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RESUMO

O desenvolvimento humano é caracterizado por mudangas constantes e dindmicas, em um processo de
modularizacdo na relacdo do cérebro-comportamento. Entretanto, ha alguns distirbios que ameacam o
desenvolvimento normal do individuo e dentre eles, estdo as sindromes genéticas. A Sindrome de
Rubinstein-Taybi € uma condi¢éo genética associada ao cromossomo 16 que consequentemente provocam
as alteracdes fisicas, cognitivas, psicomotoras e sdcio afetivas. Este trabalho é um estudo de caso que teve
por objetivo delinear o perfil neuropsicoldgico de uma crianga de 7 anos de idade com SRT e atraso de
linguagem. Foi utilizada escala de comportamento adaptativo, inventario e instrumentos de avaliacdo
gualitativa. A crianca obteve pontuacdo abaixo do esperado para sua idade tanto na avaliagdo como no
comportamento adaptativo, apresentando neste momento, sinais compativeis com prejuizo cognitivo
associado ao quadro neuroldgico do paciente. Sugere-se que sejam realizadas mais pesquisas sobre a
relacdo entre essa sindrome genética rara e o perfil neuropsicolégico com mais amostras da populacéo
brasileira.
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ABSTRACT

Human development is characterized by constant and dynamic changes, in a modularization process in the
relationship of brain-behavior. However, there are some disorders that threaten the normal development of
the individual and among them genetic syndromes are included. The Rubinstein-Taybi Syndrome is a genetic
condition associated with chromosome 16, whose changes cause the physical tampering, cognitive,
psychomotor and social-affective dysfunction. This research is a case study which aimed to build the
neuropsychological profile of a 7 years old child with SRT and language delay. A scale, an inventory and a
gualitative assessment instruments were used. The child received scores lower than expected for his age in
both evaluation and adaptive behavior, results that corroborate, with the cognitive impairment due the
neurological aspects of the syndrome. Therefore, suggested that more research be performed on the
relationship between this rare genetic syndrome and the neuropsychological profile with more samples from
the Brazilian population.
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1. INTRODUCAO

A Sindrome de Rubinstein-Taybi (SRT) é uma condigdo genética associada ao
cromossomo 16. O gene CREBBP é responsavel por fornecer instrucbes na producdo
crescimento e divisbes celulares, essenciais para que o feto tenha um desenvolvimento
normal. Entretanto se uma copia desse gene sofre uma mutacao, as células passam entéo a
produzir metade da proteina. Dessa reducéo sabe-se que ela interrompe o desenvolvimento
normal tanto na gestagdo quanto ap6s o nascimento, porém ainda né&o foi especificado como
sdo conduzidos os sinais e sintomas proprios da sindrome (Parker & Parker, 2007).

Observa-se que mutagfes no gene EP300 tém uma pequena porcentagem de
causa nos casos da Sindrome, pois as mutacdes neste gene inativam copia dos genes de
cada célula, provocando sinais e sintomas caracteristicos, mas alguns estudos mostram que
as mutacgdes no gene EP300 estdo mais associadas com as adulteracdes no esqueleto leve
nas maos e pés. Em alguns casos mais graves da sindrome, observa-se uma dele¢édo do
material genético do cromossomo 16, a partir do braco curto (p.) e € provavelmente a perda

de mdltiplos genes, a causa das complicagfes mais sérias. (Parker & Parker, 2007).

Estudo atual mostrou que as variagdes nos genes CREBBP, TNC, e IGFALS séo
as potenciais causas de SRT. A mutagéo genética nos genes CREBBP tem sido associada
com o fenétipo comportamental, como por exemplo, ma coordenacéo, deficiéncias cognitivas
severas. Caracteristicas autisticas tém sido relatadas em pacientes com grandes delecées
em CREBBP e outra questdo importante é que a transcricdo de genes dependente de CREB
esta relacionada com a formacdo da memoria de longo prazo. A deficiéncia intelectual e
fenotipo cognitivo em pacientes com SRT pode ser derivado dos prejuizos alteracdo de
ligacdo da proteina CREB. Ja a alteragdo no gene IGFALS provoca atraso no
desenvolvimento e crescimento, alteracdo detectada e tipica em pacientes com SRT (Yoo et
al., 2015). Portanto, conforme apontam estes estudos, observa-se que as alteracées nos

genes citados € que sado responsaveis pelas caracteristicas da SRT.
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Nota-se que ndo h4 predominio em uma determinada raca ou cor e estima-se uma
incidéncia de 1:125000 a 1: 330000 recém-nascidos e ha um maior registro de casos ha
Holanda. A ocorréncia é esporadica e num relato de ocorréncia da Sindrome de Rubisntein-
Taybi (SRT) em mée e filho evidenciou-se a possibilidade de heranca autossémica dominante,
entretanto, a maioria dos pacientes acometidos por esta sindrome nao se reproduzem, sendo
assim, o mecanismo de heranca autossémica dominante pode permanecer camuflado

(Delboni, 2009).

1.1. CARACTERISTICAS

O estabelecimento de estruturas e circuitos iniciam no Utero e apos nascimento, a
relag@o entre estrutura e experiéncia acelera exponencialmente & medida que a crianga tem
maior acesso a estimulagdo sensorial, social, comunicativa e cognitivo e entdo rapidamente a
criangca desenvolve a capacidade de se relacionar e colaborar com todos os estimulos ao seu

redor (Bernstein, 2010).

A crianga possui quatro aspectos do seu desenvolvimento: Fisico, Psicomotor,
Cognitivo e Psicoafetivo. Com base nos estudos, para melhor compreensédo das principais

caracteristicas comum em crianga com SRT tem-se na tabela 1:

Tabela 1 - Caracteristicas de pessoa com SRT.

Caracteristicas Descricdo

Fisicas* Baixa Estatura;
Sobrancelhas espessas e arqueadas;
Dismorfismos craniofaciais tipicos;
Nariz pontiagudo;
Palato estreito; Boca pequena;
Hipoplasia maxilar (desenvolvimento anormal e incompleto dos 0ssos ¢
maxilar);
Orelhas ligeiramente deformadas;
Excesso de pelos;
Polegares e haluces grandes e alargados;

Pés planos; Pelve pequena e inclinada;
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Psicomotoras*

Cognitivas*

Socioafetivas*!

Nos meninos normalmente os testiculos ndo descem;
Olhos inclinados para baixo com fendas antimongoldides;
Anomalias vertebrais; Circunferéncia microcefalia;

Maior incidéncia a tumores no Sistema Nervoso Central.

Limitacdo dos movimentos do cotovelo;

Anomalias ou luxacéo da patela;

Estereotipias motoras (balancar-se, girar e agitacdo das maos)
Ma coordenacéo; Hipotonia; Problemas ortopédicos.

Atraso no desenvolvimento neuropsicomotor.

Alteragdes neurolégicas;

Deficiéncia intelectual e transtorno de aprendizagem, apresentando um ¢
médio de 35-50.

Atraso no desenvolvimento da linguagem, expresséo e comunicacao;
Déficit de atencao;

Dificuldade de planejamento de a¢des motoras.

Boa interacédo social;
Comportamento repetitivo;
Amigaveis, afetuosos e emotivos;
Intolerancia a barulho e multidao;

Dificuldade em reconhecer e evitar perigos.

Fonte: Delboni (2009)*1, Yoo et al (2015)*.

QUADRO CLINICO

Em relac@o ao quadro clinico, dentre outros sinais, nota-se importantes alteragdes

nos aspectos oftalmolégicos, cujas anomalias mais frequentes podem ser estrabismo e
obstrucdo do ducto lacrimal. As criangas também apresentam em grande maioria, déficit
auditivo e obstrucdo das vias aéreas superiores. Nos aspectos dentarios € comum
apresentarem dentes mal posicionados e mordida cruzada, despropor¢cao mandibula, caries
e gengivite. Nota-se também anomalias nas vias respiratorias estruturais e infeccdes
recorrentes no trato respiratério na maioria dos casos. Quanto ao sistema cardiovascular,

estudos apontam anomalias cardiacas congénitas em 24 a 38% de pacientes com a Sindrome
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de Rubinstein-Taybi. Aproximadamente 80% dos pacientes apresentam dificuldades
alimentares, obstipac¢do intestinal e alguns adolescentes desenvolvem disfagia, em razédo das
patologias esofagianas. Quanto aos aspectos urinarios, metade dos pacientes sofrem com
anomalias renais tal como infec¢Bes, hidronefrose, calculose renal e sindrome nefrética e
mais especificamente em relacdo aos meninos; e observou-se que a grande maioria

apresenta atraso ou descida incompleta dos testiculos (Delboni, 2009).

2. LINGUAGEM

A linguagem faz parte do sistema da comunicagdo, € constituida por palavras,
expressoes gestuais e diversos elementos visuais e auditivos, utilizada para expressar ideias,
emocdes e significados. O processo de desenvolvimento da linguagem verbal envolve quatro
sistemas interdependentes: fonologico (percepg¢do e producdo de sons e formagdo de
palavras); semantico (atribuicdo de significado as palavras); pragméatico (comunicagdo por
meio da linguagem e dentro de um contexto social) e gramatical/morfolégico (compreenséao
das regras sintaticas para a formacao de frases compreensiveis). A linguagem é umas das
habilidades humanas com maior plasticidade e subjetividade e parte da experiéncia simbdlica
entre pensamento e memoaria (Rotta, Ohlweiler & Santos- Riesgo, 2007; Muszkat & Mello,

2009; Prates & Martins, 2011).

Quanto as fases do desenvolvimento da linguagem, se tem o seguinte: aos 3 meses
inicia-se os balbucios e a crianga sente prazer em produzir sequencias de sons; aos 9 meses
realiza imitacao e repeticdo de falas de adultos, mas ainda sem significado; aos 12 a 18 meses
a crianca expressa falas simples, geralmente isoladas e acompanhadas de gestos, mas com
significados; aos 18 a 24 meses geralmente nesta fase a crianca ja consegue combinar
conceitos e formar pequenas frases, podendo utilizar 100 ou mais palavras diferentes; aos 2
a 3 anos nesta idade j& consegue utilizar-se de adjetivos e advérbios, conseguindo formar

frases mais longas e com vocabulério de 200 a 500 palavras e por fim, a partir dos 3 anos
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utiliza-se de frases mais elaboradas com substantivos e verbos, conjugando-os no pretérito e

futuro, entretanto € comum alguns erros (Muszkat & Mello, 2009).

O transtorno da linguagem envolve uma dificuldade persistente na aquisicdo e uso
da linguagem falada, escrita, de sinais, entre outras em razdo da dificuldade de compreenséo
e producdo. Observa-se vocabulario reduzido, frases limitadas, prejuizos no discurso e este
transtorno corre logo no inicio do desenvolvimento e essa dificuldade néo é atribuida a
deficiéncia auditiva ou sensorial. O transtorno da fala por sua vez, envolve a dificuldade
persistente em produzir a fala, o que consequentemente interfere na compreensao, impedindo
a comunicagcdo verbal. O transtorno perturba e limita a eficiéncia da comunicacao,
prejudicando a participacdo e interacdo social, desempenho académico e profissional e os
sintomas ocorrem logo no inicio do desenvolvimento. As dificuldades ndo sdo atribuidas a

condi¢gbes congénitas, lesdo cerebral ou outras condigdes neurologicas (DSM V, 2014).

Os disturbios de linguagem e comunicagdo sao um dos principais motivos para
consulta médica, haja vista que a linguagem se desenvolve de forma lenta e limitada.
Conforme Canovas et al.(2010) estes disturbios na maioria das vezes estdo associados com
os déficits de aprendizagem, problemas de comportamento, relagdes sociais, problemas de
enurese e transtorno do desenvolvimento da coordenacdo. Uma das caracteristicas presentes

na Sindrome de Rubinstein-Taybi é o atraso no desenvolvimento da linguagem.

3. AVALIACAO NEUROPSICOLOGICA

A neuropsicologia envolve o dominio das inter-relagbes do comportamento e
funcbes cerebrais, € uma ciéncia que abrange a psicologia e as neurociéncias e a partir disso
estuda as interacdes entre o sistema nervoso central, o0 comportamento e cogni¢cdo. A
avaliacdo por sua vez deve ser qualitativa e quantitativa, ocorrendo de forma integrada para
auxiliar tanto no diagnoéstico de doencgas neurolégicas e psiquiatricas, bem como investiga a

origem e intensidade das alteracbes comportamentais e cognitivas, monitora a evolugéo
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destes quadros e pode contribuir para os procedimentos médicos como no caso de uma
cirurgia ou orientacao aos familiares e também possibilita planejar programas de reabilitacéo,

(Léfreve, 1989; Miotto, 2012).

No que concerne a avaliagdo neuropsicoldgica infantil, propde-se realizar a principio
uma entrevista com o0s pais e/ou responsaveis, afim de colher informacdes relevantes sobre
a crianca, seu desenvolvimento, seu ambiente e dindmica familiar e dados sobre sua vida

escolar, exames e histérico médico (Canovas, Martinez, Sanchez & Roldan, 2010).

4. OBJETIVO

Descrever o funcionamento neuropsicoldgico de um paciente com SRT e relacionar
estes desfechos cognitivos com os achados da literatura sobre a sindrome e com o
neurodesenvolvimento esperado para a idade do paciente que foi encaminhado ao setor de

Neuropsicologia de hospital terciario de Sao Paulo.

5. METODO

5.1. APRESENTACAO DO CASO

A anamnese com a mée do paciente foi realizada no dia 11 de maio de 2015. Antes
da realizacdo da entrevista a genitora foi orientada em relagdo aos termos e ética na
publicacdo do caso e ap0s esclarecimentos sobre procedimentos da avaliacao, sigilo e ética

do trabalho, concordou em participar, assinando o termo de consentimento livre e esclarecido.

O participante deste estudo de caso € a crianga P., do sexo masculino, tem 6 anos
e atualmente frequenta a APAE e cursa o pré-escolar. P. é filho de M., 38 anos que possui
Ensino Fundamental incompleto, trabalha como diarista e é casada com E., com quem tem

mais uma filha, J. de 10 anos e que cursa o0 5° ano.
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5.2. DESENVOLVIMENTO NEUROPSICOMOTOR

Conforme anamnese, M., mde do paciente, referiu ter tido uma gestacéo a termo,
sem intercorréncias e o parto foi cesariana. Quanto ao desenvolvimento neuropsicomotor de
P., a mée refere atraso, informando que o filho sustentou a cabeca e tronco aos 6 meses,
sentou aos 9 meses, engatinhou com 1 ano e andou aos 2 anos. P. pronunciou as primeiras
palavras aos 2 anos e 6 meses e permanece ainda sem ter a linguagem desenvolvida, ndo
completa palavras e embora as pessoas ndo compreendam o que é dito por ele, ele
compreende a linguagem falada. Em relacdo a independéncia e autonomia, genitora refere
que P. reconhece e evita perigos e tem razoavel nivel de independéncia, conseguindo realizar
a maioria de atividades de autocuidados. Nos aspectos psicoafetivos, é afetuoso, porém
apresenta comportamentos agressivos e de birra quando contrariado, também tem pouca
tolerancia a frustracdo. Apresenta boa interacdo social tanto na escola quanto na familia e na
esfera cognitiva, mée refere apenas desaten¢édo. Quanto a vida escolar, aos 3 anos de idade
P. iniciou na creche e permaneceu até os 5 anos, apds, iniciou no Jardim | e atualmente cursa
o Jardim Il (pré-escolar). Em relacdo as dificuldades de aprendizado, mée refere que ele
apresenta dificuldades de linguagem e escrita, ndo estd alfabetizado, ndo escreve e
reconhece apenas 4 letras: P, J, M e E, ou seja, iniciais dos nomes dos familiares. P. No tempo
livre brinca, joga bola e anda de triciclo. Quanto a antecedentes familiares, genitora refere que
h& 2 primos maternos de 3° grau que apresentam baixa estatura e anomalias fisicas, mas
sem comprometimentos na vida diaria e profissional. O pai de P. também possui um primo de

1° grau com diagndstico de deficiéncia intelectual.

5.3. DADOS DE SAUDE

Historico dos sintomas e tratamentos realizados: P. nasceu com criptorquidia, quando os
testiculos ficam retidos na cavidade abdominal. Com 1 ano de idade passou por cirurgia para
descer o testiculo até o saco escrotal, porém sem sucesso pois ndo havia testiculo e apés 6
meses a crianga passou novamente por cirurgia. Em acompanhamento com pediatra, aos 2

9
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anos de idade P. foi encaminhado a fonoaudiologia, por ndo ter ainda a linguagem
desenvolvida. Também foi encaminhado para otorrinolaringologia, em que constatou
alteracdo no processamento auditivo unilateral direito. P. foi encaminhado também para
neurologia e foi diagnosticado com a Sindrome de Rubinstein-Taybi e com suspeita de
Transtorno Global do Desenvolvimento. Foi solicitado exame de cari6tipo, mas ainda aguarda
resultado. Desde 2013 a crianca tem sido acompanhada por oftalmologista em virtude
suspeita de glaucoma e permanece aguardando solicitacdo de exames, ja em 2014 passou
em consulta com endocrinologista por encaminhamento feito pelo geneticista, pois,
apresentava crescimento precoce e exacerbados de pelos. Além destes acompanhamentos
realizados no hospital terciario, ele € acompanhado na APAE desde 2014 por profissionais de

fonoaudiologia, psicologia, terapia ocupacional e equoterapia.

Queixas da familia: mée refere que h& atraso na linguagem, baixa estatura, agitacdo

psicomotora, comportamento ansioso e disturbio alimentar.

Dados ambientais: Em relagdo a situagdo econdmica, conforme resultados da ABIPEME
(instrumento para identificar a classe socioecondmica), a familia integra o grupo D-E por obter
11 na pontuagdo. Quanto a dinamica familiar, a mée relatou que vivencia conflitos com o

marido.

6. INSTRUMENTOS DE AVALIACAO

Com a genitora:

a) Entrevista semiestruturada: Foi utilizada anamnese, a fim de investigar a respeito da
queixa, historia familiar, histéria pessoal, desenvolvimento neuropsicomotor, linguagem,
nivel de independéncia, aspectos psicossociais, histéria escolar e profissional, queixas na
esfera cognitiva, antecedentes familiares e medicagéo atual.

b) Escala de Comportamento Adaptativo de Vineland (2005, 22 Ed.): A escala foi aplicada

com a mée, para identificar o nivel de funcionalidade da crianca nos seguintes dominios:

10
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Comunicacdo (Receptiva, Expressiva e Escrita), Autonomia (Pessoal, Doméstica e
Comunitaria), Socializacdo (Relacdes Interpessoais, Lazer e Regras Sociais) e Func¢ao
Motora (Fina e Grossa) e por fim, Comportamento Mal-Adaptativo.

c) Aplicacdo da Escala de Tracos Autisticos (Assumpc¢ao Jr., Kuczynski, Gabriel & Rocca,
1999) é composta por 23 subescalas que avalia diversos itens do comportamento e foi
utilizada a fim de identificar se a crianga apresenta comportamentos autisticos.

Com a crianca:

a) Primeira sessdo para estabelecimento de rapport e uso de caixa ludica e desenho livre.

b) Inventario Portage Operacionalizado (Williams & Aiello, 2001). Trata-se de um instrumento
de avaliacdo sistematica e abrange cinco areas do desenvolvimento de 0 a 6 anos:
desenvolvimento motor, cognicdo, linguagem, socializacdo e autocuidados. Ha ainda uma
sexta area, denominada estimulag&o infantil, que & destinada a bebés.

c) Conforme contato inicial com a criangca e com base nas observacdes optou-se por uma
avaliacdo qualitativa a partir da elaboracdo de materiais como cartfes (revista, ilustracao);
jogo de memoria, quebra-cabeca, brinquedos (reconhecimento e uso pragmatico),
brinquedos e atividades que avaliem habilidades motoras, expressdo de emocdes (por

meio da interacdo com a avaliadora), a fim de verificar habilidades sociais.

6.1. PROCEDIMENTOS E ANALISE DOS DADOS

A avaliagcédo foi realizada em trés sessdes de aproximadamente 90 minutos de
duragéo cada. No primeiro atendimento foi realizada entrevista estruturada e levantou-se
dados a respeito do desenvolvimento neuropsicomotor da crianga além da Escala Adaptativa
de Vineland (2005, 22 Ed.). As sessdes subsequentes foram realizadas a avaliacdo

diretamente com a crianca na presenca da mée.

A segunda sessao teve como objetivo conhecer e estabelecer vinculo com a
crianca, bem como fazer observacdo de seu comportamento para a definicho dos

instrumentos de avaliacdo. Foi utilizada a caixa ludica, desenho livre e solicitado que a crianca

11
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apontasse para as partes de seu corpo. Durante atendimento o paciente demonstrou afeto e
boa vinculacdo com a avaliadora, também interagia constantemente com a genitora, explorou
a caixa ludica e produziu desenho livre. Por meio da observacdo clinica, optou-se por
avaliacdo qualitativa com o uso de cartdes a partir de figuras ilustrativas e brinquedos com o
objetivo de avaliar a capacidade de reconhecimento, nomeacao, uso pragmatico e social e
categorizacdo. Para a avaliagdo quantitativa, optou-se pelo instrumento formal, o Inventario
Portage Operacionalizado, cujas atividades foram realizadas com a prépria crianca e algumas
guestbes puderam ser respondidas pela genitora. Na sessdo seguinte foram utilizados os

materiais propostos.

Os resultados da avaliacdo qualitativa foram possiveis por meio da observagéo
clinica e no que concerne ao uso do instrumento formal, os resultados foram mensurados

conforme orientagdes contidas no proprio inventario.

7. RESULTADOS

Funcionamento Adaptativo da crianca:

Em relagdo ao funcionamento adaptativo de acordo com os resultados obtidos na
Escala de Comportamento Adaptativo de Vineland, a crianga apresentou o seguinte

desempenho e classifica¢ao:

Tabela 2 - Dominios e classificagdo do comportamento adaptativo

Dominio Classificagcéo
Comunicacgéo receptiva Moderadamente baixo
Comunicacéo expressiva Baixo

Escrita Baixo

Autonomia pessoal Baixo

Autonomia doméstica Baixo

12
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Uso de recursos - comunidade Baixo
Socializagao relagdes interpessoais Adequado
Jogos e lazer Baixo
Regras sociais Baixo

Em relacdo a motricidade, esta € avaliada por este instrumento até 5 anos de idade,
portanto ndo ha dados numéricos que possibilite avaliar este dominio em P. As idades
equivalentes sdo as seguintes: Comunicac¢do — 1 ano e 6 meses; Autonomia — 2 anos e 9
meses e Socializacdo — 3 anos e 4 meses. Em relacdo ao Nivel Mal-adaptativo, P. apresentou

uma pontuacédo de 35, sendo o resultado significante.

Escala de Tragos Autisticos — ATA:

Na Escala de Tragos Autisticos a crianga, conforme entrevista com a mae, o
paciente apresenta-se fora do espectro, com uma pontuacgdo de 14, sendo a nota de corte 15.
Ressalta-se a importancia de atentar-se para falta de atencéo, alteragbes da linguagem e

comunicagéao e hiperatividade.

Avaliagéo Qualitativa:

No reconhecimento de figuras, nomeagéo, uso pragmatico e categorizacao, P.
reconheceu 12, sendo elas: Carro, trem, bicicleta, avido, arvore, flores, passaro, gato,
cachorro, frutas, familia e bolo de aniverséario. Conforme questionado pela avaliadora, P.
imitou sons de gato (miau), cachorro (au au) e avido (vruumm). N&o conseguiu categorizar e

nomear.

Quanto a visuoconstrucdo e organizacao perceptual, P. apresentou importante

dificuldade em montar quebra-cabeca simples e empilhar objetos.

Nas habilidades motoras, foi proposto andar em linha reta, porém P. indicou né&o ter

compreendido a instrucdo mesmo avaliadora solicitando que ele imitasse o movimento
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solicitado por ela. Nao conseguiu empilhar e encaixar pecas e enfiar contas no barbante.
Conseguiu subir e descer escadas alterando os pés, apoiando-se no corriméo. Apresenta boa

nocao de dentro e fora, conseguindo retirar e colocar botbes dentro da caixa.

Inventario Portage Operacionalizado

Quanto ao Inventario Portage Operacionalizado, o paciente apresentou o0s

seguintes resultados, conforme ilustrados na tabela 3:

Tabela 3 - Resultados do Inventario Portage.

Faixa Etaric Desenvolvimento Moto Socializagcéo Autocuidados Cogni¢do Linguagem
0-1

88,8% 100% 90% 83,3%
77,7%

ga A W N P
|
o O M W N

De modo geral, P. ndo apresenta um desenvolvimento tipico esperado para sua
faixa etaria nas areas avaliadas. Os resultados obtidos, em sua grande maioria, indicam um
desempenho compativel com o esperado para 1 a 2 anos de idade nas areas de
desenvolvimento motor, socializagéo, cognicéo e linguagem. Destaca-se melhor resultado na

area de autocuidados, com desempenho compativel com faixa etaria de 2 a 3 anos.

Mais especificamente na linguagem, P. apresentou desempenho deficitario,
compativel com criancas de 1 a 2 anos. Durante a avaliagdo, demonstrou compreender 0s
comandos por responder as solicitacdes. Na atividade de nomeagéo, foram disponibilizados
os cartdes e solicitado que P. apontasse para cada um conforme a avaliadora falava os nomes
e P. por sua vez apontou corretamente para as figuras, reconhecendo-as. Também foi
solicitado que ele realizasse sons de carro, avido, gato e cachorro e ele fez corretamente os
sons: “miau, au au, vrumm”. Durante a avaliacao foi observado que P. fez bastante uso de

expressoes gestuais bem como apontava para objetos e para mée, quando solicitava alimento
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ou brinquedo, também balancava a cabeca em sinal negativo e positivo quando convidado a
realizar alguma tarefa. Em todas as sessodes foi observado que o paciente emitia poucas

palavras isoladas como: “mama, nao, bobo, hum”.

No que concerne ao comportamento adaptativo, os menores resultados foram nos
dominios de comunica¢do e autonomia, com melhor resultado em socializacdo. Nao foi

possivel estimar QI devido a falta de habilidade em responder & avaliagéo formal.

8. DISCUSSAO

E importante destacar que a avaliacdo se refere ao momento atual da vida e do
desenvolvimento da crianga, ndo sendo determinante e definitiva. Conforme resultados
apresentados em toda avaliacdo e comparado ao estudo tedrico, a crianca apresenta atraso
no desenvolvimento neuropsicomotor em todos os dominios: Linguagem, cognicao,
motricidade, socializagdo e autocuidados, pois seu desempenho apresenta-se em faixas
etarias inferiores a sua idade. O paciente também apresenta prejuizos no comportamento
adaptativo. Conforme definido por Dornelas et al (2015) atraso no desenvolvimento implica
em a crianca ndo se desenvolver ou alcangar as habilidades conforme esperado e de acordo
com o0s estagios pré-definidos. Os distlirbios como anomalias, sindromes genéticas e
prematuridade alteram e retardam o curso do desenvolvimento ideal das criangas (Bernstein,

2010).

Na linguagem, demonstra compreender a linguagem falada, os comandos e
consegue apontar corretamente para figuras e objetos, demonstrando reconhecer o uso
pragmatico e indicando que o sistema semantico da linguagem se encontra preservado. P.
faz uso de linguagem gestual e aponta para solicitar ou questionar algo e emite palavras
isoladas na tentativa de comunicacao verbal, entretanto esta ainda n&o foi desenvolvida. De
acordo com a definicdo dos estagios do desenvolvimento da linguagem dada por Muskat &

Mello (2009), Prates e Martins (2011), nota-se que o paciente parece ter desenvolvido o
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sistema fonologico que se refere & percepgdo e producao dos sons e formacéo de palavras,
embora ndo produza muitas palavras e também apresenta ter desenvolvido o sistema
semantico, em que atribui significado as palavras. Entretanto, ndo desenvolveu ainda o
sistema pragmatico, em que a comunicacdo se da através da linguagem e em um dado
contexto social e o sistema gramatical/morfolégico, em que ocorre a compreensao das regras

sintaticas para elaboracéo de frases.

No que tange a motricidade, o manual ndo oferece dados numéricos para mensurar
esta habilidade em criancas acima de 5 anos, entretanto, conforme dados oferecidos na
avaliacdo por meio do Inventario Portage, confirma-se atraso neste dominio pelo fato de P.

apresentar um desempenho semelhante ao de uma crianca de 1 a 2 anos.

Os dados apresentados na escala de comportamento adaptativo Vineland (2005,
22 Ed.) e os resultados obtidos na avaliagdo neuropsicologica corroboram neste momento
para uma hipotese diagndstica de eficiéncia intelectual deficitaria, por apresentar, conforme
critério do DSM V (2014), comprometimento tanto no comportamento adaptativo quanto nos
aspectos cognitivos. Assim como 0 visto no curso e desenvolvimento da sindrome o paciente
apresenta funcionamento intelectual compativel com a deficiéncia intelectual, pois a mutagéo
genética tem também como consequéncia comprometimento cognitivo importante (Delboni,
2009; Yoo et al., 2015). O manual define a Deficiéncia Intelectual (Transtorno do
Desenvolvimento Intelectual) como um transtorno que ocorre no inicio do desenvolvimento,
incluindo déficit intelectual, funcional e adaptativo em trés dominios: conceitual, pratico e
social. Para diagnostico, o manual sugere que seja preenchido alguns critérios como:
dificuldade na solugdo de problemas, déficit no raciocinio, pensamento abstrato,
aprendizagem académica e através da experiéncia vivida e também prejuizos nas funcdes
adaptativas que implicam no desenvolvimento e aspectos socioculturais, independéncia e
responsabilidade social, limitando o funcionamento das atividades diarias nos diversos

ambientes.
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As caracteristicas apresentadas por P., bem como resultados obtidos por meio de
observacao clinica e avaliagdo neuropsicolégica confirmam as caracteristicas apresentadas
em pacientes com Sindrome de Rubinstein-Taybi (SRT). A SRT é uma condicdo genética
cujas alteracbes tem sido associada ao fendtipo comportamental, como por exemplo, ma
coordenacdo, deficiéncias cognitivas severas. J4 as mutagbes que ocorrem no gene EP300
estdo mais associadas com as adulteracdes no esqueleto leve nas méos e pés (Parker &

Parker, 2007).

No que se refere aos tracos autisticos, P. ndo preenche os critérios conforme
resultados obtidos na escala ATA. Quanto a eficiéncia intelectual e fenotipo cognitivo em
pacientes com SRT pode ser derivado dos prejuizos alteracédo de ligacdo da proteina CREB
(Yoo et al., 2015). Neste sentido, constata-se o resultado deficitario apresentado na avaliagdo

neuropsicoldgica de P.

Em relacdo as caracteristicas fisicas, psicomotoras, cognitivas e socio afetivas
descritas por Delboni (2009) e Yoo et al.(2015) na SRT, todas corroboram com as
caracteristicas apresentadas por P., como por exemplo nos aspectos fisicos nota-se baixa
estatura, sobrancelhas espessas e excesso de pelos no corpo, criptorquidia, polegares e
haluces grandes e alargadas. No aspecto psicomotor, como descrito na literatura, observa-se
no paciente a ma coordenacdao motora e atraso no desenvolvimento neuropsicomotor. Na
cognicdo confirma-se atraso no desenvolvimento da linguagem, expressdo e comunicacao,
hé& dificuldade no planejamento de a¢c6es motoras, déficit de atencéo e apresentam também
funcionamento intelectual compativel com deficitario (QI médio de 35-50) e transtorno de
aprendizagem. No que concerne aos aspectos sécio afetivos, P. apresenta comportamento
compativel ao descrito pelos autores, ou seja, tem boa interacdo social, sdo amigaveis,
afetuosos e emotivos e apresentam também intolerdncia a barulho e multiddo e tem
dificuldade em reconhecer e evitar perigos. Tais aspectos puderam ser notados em raz&o da
facilidade com que P. se vinculou e se relacionou com a avaliadora bem como seu

comportamento durante toda a avaliacao e relacionamento afetuoso com a genitora.
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Quanto aos dados ambientais, conforme relato da genitora, P. apresenta vivenciar
vulnerabilidade social, pois a mae esta desempregada e o pai possui trabalhos informais e
esporadicos. H& também conflitos no ambiente familiar, haja vista que o genitor reagiu de
forma negativa quanto ao diagndstico do filho e o casal vivencia conflitos. Neste sentido,
Bernstein (2010) destaca a importancia de um ambiente familiar que estimule e possibilite um
desenvolvimento cognitivo e comportamental, de forma que a crianga consiga estreitar redes

essenciais e necessérias para seu amadurecimento.

9. CONCLUSAO

A investigacdo e avaliacao neuropsicolégica possibilitou delinear o perfil cognitivo e
os déficits apresentados pela crianca, bem como descartar a possibilidade Transtorno Global
do Desenvolvimento. Os resultados corroboram com os achados cientificos no que tange as
caracteristicas fisicas, cognitivas, motoras e sociais de pessoas com Sindrome de Rubinstein-
Taybi, em especial no que diz respeito a linguagem, haja vista que a crianga apresenta um
atraso importante neste quesito. Em contrapartida, € de suma importancia ressaltar que a
crianca avaliada apresentou boa intencéo de socializacdo, afetividade e comunicacgéo, o que
foi notado pela iniciativa de aproximag&o com a avaliadora, o vinculo estabelecido e a tentativa
de se comunicar por meio de gestos. Tais aspectos psicoafetivos devem ser estimulados e
percebidos como via principal para acessar as potencialidades da crianca e verificar, junto

com ela, os meios possiveis de aprendizagem e desenvolvimento.

A SRT trata-se de uma sindrome rara e neste sentido h& limitagbes quanto a
pesquisas, pois observa-se que h& poucas producbes cientificas atuais e mais
especificamente para a populacdo brasileira, em especial no que concerne a avaliacdo e
delineamento do perfil neuropsicolégico. Portanto, sugere-se que sejam realizadas mais
pesquisas neste quesito, bem como atualizar os estudos cientificos, haja vista que a maioria

dos estudos encontrados ndo sao atuais.
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