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RESUMO:

Este estudio tuvo como objetivo evaluar las
habilidades cognitivas en personas con Sindrome de
Down y Neurofibromatosis tipo 1, contribuyendo a
programas de intervencion mas apropiados para
desarrollar el potencial cognitivo. Sin embargo,
todavia no es posible afirmar que hay un consenso
acerca del retraso cognitivo. Se tienen como hipétesis
la existencia de una relacién entre alteraciones
genéticas observadas en personas con el Sindrome de
Downe e Neurofibromatosis tipo 1 y el desarrollo
cognitivo.

Palavras chiave: Neurofibromatosis. Sindrome de
Down. Desarrollo cognitivo

ABSTRACT:

This study aimed to evaluate cognitive abilities in
people with Down's syndrome and Neurofibromatosis
type 1, contributing to more appropriate intervention
programs to develop cognitive potential. However, it is
not yet possible to state that there is a consensus
about cognitive retardation. The hypothesis is the
existence of a relationship between genetic alterations
observed in people with Down's syndrome and
Neurofibromatosis type 1 and cognitive development.
Keywords: Neurofibromatosis. Down's syndrome.
Cognitive development

1. Introducao

O presente trabalho objetivou avaliar a relacdao entre a sindrome de Down (SD) e a
Neurofibromatose tipo 1 (NF1). Para tanto, precisa-se definir o que seriam as duas
patologias. Pacanaro, Santos e Suehiro (2008, p. 312) definem a sindrome de Down como:

A Sindrome de Down é provocado por um desequilibrio na constituicao do cromossomo 21,
destaca-se sinais clinicos mais frequentes, que sdao o comprometimento intelectual (100%),
hipotonia muscular (99%), face e nariz achatados (90%), aumento da vascularizagao
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retiniana (90%), hiperextensao articular (80%), microcefalia (85%), maos largas e dedos
curtos (70%), baixa estatura (60%), orelhas de implantacao baixa (50%), problemas
cardiacos (40%) e prega Unica transversal nas maos (40%), entre outras.

Autores como Corsi (1995), Meleto (1999), Schwartzman (1999), Mustacchi (2000),
Couzens, Cuskelly e Jobling (2004), Bissoto (2005) e Pacanaro, Santos e Suehiro (2008)
trazem contribuicdes significativas para os estudos com a sindrome de Down. Por outro lado,
a Neurofibromatose tipo 1 é uma alteracao genética causada por um gene autossdmico
dominante localizado no cromossomo 1, as manifestacdes ao de formas variaveis. No caso
da NF1, experimentos tém apontado para existéncia de alteracdes neuroldgicas que podem
gerar atraso no desenvolvimento cognitivo, e consequentemente dificuldades de
aprendizagem.

Alguns estudos evidenciaram que criancas e adolescentes com a SD apresentam déficits nas
habilidades cognitivas e linglisticas acarretando a dificuldade da aprendizagem no decorrer
do desenvolvimento (MUSTACHI, 2000).

Este estudo teve como objetivo avaliar as habilidades cognitivas em pessoas com SD e NF1,
contribuindo para programas de intervencao mais apropriados para desenvolver o potencial
cognitivo.

No entanto, ainda ndo é possivel afirmar que hd um consenso a respeito do atraso cognitivo.
Tém-se como hipotese a existéncia de uma relagao entre alteracdes genéticas observadas
em pessoas com a SD e NF1 e o desenvolvimento cognitivo.

2. Metodologia

Estudo observacional, descritivo e transversal. Participantes: a avaliacao foi realizada no
Servico de Genética Médica do Instituto de Puericultura e Pediatria Martagao Gesteira
(IPPMG/UFRJ) e foram individuos com SD e NF1 com idades entre sete e 18 anos
acompanhados pela equipe médica do referido servico, cujos responsaveis tenham assinado
o Termo de Consentimento Livre e Esclarecido (amostra de conveniéncia de base hospitalar)
e o projeto foi aprovado pelo Comité de Etica em Pesquisa da instituicao.

Instrumento: o instrumento utilizado foi o Teste do Desenho de Silver (SDT), por ser um
teste nao verbal, foi escolhido para que a fidedignidade da avaliagcao nao ficasse prejudicada
ja que as criancas e adolescentes avaliadas na pesquisa, em sua maioria, apresentam
dificuldade em se expressar verbalmente.

Este teste tem relagao com a teoria de Piaget porque se baseia no fato de que o
pensamento légico ndo depende da aquisicao da linguagem. O SDT inclui trés subtestes:
Desenho de antecipacao, Desenho de observacao e Desenho de imaginagao. As respostas
foram avaliadas numa escala de graus que variavam de 0-5 pontos, sendo que 5 era o mais
alto escore.

Existiam dois componentes que esse teste fez a mensuracao: o emocional e o cognitivo. O
componente emocional foi avaliado a partir da escolha dos desenhos-estimulos (figuras
dadas) baseados em experiéncias individuais e na selecdo que estimula as associagoes e
fantasias expressadas pela crianca.

Ja a cognicao foi avaliada a partir da idéia de espaco, da ordem seqiiencial e da idéia de
grupo se aplicando a inclusao de classes. Procedimento: o teste foi aplicado por uma equipe
treinada previamente, composta por alunas de graduacao da Faculdade de Psicologia da
UFRJ, de forma individual, tendo a duracdo de no maximo 20 minutos onde a crianca e
adolescente seguia as instrucdes dadas pelo orientador utilizando somente |apis e borracha.
Analise descritiva através da distribuicdo de freqliiéncias, medidas de tendéncia central
(média e mediana) e de dispersao (desvio padrao).

3. Resultados

3.1. Casuistica
Neste estudo, foram avaliadas 33 criancas e adolescentes entre 7 a 15 anos. Sendo, 21 com



SD e 12 com NF1. A média da idade daquelas que apresentaram SD foi 11,7 £ 2,6, e
destas, 12 (57%) eram meninos e 9 (43%) meninas, com idades 11,7 £ 3,0e 12,8 + 2,5,
respectivamente. Em relacdo a NF1, a média de idade foi 9,8 = 1,1, e destas, 7 (58%)
eram meninos e 5 (42%) eram meninas, com idades de 9,9 +£1,7e 9,8 + 2,4,
respectivamente.

Para compreensao das duas patologias, realizou-se uma revisao das principais obras sobre a
SD e a NF1 sumarizadas no quadro 1.

Quadro 1
Relacdo dos principais trabalhos sobre SD e NF1.

Titulo Autor / Ano Principais Resultados

Sindrome de Down

Sindrome de Down, Corsi, 1995 Estudo que busca compreender a

desenvolvimento cognitivo e de influéncia de aspectos sociais,

linguagem: um psicoldgicos, familiares e bioldgicos no

estudo de investigacdo desenvolvimento cognitivo e da
linguagem.

Aspectos epidemioldgicos e Brunoni, 1999 Capitulo de livro que busca analisar

genéticos aspectos epidemioldgicos e genéticos da
SD.

Aprendiendo a conocer a las Meleto, 1999 Livro que mostra como conhecer e quais

personas com Sindrome de sao as formas de se trabalhar com

Down. portadores da SD.

Sindrome de Down Schwartzman, 1999 Livro Classico que trouxe muitos

conceitos e teorias validadas sobre a SD

Sindrome de Down Mustacchi, 2000 Livro que analisa a relacdo genética,
hereditaria e fisiolégica a SD

O desenvolvimento cognitivo e o | Bissoto, 2005 Artigo teorico que trata de uma analise
processo de aprendizagem do dos autores que relacionam o

portador de Sindrome de Down: desenvolvimento cognitivo e o processo
revendo concepcoes e de aprendizagem em portadores de SD,
perspectivas educacionais promovendo debate das principais

concepgoes, as perspectivas atuais da
medicina e educacgao.

The Stanford Binet Fourth Edition @ Couzens, Cuskelly, Jobling, 2004

and Its Trabalho que enfocou as questdes clinicas

use with individuals with Down e patoldgicas da sindrome.
Syndrome: cautions for clinicians

Avaliacao das habilidades Pacanaro, Santos, 2008 Em seu artigo, os autores enfocam as
cognitiva e viso-motora em guestdes visuais e motoras avaliando as
pessoas com Sindrome de Down habilidades cognitivas em pessoas com a

Sindrome de Down

Neurofibromatose 1



neurofibromatose tipo 1: mais Souza 2009; O artigo desmitifica a questdo da raridade

comum e grave do que se da NF1 enfocando aspetos de sua
imagina gravidade e ocorréncia
Neurofibromatose: Clinica, Geller, 2009 Livro que define os tipos de

Genética e Terapéutica. Neurofibromatose e promove ampliagao

dos conceitos, teorias e avaliacoes
terapéuticas.

Neurofibromatose tipo 1: Muniz, 2010 Em seu artigo, o autor enfatiza analises
aspectos radioldgicos do torax de radiologia para diagndstico da NF1
Neurofibromatose tipo 1 na Junior, 2008 Em seu artigo, o autor faz uma extensa
infancia: revisao dos aspectos revisao sobre os aspectos clinicos
clinicos relevantes da NF1

Neurofibromatose tipo 1: relato Marques, Dinis, 2013 Trazem excelente caso clinico, nos

de um caso clinico. aspectos descritivos, morfoldgicos e
patoldgicos.

Fonte: (autoria prépria)

3.2. Desenho de previsao

O propdsito do desenho de previsao € avaliar a nocao de ordem seqiencial, horizontalidade
e verticalidade. Neste estudo, observamos que pessoas possuiam SD, apresentaram uma
media de 0,11 na ordem sequencial, 0,85 na horizontalidade e 0,9 na verticalidade,
apresentando uma media total de 1,85. Ao avaliar as pessoas com NF1, observamos uma
media de 2,6 na ordem sequencial, 1,8 na horizontalidade e 2,5 na verticalidade,
apresentando uma media total de 6,9 (Figura 1).

Figura 1
Avaliacao das pontuagodes das respostas do
desenho de previsdao em pessoas com SD e NF1
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3.3. Desenho de observacao

A finalidade do desenho de observacao era avaliar as habilidades de representar relagcoes de
altura, largura e profundidade. Neste estudo, observamos que pessoas possuiam SD,
apresentaram uma media de 0,5 horizontalidade, 0,5 na verticalidade e 0,8 na
profundidade, apresentando uma média total de 2,44. Ao avaliar as pessoas com NF1,
observamos uma media de 2,6 de horizontalidade, 2,6 verticalidade e 1,4 na profundidade,
apresentando uma media total de 6,6 (Figura 2).

Figura 2
Avaliacao das pontuagdes das respostas do desenho
de observagao em pessoas com SD e NF1
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3.4. Desenho de imaginacao A

O objetivo do desenho de imaginacao A era avaliar as habilidades de selecionar, associar e
representar. Neste estudo, observamos que pessoas com a SD, apresentaram uma média de
0,5 no selecionar, 0,5 no associar e 0,4 no representar, apresentando uma média total de
1,4. Ao avaliar as pessoas com NF1, observamos uma média de 2,1 no selecionar, 1,6 no
associar e 1,7 no representar, apresentando uma média total de 5,5. (Figura 3)

Figura 3
Avaliacao das pontuagdes das respostas do desenho
da imaginagao A em pessoas com SD e NF1
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3.5. Desenho de imaginacao B

O objetivo do desenho de imaginacdo B € avaliar as habilidades de selecionar, associar e
representar. Neste estudo, observamos que pessoas com a SD, apresentaram uma média de
0,65 no selecionar, 0,5 no associar e 0,4 no representar, apresentando uma média total de
1,5. Ao avaliar as pessoas com NF1, observamos uma média de 2,1 no selecionar, 1,2 no
associar e 1,6 no representar, apresentando uma média total de 5. (Figura 4)

Figura 4
Avaliacao das pontuagdes das respostas do desenho
da imaginagao B em pessoas com SD e NF1
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Tabela 1
Valores de capacidade cognitiva do SDT
dentro das limitagdes da avaliagao.

Valores de capacidade cognitiva (SDT)

-1 Infima

1-5 Péssima

6-10 Ruim

11 - 25 Abaixo da média
26 - 40 Média-inferior
41 - 60 Média

61 - 75 Média-superior
76 - 90 Acima da media
91 - 95 Boa

96 - 99 Otima

Além Excelente

De acordo com a tabela 1 de valores cognitivos, conclui-se que ambos apresentam um
atraso cognitivo inferior, porém as pessoas com NF1 em todos os desenhos teve a média
acima do que as pessoas com a SD.

4. Conclusoes

Nos dias atuais, a avaliacdo no diagndstico de deficiéncias mentais e a adequacdo de
programas de intervengao permanecem como um campo relevante, no qual o uso de
instrumentos psicoldgicos tem se mostrado bastante pertinente.

Em acréscimo, ressalta-se que a inteligéncia pode ser entendida como uma iniciativa do
individuo de se adaptar as circunstancias, envolvendo além da habilidade de julgar,
compreender e raciocinar bem, capacidades mentais primarias, tais como, memorizagao,
compreensao verbal, inducao, entre outras, que variam de pessoa para pessoa, dependendo
das habilidades adquiridas (ROAZZI; SOUZA, 2002).

Temos conhecimento, esta foi a primeira vez onde o Teste de Desenho de Silver foi aplicado
em criancgas e adolescentes com SD e NF1. A principio, os resultados ndo foram satisfatorios
e as maiores dificuldades apontadas foram nas habilidades de associar, representar, criar e
selecionar podendo prejudicar as atividades de vida diaria (AVD’S), capacidade de juizo,
funcao executiva e autonomia na SD e NF1.

Neste estudo, verificou-se que os SD apresentam mais dificuldade nas habilidades de
selecionar, associar, representar, criar, na horizontalidade e verticalidade do que os NF1.
Apontamos, entretanto, algumas limitacdes deste estudo que podem ter influenciado os
resultados, como: nimero amostral pequeno, auséncia do reteste e vivéncia ao lidar com
individuos com as respectivas enfermidades. Gostariamos de ressaltar, as principais
caracteristicas dos testes aplicados e os objetivos no qual esta sendo mensurado através



destes. Desenho de antecipacao avalia a nocao de ordem seqiencial, horizontalidade e
verticalidade; Desenho de observacao as habilidades de representar relagdes de altura,
largura e profundidade e o Desenho de imaginagao as habilidades de selecionar, associar e
representar.

Diante do exposto, consideram importante a realizacao da avaliacdo cognitiva sistematica,
pois contribui para apontar as dificuldades presentes e instrumentos adequados para
proporcionar o melhor desenvolvimento de sua autonomia e qualidade de vida. Enfatizamos
a escolha de instrumentos adequados para que a avaliacao seja mais fidedigna e reflita o
real potencial nos individuos analisados.
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