomatoldgica é ainda equivoca, devido a idade precoce dos

doentes. Neste sentido, a utilizacdo do conceito ESSENCE revela-se, de facto, muito valida.
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