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“There needs to be a lot more emphasis on what a child can do instead of what he cannot
do.”

Temple Grandin
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Identificagéo de sinais precoces de risco em criangas com SXF a partir de videos familiares

Resumo
Com a presente investigacéo pretendeu-se validar a metodologia de analise retrospetiva de
videos familiares e explorar potenciais sinais de risco precoce em criangas com SXF(N=6).
Utilizando grelhas de observacdo de comportamentos, analisou-se a atencio social, a
atencgao partilhada, e o desenvolvimento sensdrio-motor, nas criangas com SXF, dos 0-30
meses. Validou-se a metodologia de analise de videos retrospetivos para a identificacao de
sinais de risco. Com base no estudo dos sinais de risco, sugere-se que as criangas com SXF
tém preferéncia por estimulos nao-sociais (e.g., fixagao visual prolongada em objetos), tém
dificuldades em dirigir a atencao para estimulos sociais (e.g., chamada e resposta ao nome)
e défices na atencao partilhada, e demonstram uma interagao prolongada e repetitiva com
objetos e as expressbes afetivas positivas. Verificou-se também que as criangas com SXF
parecem conseguir discriminar entre estimulos sociais e ndo-sociais (e.g., vocalizagao para

as pessoas) e apresentam estereotipias em todas as idades.

Palavras-Chave: videos familiares, atencdo, SXF, desenvolvimento sensoério-motor, risco

precoce






Identifying early risk features in children with FXS through home movies

Abstract
This research aims to validade the retrospective video analysis methodology of home movies
and to explore potential early risk signs in children with FXS (N=6). Recurring to an
observational grids of behaviors, social attention, joint attention, social attention and sensory-
motor features were analysed, in children with FXS, at 0-30 months. Retrospective video
analysis was validated for the identification of early risk signs. The study of early risk signs
suggests that infants with FXS prefer non-social stimuli (e.g., visual fixation in objects), have
difficulties directing attention toward social stimuli (e.g., name prompts) and impairments in
joint attention, prolongued and repetitive interaction with objects, and have positive affective
rating. Findings reveal that infants with FXS seem to be able to discriminate from social and

non-social stimuli (e.g., vocalizing to people) and presente stereotypies through all ages.

Keywords: home movies, attention, FXS, sensory-motor development, early risk
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Introducao

A Sindrome de X Fragil (SXF) é a causa hereditaria conhecida mais comum de
deficiéncia intelectual e causa um largo espectro de défices desenvolvimentais (Hagerman,
2008). Esta sindrome afeta homens e mulheres, mas nos homens com SXF a apresentagao
fenotipica é mais grave, uma vez que estes apenas tém um cromossoma X e esta perturbacao
tem um padrao de hereditariedade ligado ao X (Hagerman, 2002; Martin & Bell, 1943).

A SXF é também a causa hereditaria mais conhecida da perturbacao do espectro de
autismo (PEA) (Hagerman, 2008), pensando-se que, aproximadamente 60% dos sujeitos com
SXF, podem ter comorbilidade diagndstica com PEA (Bailey, Hatton, & Skinner, 1998; Harris
et al., 2008; Rogers, Wehner, & Hagerman, 2001).

Uma das problematicas que os investigadores, profissionais de saude, pais e criangas
enfrentam é o diagnostico moroso e tardio da SXF (Bailey, Raspa, Bishop, & Holiday, 2009;
Bailey, Wheeler et al., 2015; Franco, Apolénio, Ferreira, & Albuquerque, 2014).

Os seis anos de idade é, em Portugal, a idade com que se chega ao diagnéstico da
sindrome (Franco et al., 2014), contudo, reconhece-se que podem surgir indicadores de
problemas desenvolvimentais logo nos primeiros meses de vida, existindo estudos que
evidenciam esses sinais a partir dos seis meses (Baranek, Danko et al., 2005; Marschik et al.,
2014).

Foi neste processo de identificagdo precoce de sinais de risco que a presente
investigagcdo se inseriu. Para esse fim, procurou-se validar a metodologia de analise
retrospetiva de videos familiares de criangas com SXF, ja validada nos EUA (Baranek, Danko
et al.,, 2005; Marschik et al., 2014), explorando a partir dessa mesma metodologia os
comportamentos precoces observaveis. Para guiar a observacao desses comportamentos
recorreu-se a grelhas de analise, uma delas ja aplicada a criangas com SXF (Baranek, Danko,
et al., 2005) e as restantes duas aplicadas a criangas com PEA (Clifford & Dissanayke, 2008;
Maestro et al., 2002).

N&o obstante as dificuldades inerentes a utilizagdo desta metodologia, esta consiste
numa fonte muito rica de informacao sobre o desenvolvimento, sendo até a data a Unica forma
de estudar e observar o inicio dos sintomas prodromicos das perturbacdes desenvolvimentais
(e.g., Marschik & Einspieler, 2011; Palomo, Belinchon, & Ozonoff, 2006). Ainda assim, pode-
se dizer que na area do X Fragil existem poucos estudos que utilizem esta metodologia de
analise (e.g., Baranek, Danko et al., 2005; Marschik et al., 2014) e, como tal, este estudo
procura contribuir para a investigagdo da SXF recorrendo a esta metodologia especifica, com
o intuito de explorar os comportamentos presentes ou ausentes desde cedo no

desenvolvimento destas criangas.



O estudo que se segue comporta uma primeira parte, que diz respeito ao
Enquadramento Teérico, onde foram incluidos alguns aspetos que nos parecem essenciais
para a compreensao da SXF e das atuais problematicas no diagnostico precoce.

No primeiro capitulo que constitui a dissertacdo, é feita a caraterizacdo da SXF,
comecgando pelos aspetos genéticos, passando pela epidemiologia, pelo fendtipo (e.g., fisico,
cognitivo e comportamental) e terminando com o espetro da SXF (FOPXF e STAXF).

No segundo capitulo, abrange-se a tematica do diagndstico diferencial e comorbilidade
existente entre a SXF e a PEA, com o objetivo de apresentar as semelhancgas e diferencas
nos perfis de ambas as perturbagdes, permitindo assim compreender o porqué de na presente
investigagao se terem procurado alguns sinais de risco que surgem associados a PEA.

O terceiro capitulo, engloba uma sintese do estado atual da tematica do diagnéstico e
detecdo da SXF, com especial interesse, na forma de diagndstico baseado em sintomas.
Ainda neste capitulo se introduz a tematica da analise retrospetiva de videos, pela sua
importancia no refinamento do diagndstico baseado em sintomas.

A segunda parte da investigacdo compreende o Estudo Empirico, em que
primeiramente foram definidos os Objetivos e Questdes de Investigagéo e, no Método, foi feita
a descricdo dos participantes, nos Materiais descrevem-se os materiais utilizados e nos
Procedimentos apresenta-se a processo de recolha de dados e de analise dos mesmos.

Nos Resultados sao apresentadas as tabelas de frequéncia relativas aos
comportamentos de cada uma das seis criangas e, de seguida, apresenta-se a média das
frequéncias relativas dos comportamentos das criancas, divididos pelas idades: 0-6 meses,
6-12, 12-18, 18-24 e 24-30.

Na Discussado do estudo procurou-se analisar e interpretar os resultados a luz das
teorias existentes sobre o funcionamento da SXF e PEA, procurando sempre dar resposta as
questdes da investigagao.

Na Conclusdo apresentou-se, primeiramente, uma sintese dos resultados que mais se
destacaram e as suas implicagbes para a pratica, em segundo lugar, foi feita uma reflexéo

sobre sugestdes para investiga¢des futuras e as limitagdes principais do estudo.



- Enquadramento Teodrico

Capitulo 1 -  Caraterizagao da SXF

1.1. A descoberta da SXF

Historicamente, atribui-se a Martin e Bell (1943) a primeira descricdo desta forma
hereditaria de deficiéncia intelectual associada ao cromossoma X. Foram estes investigadores
que, pela primeira vez, analisaram uma familia em que encontraram onze rapazes com
deficiéncia intelectual. Na altura, os autores colocaram a hipétese de que este fendmeno
poderia ser explicado pela hereditariedade recessiva ligada ao cromossoma X.
Lubs, em 1969, ficou conhecido por ter identificado pela primeira vez as anomalias
cromossomicas carateristicas do X Fragil, descrevendo um estreitamento de uma zona distal
do bracgo longo do cromossoma X que, por aparentar fragilidade, se tornou conhecido como
“sitio fragil”; desse mesmo “sitio fragil” surge o nome da Sindrome.

Anos mais tarde, Verkerk et al. (1991) identificaram e sequenciaram o local fragil

Xq27.3 do cromossoma, conhecido atualmente como gene FMR1.

1.2. Modificagoes genéticas na SXF

A SXF resulta de modificagdes genéticas (e.g., mutagdes, duplicacdes, translocacoes,
delec¢des) no gene FMR1, que podem afetar o funcionamento neurocognitivo desde uma fase
muito precoce do desenvolvimento (Karmiloff-Smith, Doherty, Cornish, & Scerif, 2016). As
consequéncias destas mutacdes sdo complexas e causam uma série de efeitos em cascata
que, ao longo do tempo, vao resultar num fenétipo especifico (Karmiloff-Smith et al., 2016). O
gene FMR1 possui uma regido 5’UTR constituida por tripletos compostos de citosina, C,
guanina, G, e guanina, G — resultando nos tripletos CGG.

O SXF é o resultado da expansado do numero de tripletos na regido 5UTR do gene
FMR1, que ocorre devido a instabilidade meidtica (Garber, Visootsak, & Warren, 2008). O
numero de tripletos varia de pessoa para pessoa e, na maioria dos casos, € benigno
(Visootsak, Warren, Anido, & Graham, 2005). No entanto, os tripletos podem estar sujeitos a
fendmenos de amplificagdo ou contragao, influenciando assim o niumero de repeti¢cdes (Ashley
& Warren, 1995). Assim, uma mutagao no ADN pode levar a expansao do numero de tripletos
do gene FMR1 (O’Donnel & Warren, 2002).

O numero de tripletos pode ser benigno, mas apds ultrapassar um determinado limiar
pode tornar-se instavel e potencialmente patégeneo (Jorge, 2013). O nimero de repeticoes
dos tripletos € mutavel entre geragdes, devido a fendmenos de instabilidade meidtica.

E por esta mesma razdo que, pessoas da mesma familia, podem herdar nimeros de
repeticbes diferentes e serem afetados com graus diferentes de severidade (Willemsen,

Levanga, & Oostra, 2011). O numero normal de tripletos nas pessoas com desenvolvimento



tipico situa-se entre 5 e 44 CGG (Maddalena et al., 2001). Ha ainda uma zona
cinzenta/intermédia entre 45 e 54 CGG (Maddalena et al., 2001). Ainda sobre esta zona
cinzenta, importa saber que a expansao das suas repeticbes pode ocorrer, sendo possivel
resultar na passagem para a mutagao completa em duas geragdes (Hagerman & Hagerman,
2004). Os fendtipos identificados nos sujeitos com 45 e 54 CGG sido semelhantes aos
encontrados na prée-mutacao, observando-se os mesmos problemas neurodlogicos, cognitivos
e endécrinos (Tassone, 2015).

Relativamente aos portadores da SXF, estes tém normalmente entre 55-200 CGG
(Maddalena et al., 2001). Na pré-mutagao, o gene FMR1 nao esta silenciado e parte dos
sintomas da sindrome nao estao presentes (Hagerman, Au, & Hagerman, 2011).

Ja os sujeitos com SXF afetados pela mutagdo completa tém acima dos 230 CGG
(Maddalena et al., 2001), isto porque, quando a sequéncia de trinucleotidos CGG ¢é longa
(>200), esta acaba por silenciar o gene FMR1, impedindo ou reduzindo a produg¢ao da proteina
Fragile Mental Retardation Protein (FMRP) (Devys, Lutz, Rouyer, Bellocq, & Mandel, 1993; Li,
Pelletier, Velazquez, & Carlen, 2002; Verkerk et al., 1991).

1.3. O papel do FMRP na SXF

O défice da proteina FMRP esta na base do fenétipo tipico da SXF (Loesch, Huggins,
& Hagerman, 2004; Molina, Juste & Fuentes, 2010; Tassone et al., 1999), na medida em que
esta é fundamental para a estrutura, funcao e plasticidade sinaptica das conexdes neuronais
(D’Antoni et al., 2012; Hagerman, Lauterborn, Au, & Berry-Kravis, 2012). Quando o FMRP é
deficitario, ou esta ausente, como na SXF, as conexdes sinapticas enfraquecem (Huber,
Gallagher, Warren, & Bear, 2002). Devido a incorreta regulacdo da proteina FMRP, os
neurénios dos sujeitos com SXF tém espinhas dendriticas muitos finas e compridas
(Borodyanskaya, Coffey, Ono, & Hagerman, 2010), tendo como consequéncia a
sobrestimulagao do receptor de glutamato metabotrépico 1 (mGIuR1) (Bear, Huber, & Warren,
2004). Todas estas alteragdes conduzem a modifica¢cdes na atividade sinaptica (Hagerman &
Hagerman, 2002).

O FMRP nao s6 se expressa nos neuronios, testiculos, placenta e linfécitos, como é
também uma proteina que se liga seletivamente ao ARN mensageiro (ARNm), que tem como
funcdo a regulagdo da traducdo de outras proteinas (Borodyanskaya et al., 2010). Esta
proteina tem um papel fundamental no processo de maturagéo das conexdes sinapticas entre
neuronios, ajudando a potenciar umas e eliminando as desnecessarias (Oostra & Chiurazzi,
2001).

Além das alteragdes que provoca no funcionamento, a proteina FMRP pode também

causar anomalias em determinadas regides cerebrais (e.g., hipocampo, amigdala, nucleo



caudado) (Bailey, Hazlett, Roberts, & Wheeler, 2011). Estes desvios da neuroanatomia
cerebral normal explicam alguns sintomas desta perturbacdo desenvolvimental, como os
comportamentos estereotipados e repetitivos (Reiss, Abrams, Greenlaw, Freund, & Denckla,
1995), o défice nas fungdes executivas, motoras, cognitivas e emocionais (Bailey et al., 2011).
Hipotetiza-se ainda que exista uma correlagao entre as anomalias cerebrais e a intensidade
dos défices (Cornish, Levitas, & Sudhalter, 2007).

As consequéncias da plasticidade sinaptica deficitaria e da redugao na proteina FMRP
podem ser as mais variadas (Karmillof-Smith et al., 2016). A variabilidade da expressao da
proteina ndo sé explica a diversidade de manifestagbes clinicas na SXF (Bailey, Hatton,
Skinner et al., 2001; Bailey, Hatton, Tassone et al., 2001), como os diferentes progndsticos
desenvolvimentais (Tassone et al., 1999).

A redugao da plasticidade sinaptica acarreta consequéncias para a aprendizagem e
para a memoria (Bassel & Warren, 2008; Martin & Huntsman, 2012). A redugao da expressao
de FMRP explica parcialmente os fendtipos fisicos, os comportamentos e os défices
desenvolvimentais e cognitivos dos sujeitos afetados (Hall, Frank, Pusiol, Farzin, Lightbody, &
Reiss, 2015; Hall, Lightbody, & Reiss, 2008; Loesch, et al., 2003; Reiss & Dant, 2003).

A nivel cognitivo, quanto menor for o nivel de FMRP, mais afetado pode ficar o
funcionamento dos sujeitos (Loesch et al., 2004; Reiss & Dant, 2003; Schneider, Hagerman,
& Hessl, 2009). Esta correlagao verifica-se ao nivel da memoria; especificamente a meméria
de trabalho e memdria de longo prazo (Schneider, et al., 2009). A capacidade de atencéao e
as fungbes executivas possuem também uma correlagao com o nivel de FMRP (Hoeft et al.,
2007).

A nivel comportamental, os niveis mais baixos de FMRP parecem exacerbar sintomas
como a aversdo ao olhar, o morder as méaos, as estereotipias e os comportamentos
compulsivos (Hall et al., 2008). A incidéncia de comportamentos tipicos do autismo (e.g.,
ansiedade, problemas de modulagéo sensorial) € tanto maior quanto a maior for a auséncia
de FMRP (Bailey, Hatton, Skinner et al., 2001; Loesch et al., 2007).

1.4. Hereditariedade da SXF

Sobre a hereditariedade, ha a saber que a SXF é transmitida pelas maes para ambos
0s sexos. Quando as maes tém mutagdo completa ou pré-mutagao, elas passam a mutagéao
através do cromossoma X anormal (Hagerman & Hagerman, 2002). A mae, ao ser portadora,
tem 50% de probabilidade de transmitir o cromossoma X com o gene normal ou 0 cromossoma
X com o gene alterado. Cada filho do sexo masculino tera 50% de probabilidade de herdar o

X alterado e ser afetado, e os restantes 50% de herdar o X normal e n&o ser afetado (Sherman,



Pletcher, & Driscoll, 2005). Uma crianga do sexo feminino tem 50% de probabilidade de ser
portadora e 50% de probabilidade de herdar o gene normal (Sherman et al., 2005).

O pai, afetado pela sindrome, torna todas as suas filhas portadoras de pré-mutacéo,
mas nenhum filho vai ser portador, porque recebem do pai o cromossoma Y e nao o X que
esta afetado (Hagerman & Hagerman, 2002).

Na Figura 1 encontra-se um esquema sobre o padrdo da hereditariedade na Sindrome,

que sintetiza a explicagéo supracitada.

Pais
Mutacio —3 ' v h
x xx x ix
Pal afetado Mae ndo afetada Paindo afetado Mae afetada

Fihos

Y . Y . . v . v
.IZ xx X ix x xx x xx

F 3 &

a::;)aggo Fiha afetada F?‘t" g“ Fina afetada Fiho afetado Fiha afetada Fiho ndo Fiha ndo

o afetado afetada

Figura 1. Hereditariedade na SXF

Sabe-se ainda que a hereditariedade das repeticbes CGG ¢é instavel e como tal,
verifica-se que a incidéncia da SXF pode aumentar nas geracdes seguintes (Brown & Cohen,
2013). Devido a instabilidade, também a probabilidade de expansao de pré-mutacao para

mutacado completa aumenta de geracao em geragao (Jin & Warren, 2000).

1.5. Prevaléncia

Para conhecer a prevaléncia da SXF, ja foram levados a cabo inUmeros estudos, ainda
que sem consenso na comunidade cientifica. Algumas das estimativas mais aceites sao
1:4000-6000 homens e 1:4000-8000 mulheres (Hagerman & Hagerman, 2002; Ribate, Pié &
Fuentes, 2010).

Em 2014, os investigadores Hunter, Rivero-Arias, Angelov, Fotheringham e Leal

reconhecendo a variagdo das estimativas no que concerne a prevaléncia da SXF, realizaram



uma meta-andlise e estimaram as prevaléncias encontradas na literatura. O resultado da
meta-analise cifra-se em 1:7143 homens e 1:11111 mulheres.

Sobre a prevaléncia da mutacdo completa, Crawford, Acuna e Sherman (2001)
apontam para a inexisténcia de estudos na populagdo feminina e na populagdo masculina
apontam para 1:3717-8918 em homens caucasianos. Existem estimativas sobre a populacao
geral, de aproximadamente 1:2500 (Hagerman, 2008; P.J. Hagerman, 2008).

Na prevaléncia da pré-mutacido na SXF existem estimativas de 1:130-250 mulheres e
1:250-813 homens (Crawford et al., 2001; Hagerman, 2008; Song, Barton, Sleightholme, Yao,
Fry-Smith, 2003).

1.6. Fenétipo na SXF

Esta perturbagédo possui uma elevada variabilidade fenotipica em dimensdes fisicas,
cognitivas e comportamentais (Carmona & Franco, 2012). O perfil da SXF nos homens e nas
mulheres é caraterizado por diferencas em termos da intensidade. Isto é, os homens sao,
geralmente, afetados moderada ou severamente (Hagerman et al., 2011), no caso das
mulheres, por terem um cromossoma X inafetado, acabam por ter um QI normal, mas
dificuldades de aprendizagem e problemas emocionais (Hagerman et al., 2011).

Num quadro geral, os maiores défices podem ser encontrados nos dominios da
atencao, memoria de trabalho e fungdes executivas (Hooper et al., 2008; Lanfranchi, Cornoldi,
Drigo, & Vianello, 2009; Scerif, Cornish, Wilding, Driver, & Karmiloff-Smith, 2007). O sentido
de humor, competéncias de imitacdo, a memoria para situagdes e diregbes e alguns
interesses particulares, encontram-se carateristicamente conservados na generalidade das

pessoas com SXF (Hagerman & Hagerman, 2002).

1.6.1. Fenétipo fisico e morfolégico

As carateristicas fenotipicas fisicas podem nao ser evidentes desde o parto e infancia
precoce (Hagerman, 2002), contudo, algumas das carateristicas morfoloégicas mais classicas
sdo os pavilhdes auriculares largos e proeminentes, a face alongada, as sobrancelhas
proeminentes, a hipersensibilidade articular, 0 macroorquidismo, a macrocefalia, o palato alto
arqueado e a hiperextensibilidade dos dedos (Cornish et al., 2007; Hagerman, 2011;
Lachiewicz et al., 2000).

1.6.2. Fenétipo cognitivo
Tal como nas carateristicas fisicas, também nas carateristicas cognitivas existe um

largo espetro clinico. Cada individuo pode ter capacidades variaveis e estas desenvolverem-



se de forma diferente, quando observadas longitudinalmente (Cornish, Cole, Longhi,
Karmiloff-Smith, & Scerif, 2012; Cornish, Cole, Longhi, Karmiloff-Smith, & Scerif 2013; Scerif,
Longhi, Cole, Karmiloff-Smith, & Cornish, 2011). No inicio das investiga¢cdes sobre as
dimensdes cognitivas destes pacientes, pensava-se que estes tinham um desenvolvimento
atipico que entrava em declinio com a idade (Cornish et al., 2007, Cornish et al., 2012,
Karmiloff-Smith et al., 2016). Presentemente, com os métodos de analise longitudinal,
verificou-se que existem melhorias, ainda que pequenas, ao longo do tempo (Cornish et al.,
2012; Cornish et al., 2013).

Os défices cognitivos sao geralmente evidentes nos homens e afetam severamente
as mulheres com mutagédo completa, mas antes de serem evidentes, a sua existéncia ndo era
reconhecida (Cornish, Turk, & Hagerman, 2008).

Sobre o desenvolvimento precoce da cognicdo comegaram a surgir alguns estudos,
em criancas com X Fragil, que apontavam para um atraso desenvolvimental generalizado
evidenciando um défice nas competéncias visuais, sensoriais € nas competéncias de imitagcao
simples (Baranek et al., 2008; Mirret, Bailey, Roberts, & Hatton, 2004; Roberts et al., 2009).

Estes mesmos estudos identificam, aos 12 meses, atrasos relativamente ao
desenvolvimento tipico de cerca de trés meses, mantendo-se muitas das competéncias das
criangas com SXF ao nivel em que se encontravam aos nove meses (Baranek et al., 2008;
Mirret et al., 2004; Roberts et al., 2009). Aos 30 meses, os défices tornam-se evidentes e as
diferencas entre as criancas com SXF e desenvolvimento tipico impbéem-se como
significativas (Mirret et al., 2004; Roberts et al., 2009; Baranek et al., 2008).

1.6.2.1. Défice Intelectual

Para além de conhecer o desenvolvimento cognitivo da SXF é importante abordar as
suas consequéncias, sendo uma delas o défice intelectual, que é, geralmente, mais grave nos
homens do que nas mulheres (Freund & Reiss, 1991; Hall, Burns, & Reiss, 2007). O Ql nos
homens com SXF é geralmente menor que 70 (Hagerman, 2011), contrariamente as mulheres
que, com frequéncia, possuem um QI normal (Loesch et al., 2004). O défice intelectual agrava-
se no pos-puberdade, devido a dificuldades em acompanhar e adquirir competéncias cada
vez mais complexas que surgem com a maturidade (Brown & Cohen, 2013; McCary &
Roberts, 2013).

1.6.2.2. Discurso e Linguagem
As competéncias de discurso e de linguagem servem como marcadores das
dificuldades na SXF. Relativamente a linguagem, esta carateriza-se pelo atraso na sua
aquisicao (Cornish et al., 2007) tendo Levy, Gottesman, Borochowitz, Frydman, e Sagi (2006)
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verificado que as criangas com SXF permanecem muito mais tempo ao nivel da comunicagao
pré-linguistica (vocalizagdes, gestos), identificando algumas criangas com nove e 13 anos
ainda neste registo. As primeiras palavras das criangas X Fragil, de acordo com Bailey, Hatton,
Tassone et al. (2001) s&do proferidas, normalmente, aos 28 meses, 17 meses depois das
criangas com desenvolvimento tipico.

A prépria forma da linguagem e de discurso sao atipicos, especialmente em situacoes
sociais (Cornish et al., 2007). Em interagdes sociais ou conversacgdes, estes individuos podem
produzir linguagem tangencial e um discurso repetitivo, assim como linguagem perserverativa
(Belser & Sudhalter, 2001; Levy et al., 2006). Também a linguagem pragmatica (i.e., utilizacéo
social da linguagem) pode estar afetada nestes sujeitos (Belser & Sudhalter, 2001; Losh,
Martin, Klusek, Hogan-Brown, & Sideris, 2012). E particularmente nos rapazes que se
verificam problemas ao nivel da linguagem, afetando sobretudo as areas da linguagem
pragmatica, do vocabulario e da gramatica (Abbeduto et al., 2007).

Embora o atraso na linguagem seja reconhecido, geralmente, aos dois ou trés anos
(Abbeduto, Brady, & Kover, 2007), é possivel sinalizar atrasos nos marcos desenvolvimentais
da linguagem numa fase mais precoce. A titulo de exemplo, entre os nove e os 12 meses,
atrasos na linguagem recetiva e expressiva comegcam a manifestar-se (Roberts et al., 2009).
Estes atrasos tendem a tornar-se significativos a partir dos 18 meses (Hatton et al., 2009;
Mirret et al., 2004; Roberts et al., 2009). Comparativamente as criangas com desenvolvimento
tipico, considera-se que as criancas com SXF tém boas capacidades de vocabulario recetivo
(i.e., capacidade para um sujeito compreender as palavras lhe sdo enderecadas) e expressivo

(i.e., numero de diferentes palavras ditas por um sujeito) (Abbeduto et al., 2007).

1.6.2.3. Memoria
A memoéria nos individuos com SXF é também afetada. A memdria de trabalho,
especificamente a memoria de trabalho verbal, salienta-se como uma das dimensdes mais
deficitarias (Cornish et al., 2007). Alguns autores apontam para um défice especifico na
memoria visual carateristico das mulheres (Mazzocco, Bhatia, & Lesniak-Karpiak, 2006), tal
como ressaltam a capacidade preservada de recordar informacgao significativa a curto e longo

prazo nos homens (Cornish et al., 2007).

1.6.2.4. Funcodes executivas
As fungbes executivas encontram-se identificadas na literatura como uma das
dimensdes afetadas nos pacientes com SXF (e.g., Bailey et al., 2011; Boyle & Kaufmann,
2010; Huddleston, Visootsak, & Sherman, 2014). As funcdes executivas podem ser

entendidas como processos subjacentes aos comportamentos direcionados para objetivos e

9



para o futuro, tais como a inibigdo, memoaria de trabalho, flexibilidade cognitiva, planeamento
e eficiéncia cognitiva (Hooper et al., 2008).

Dentro das fung¢des executivas, a atencao é manifestamente uma das dimensdes mais
importantes, afetando tanto homens como mulheres (Cornish, Sudhalter, & Turk, 2004). Desde
cedo, as criangas com SXF exibem dificuldades no controlo da inibigdo (Hoeft et al., 2007;
Scerif et al., 2007), fraco controlo sobre os movimentos oculares (Karmillof-Smith et al., 2016)
e atencao visual prolongada (Cornish et al., 2007). Os défices nas funcbes executivas
apresentam-se muitas vezes como carateristicas tipicas da SXF como a hiperatividade,
impulsividade e défices na meméaria de trabalho (Huddleston et al., 2014).

Quanto as dificuldades atencionais, estas tém um inicio precoce, ainda que apenas
aos quatro anos se tornem evidentes (Hooper, Hatton, Baranek, Roberts, & Bailey, 2000). Aos
12 meses, as criangcas com a sindrome olham mais prolongadamente e tém mais dificuldades
em modificar o foco atencional (Bailey et al., 2011), por isso, as dificuldades no controlo
executivo e da atencgao, sdo criadoras de barreiras a aprendizagem e desenvolvimento de

competéncias cognitivas e sociais mais complexas (Bailey et al., 2011).

1.6.2.5. Processamento matematico

O processamento aritmético e numérico esta comummente afetado nas criancas com
SXF (Cornish et al., 2007). Esta problematica surge na idade pré-escolar, através de
dificuldades no processamento sequencial e no processamento de informacado abstrata,
parecendo que estas dificuldades se mantém estaveis ao longo do tempo (Murphy, Mazzocco,
Gerner, & Henry, 2006).

O perfil das limitagdes no processamento matematico nos rapazes e raparigas sao
diferentes. Os rapazes apresentam problemas com o célculo abstrato e as raparigas
demonstram limitagdes na resolugdo de problemas, dificuldades na compreensao de regras

de contagem e na aplicacao dos conhecimentos de contagem (Murphy et al., 2006).

1.6.3. Competéncias motoras e de processamento sensério-motor

As competéncias motoras sao vistas como os principais marcadores dos atrasos
desenvolvimentais, mais até que os marcadores cognitivos (Bailey et al., 2011).
Comparativamente a criangas com desenvolvimento tipico, as criangas com SXF apresentam
maior hipotonia, mais limitagées na coordenagéao motora fina e grossa, e mais dificuldades na
integracao sensorial (Bailey et al., 2011; Borodyanskaya et al., 2010). Bailey et al., (1998)
descobriram que marcadores desenvolvimentais (e.g., agarrar objetos, gatinhar, correr, etc)
ocorrem nas criangas com X Fragil, meses mais tarde do que nas criangas com

desenvolvimento tipico. Outros estudos verificaram que, com o passar do tempo, os atrasos
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relativamente a algumas competéncias como a motricidade fina e grossa tornam-se cada vez
maiores (Baranek et al., 2008; Roberts et al., 2009).

As competéncias sensoério-motoras permitem sinalizar défices precoces (Bailey et al.,
2011). Em 2005, Baranek, Danko e colaboradores conseguiram diferenciar criangas com SXF
de criancas com outras perturbacdes desenvolvimentais, tendo por base as competéncias
sensorio-motoras. Do repertério sensério-motor das criangas com X Fragil pode relatar-se as
estereotipias de pernas, as posturas anormais e a utilizagao repetitiva de objetos (Baranek,
Danko et al., 2005).

O processamento sensorial é referenciado na literatura como estando alterado desde
a infancia até a idade pré-escolar (Bailey et al., 2011). Hagerman (2002) defende que as
anomalias no processamento sensorial se devem a hiper-responsividade a estimulos, aos
repertorios de acao limitados e a ansiedade social. As investigagdes seguintes confirmaram
aquilo que Hagerman (2002) postulava, descobrindo Baranek, Danko et al., (2005) e Baranek
et al., (2008) que as criangcas com SXF passam de um perfil de hiporesponsividade para
hiperresponsividade, explicando parcialmente as dificuldades crescentes em processar a
informacao sensorial.

Como consequéncia das anomalias no processamento da informagao sensorial dos
pacientes com SXF, identificam-se dificuldades de adaptacao social e menor desenvolvimento
cognitivo (Bailey et al., 2011).

Além das anomalias no processamento sensorial (e.g., vestibular, auditivo, tatil), as
criangas apresentam dificuldades na integragao sensorial, destacando-se a hipersensibilidade
ao cortar as unhas ou pentear o cabelo (Hagerman & Hagerman, 2002). Esta integragao
sensorial alterada pode ser fruto de hiperresponsividade no sistema simpatico, sistema este
que controla a resposta a estimulos (Hagerman & Hagerman, 2002). Em situagdes sociais ou
contextos desconhecidos, estas criangas veem o seu nivel de ansiedade aumentar e iniciam
comportamentos como abanar as maos (hand flapping), morder as maos ou evitar o contacto

visual (Hagerman & Hagerman, 2002).

1.6.4. Perfil social, emocional e comportamental na SXF

1.6.4.1. Problemas emocionais e sociais
Para caraterizar a SXF e o seu impacto na dimensao emocional, especialmente na
mutacdo completa, encontram-se problemas emocionais graves, seja a ansiedade, seja a
instabilidade do humor (Borodyanskaya et al., 2010; Cordeiro, Ballinger, Hagerman, & Hessl,
2011). Para estes problemas emocionais, € importante ndo esquecer as dificuldades de
integracao sensorial que levam as criancgas a ficar mais agressivas, a fazer birras (tantrums),

a ser mais irritdveis e ndo procurar receber mimo (cuddling) (Borodyanskaya et al., 2010;
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Hagerman & Hagerman, 2002). A sobreestimulagao sensorial € inseparavel dos problemas
emocionais e da classicamente referida ansiedade social, quer em homens, quer em mulheres
com SXF (Cornish et al., 2010). Curiosamente, apesar das acrescidas dificuldades sentidas
por estes individuos em situagdes sociais, sabe-se que eles estéo interessados em interagir
com outras pessoas (Hagerman & Hagerman, 2002). Este desejo de interacdo fica manifesto
com o “FXS Handshake”, isto €, no inicio da comunicacéo o paciente com XF da um aperto
de mao, diz uma frase socialmente aceitavel ou procura estabelecer contacto visual ainda que
breve (Cornish et al., 2010). Ainda assim, mesmo desejando a interagao social, a maioria das
criangas com SXF em situagdes sociais novas ou durante mudancgas inesperadas na rotina
diaria ficam ansiosas, timidas, ou até mesmo em mutismo (Cornish et al., 2010; Hagerman &
Hagerman, 2002).

O humor é, tendencialmente, instavel. Dificuldades no autocontrolo e a impulsividade
destes sujeitos XF tornam compreensiveis as passagens da alegria e descontragdo para
episodios de agressividade fisica e verbal (Carvajal & Aldridge, 2011)

A responsividade social é influenciada por multiplos fatores. O nivel de
comportamentos tipicos de PEA esta positivamente relacionado com o evitamento social e ha
maior responsividade social quando a interacdo é estabelecida com alguém conhecido, por
oposigao a alguém desconhecido (Bailey et al., 2011). A prépria idade correlaciona-se com a
responsividade ou evitamento, equacionando-se que quanto mais nova for a crianga maior a
responsividade social (Bailey et al., 2011)

As dificuldades em estabelecer contacto visual com os outros é mais um
comportamento social tipico da SXF (Hall et al., 2015). Hipotetiza-se que contrariamente a
PEA, onde se pensa que a auséncia do contacto visual social se deve a indiferenga pela
interacdo social, na SXF o evitamento do contacto visual social ocorre devido a ansiedade
social e sobrestimulagdo (Cornish et al., 2008; Hall et al., 2015). Para aprofundar o
conhecimento sobre o olhar social na SXF, Hall et al., (2015) utilizaram a metodologia de eye
tracking para analisar 51 sujeitos com XF (14-28 anos) em situa¢des de interacao face-a-face,
comparando-os com 0s seus pares com desenvolvimento tipico; descobriram que os
pacientes com SXF estabelecem menos contacto visual e que durante o tempo da interagao
face-a-face o seu nivel de ativagao fisiologica € muito mais elevado do que o grupo de
controlo. Estes investigadores corroboraram assim o estudo realizado por Hall, Lightbody,
Huffman, Lazzeroni, & Reiss, (2009) cujos resultados indicaram que os rapazes com SXF
evitavam o olhar 90% do tempo da experiéncia e, simultaneamente, sentiam um nivel elevado

de estimulacgao.

12



1.6.4.2. Perfil comportamental

Dentro do perfil comportamental da SXF podem identificar-se, geralmente,
comportamentos tipicos de PEA, comportamentos obsessivo-compulsivos e/ou
comportamentos carateristicos de PHDA.

No que concerne aos comportamentos-tipo PEA, ainda que mais adiante se
desenvolva esta tematica, importa assinalar que dentro do universo das investigagoes sobre
a comorbilidade entre SXF e PEA, inumeros autores defendem que entre 24-44% das criancas
com SXF preenchem os critérios de PEA, e que quase todas as criangas exibem
comportamentos autistas (e.g., Bailey et al., 1998; Bailey, Hatton, Mesibov, Ament, & Skinner,
2000; Bailey, Hatton, Skinner et al., 2001; Hall et al., 2008; Philofsky, Hepburn, Hayes,
Hagerman, & Rogers, 2004). Ainda que encontrando semelhangas no comportamento destes
sujeitos, ndo se pode menosprezar o facto das fungdes desses mesmos comportamentos
diferirem bastante de uma perturbacao para a outra (Cornish et al., 2010).

Baumgardner, Reiss, Freund e Abrams (1995) foram dos primeiros investigadores a
afirmar que a PHDA ¢é das perturbag¢des mais comuns na SXF e que a PHDA se encontra na
génese da triade comportamental da desatencéo, da impulsividade e da hiperatividade.
Backes et al., (2000) ao testarem individuos com SXF puderam apreciar que 74% preenchiam
os critérios de PHDA. Mais recentemente, Chromik et al., (2015) estimam que a prevaléncia
de comportamentos de PHDA em pessoas com SXF se encontra entre 36 e 93%.

Uma vez mais, a explicagdo destes comportamentos pode ser parcialmente
encontrada nas dificuldades em regular e integrar a estimulagdo sensorial (Cornish et al.,
2010; Hagerman & Hagerman, 2002).

As dificuldades atencionais dos sujeitos parecem ser mais frequentemente atribuidas
aos rapazes mas, as raparigas, especialmente com mutagdo completa, também encontram
dificuldades de atencéo e concentragdo (Hagerman & Hagerman, 2002). Questionando os
pais sobre o peso desta problematica, os comportamentos de falta de atengao sao sentidos
pelos pais como significativos em 84% dos rapazes e 67% das raparigas (Bailey, Raspa,
Olmsted, & Holiday, 2008). Estes comportamentos de PHDA parecem assim ter uma relagéo
significativa com o funcionamento das criangas com SXF.

Em 2015, Chromik et al. revelaram que quanto maior o nivel de sintomas de PHDA

maiores sdo os problemas sociais € menos competéncias de socializagdo destes sujeitos.

1.6.4.3. Comportamentos funcionais
Em conclusdo, as competéncias funcionais (e.g., comportamentos adaptativos,
competéncias necessarias no dia a dia) estao relativamente bem preservadas, mesmo tendo

em conta as dificuldades sociais (Hagerman & Hagerman, 2002; McCary & Roberts, 2013).
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Um estudo de Bailey, Raspa et al. (2009), composto por 1105 rapazes e 283 raparigas,
concluiu que a maioria conseguia utilizar linguagem verbal e demonstrava conseguir,

autonomamente, usar a casa de banho, tomar banho, vestir e comer.

1.7. Espetro da SXF
Os portadores da pré-mutagdo também podem ter envolvimento clinico significativo

e, por isso, € importante descrever as duas perturbacdes existentes na pré-mutacao.

1.7.1. Sindrome de Tremor-Ataxia associado ao X Fragil (STAXF)

A Sindrome de Tremor-Ataxia associada ao X Fragil (STAXF) é descrita, pela primeira
vez, por Hagerman et al., (2001), tendo sido identificada num subgrupo de homens adultos
portadores. A STAXF comecga na idade adulta (>50 anos) e envolve tremor de intengéo
progressiva, quedas frequentes, ataxia, carateristicas tipo Parkinson, perda de meméria de
curto prazo, défices nas fungbes executivas, irritabilidade, neuropatia e deméncia (Hagerman
et al., 2001; Martins, 2013; McConkie-Rosell et al., 2007).

No que diz respeito as carateristicas psiquiatricas, assinala-se a depressdo, a
ansiedade e a desinibicao (McConkie-Rosell et al., 2007). Cerca de 40% dos homens e 8%

das mulheres portadoras desenvolvem FXTAS (Coffey et al., 2008).

1.7.2. Faléncia Ovarica Prematura (FOPXF)

A Faléncia Ovarica Primaria (FOPXF) é também um fenétipo associado a SXF e afeta
entre 15 e 22% das mulheres com pré-mutagao (Sullivan et al., 2005). Dos problemas mais
frequentemente identificados, salienta-se a neuropatia periférica e disfuncdo autonémica, a
fibromialgia, a hipertensdo, a enxaqueca e o hipotiroidismo (Martins, 2013; Sullivan et al.,
2005).

1.7.3. Problemas médicos associados

A acompanhar a SXF encontram-se problemas médicos como a otite média em 85%
dos casos, 36% com estrabismo, 31% com vomitos, 23% com sinusite e entre 15-22% das
criangas com epilépsia (Borodyanskaya et al., 2010; Hagerman, 2002).

A SXF associam-se ainda problemas alimentares devido ao refluxo gastro esofagico
(Martins, 2013) e problemas cardiovasculares como o prolapso da valvula mitral, presente em
cerca de 50% dos homens e mulheres adultos (Martins, 2013).

Também os problemas oculares, ortopédicos e dermatologicos sdo problemas médicos
associados a SXF (Barbato & Filho, 2013).
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Capitulo 2 -  Diagnostico diferencial e comorbilidade entre SXF e PEA

2.1 Descoberta da associacao entre SXF e PEA

Associada a SXF surge frequentemente a PEA. Ambas perturbacbes
neurodesenvolvimentais, por terem carateristicas que se sobrepéem, causam dificuldades no
momento de diagnosticar (Budimirovic et al., 2014; Cohen et al., 1991). Historicamente, esta
ligacdo entre ambas as perturbagdes comegou a ser estudada em 1982 por Brown et al., que
descobriram e descreveram cinco homens com SXF num grupo de 27 pessoas com PEA.
Desde esse ano, muitos foram os estudos publicados que confirmam a comorbilidade e tantos
outros que continuam a aprofundar o conhecimento dessas duas perturbacbes (Brown &
Cohen, 2013).

2.2. Genética

A saber, tanto a SXF, como a PEA tém causas genéticas. Contudo, o gene causador
da SXF ja foi identificado, ao contrario da PEA que possui multiplas causas (Muhle,
Trentacoste, & Rapin, 2004; McCary & Roberts, 2013). Isto implica que para o diagnéstico,
na SXF se recorra a testes genéticos e, na PEA se proceda a analise dos comportamentos
(Budimirovic et al., 2014). O estudo do SXF reveste-se de grande importancia para uma
melhor compreensao da PEA, porque é a causa genética conhecida mais comum de PEA,
explicando aproximadamente 5% dos casos de PEA (Bailey et al., 2004; Muhle et al., 2004;
Schaefer & Mendelsohn, 2008).

2.3. Prevaléncia de PEA na SXF

Uma vez que a SXF se encontra tdo ligada com a PEA, realizaram-se diversas
investigagdes com o propdsito de conhecer a prevaléncia da PEA e da sua sintomatologia nos
pacientes com SXF. Pensa-se que 60% a 90% dos pacientes com SXF manifestam
comportamentos tipicos de PEA (Bailey, Hatton, Skinner et al., 2001; Brock & Hatton, 2010;
Hagerman, 2002; Hatton et al., 2006; Hernandez et al., 2009; McDuffie, Kover, Hagerman &
Abbeduto, 2013). Para analisar a prevaléncia da comorbilidade deve ter-se em consideragao
que os resultados s&o variaveis porque as metodologias de diagnostico utilizadas séo
diferentes (Boyle & Kaufmann, 2010). Ainda assim, existe alguma concordancia de que a
prevaléncia da PEA na SXF se cifra entre 15 e 60% (Bailey et al., 1998; Bailey, Raspa et al.,
2008; Boyle & Kaufmann, 2010; Hall, Lightbody, Hirt, Rezvani, & Reiss, 2010; Hall et al., 2008;
Hatton et al., 2006; Harris et al., 2008; Hernandez et al., 2009; Kaufmann et al., 2004; Philofsky
et al., 2004; Rogers et al., 2001).
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Outro aspeto que influencia a prevaléncia da PEA é o DSM, que viu os critérios da
perturbagcéo serem alterados na edicdo do DSM-V (Budimirovic et al., 2014; Hall et al., 2010;
Wheeler et al., 2015).

Em 2015, Wheeler et al., comprovaram as mudangas na prevaléncia da PEA na SXF
que chegam com o DSM-V. Com o DSM-IV-TR, 38,7% dos homens (N=639) e 24,7% das
mulheres (N=119) da amostra poderiam receber o diagndstico de PEA. Utilizando os critérios
do DSM-V, apenas 27,8% dos homens e 11,3% das mulheres preenchiam os critérios de
atribuicao do diagndstico, o que representa uma mudanca significativa (Wheeler et al., 2015).
Os novos critérios utilizados no DSM-V permitem olhar a Perturbacdo do Espetro do Autismo
verdadeiramente como um “espetro”, em que os sujeitos podem ser afetados de diversas
formas e apresentar maior diversidade de sintomas e niveis de funcionamento (Budimirovic
etal., 2014; Wheeler et al., 2015). Pode incluir-se dentro desse espetro as carateristicas mais
especificas da PEA, ou seja, os défices na comunicacdo e interacdo social e os
comportamentos restritos e repetitivos, mas cabem também os pacientes com SXF que
preenchem todos os critérios da PEA, ainda que com défices a nivel da ansiedade social,
défice intelectual, hiperresponsividade, e outros comportamentos especificos do X Fragil
(Budimirovic et al., 2014; Hall et al., 2010; Karmiloff-Smith et al., 2016).

Encontram-se ainda casos de SXF, que nao preenchem todos os critérios da PEA,
manifestando sintomas especificos do XF e de PEA, mas que continuam dentro do espetro
autista (Budimirovic et al., 2014). Em suma, dentro do espetro do autismo podem encontrar-
se todos estes subgrupos com sintomatologia especifica, permitindo, estes especificadores
fazer uma intervengao mais apropriada.

Esta alteracao na PEA do DSM-V acaba por demonstrar a posi¢gao que a comunidade
cientifica defende perante uma das questdes que tem gerado grande controvérsia. “O
diagnostico de PEA em pessoas com SXF é verdadeiramente Autismo?” é uma questao ainda
sem resposta definitiva. Ainda assim, Abbeduto, McDuffie, & Thurman (2014) acreditam que
as evidéncias reunidas permitem comecar a pensar que o diagnéstico de PEA na SXF néo
reflete “verdadeiramente” os défices encontrados no Autismo Idiopatico (i.e., perturbagéo do
espetro do autismo sem causa genética conhecida). Abbeduto et al., (2014) postulam que se
acreditarmos que a PEA na SXF é uma PEA “verdadeira”, os sintomas que compde os dois
perfis teriam que ser indistintos. Ao rever os estudos que comparam os perfis da SXF+PEA e
de Autismo Idiopatico encontram-se carateristicas fundamentais que unem as duas
perturbagdes, mas que servem fungdes muito diferentes (Cornish et al., 2010; Cornish et al.,
2007).
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2.4 Semelhancas e diferencas entre SXF, PEA e PEA+SXF

Quer o SXF, quer a PEA, sao caraterizadas por dificuldades no estabelecimento do
contacto visual, mas na SXF esta dificuldade pode dever-se a elevada ativagéao fisioldgica
(hyperarousal) ou ansiedade social, ao passo que na PEA pode-se considerar falta de atencao
ou falta de interesse face ao contexto social (Budimirovic et al., 2006; Cohen, 1995a, 1995b;
Cohen et al., 1991; Cornish, Turk, & Levitas, 2007). Assim, na SXF, a tendéncia inata dos
pacientes para a ansiedade e para as dificuldades em fazer a modulagdo da ativacao
fisioldgica (arousal) pode explicar que, ao conhecer pessoas estranhas, modificar rotinas,
deparar-se com situagdes inesperadas ou frustrantes, surjam anomalias comportamentais,
especificamente, o evitamento do contacto visual, que pode assemelhar-se aos
comportamentos observados na PEA (Bailey et al., 2004).

Recentemente, surgiu um estudo que procurava conhecer as diferencas entre os
problemas psicologicos na SXF e na PEA, verificando-se que a ansiedade parece ser a
carateristica base da SXF, mas nao da PEA (Thurman, McDuffie, Hagerman, & Abbeduto,
2014). A defender esta posi¢cao, do mecanismo central da SXF ser a ansiedade, estédo outros
autores como Budimirovic e Kaufmann (2011) e Cordeiro et al., (2011).

Apesar das semelhangas comportamentais, as pessoas com SXF tém o desejo de
comunicar €, embora sejam sociaveis, procuram evitar o contacto visual por forma a diminuir
a estimulagao sensorial visual (Bailey et al., 2004; Cohen, 1995b; Cornish et al., 2004; Cornish,
Turk, & Levitas, 2007; Hagerman, 2002).

Belser e Sudhalter (2001) puderam constatar que a conductancia da pele de rapazes
com SXF se encontrava elevada em situacbes que envolviam estabelecimento de contacto
visual, revelador da elevada atividade fisiolégica destas criangas em situagdes sociais. Na
verdade, esta forma de evitamento social esta presente em quase todos os sujeitos com SXF,
0 que nao se verifica na PEA (Cohen, 1995b). Além disso, os sujeitos com SXF exibem os
comportamentos de retirada social e ansiedade social em interagbes sociais novas, ja os
sujeitos com SXF+PEA procuram evitar qualquer interagdo social (Roberts, Weisenfeld,
Hatton, Heath, & Kaufmann, 2007).

Outra dimensdo em que se podem encontrar défices especificos da SXF é na
linguagem e discurso. Em ambas as perturbagdes se encontram défices na linguagem, mas
€ na SXF que se pode identificar mais erros no discurso em situagbes sociais, assim como
discurso repetitivo ou perserveragdo num toépico (Bailey et al., 2004; Cohen, 1995a, 1995b).
Uma vez mais, estas dificuldades do discurso encontram uma explicagéo nas dificuldades em
gerir a ansiedade e os estimulos, verificando-se niveis de ativagao fisiolégica mais elevados
nos sujeitos com SXF do que nos sujeitos com PEA (Cornish, Turk, & Levitas, 2007). Os
problemas da regulagao do arousal na SXF sdo confirmados pelas alteracées na regulagéo

autondémica, onde 50 rapazes e raparigas com a sindrome apresentaram atividade cardiaca
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desregulada em situa¢des que envolviam interacdo social, comparativamente a atividade
cardiaca de criangas com desenvolvimento tipico (Hall et al., 2009). Também foram realizados
estudos neuroanatémicos com sujeitos afetados pela SXF que descreveram alteracdes nas
zonas do cérebro, como a amigdala, confirmando assim a problematica da regulacdo dos
niveis de ativacao fisioldgica, na medida em que estas zonas sao responsaveis pelo controlo
das emoc¢des (Cohen & Brown, 2013).

Outros aspetos que diferenciam as duas perturbacbes é o facto de haver maior
incidéncia de défice intelectual e défices motores, mais grave na SXF, do que na PEA
(Budimirovic et al., 2014). Ao contrario da PEA, a capacidade de compreender as crencas e
intencbes dos outros (i.e., teoria da mente) esta preservada na SXF (Cornish et al., 2005;
Cornish, Turk, & Levitas, 2007).

Neste sentido, diversas investigacbes parecem apontar para o facto da PEA na SXF
nao ser uma expressao de autismo na sua forma “verdadeira”. Contudo, outros investigadores
(e.g., Bailey et al., 1998; Rogers et al., 2001) continuam a encontrar perfis indistintos entre a
SXF+PEA e PEA, defendendo que os comportamentos autistas que observamos na SXF
fazem parte do “verdadeiro” espetro do autismo (Bailey et al., 2004).

Mesmo n&o havendo uma resposta conclusiva para esta questdo, é de toda a
pertinéncia perceber o que distingue a PEA da SXF. Conseguir fazer esta distingdo no
diagndstico tem relevancia para poder tomar decisdes terapéuticas, fazer aconselhamento ou
intervengbes educativas adequadas, que potenciem melhorias (Budimirovic et al., 2014). A
eficacia das intervencbes comportamentais e farmacolégicas esta dependente da capacidade
dos grupos de investigacdo identificarem e diferenciarem as muitas constelacbes de
comportamentos encontradas na SXF e PEA, assim como 0os mecanismos subjacentes a
esses comportamentos (Benjamin et al., 2015; Farzin & Koldewyn, 2014; McDuffie, Thurman,
Hagerman, & Abbeduto, 2015; Thurman et al., 2014; Thurman, McDuffie, Kover, Hagerman, &
Abbeduto, 2015).

Assim sendo, apresentam-se, de seguida, algumas investigacdes criadas com o
objetivo de identificar as semelhangas e as diferengas nos perfis comportamentais entre a
SXF e PEA. Quando existe comorbilidade, isto €, SXF+PEA, comparando com a SXF ou
PEA, isoladamente, verifica-se que o prognostico desenvolvimental € sempre mais negativo
(Bailey, et al., 1998; Bailey et al., 2000; Bailey, Hatton, Skinner et al., 2001; Hatton et al., 2006;
Kau et al, 2004; Lewis et al., 2006; Rogers et al., 2001), desenvolvem-se menos
competéncias cognitivas (Kaufmann et al., 2004), mais limitagdes nos comportamentos
adaptativos (Cohen, 1995b; Hatton et al., 2006; Kau et al., 2004; Rogers et al., 2001) e regista-
se uma maior incidéncia de problemas comportamentais (Cohen, 1995b; Kau et al., 2004).
Também a nivel social, a comorbilidade SXF+PEA parece formar um subgrupo em que surgem

comportamentos especificos como evitamento de contacto visual e da interagao social mesmo
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com pessoas familiares (Roberts et al., 2009). Nas criangas com SXF+PEA, a linguagem
expressiva é profundamente afetada (Philofsky et al., 2004).
Em estudos mais recentes, de McDuffie, Thurman et al., (2015), verificou-se que rapazes com
SXF+PEA, comparativamente a rapazes com Autismo Idiopatico eram socialmente mais
responsivos, revelaram um repertério de comportamentos de comunicagao mais proximo do
desenvolvimento tipico e demonstraram menor predisposicdo para a realizacdo de
comportamentos repetitivos. Estes surpreendentes resultados demonstram que apesar da
sobreposicao de comportamentos entre a PEA+SXF e o Autismo Idiopatico, ambos tém perfis
diferentes (McDuffie et al., 2014).

As dificuldades na interacéo social sdo partilhadas quer pela SXF, quer pelo Al. Nas
duas perturbacoes, € possivel observar o evitamento do contacto visual, a retirada social, a
ansiedade social, os comportamentos estereotipados, as dificuldades na compreensao e na
resposta a situacdes sociais (Bailey et al., 1998; Budimirovic et al., 2014; Brown & Cohen,
2013; Hagerman, 2002; Kau et al., 2004; Kaufmann et al., 2004; Hall et al., 2008).

Na dimensdo motora, tanto no SXF, como no Autismo Idiopatico, sdo partilhadas
carateristicas como a utilizagédo repetitiva de objetos, repeticio de movimentos motores, e
dificuldades de coordenagéo motora. Ao nivel da comunicacdo e linguagem, ambos tém
défices, embora as dificuldades sejam diferentes entre si. Os défices intelectuais e
dificuldades no processamento sensorial sdo carateristicas igualmente partilhadas. A atencao
€, comummente, uma area afetada em ambas as patologias. Tanto no perfil da SXF como no
perfil do Al encontram-se problemas emocionais e de humor. Outra area afetada é a dos
problemas comportamentais, como a agressividade, ou comportamentos auto-lesivos
(Budimirovic et al., 2014).
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Capitulo 3-  Diagnéstico e detegdo da SXF

O diagnéstico de SXF implica sempre um teste de DNA (Hatton et al., 2006). Contudo,
embora seja possivel diagnostica-la geneticamente, existe um desfasamento entre as
primeiras queixas e o diagndstico, definindo-se este processo até a atribuicdo do diagndstico
como “odisseia diagnoéstica” (Bailey, Raspa et al., 2009). Esta odisseia diagnéstica afeta as
familias, acarretando custos financeiros (e.g., elevado numero de consultas) mas, acima de
tudo, custos emocionais (e.g., desconhecer o porqué do atraso desenvolvimental ou o porqué
dos comportamentos atipicos poderem ser causadores de ansiedade nos cuidadores) (Bailey,
Raspa, et al.,, 2009; Bailey, Skinner, et al., 2009). O atraso no diagndstico prejudica

principalmente as criangas que nao obtém o acompanhamento necessario.

3.1 Diagnéstico molecular

No que se refere a SXF é sempre necessario um teste de diagndéstico molecular
(Sherman et al., 2005). Para levar a cabo o diagnéstico molecular podem ser utilizadas duas
metodologias diferentes: o Southern blot e a reacdo de polimerizagdo em cadeia ou
polymerase chain reaction (PCR doravante). O método Southern blot permite detetar
sequéncias mais longas de CGG e determinar o estado de metilacdo do gene (Leigh &
Hagerman, 2013; Sherman et al., 2005; Tassone, 2015). Esta metodologia peca por ser mais
dispendiosa e demorada. Ja o PCR é mais econdmico, mais rapido e necessita apenas de
uma pequena quantidade de DNA, comparativamente ao método anterior (Leigh & Hagerman,
2013; Sherman et al., 2005). Contudo, nos alelos de maior tamanho, esta metodologia ja ndo
se revela eficaz, necessitando de recorrer ao Southern blot (Leigh & Hagerman, 2013;
Sherman et al.,, 2005; Tassone, 2015). O PCR tem sido alvo de investigacdo e,
consequentemente, de grandes desenvolvimentos que permitem analisar sequéncias de CGG
cada vez maiores, reduzindo a necessidade do outro método mais dispendioso e demorado
(Chen, 2010; Filipovic-Sadic et al., 2010).

Assim, espera-se que os proximos desenvolvimentos permitam fazer a aplicacao do
PCR em rastreios de larga escala (Filipovic-Sadic et al., 2010; Martins, 2013). Quanto ao
golden standard (i.e., melhor pratica), este é considerado por Tassone (2015) como a

combinacdo do PCR com o Southern Blot.

3.2. Politica de diagnéstico

Alguns dos principais investigadores do XF referem que a politica face ao diagnéstico
deve ser uma politica de diagndstico rapido (Abrams et al., 2012; Bailey, Raspa, et al., 2009;
Franco et al., 2014). Da celeridade do diagndstico depende a intervencao precoce e 0 acesso

ao aconselhamento genético (Abrams et al., 2012; Bailey, 2013;). Relativamente a
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intervengao precoce, Donald Bailey (2013, p. 13) defende que “Sera de esperar que quanto
mais cedo melhor, para evitar a perda de importantes vias neuronais e promover boas

experiéncias precoces de aprendizagem”.

3.3. Formas de diagnéstico

Atualmente recorre-se a uma abordagem de diagndstico baseada em sintomas para
identificar os sujeitos afetados (Bailey, 2013).

As carateristicas fisicas mais visiveis (e.g., orelhas grandes, face alongada,
macroorquidismo, etc) ndo sdo, na maior parte dos casos, marcadores uteis nos primeiros
anos de vida porque s6 depois da puberdade é que se tornam mais evidentes. Por outro lado,
devido a uma grande variabilidade fenotipica, os sinais de risco que diferenciam as criangas
com desenvolvimento tipico e com SXF ndo séo facilmente percetiveis (Baranek, Danko, et
al., 2005; Baranek et al., 2008; Mirret et al., 2004). E importante salientar que, mesmo que
sejam identificados alguns sinais de risco, ndo ha nenhuma presenca ou auséncia fenotipica
que seja conclusiva da SXF so por si, devendo, por isso, o médico ficar alerta para possiveis
sinais de risco, com vista a encaminhar a crianga para o diagnostico genético (Franco et al.,
2014). Outra situacdo ocorre quando ha no histérico familiar pessoas com deficiéncia
intelectual, SXF ou autismo, devendo o médico remeter a crianga para avaliagdo genética
(Franco et al., 2014).

Devido a todos estes desafios, o caminho até “a descoberta” da perturbacao é dificil,
nao so6 porque ndo existem programas de rastreio sistematico, mas também porque os
sintomas surgem gradualmente e sem grande especificidade (Bailey et al., 2011). Atudo isto
acresce ainda a dificuldade em identificar nos recém-nascidos, sem testes genéticos, a SXF
(Bailey et al., 2003).

De facto, até a SXF ser diagnosticada, os pais passam por aquilo que é designado
como uma “odisseia diagndstica”, um caminho moroso e frustrante, feito de incertezas e
preocupacdes (Bailey et al., 2003; Bailey et al., 2015; Mirret et al., 2004).

Se se dividir o processo diagndstico em trés fases, na primeira fase, encontram-se as
primeiras preocupacdes e suspeitas face ao desenvolvimento, sendo este o momento em que
0s pais relatam as suas primeiras preocupagdes, mesmo nao sendo sinais especificos,
surgindo entre os nove e os 13 meses em Portugal (Franco et al., 2014). E nesta primeira
fase, que os familiares, se confrontam com as dificuldades que resultam do momento em que
0 médico aconselha “esperar para ver’ ou quando, sobretudo, as mées sentem as suas

preocupagdes ignoradas (Bailey, Raspa, et al., 2009; Bailey et al., 2003; Franco et al., 2014).
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A segunda fase, a identificagao de um atraso no desenvolvimento, acontece em Portugal bem
apos os 19 meses referenciados noutras investigagdes internacionais (Bailey et al., 2011;
Franco et al., 2014).

A ultima fase, o diagndstico final, nos EUA ocorre quase aos trés anos e em Portugal
€ apenas a partir dos seis (Bailey et al., 2011; Franco et al., 2014).

O desfasamento entre os primeiros sinais e o diagnéstico final traz inumeras
consequéncias para as criangas com SXF. Em primeiro lugar, pode considerar-se o atraso na
intervencao precoce. A lntervencéo Precoce pode ser entendida como “um conjunto de acoes,
no dmbito da educacgio, da salde e da seguranca social, prestados a criancas entre os 0 e
0s 6 anos, que apresentam uma perturbagao do desenvolvimento, ou estdo em risco de atraso
grave (...)” (Apolénio & Franco, 2013, p.150). A intervencao precoce é fundamental porque,
quanto mais cedo se iniciar as intervencdes educativas e médicas, mais se aproveita a
neuroplasticidade cerebral para desenvolver novas vias neuronais que ajudem a otimizar as
potencialidades da crianga (Abrams et al., 2012; Muratori & Maestro, 2007). E verdade que a
SXF nao tem cura, porém, o desenvolvimento cerebral nao se resume a um desenrolar de
mecanismos genéticos pré-determinados. As mudancas epigenéticas, ou mudangas no
prognéstico desenvolvimental, podem ser alcangadas com base nas experiéncias que séo
proporcionadas as criangas, especialmente na fase mais precoce do desenvolvimento (Kolb
& Gibb, 2011). Mesmo tendo em conta os mecanismos carateristicos da SXF que afetam o
desenvolvimento da estrutura e funcionamento cerebral, € nos primeiros anos de vida das
criangas em que o cérebro tem uma maior plasticidade desenvolvimental, isto é, é nesta fase
que o cérebro tem maior capacidade para se adaptar ao ambiente que a rodeia, potenciando
estas experiéncias precoces alteragcdes nos préoprios mecanismos genéticos (Murgatroyd &
Spengler, 2011).

Outro problema que surge deste atraso €, muitas vezes, os pais terem um segundo
filho antes do diagndstico de SXF do primeiro filho (Bailey, Raspa, et al., 2009). Sabe-se que
quando ha confirmagéo do diagnéstico de SXF, 77% das familias decide ndo ter outro filho
(Raspberry & Skinner, 2011). Como explicado por Franco et al., (2014), o diagndstico, por si
s6, ndo impede que haja novas gravidezes, mas contribui para uma tomada de decisdo
consciente e informada.

O paciente, ao ser identificado, deve ser encaminhado para o aconselhamento
genético e deve ser pedido um diagndstico em cascata dos seus familiares potencialmente
afetados ou em risco (McConkie-Rosell et al., 2007). O ideal é a familia alargada também
usufruir do aconselhamento genético, uma vez que pode haver outros membros da familia
que sao portadores da mutacao, ainda que sem sinais fenotipicos (Franco et al., 2014;
McConkie-Rosell et al., 2007; Sherman et al., 2005).
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O rastreio universal ou sistematico € equacionado como uma solugao possivel, visto
que, é possivel detetar a SXF através de testes diagndsticos antes da gravidez, durante a
gravidez e nos recém-nascidos (Bailey et al., 2003; Hill, Archibald, Cohen, & Metcalfe, 2010).
O rastreio universal define-se como uma generalizagdo de um procedimento sistematico ao
nivel pré-natal ou neonatal (Hill et al., 2010). O rastreio sistematico (ou em cascata) tem um
carater sistematico, em funcao da identificagao de portadores ou casos anteriores de mutacao
completa na familia (Franco et al., 2014). A pratica do rastreio universal é tida por alguns
autores como exequivel (e.g., Bailey, 2004; Bailey, Bishop, Raspa, & Skinner, 2012), devido
as evolugoes tecnoldgicas a que se assiste na area dos testes genéticos. Todavia, esta pratica
de diagnostico ndo pode ser aceite sem ter previamente o conhecimento das suas vantagens,
mas também dos problemas econémicos, clinicos e éticos (Adams et al., 2012).

Numerando as vantagens do rastreio universal, pode considerar-se que apesar de ndo
haver uma cura para o XF, o inicio atempado da intervencédo precoce potencia inumeras
capacidades dos pacientes (Bailey, 2004; Bailey, Skinner, Roche, & Powell, 2009). A
possibilidade de receber informacao sobre o risco reprodutivo (Bailey, 2004; Raspa, Edwards,
Wheeler, Bishop, & Bailey, 2016) permitiria a tomada de decisdes conscientes e informadas
sobre futuras gravidezes (Bailey et al, 2003; Raspberry & Skinner, 2011), e pouparia os pais
a “odisseia diagnéstica”, indo ao encontro dos seus desejos, sabendo-se que de 1099
familias, 83% defende o rastreio nos recém-nascidos (Adams et al., 2012; Bailey, 2004; Bailey,
Skinner et al., 2009).

De um modo geral, parece haver uma aceitagao positiva do rastreio ante-natal e pré-
natal (Raspa et al., 2016). Uma redugédo dos custos no orgamento familiar também é
expectavel, uma vez que as familias nao teriam que pagar as cerca de dez visitas que, em
média, teriam que fazer para identificar a perturbagcao (Adams et al., 2012; Bailey, 2004). O
rastreio, durante a gravidez, tem como vantagem permitir aos pais adaptarem-se a ideia da
doencga antes da crianca nascer, fazer o planeamento familiar, e alertar os portadores para o
risco de FXPOI e outros problemas de fertilidade (Bailey, 2004, Bailey et al., 2012).

As dificuldades éticas, sociais e praticas que se intrometem na realizagdo do rastreio
universal devem ser cuidadosamente analisadas (Adams et al., 2012; Bailey, Raspa et al.,
2009; Bailey, Skinner, Davis, Whitmarsh, & Powell, 2008). Entre elas, por exemplo, a
identificagao de mutagbes completas em mulheres e de pré-mutagbes com poucos sinais ou
de inicio tardio, implicando a posterior explicagdo da condigdo médica (Adams et al., 2012).
Outra preocupagédo fundamental é a existéncia de recursos suficientes, a nivel da IP e
aconselhamento genético, para todas as familias identificadas (Adams et al., 2012; Bailey,
Skinner, et al., 2008). Daqui, emergem ainda outras questdes éticas como o diagndstico de
uma doenca “sem cura” que possivelmente afetara a relagao entre os pais e a crianga (Adams
et al., 2012; Bailey, Skinner, et al., 2008).
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Caso a pratica do rastreio universal fosse adotada, a necessidade do diagndstico com
base em sinais perderia a validade e como tal a pertinéncia da presente investigacao sobre
0s sinais precoces de risco também seria reduzida. No entanto, ainda muito existe a debater
sobre o diagndstico universal/sistematico e como tal importa focar as atengdes no diagndstico
com base em sintomas. Desta forma, parece importante que se continue a aprofundar o
conhecimento sobre os primeiros sinais de atraso no desenvolvimento, nas dimensdes da

motricidade, da cogni¢do, da emocgao e da linguagem (Abrams et al., 2012; Bailey, 2004).

3.4. Analise retrospetiva de videos para a identificagao de sinais de risco precoce

A analise retrospetiva € um dos métodos de exceléncia para estudar os perfis
desenvolvimentais precoces, quer em criancas com SXF, quer em criangas com PEA
(Baranek, Danko, et al., 2005; Clifford & Dissanayke, 2008; Clifford, Young & Williamson, 2007;
Maestro et al., 2005; Maestro et al., 2006; Marschik et al., 2014; Marschik & Einspieler, 2011).
Outro beneficio da utilizagao dos videos é permitir detetar marcadores comportamentais que
ajudem a sinalizar dificuldades no desenvolvimento (Marschik et al., 2014; Marschik &
Einspieler, 2011).

Primeiramente, esta analise era feita com base nas recordagées que os pais tinham
sobre os padrdes desenvolvimentais precoces. E inegavel que os pais podem ter uma
compreenséo instintiva daquilo que é normal ou ndo na sua crianga (Clair, Danon-Boileau &
Trevarthen, 2007). Contudo, qualquer investigagdo, baseada nas memoérias dos cuidadores
tem a limitacdo de se tornar cada vez menos fiavel com o passar do tempo, na medida em
que, por vezes, os pais confundem aquilo que sabiam antes do diagndstico, com o que
passaram a saber depois do diagndstico (Baranek, Danko et al., 2005; Clifford & Dissanayke,
2008; Clifford et al., 2007; Palomo, Belinchén, & Ozonoff, 2006; Ozonoff et al., 2011).

E normal que sinais tdo subtis como os de atraso no desenvolvimento sejam
esquecidos, passem despercebidos ou sejam negados por parte dos pais, seja por
dificuldades em recordar, seja pela ansiedade que despoleta, ou por falta de conhecimento
sobre o desenvolvimento normal das criangas (Maestro et al., 2002; Maestro et al., 2005;
Palomo et al., 2006). Com o acesso facil a cAmaras de filmar, muitas familias reuniram horas
de informagao muito rica, que permitiram observar o desenvolvimento da crianca (Baranek,
Barnett et al., 2005; Baranek, Danko, et al., 2005).

A metodologia de analise retrospetiva de videos € um procedimento ecologicamente
valido para observar objetivamente o comportamento das criangas em contexto naturalista,
isto é, ver a crianga em interagdo com a “vida real” (Baranek, 1999; Baranek, Danko, et al.,
2005; Clifford & Dissanayke, 2008; Maestro et al., 2002; Muratori, Apicella, Muratori, &

Maestro, 2011). Esta metodologia também possui as suas limitagées: dificuldade em controlar
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as variaveis da amostra, dificuldades em controlar a qualidade dos videos (Baranek, 1999;
Baranek, Barnett et al., 2005; Palomo et al., 2006), a grande variabilidade das cenas filmadas
por parte dos cuidadores (Baranek, Barnett et al., 2005; Maestro et al., 2002), a reduzida
dimensao da amostra e as dificuldades na identificagdo precisa da idade da crianga (Clifford
& Dissanayke, 2008; Clifford et al., 2007). Uma outra limitagdo, prende-se com o facto de
alguns comportamentos ndo serem observaveis, 0 que nao significa necessariamente que
estejam ausentes do repertério comportamental da crianca (Marschik & Einspieler, 2011).
Além destas limitagdes, este método exige muito treino na observagdo dos comportamentos
em questdao e também requer muita pratica na aplicagdo dos protocolos de codificagao
(Marschik & Einspieler, 2011).

Foi Baranek, Danko, et al., (2005) quem introduziu esta metodologia no estudo de
criangas com XF, conseguiram validar a metodologia, defendendo que a observacdo dos
comportamentos da crianga nos videos era um método viavel para estudar o desenvolvimento
das criancas com SXF.

Para levar a cabo analises retrospetivas de videos tém sido utilizadas grelhas de
codificagdo como a grelha de Baranek (1999) que identificava sintomas de autismo ou a grelha
de Baranek, Danko et al., (2005) que identificava comportamentos indicativos de défices
sensorio-motores especificos da SXF.

Estas grelhas de observagdo revestem-se da maior importancia, ndo s6 para a
investigagdo, como para o apoio ao diagnéstico (Mirret et al., 2004). Como resultado da
utilizagdo destas grelhas, obtém-se os sinais precoces de atraso no desenvolvimento nas
mais diversas idades, seja dos zero aos seis meses (Maestro et al., 2001; Maestro et al.,
2002), dos seis aos nove, ou dos nove aos 12 meses (Baranek, 1999; Baranek; Danko et al.,
2005; Maestro et al.,, 2001; Maestro et al., 2006). Apesar das dificuldades inerentes ao
diagndstico precoce, pode afirmar-se que os sinais de risco surgem durante o primeiro ano de
vida (Bailey et al., 2011), no entanto, o diagnéstico baseado em sintomas continua a ser um
desafio porque nao existe somente um perfil desenvolvimental de SXF (Bailey et al., 2011).
Baranek, Danko, et al. (2005), utilizaram uma grelha para avaliar as carateristicas sensorio-
motoras. Através da analise de videos familiares verificaram um atraso nas competéncias do
brincar, um défice no controlo motor e movimentos repetitivos durante o primeiro ano de vida,
carateristicas que diferenciavam as criangas com SXF das com desenvolvimento tipico e com
Autismo Idiopatico. Sugerem ainda que deveriam ser feitos estudos sobre a joint attention
(atencéo partilhada) e a sua relagdo com o desenvolvimento precoce de carateristicas de
autismo na SXF.

A joint attention (atencao partilhada) pode ser definida como a capacidade de
coordenar a atencdo entre um parceiro social e um objeto/situagdo de interesse mutuo

(Clifford & Dissanayke, 2008). E um marco desenvolvimental que & atingido, por norma, entre
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os nove e os 14 meses. Implica, por exemplo, a crianca ser capaz de alternar o olhar entre
um objeto/situacéo e a cara do cuidador, com a intengao de partilhar o interesse (Clifford &
Dissanayke, 2008).

Para se estudar o joint attention é possivel recorrer a grelha de Clifford e Dissanayke
(2008) que desenvolveram o instrumento para analisar a joint attention, o contacto visual e o
afeto nos primeiros dois anos de vida das criangas. No seu estudo, analisaram os videos de
criangas que mais tarde receberam o diagndstico de PEA, comparando os resultados com os
videos de criangas com desenvolvimento tipico. Puderam observar que comparativamente
ao grupo de controlo, os sujeitos com PEA tém uma capacidade de joint attention ausente ou
deficitaria. Estes demonstram especificamente, dificuldades em iniciar a atenc¢ao partilhada
(e.g., seguir a dire¢do quando alguém aponta), anomalias no afeto e na qualidade do olhar e
menos capacidade de resposta apds chamada do nome (Clifford & Dissanayke, 2008).

Outra grelha que pode ser utilizada é a de Maestro et al. (2002). Os investigadores
acreditam que os primeiros sinais de défices precoces de autismo sado os da joint attention
(atencao partilhada). Os autores evidenciam que as criangas com PEA a partir dos seis meses
tém menor orientacao para estimulos sociais e demonstram preferéncia por estimulos nao-
sociais. Comparativamente as criangas do grupo de controlo, as criangas com PEA
aparentavam olhar menos e direcionar menos atengcdo para as pessoas. Ao nivel da
vocalizagdo também vocalizavam menos para outras pessoas do que as criangas do grupo

de controlo.
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Il - Estudo Empirico

Capitulo 4 -  Objetivos / Questdes de Investigagao

Como ja foi referido, as criangas com SXF podem manifestar sintomatologia precoce,
contudo, a confirmagao do diagnostico de X Fragil surge, tardiamente, por volta dos 6 anos
em Portugal (Franco et al., 2014). Ja foram discutidos os métodos de rastreio e sem duvida
que o rastreio universal, se ndo gerasse controvérsia, seria a melhor opgédo de diagndstico
(Bailey, 2013).

Nao obstante, e por enquanto, uma abordagem de diagndstico baseada em sintomas
continua a ser uma das melhores opg¢des, na medida em que é fundamental continuar a refinar
o0 conhecimento dos perfis desenvolvimentais das criangcas com SXF, compreendendo cada
vez melhor os seus fenétipos.

Esta investigacdo seguiu uma metodologia qualitativa, de carater exploratorio, isto €, na
sua génese encontra-se a intengao de explorar detalhadamente a tematica, obtendo ao longo
do processo, dados descritivos das criangas, através da analise dos videos com recurso a
grelhas de observacao a partir das quais os comportamentos observados foram registados
(Creswell, 2007).

As perguntas exploratérias que estdo na origem da investigacdo sdo: Servira a
metodologia de analise dos videos para o estudo dos comportamentos precoces das criangas
com SXF? Quais os sinais precoces de risco que podem ser identificados nas criangas com

SXF no periodo desenvolvimental dos 0-30 meses?
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Capitulo5-  Método

5.1. Participantes

Utilizaram-se técnicas de amostragem nao probabilisticas por forma a constituir a
amostra, nomeadamente, a amostragem por conveniéncia (Maréco, 2011). A escolha recaiu
sobre este método nao-probabilistico por ser, geralmente, utilizado nas investigagdes
exploratérias e facilitar a composicdo da amostra, que nesta populacdo alvo é dificil de
recolher (Vilelas, 2009). Além disso, existe ainda a limitagdo de poucos pais filmarem as suas
criancas antes do diagnostico da sindrome. Fizeram parte do estudo, seis criangas com
diagnostico genético de SXF (N=6). A amostra foi constituida por cinco individuos do sexo
masculino (n=5) (83%) e um individuo do sexo feminino (n=1) (17%). Os critérios de inclusao
escolhidos foram: 1) a crianga ter diagnostico confirmado da sindrome, 2) as criangas terem
até aos 30 meses de idade a data dos videos, e 3) os pais aceitarem partilhar os videos

familiares para os propdésitos da investigacao.
5.2. Materiais

5.2.1. Instrumentos

Para a obtencao dos dados descritivos recorreu-se a grelhas de observagéo que, com base
na revisao bibliografica, se revelaram pertinentes para a analise comportamental das criancas
com SXF (Creswell, 2007). No plano da observagéao, as grelhas assumem uma forma fechada,
isto é, os comportamentos sao definidos a priori, com a vantagem de ser uma observagao
sistematica e mais objetiva (Vilelas, 2009).

Com recurso a estas grelhas foi possivel analisar quantitativamente, mediante as propriedade
de cada um dos instrumentos de observagao, a frequéncia e a presenga/auséncia, assim
como analisar qualitativamente alguns dos itens das escalas. A analise descritiva é utilizada
na metodologia qualitativa porque permite, mesmo com uma amostra pequena, conhecer
carateristicas da populagdo em estudo (Joffe & Yardley, 2004).

Por fim, a partir dos dados observados, estes sdo organizados de forma dedutiva (com base
na teoria existente), sugerindo-se interpretagdes e hipoteses para os resultados que emergem
da investigacao (Joffe & Yardley, 2004).

No procedimento de recolha de dados utilizaram-se trés grelhas de observag¢ao para
analisar os comportamentos observados nos videos. As trés grelhas de observagao foram
agrupadas, formando uma grelha unica. Designadamente, foram utilizados os seguintes
instrumentos: a Escala de Codificagdo (Baranek, Danko et al., 2005); as Categorias
Comportamentais (Clifford & Dissanayke, 2008) e a Grid for the Assessment of Attention in
Infants Through Home Videos (Maestro et al., 2002).
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Escala de Codificagao

Baranek (1999) criou uma escala de codificagdo de comportamentos que se divide em
sete categorias comportamentais: Evitamento do olhar e contacto visual, Afeto, Toque Social,
Ajustamentos Posturais, Resposta ao Nome, Estereotipias Motoras e de Objetos, e
Modulagdo Sensorial (Tactil, Auditiva, Visual e Vestibular). Segundo esta investigadora, a
maioria das variaveis codificadas, uma de cada vez, tem como resultado a frequéncia de cada
variavel ao longo dos intervalos de tempo. Posteriormente, as frequéncias sdo convertidas
em racios (i.e., proporgao de tempo que o comportamento foi observado ao longo do video).
As outras variaveis (e.g., intensidade das expressoes afetivas, nivel do brincar com objetos,
resposta/aversiao a modulagao sensorial) sdo quantificadas numa escala de tipo Likert com
quatro opcdes de resposta.

Apos validar este procedimento de observagdo dos comportamentos através da
andlise de videos, Baranek propde utilizar a mesma metodologia para analisar as
carateristicas sensério-motoras no primeiro ano de vida de criancas com SXF (Baranek,
Danko et al., 2005). Esta escala é constituida por 14 variaveis que replicam as variaveis
utilizadas por Baranek (1999), mas apresenta algumas alterag¢des para melhor se adequar ao
SXF. Uma das principais alterac¢des foi a inclusdo de variaveis sobre estereotipias motoras.
A operacionalizagado dos comportamentos sociais definida pelos autores € a seguinte:

Iltem 1 — Olhar para a cdmara: Probabilidade de olhar para a camara (ou pessoa atras da
camara) ao longo dos intervalos, que implica contabilizar o numero de segundos por intervalo.
Iltem 2 — Orientagéo visual: Probabilidade de atengdo a novos estimulos (ndo-sociais) com
base nas oportunidades. Sempre que se verificar um novo estimulo e a crianga dirigir para ai
a sua atencao, € atribuido o valor 1, quando ela é estimulada mas nao dirige a atengao, recebe
o valor 0. Na auséncia de oportunidade de estimulacao utiliza-se “Nao aplicavel’(NA).

Item 3 — Levar objetos a boca: Probabilidade de levar objetos a boca (n&do relacionados com
comida) ao longo dos intervalos, que implica contabilizar o numero de segundos, em que o
comportamento ocorre, por intervalo.

Item 4 — Rodar objetos: Probabilidade de rodar repetidamente objetos ao longo dos intervalos,
que implica contabilizar o numero de segundos, por intervalo.

Item 5 — Fixagdo visual em objetos: Probabilidade de olhar para objetos (>3 segundos) ao
longo dos intervalos, que implica contabilizar o niumero de segundos por intervalo.

Iltem 6 — Brincadeira com objetos: Probabilidade de brincar com objetos ao longo dos
intervalos,que implica contabilizar o numero de segundos por intervalo.

Iltem 7 — Racio de resposta tatil: Racio de comportamentos de aversao/retirada, dependente
de estimulos tateis nao-sociais, tendo por base o nimero de oportunidades. Quando n&o
existe aversao face ao estimulo ¢ atribuido o valor 0, quando existe aversao atribui-se o valor

1. Na auséncia de oportunidade utiliza-se “N&o aplicavel” (NA).
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Iltem 8 — Numero de chamadas de nome: O racio de estimulos necessarios, apds chamada
do nome, para que a crianca olhe, com base nas vezes que o adulto chama. Quando a crianca
responde a chamada do seu nome é atribuido o valor 1, quando a crianga nao responde a
chamada é atribuido o valor 0. Quando n&o ha oportunidade utiliza-se “N&o aplicavel’(NA).
Iltem 9 — Expresséo afetiva: Racio da intensidade das expressdes afetivas numa escala de
quatro pontos. Quando a expressado é afetiva “muito negativa” atribui-se 1 e quando a
expressao afetiva é “muito positiva” atribui-se 4. Quando nao ha expressodes afetivas utiliza-
se “Nao aplicavel” (NA).

Iltem 10 — Aversdo ao toque social: Probabilidade de comportamentos de retirada/aversao a
partir do toque das pessoas, com base nas oportunidades de contacto fisico. Quando nao
existe aversao ao toque social, atribui-se 0 e quando existe aversdo ao toque atribui-se 1.
Quando néao existe oportunidade utiliza-se “Nao aplicavel” (NA).

Iltem 11 — Estereotipias dos bragos: Probabilidade de movimentos repetitivos dos bragos ao
longo dos intervalos, que implica contabilizar o numero de segundos por intervalo.

Iltem 12 — Estereotipias da cabega/boca: Probabilidade de movimentos repetitivos da cabeca,
boca ou lingua ao longo dos intervalos, que implica contabilizar o numero de segundos por
intervalo.

Iltem 13 — Estereotipias das pernas: Probabilidade de movimentos repetitivos das pernas ao
longo dos intervalos, que implica contabilizar o numero de segundos por intervalo.

Iltem 14 — Posturas estranhas: Probabilidade de posturas anormais do brago ou do corpo
(“rigido” ou estatico >3s) ao longo dos intervalos, que implica contabilizar o numero de

segundos por intervalo.

Categorias comportamentais

Os autores Clifford e Dissanayke (2008) desenvolveram um protocolo de codificagéo
dos comportamentos sociais, em criangas com PEA, através da utilizacdo de videos
familiares. Foram feitas analises de frequéncia na maioria das variaveis ao longo do tempo
total filmado para cada crianga. Algumas variaveis como o contacto visual, as expressdes de
afeto positivo, a atengcdo conjunta geral (respostas e iniciativas) e pedidos (respostas e
iniciativas) foram avaliadas qualitativamente. Esta avaliagdo qualitativa implica a utilizagéo
de uma escala ordinal de zero a trés (com os valores mais elevados a indicarem
comportamentos tipicos de autismo). Inclui ainda a medigdo de outras variaveis como o
contexto, nivel de interacdo e quantidade de brinquedos disponiveis.

Segue-se a operacionalizagao definida pelos autores para os comportamentos sociais:
Iltem 1 — Contacto visual: A crianga olha diretamente para os olhos/cara de uma pessoa; esta
claro que a criancga esta a olhar para a pessoa, e ndo para a camara. O Contacto visual pode

ser cotado de 0 (contacto visual apropriado e sociavel) até 3 (a crianga nunca se envolve em
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contacto visual ou fixa o olhar no vazio, “sem vida”, e apresenta dificuldades no contacto visual
durante uma interag&o).

ltem 2 — Resposta ao nome: A crianca olha diretamente para a pessoa que a chama. Quando
a crianca responde a chamada do nome € atribuido o valor 1, quando a crianga nao responde
a chamada ¢é atribuido o valor 0. Quando n&o ha oportunidade utiliza-se “N&o aplicavel” (NA).
Iltem 3— Sorriso social: A crianga sorri para uma pessoa enquanto olha para ela (inicia o
sorriso); a crianga responde ao sorriso do cuidador devolvendo um sorriso (reciproco). O item
é cotado de acordo com o critério de presencga/auséncia.

ltem 4— Afeto positivo partilhado: A crianca exibe pelo menos um dos seguintes
comportamentos (além do sorriso social): risos, aparente felicidade, entusiasmo facial,
excitagao, tudo isto em estreita proximidade com a face do cuidador. O item é cotado de
acordo com o critério de presenca/auséncia.

Iltem 5— Troca de olhar para atencéo partilhada (comportamento de olhar/verificar): A crianca
olha para a cara da outra pessoa na presenca de algo interessante (possivelmente enquanto
segura/mexe num brinquedo) e depois olha para tras para o objeto/situacado (no sentido de
“verificar” se a pessoa viu o objeto/situagao; A crianga olha para o cuidador dois segundos
depois de parar de mexer no brinquedo e depois olha de novo para o brinquedo. O item é
cotado de acordo com o critério de presenga/auséncia.

Item 6— Iniciar a ateng¢éo partilhada (Apontar proto-declarativo/mostrar/entregar/empurrar para
partilhar um brinquedo, e nédo para o retirar): A crianga aponta para um objeto com a intengéo
de fixar ai a atengdo do cuidador e para partilhar o interesse no objeto; ela entrega um objeto
a uma pessoa ou estende os bragos na direcdo da cara da pessoa para mostrar o objeto. O
item é cotado de acordo com o critério de presenca/auséncia.

Iltem 7— Resposta a atengdo partilhada: A crianga segue quando o cuidador aponta, olha ou
vira a cabeca, direcionando a sua atencdo na mesma dire¢ao para onde o foco de atencao do
cuidador esta direcionado. O cuidador pode vocalizar (e.g., “olha”). O item é cotado de acordo
com o critério de presenga/auséncia.

Item 8- Referenciagéo social: A crianga olha para a cara da outra pessoa na presenga de algo
ambiguo/ameacgador para obter mais informagao (depois pode olhar de volta para o
objeto/situagdo ambiguo/ameacgador). O item é cotado de acordo com o critério de
presenca/auséncia.

Item 9- Inicia pedidos: A crianga aponta ou estende o brago/m&o na diregédo do objeto
desejado, ajudando, o cuidador, a obter o objeto (faz parte de pedir algo fora do alcance; faz-
se acompanhar, por vezes, de vocalizagdes); a crianga da o objeto ao cuidador para obter
ajuda, seja para “fazer outra vez” ou para “se livrar” caso ja ndo o queira. O item é cotado de

acordo com o critério de presenga/auséncia.
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Item 10— Responde a pedidos: A crianga responde aos pedidos de outra pessoa (verbais ou
gestuais), dando, por exemplo, um objeto quando a outra pessoa o pede de mao aberta. O

item é cotado de acordo com o critério de presenca/auséncia.

Grid for the Assessment of Attention in Infants Through Home Videos

Esta grelha é uma adaptacao da Grid for the Study of Normal Behaviors in Infants and
Toddlers (Maestro et al., 2001) para as idades dos zero aos seis meses. Agrelha é composta
por comportamentos do dia a dia que podem ser observados através dos videos.
Originalmente, a grelha era composta por 17 itens que se dividiam em trés areas
desenvolvimentais: a area do comportamento social (sete itens), a area da intersubjetividade
(seis itens) e a area da atividade simbdlica (quatro itens) (Maestro et al., 2001).

Contudo, em 2002, foi levada a cabo uma revisdo com vista a selecionar os
comportamentos que pareciam ser 0s mais representativos das competéncias da crianga em
desenvolvimento (Maestro et al., 2002). Reduzidos para 12, os itens foram divididos por trés
areas desenvolvimentais: atencao social (itens 1,3,7 e 10), atencdo nao-social (itens 2,4,8, e
11), e comportamento social (itens 5,6,9, e 12). Os comportamentos apresentados na grelha
sao codificados com base na sua presenga ou auséncia.

No que concerne a operacionalizacdo dos comportamentos observados, com base na
grelha de Maestro et al., (2002), é importante reter:

Iltem 1 - Olhar para as pessoas: A crianca olha para a mae ou para outras pessoas.

Item 2- Olhar para objetos: A crianga olha para objetos, cAmara ou outras coisas.

Iltem 3 - Orientagao para as pessoas: A crianca tem uma diregao espontanea da atencao para
as pessoas ou voz humana.

Item 4 - Orientagéo para os objetos: A crianga tem uma diregdo espontanea da atengéo para
objetos ou sons ndo-humanos.

Iltem 5 — Sintonia da postura: A crianga tem uma dire¢cao espontanea do corpo na dire¢ao do
corpo de outra pessoa.

Item 6 — Procurar contacto: A crianga tem movimentos espontaneos para contactar com outra
pessoa.

Item 7— Sorrir para as pessoas: A crianga sorri para alguém.

Item 8 — Sorrir para objetos: A crianga sorri para objetos.

Item 9 — Comportamentos sintonizados: A crianga tem movimentos ou expressdes faciais
sintonizadas com o comportamento da outra pessoa.

Iltem 10 - Vocalizar para as pessoas: A crianga produz vocalizagbes ou sons para outra
pessoa.

Item 11— Vocalizar para objetos: A crianga produz vocalizagdes ou sons para objetos.
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Iltem 12 — Antecipagéo da intengdo do outro: A crianga demonstra gestos antecipatorios em
resposta as agdes do adulto; a crianca espera uma agao especifica da parte da outra pessoa.

Item 13 — Afividade exploratéria de um objeto: A crianga explora um objeto com a boca ou

maos.
5.3. Procedimentos
5.3.1. Recolha de dados

Todos procedimentos de natureza ética inerentes a investigagao na Psicologia foram
assegurados ao longo do processo.

O método de recrutamento utilizado consistiu em contactar as familias com criangas
com XF registadas na base de dados do orientador do estudo, assim como convidar
cuidadores de criangas com SXF em grupos especificos nas redes sociais a participar no
estudo. Posteriormente, foi enviado para 90 destas familias um e-mail onde se explicava o
objetivo do estudo e a solicitar a participagdo caso tivessem videos familiares. Para as
familias que se disponibilizaram a participar no estudo foi enviado um consentimento
informado no qual se explicava o objetivo do estudo. Também neste e-mail se assegurou o
anonimato e confidencialidade das criangas e das suas imagens, mas também a
disponibilidade do grupo de investigacao para responder a quaisquer duvidas por parte dos

familiares (Anexo 1).

5.3.2. Andlise dos dados

Depois de recebidos e analisados todos os videos familiares, definiu-se como critério
de inclusao a visibilidade/presenga da crianca ao longo de todas as filmagens. Os videos
incluiam filmagens de rotinas familiares e de atividades como refeicées e brincadeiras da
criangca. Foram recebidos 38 videos, correspondendo a 45 minutos e 24 segundos de tempo
total de videos. Todos os videos cumpriam o critério de inclusdo, ou seja, a presenca
consistente da crianga no filme. Na altura em que os videos foram filmados, ainda nada tinha
sido diagnosticado na crianga. Os videos partilhados pelas familias permitiram observar
criangas desde os dois meses até aos 30 meses. Sempre que a idade das criangas nao estava
explicita nos videos, os pais eram contactados para fornecer essas informagdes, tendo o
orientador da investigagao apoiado no processo de identificagdo da idade das criangas. De
modo a facilitar a andlise dos videos, os mesmos foram divididos em intervalos (20 segundos
por intervalo) (Hawes, Dadds, & Pasalich, 2013). Esta metodologia é frequentemente utilizada

em estudos de analise comportamental (e.g., Maestro et al., 2001; Baranek, 1999).
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A semelhanca da investigagédo de Maestro et al. (2001), que incluiu videos desde o
nascimento até aos dois anos com criangas diagnosticadas com PEA, optou-se por analisar
videos desde o nascimento até aos trés anos de idade. Duas razdes sustentaram esta
decisdo. A primeira, assentando na escassez de videos para periodos especificos, tomou
como exemplo os estudos de Baranek (1999) e Baranek, Danko et al. (2005), em que os
investigadores referem ter estudado as competéncias sensorio-motoras dos 9 aos 12 meses,
nao sO porque é nesse periodo de tempo que estas competéncias emergem, mas também
por ser uma idade em que os investigadores conseguiram reunir uma quantidade suficiente
de videos para analisar. A segunda razao, que sustenta a decisao, é o conhecimento que se
tem dos atrasos na aquisicdo de diversas competéncias (e.g., sensoério-motoras) e que,
alargando o periodo de observacgao até aos trés anos, possibilita verificar se as competéncias
sdo adquiridas mais tarde ou se as dificuldades se tornam mais profundas (Baranek et al.,
2008).

De modo a criar uma grelha unica, os itens dos trés instrumentos foram numerados
ordinalmente, de acordo com a ordem de apresentagao das escalas.

Relativamente ao item 1, “Olhar para a camara”, fez-se o calculo da frequéncia relativa
dos segundos em que o comportamento ocorreu ao longo do tempo total de video. Para
calcular esta percentagem, fez-se o somatério do tempo (em segundos) que o comportamento
foi observado, a dividir pelo numero total de tempo de observagao (Hawes, Dadds, & Pasalich,
2013). Os mesmos calculos foram repetidos para o calculo dos itens: 3, 4, 5, 6, 11, 12, 13, e
14.

Para fazer o calculo da percentagem relativa ao comportamento do item 2, “Orientagéo
visual direcionada para novos estimulos ndo-sociais com base nas oportunidades”, calculou-
se 0 numero de respostas, a dividir pelo numero total de oportunidades. A mesma forma de
calculo da percentagem relativa foi utilizada para os itens: 7, 8 e 10. Quando a crianga nao
teve a oportunidade de exibir o comportamento foi colocado na tabela “Nao Aplicavel” (NA).
No item 9, “Expressées afetivas” utilizou-se uma escala ordinal que vai do 1 (Expressao afetiva
muito negativa) a 4 (Expressao afetiva muito positiva) para avaliar a expressao afetiva em
cada intervalo de 20 segundos. Para obter a média das expressdes afetivas das criangas, fez-
se 0 somatorio das expressodes afetivas a dividir pelo numero de intervalos em que ocorreram
(Hawes, Dadds, & Pasalich, 2013). Ainda neste item houve situagbes em que nao foram
observadas nenhumas expressdes afetivas e para esse efeito colocou-se “Nao Aplicavel” (NA)
na tabela.

No item 15, “A criancga olha diretamente para a cara/olhos da pessoa”’, a avaliagao foi
feita com base numa escala ordinal que vai de 0 (contacto visual apropriado) até 3 (a crianga

nunca procura contacto visual, fixa o olhar no vazio, olhar “sem vida”).
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No item 16, calculou-se novamente o numero de respostas a dividir pelo numero total
de oportunidades. Sempre que nao existia a oportunidade para a crianga responder com um
comportamento, introduziu-se na tabela o “N&o Aplicavel” (NA).

No item 17, “A crianga inicia ou devolve um sorriso ao cuidador’, analisou-se a
frequéncia relativa da presenga ou auséncia do comportamento nos 21 intervalos, de 20
segundos cada, que constituiram o tempo total de video. A percentagem de ocorréncia do
comportamento foi calculada através do somatdrio de ocorréncia do comportamento a dividir
pelo niamero total de intervalos observados (Hawes, Dadds, & Pasalich, 2013). O mesmo
calculo foi utilizado para os itens 18, 19, 20, 21, 22, 23 e 24.

Na escala de Maestro et al., (2002), do item 25 ao 37, o procedimento utilizado para
calcular a percentagem da ocorréncia de comportamentos, consistiu nho somatoério das

ocorréncias dos comportamentos a dividir pelo numero total de intervalos observados.
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Capitulo 6 - Resultados
Para anadlise de resultados procedeu-se, primeiramente, a analise individual dos
resultados obtidos por cada uma das criangas e, posteriormente, fez-se uma analise grupal,
calculando a média dos comportamentos das criancas para as idades dos 0-6 meses, 6-12

meses, 12-18 meses, 18-24 meses e 24-30 meses.

6.1. Analise Individual

A cada crianga observada foi atribuido um numero, e.g., crianga 1 e a caraterizagao
do sexo, masculino (M) ou feminino (F) para facilitar a referéncia ao longo da analise dos
resultados. De seguida, segue um exemplo, na Tabela 1, que corresponde as frequéncias dos
comportamentos registados para a crianga 1 do sexo masculino. As tabelas de frequéncia

referentes as restantes criancas sao remetidas para o Anexo 2.

Tabela 1. Frequéncias referentes a crianga 1 (M)

0-6 meses 6-12 meses 24-30 meses
6 videos— | Fr % 12 Fr % 1 video — | Fr %
341 seg videos - 34 seg
705 seg
1-Olhar para a camara 56 seg 16,4% | 72 seg 10,2% 12 seg | 35,29%
2- Orientagéo visual 3/3 100% 21/27 77% 0/2 0%
direcionada para novos
estimulos ndo-sociais com
. base nas oportunidades
§ 3- Levar objetos a boca 4 seg 1,1% 0 seg 0% 2 seg 5,88%
S 4- Rodar objetos 0 seg 0% | 13 seg 1,84% 0 seg 0%
€ 5- Fixagao visual em objetos 103 seg 30,2% 401 | 56,87% 19 seg 55,88%
°© seg
% 6- Brincadeira com objetos 7 seg 2% 255 | 36,17% 0 seg 0%
g seg
f; 7- Resposta de 0/1 0% 2/32 6,25% Nao Nao
g aversao/retirada perante um Aplicavel | Aplicavel
S
g estimulo tatil ndo-social com
o base nas oportunidades
‘g 8- N° de Chamadas de Nome e 0/3 0% 1/4 25% 1/2 50%
g respetiva resposta
"3 9- Expressoes Afetivas Nao Nao 3 3 Nao Nao
= Aplicavel | Aplicavel Aplicavel | Aplicavel
10- Averséo/retirada face ao 0/3 0% 0/13 0% Nao Nao
toque social Aplicavel | Aplicavel
11- Movimentos repetitivos dos 37 seg 10,8% | 48 seg 6,8% 0 seg 0%
bracos
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12- Movimentos repetitivos da 121 seg 35,4% 125 17,7% 0 seg 0%

cabega, boca ou lingua seg
14- Posturas Estranhas 7 seg 2,05% 0 seg 0% 0 seg 0%

durante pelo menos 3

segundos

16- A crianga olha diretamente 0/3 0% 1/4 25%
para a pessoa que a chama no

espago de 3s

18- A crianga demonstra afeto 5/21 23,8% 4/40 10%
positivo ¢/ sorriso social (e.g.,

ri, aparenta felicidade,

excitagao, contacto visual)

20- Comportamentos que 0/21 0% 7/40 | 17,5%
procuram iniciar a atengéo do

cuidador

22-  Procura pistas ou 0/21 0% 2/40 5% 0/2 0%
referencias no cuidador

Instrumento Clifford & Dissanayke (2008)

perante uma situagdo ambigua
ou ameagadora

24- Responde a pedidos de 0/21 0% 2/40 5% 1/2 50%
objetos

26- A crianca olha para objetos 16/21 38/40

28- Diregdo espontanea do 11/21 52% 39/40 | 97,5% 2/2
olhar para objetos ou sons n&o-
humanos
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direcdo do corpo da outra

pessoa
30- Movimentos esponténeos 9/21 42,8% 4/40 10% 0/2 0%
para contactar com a outra

pessoa

31- Sorrir para as pessoas 5/21 24% 5/40 12,5% 0/2 0%
32- Sorri para objetos 1/21 4,7% 0/40 0% 0/2 0%
33- Apresenta 1/21 4,7% 12/40 30% 0/2 0%

comportamentos (movimentos
ou expressoes faciais)
sintonizados com (o)

comportamento da  outra

pessoa
34- Vocalizar para pessoas 8/21 38% 7140 17,5% 1/2 50%
35- Vocalizar para objetos 0/21 0% 10/40 25% 0/2 0%
36- Antecipar a intengdo dos 0/21 0% 0/40 0% 0/2 0%
outros; espera acdes

especificas da outra pessoa
37- Atividade exploratéria de 3/21 14% 30/40 75% 0/2 0%
um objeto

De acordo com os registos da crianga 1, na Tabela 1, foram observados e codificados
341 segundos de seis videos dos 0-6 meses. A crianga 1, entre os 0-6 meses, obteve os
resultados que se seguem:

A crianga 1 olhou para a camara durante 56 segundos, o que equivale a 16,4% dos
341 segundos de video. Nas 3 vezes que foram apresentaram novos estimulos ndo-sociais a
crianga, esta direcionou a sua atencédo as 3 vezes (100%).

No que se refere a interagédo com objetos, a crianga levou objetos a boca 4 segundos
(1,1% do tempo total), ndo rodou objetos, fixou-se visualmente em objetos durante 103
segundos (30,2% do tempo total) e brincou com objetos 7 segundos (2% do tempo total). Da
unica vez que foi estimulada com um objeto tatil ndo-social, ela ndo teve nenhuma resposta
de aversao ou retirada (0%). A crianga também nao respondeu a nenhuma das trés vezes em
que foi chamada pelo seu nome (0/3). Importa aqui referir que o item “Chamada do nome e
resposta”, igual no item 8 e 16, assinala sempre 0 mesmo resultado.

N&o se assinalaram expressdes afetivas e como tal o item néo foi aplicado.

Nas 3 vezes que a cuidadora |Ihe tocou, a crianga nao evidenciou aversao/retirada
social.

No que as estereotipias diz respeito, a crianga, durante 37 segundos (10,8% do tempo
total), pareceu exibir estereotipias nos bragos. Mais frequente ainda, foram os movimentos

repetitivos da cabega, boca ou lingua, manifestados durante 121 segundos (35,4% do tempo
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total). Durante 23 segundos (6,7% do tempo total), puderam observar-se estereotipias das
pernas e durante 7 segundos (2,05% do tempo total) pareceram ser observaveis posturas
estranhas na crianga.

No item 15, o resultado da média da qualidade do contacto visual da crianga ao longo
de todos os intervalos correspondeu a 2 (contacto visual com deficiéncia moderada,
raramente olha para o outro, olha o vazio).

O sorriso social surgiu em 5 dos 21 intervalos (23,8% do intervalo total), fazendo-se
acompanhar de afeto positivo também em 5 dos 21 intervalos (23,8% do intervalo total).

Os comportamentos descritos do item 19 ao item 24 estiveram ausentes no intervalo
total, obtendo, em todos eles, o resultado de 0 em 21 intervalos (0%).

Nos 21 intervalos, a crianga olhou 5 vezes para outros individuos (comportamento presente
em 23,8% do intervalo total) e olhou 16 vezes para objetos (comportamento presente em 76%
do intervalo total).

A crianga dirigiu a sua atengdo espontaneamente para outras pessoas/voz humana
em 4 intervalos dos 21 (19% do intervalo total). Ja o comportamento de dirigir a sua atengao
para objetos/sons ndo humanos ocorreu com maior frequéncia, em 11 dos 21 intervalos (52
% do intervalo total).

A capacidade de orientagao corporal na dire¢cao da outra pessoa esteve presente em
9 dos 21 intervalos (comportamento presente em 42,8% do intervalo total). Ao mesmo tempo
que orientava o seu corpo na direcao da cuidadora, a crianca fez movimentos espontaneos
para tentar contacta-la, efetuando o comportamento em 9 dos 21 intervalos (comportamento
presente em 42, 8% do intervalo total).

O sorriso da crianga para as pessoas apresentou-se em 5 dos 21 intervalos (24% do
intervalo total) e o sorriso direcionado para objetos surgiu uma unica vez nos 21 intervalos
(4,7% do intervalo total).

A frequéncia com que a crianca e a cuidadora exibiram comportamentos sintonizados
foi de 4,7%, significando que o comportamento surgiu 1 vez em 21 intervalos.

Por 8 vezes, a crianga 1 vocalizou para as pessoas (comportamento com 38% de
frequéncia ao longo dos 21 intervalos), ndo se registando nenhuma vocalizagéo para objetos
ao longo do intervalo total (0%).

Comportamentos de antecipagédo da intengdo do outro estiveram ausentes nos 21
intervalos (0%).

Por fim, a crianca, em 3 intervalos, encontrava-se a explorar brinquedos, estando o

comportamento presente em 14% dos 21 intervalos.
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6.2. Analise Grupal
De seguida, apresenta-se a analise grupal, em que se calcularam as médias das

frequéncias relativas dos comportamentos das criangas, agrupadas por idades.

0-6 meses
A tabela 2 faz referéncia a idade entre os 0 e os 6 meses, sendo os resultados
apresentados os mesmos anteriormente referidos para a crianca 1, pois, da amostra, apenas

esta tinha videos desta faixa etaria.

Tabela 2. Frequéncias referentes a idade dos 0-6 meses

0-6 meses
Crianga1 - M Média
1-Olhar para a camara 16,4% 16,4%
2- Orientagdo visual direcionada para
novos estimulos ndo-sociais com base 100% 100%
nas oportunidades
8 3- Levar objetos a boca 1,1% 1,1%
<]
N 4- Rodar objetos 0% 0%
ﬁ:‘ 5- Fixagao visual em objetos 30,2% 30,2%
° 6- Brincadeira com objetos 2% 2%
3 7- Resposta de aversao/retirada perante
c
g um estimulo tatil ndo-social com base nas 0% 0%
~ oportunidades
[7)
c 8- N° de Chamada de Nome e respetiva
© 0% 0%
3 resposta
o 9- Expressoes Afetivas NA NA
]
g 10- Aversao/retirada face ao toque social 0% 0%
g 11- Movimentos repetitivos dos bragos 10,8% 10,8%
S
n 12- Movimentos repetitivos da cabega,
c 35,4% 35,4%
= boca ou lingua
13- Movimentos repetitivos das pernas 6,7% 6,7%
14- Posturas Estranhas durante pelo
2,05% 2,05%
menos 3 segundos
15- A crianga olha diretamente para a
o3 2 2
5 =~ cara/olhos da pessoa
©
’5 8 16- A crianga olha diretamente para a
E & 0% 0%
5 ~— | pessoa que a chama no espago de 3s
)
o § 17- A crianga inicia ou devolve um sorriso
€t © : 23,8% 23,8%
@® £ | aocuidador
£ ®©
5 % 18- A crianga demonstra afeto positivo ¢/
'Z a sorriso social (e.g., ri, aparenta felicidade, 23,8% 23,8%
- excitagdo, contacto visual)
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0-6 meses
Crianga 1 - M Média

20- Comportamentos que procuram

. . 0% 0%
iniciar a atengdo do cuidador

22- Procura pistas ou referencias no
cuidador perante uma situagdo ambigua 0% 0%

ou ameagadora

28- Direcado espontanea do olhar para
i _ 52% 52%
objetos ou sons ndo-humanos
30- Movimentos esponténeos para
42,8% 42,8%
contactar com a outra pessoa

34- Vocalizar para pessoas

36- Antecipar a intencdo dos outros;

espera acdes especificas da outra 0% 0%
pessoa

6-12 meses

Na idade dos 6-12 meses foram agrupadas trés criangas, encontrando-se o0s
resultados na tabela 3. Os resultados devem ser analisados com precaugédo, uma vez que a
crianga 4 tem pouco tempo de video e, por isso, realizou poucos comportamentos ou muitas

vezes 0s comportamentos ndo se puderam aplicar. Em média, as criangas olharam para a
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camara 22% do tempo total dos videos. As criangas foram chamadas 38 vezes e responderam
32 vezes, correspondendo a 89% de resposta ao estimulo face a oportunidade.

As criangas nao levaram objetos a boca (0%), exibiram o comportamento de rodar
objetos 1% do tempo total do video. Neste caso especifico, apenas uma das criangas realizou
o comportamento. Afixagao visual representa um comportamento que foi realizado, em média,
21% do tempo total dos videos e o brincar com objetos foi observavel durante 18% do tempo.

As criangas, ao serem estimuladas por um objeto tatil ndo-social, apenas tiveram
comportamentos de aversao/retirada 16% das vezes. Contudo, é importante reconhecer que
este critério nao pdde ser aplicado a crianga 4.

O item da chamada e resposta ao nome néo foi aplicado a crianca 4. Assim, a média
entre as restantes criangas foi de 63% de resposta apds a chamada do nome.

As expressbes afetivas foram consideradas no nivel 3, isto &, expressado afetiva
positiva. Nenhuma das criangas exibiu comportamentos de evitamento/retirada face ao toque
social (0%).

As estereotipias de bragos, em média, foram realizadas durante 3% do tempo de
video; as estereotipias da cabecga, boca e lingua, durante 6% do tempo de video; e as
estereotipias das pernas durante 1,5% do tempo total. Relativamente as posturas estranhas,
estas foram exibidas, em média, 13% do tempo.

Ao analisar a qualidade do contacto visual, no item 15, a média foi de 2. Isto significa
que as criancas tiveram um défice moderado no contacto visual com as outras pessoas,
interagindo raramente através do olhar, olhando durante um tempo muito curto e composto
por olhares “vazios” ou “sem vida”.

Em 36% dos intervalos, as criancas sorriram socialmente para o cuidador. E, em 7%,
dos intervalos, o sorriso social fazia-se acompanhar de afeto positivo.

No que diz respeito a troca de olhares, nenhuma crianga o fez com o objetivo de
confirmar se o cuidador a tinha observado (0%). Em média, em 6% dos intervalos, foram
executados comportamentos com o objetivo de chamar a atengao do cuidador. Nenhuma das
criangas partilhou o foco de atengéo com o cuidador (0%).

Calculando a média, em 2 % dos intervalos, as criancas procuraram referéncias no
cuidador face a uma situagao ambigua. Todavia, este resultado deve ser interpretado com
cuidado, na medida em que apenas uma das criangas apresentou o comportamento.

No que toca a pedidos de objetos ao cuidador, nenhuma crianca o fez (0%), embora
tenham respondido a pedidos de objetos, por parte dos cuidadores (2%).

Em média, em 23% dos intervalos, as criangas olharam para outros individuos e em

94% dos intervalos olharam para objetos.
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Estas criancas, em 26% dos intervalos, demonstraram direcdo espontanea do olhar
para outras pessoas, assim como, demonstraram direcdo espontanea do olhar para objetos
em 58% dos intervalos.

As criangas observadas direcionaram o seu corpo de forma espontanea para a outra
pessoa em 30% dos intervalos, e movimentaram-se de forma espontanea na tentativa de
contactar o outro, em 20% dos intervalos. Em 36% dos intervalos, as criangas sorriram para
pessoas e em 17% dos intervalos notava-se a presenca de sorrisos dirigidos a objetos.

No que toca aos comportamentos de sintonia para com o outro, a média de presenca
cifra-se nos 10% de frequéncia ao longo dos intervalos. Contudo, é importante apontar o facto
de apenas uma crianga ter contabilizado a presenga deste comportamento.

A vocalizagédo para pessoas apresentou-se em 23% dos intervalos ao passo que a
vocalizagdo para objetos se resumiu a 8%.

Nenhuma das trés criancas apresentou o comportamento de antecipacdo das intengdes do
outro (0%).

Em média, o comportamento de explorar objetos esteve presente em 34% dos
intervalos.

Tabela 3. Frequéncias referentes a idade dos 6-12 meses

47

6-12 meses
Crianga 1 - | Crianga 4 - Crianca 6 o
M M F Média

1-Olhar para a camara 10,2% 27% 28,86% 22%

2- Orientagdo visual direcionada para

novos estimulos nado-sociais com base 77% NA 100% 89%
§ nas oportunidades
& 3- Levar objetos a boca 0% 0% 0% 0%
Ej‘ 4-Rodar objetos 1,84% 0% 0% 1%
° 5- Fixag&o visual em objetos 56,87% 0% 6,8% 21%
_8 6- Brincadeira com objetos 36,17% 0% 19% 18%
§ 7- Resposta de aversao/retirada perante
~ um estimulo tatil ndo-social com base nas 6,25% NA 25% 16%
% oportunidades
T 8- N° de Chamada de Nome e respetiva
o 25% NA 100% 63%
o) resposta
E 9- Expressoes Afetivas 3 3 3 3
g 10- Averséao/retirada face ao toque social 0% NA 0% 0%
"3 11- Movimentos repetitivos dos bragos 6,8% 0% 2,36% 3%
= 12- Movimentos repetitivos da cabega,

boca ou lingua 17,7% 0% 0,59% 6%

13- Movimentos repetitivos das pernas 4,5% 0% 0% 1,5%



6-12 meses

Crianga 1 - | Crianga 4 - Crianga 6
M M -F

Média

14- Posturas Estranhas durante pelo
0% 24,3% 13,3% 13%

menos 3 segundos

Instrumento Clifford & Dissanayke (2008)

16- A criangca olha diretamente para a
25% NA 100% 63%

pessoa que a chama no espago de 3s

18- A crianga demonstra afeto positivo c/
sorriso social (e.g., ri, aparenta felicidade, 10% 0% 1% 7%

excitagdo, contacto visual)

20- Comportamentos que procuram iniciar
17,5% 0% 0% 6%

a atengéo do cuidador

22- Procura pistas ou referencias no
cuidador perante uma situagdo ambigua
ou ameagadora

26- A crianca olha para objetos 100%

28- Diregdo espontanea do olhar para
) 97,5% 0% 7%
objetos ou sons ndo-humanos

30- Movimentos espontédneos para
10% 0% 50%
contactar com a outra pessoa

34- Vocalizar para pessoas 17,5% 50%%
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6-12 meses
Crianga 1 - | Crianga 4 - Crianga 6 )
Média
M M -F

35- Vocalizar para objetos 25% 0% 0% 8%
36- Antecipar a intengcdo dos outros;

_ ] 0% 0% 0% 0%
espera acdes especificas da outra pessoa
37- Atividade exploratéria de um objeto 75% 0% 27,7% 34%

12-18 meses

Na amostra dos 12-18 meses, composta pela crianga 5 e crianga 6, os registos das
frequéncias encontram-se na Tabela 4.

O olhar para a camara ocupou, em média, 32% do tempo total de observagéo.

Apresentado o estimulo nao-social, a frequéncia de direcdo da atencdo ao novo
estimulo foi de 100%.

Nenhuma crianga levou objetos a boca (0%), nenhuma das criangas rodou objetos
(0%), contudo, esteve presente o comportamento de fixagao visual em objetos durante 56%
do tempo total dos videos. Ainda na interagdo com objetos, a brincadeira com objetos ocupou,
em média, 14% do tempo de video.

Nao houve oportunidades para a crianca responder com aversao a estimulos nao
sociais, nem o nome da crianga foi pronunciado, dai que, se tenha classificado como nao “Nao
Aplicavel”.

Apenas foi possivel identificar as expressbes afetivas de uma das criangas, sendo
atribuido o valor 3, que significa expressao afetiva positiva. Também nao houve oportunidade
para aversao a estimulos sociais, dai a atribuicido do “Nao Aplicavel”.

Nas estereotipias, apenas se verificou a presenca de estereotipias de bragos durante
21% do tempo total de video.

O item 15 nao pode ser aplicado porque nao se evidenciaram expressdes afetivas.

Em 32% dos intervalos, a crianga sorriu para o cuidador e, em 5% dos intervalos foi
evidente o afeto positivo que acompanhou o sorriso.

Do item 19 ao 24, ndo se sinalizou nenhuma presenga ao longo dos intervalos.

Ndo se registou nenhum olhar para outras pessoas, mas a presenca do
comportamento de olhar para objetos registou-se em 91% dos intervalos. Em 50% dos
intervalos, a capacidade de dirigir a atengéo para as pessoas/voz humana esteve presente,
aumentando essa percentagem para 86% no momento de dirigir a atengao para objetos ou
sons nao-humanos.

Em 50% dos intervalos, as criangas demonstraram sintonia corporal com o corpo da
outra pessoa, no entanto, ndo procuraram contactar a outra pessoa através dos seus

movimentos (0%).
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Em 23% dos intervalos as criangas sorriram para pessoas e em 13% sorriram para
objetos. Nao se identificou sintonia da parte das criangas para com os comportamentos do
cuidador (0%).

Por fim, vocalizar para as pessoas foi um comportamento presente em 50% dos
intervalos e vocalizar para objetos esteve presente em 25% dos intervalos. De notar a
aparente auséncia da capacidade de antecipar a intencdo do outro. A frequéncia do

comportamento de exploracéo de um objeto ficou registada em 64% dos intervalos.

Tabela 4. Frequéncias referentes a idade dos 12-18 meses

12-18 meses
Crianga5-M Crianga 6 - F Média
1-Olhar para a camara 0% 64,97% 32%
2- Orientagdo visual direcionada para
novos estimulos nao-sociais com base 100% 100% 100%
nas oportunidades
2 3- Levar objetos a boca 0% 0% 0%
o
N 4- Rodar objetos 0% 0% 0%
E:h 5- Fixag&o visual em objetos 100% 11,98% 56%
° 6- Brincadeira com objetos 28,57% 0% 14%
2 7- Resposta de aversao/retirada perante
c
3 um estimulo tatil ndo-social com base nas NA NA NA
~ oportunidades
[7)
c 8- N° de Chamada de Nome e respetiva
© NA NA NA
3 resposta
o 9- Expressoes Afetivas NA 3 3
]
g 10- Aversdo/retirada face ao toque social NA NA NA
g 11- Movimentos repetitivos dos bragos 9,5% 31,79% 21%
S
n 12- Movimentos repetitivos da cabega,
c ] 0% 0% 0%
= boca ou lingua
13- Movimentos repetitivos das pernas 0% 0% 0%
14- Posturas Estranhas durante pelo
0% 0% 0%
menos 3 segundos
15- A crianga olha diretamente para a
NA NA NA
cara/olhos da pessoa
i —~ | 16- A crianga olha diretamente para a
T © NA NA NA
tg 8 pessoa que a chama no espaco de 3s
= o 17- A crianga inicia ou devolve um sorriso
O o : 0% 63,6% 32%
O =X | ao cuidador
T w
) % 18- A crianga demonstra afeto positivo ¢/
§ 8 sorriso social (e.g., ri, aparenta felicidade, 0% 9,09% 5%
s = s .
2 0O | excitagdo, contacto visual)
- 19- Troca do olhar com o objetivo de
_ . 0% 0% 0%
receber a atengao do cuidador
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12-18 meses

Crianga 5-M Crianga 6 - F Média
20- Comportamentos que procuram iniciar
_ ) 0% 0% 0%
a atengao do cuidador
21- Partilha do foco de atencdo do
. 0% 0% 0%
cuidador
22- Procura pistas ou referencias no
cuidador perante uma situagdo ambigua 0% 0% 0%
ou ameagadora
23- Pede objetos ao cuidador 0% 0% 0%
24- Responde a pedidos de objetos 0% 0% 0%
25- A crianca olha para outros individuos 0% 0% 0%
26- A crianga olha para objetos 100% 81,8% 91%
27- Diregao espontanea do olhar para
0% 100% 50%
pessoas ou voz humana
8 28- Diregdo espontanea do olhar para 72,7%
o ) - 100% 86%
N objetos ou sons ndo-humanos
C—L; 29- A crianga tem wuma diregédo
© espontanea do corpo na diregdo do corpo 0% 100% 50%
g da outra pessoa
0
% 30- Movimentos espontdneos para
0% 0% 0%
= contactar com a outra pessoa
[}
© 31- Sorrir para as pessoas 0% 45% 23%
o
= 32- Sorri para objetos 0% 27% 13%
O
e 33- Apresenta comportamentos
=
= (movimentos ou expressdes faciais)
[} : : 0% 0% 0%
= sintonizados com o comportamento da
outra pessoa
34- Vocalizar para pessoas 0% 100% 50%
35- Vocalizar para objetos 50% 0% 25%
36- Antecipar a intengdo dos outros;
) 0% 0% 0%
espera agoes especificas da outra pessoa
37- Atividade exploratéria de um objeto 100% 27% 64%

18-24 meses

Apresentando os resultados da faixa etaria 18-24 meses, na tabela 5, composta por
duas criancas, verificou-se que, em média, estas olharam 14% do tempo total para a camara,
dirigiram a atengdo para estimulos ndo sociais novos todas as vezes que estes foram
apresentados, levaram a boca objetos 4% do tempo, ndo rodaram objetos (0%), fixaram-se
visualmente em objetos durante 65% do tempo total. Em 20% do tempo total dos videos foi
possivel observar as criangas a brincar com objetos.

O item 7 ndo se aplicou, ja no item 8 a resposta apds o estimulo cifrou-se nos 100%.
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Em média, as expressodes afetivas foram positivas, contudo, apenas uma das criangas
evidenciou estas manifestacbes afetivas. O item 10 ndo foi aplicado e as criangas nao
apresentaram nenhum tipo de estereotipia (0%), nem posturas estranhas (0%).

A média da qualidade do contacto visual foi de 1, o que significa um ligeiro défice no
contacto visual, na interacdo com as outras pessoas, de curta duracdo e com olhares “sem
vida”.

Em 27% dos intervalos, fazendo sempre referéncia a média dos intervalos,
observaram-se sorrisos sociais. Nao foi observado qualquer afeto positivo em nenhum
intervalo (0%), nem troca do olhar com a intencao de receber atencao (0%).

Os comportamentos apresentados nos itens 20, 21, 22 e 23 nao estiveram presentes em
nenhum dos intervalos analisados. Face ao pedido de um objeto por parte de outra pessoa,
as criangas, em média, responderam ao pedido em 25% dos intervalos.

As criangas nao olharam para outros individuos (0%), no entanto, olharam para objetos
em 85% dos intervalos. Em 35% dos intervalos parece evidenciar-se a capacidade de dirigir
a atencao para as pessoas ou voz humana. E em todos os intervalos se verificou a capacidade
de dirigir a atengcdo para objetos ou sons (100%). Em 50% dos intervalos, as criangas
pareceram capazes de orientar o seu corpo na direcido de outra pessoa e em 12% dos
intervalos verificou-se a presenca de movimentos espontaneos para contactar com a outra
pessoa. Em 19% dos intervalos, as criangas sorriram para pessoas e em 12% dos intervalos
aparentaram sorrir para objetos. Nao foi observada, nos intervalos estipulados (0%), a
capacidade de sintonizar os movimentos/expressdes faciais com o comportamento da outra
pessoa.

Quanto a vocalizagdo, esta, em 12% dos intervalos, foi dirigida para as pessoas,
porém, em 25% dos intervalos, foi dirigida para os objetos. Nenhuma crianga antecipou a

intencao do outro. Em 81% dos intervalos, p6de-se observar as criangas explorando objetos.

Tabela 5. Frequéncias referentes a idade dos 18-24 meses

18-24 meses
Crianca5-M Criangca 6 - F Média

& _ 1-Olhar para a camara 0% 27,48% 14%
g g 2- Orientagédo visual direcionada para

g & novos estimulos ndo-sociais com base 100% 100% 100%
Cg E:“ nas oportunidades

"g % | 3- Levar objetos & boca 0% 7,28% 4%
= g 4- Rodar objetos 0% 0% 0%
% § 5- Fixagdo visual em objetos 96,4% 33,1% 65%
£ 6- Brincadeira com objetos 39,28% 0% 20%
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18-24 meses

objetos ou sons ndo-humanos
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Criangca5-M Crianga 6 - F Média
7- Resposta de aversao/retirada perante
um estimulo tatil ndo-social com base nas NA NA NA
oportunidades
8- N° de Chamada de Nome e respetiva
NA 100% 100%
resposta
9- Expressoes Afetivas NA 3 3
10- Averséao/retirada face ao toque social NA NA NA
11- Movimentos repetitivos dos bracos 0% 0% 0%
12- Movimentos repetitivos da cabega,
] 0% 0% 0%
boca ou lingua
13- Movimentos repetitivos das pernas 0% 0% 0%
14- Posturas Estranhas durante pelo
0% 0% 0%
menos 3 segundos
15- A crianga olha diretamente para a . . ’
cara/olhos da pessoa
16- A crianga olha diretamente para a
NA 100% 100%
) pessoa que a chama no espago de 3s
8 17- A criancga inicia ou devolve um sorriso
N . 0% 53% 27%
Py ao cuidador
X
g 18- A crianga demonstra afeto positivo c/
% sorriso social (e.g., ri, aparenta felicidade, 0% 0% 0%
n
K] excitagdo, contacto visual)
Q 19- Troca do olhar com o objetivo de
il ) _ 0% 0% 0%
T receber a atengdo do cuidador
o L
20- Comportamentos que procuram iniciar
;_E P . auep 0% 0% 0%
(&) a atencao do cuidador
'-2 21- Partilha do foco de atengdo do
o . 0% 0% 0%
£ cuidador
g 22- Procura pistas ou referencias no
g cuidador perante uma situagdo ambigua 0% 0% 0%
ou ameagadora
23- Pede objetos ao cuidador 0% 0% 0%
24- Responde a pedidos de objetos 50% 0% 25%
S o N 25- A crianga olha para outros individuos 0% 0% 0%
[
g § 8 26- A crianga olha para objetos 100% 69,2% 85%
g = g 27- Diregdo espontanea do olhar para
N O 0% 69,2% 35%
£ T Y pessoas ou voz humana
28- Diregdo espontdnea do olhar para
100% 100% 100%



18-24 meses

Criangca5-M Crianga 6 - F Média
29- A crianga tem uma direcdo
espontanea do corpo na diregdo do corpo 0% 100% 50%
da outra pessoa
30- Movimentos espontdneos para
0% 23,07% 12%
contactar com a outra pessoa
31- Sorrir para as pessoas 0% 38,46% 19%
32- Sorri para objetos 0% 23,07% 12%
33- Apresenta comportamentos
(movimentos ou expressdes faciais)
. : 0% 0% 0%
sintonizados com o comportamento da
outra pessoa
34- Vocalizar para pessoas 0% 23,07% 12%
35- Vocalizar para objetos 50% 0% 25%
36- Antecipar a intencdo dos outros;
_ ) 0% 0% 0%
espera agdes especificas da outra pessoa
37- Atividade exploratdria de um objeto 100% 61,5% 81%

24-30 meses

Para finalizar, procede-se a apresentacao da média de 4 criangas que compuseram o
segmento dos 24-30 meses de idade, registadas na tabela 6.

No primeiro item, as criangas passaram 10% dos intervalos a olhar para a camara,
orientarando a sua atengao para estimulos nao-sociais em 50% das oportunidades. Na
interacdo com o0s objetos, as criangas levaram objetos a boca em 2% do tempo total dos
intervalos, ndo rodaram objetos, e fixaram-se visualmente em objetos durante 55% do tempo
dos intervalos. A brincadeira com objetos ocupou 25% do tempo total dos intervalos.

O item 7 apenas foi aplicado a uma das criangas, nao existindo aversao ao estimulo
nao social, e como tal a média é 0%. A capacidade de resposta face ao estimulo do nome foi
de 75%. O afeto foi considerado positivo (3). O item 10 nao foi aplicado, e estereotipias e
anomalias na postura nao foram observadas (0%).

O contacto visual foi considerado adequado a idade e sociavel, atribuindo-lhe o valor
0. No entanto, é de fazer referéncia que uma das criangas tinha um défice ligeiro no contacto
visual (1). Em 18% dos intervalos as crianga sorriram para o cuidador, e em 7% dos intervalos
0s sorrisos fizeram-se acompanhar por afeto positivo.

Em 5% dos intervalos verificou-se a presencga de troca de olhares entre a crianga e o
cuidador com a intengao de chamar a atengdo do cuidador. Em 21% dos intervalos, as
criangas demonstraram comportamentos que tinham por objetivo chamar a atencdo do

cuidador e em 2% dos intervalos partilharam o foco de atengéo do cuidador.
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Também se observaram situagdes ambiguas, nas quais a crianga procurou referéncias
ou pistas no cuidador, em 6% dos intervalos. As criangas ndo pediram objetos (0%), mas
responderam a pedidos de objetos em 21% dos intervalos.

Em 15% dos intervalos, esteve presente o olhar para as pessoas e em 94% dos
intervalos verificou-se que a crianga olhava para objetos. A diregdo esponténea do olhar na
direcdo das pessoas observou-se em 16% dos intervalos enquanto que, a direcdo do olhar na
direcao de objetos observou-se em 81% dos intervalos. Ja a direcao esponténea do corpo no
sentido do corpo da outra pessoa, esteve presente em 19% dos intervalos. Movimentos
espontaneos para contactar a outra pessoa foram identificados em 18% dos intervalos.

O sorrir para pessoas esteve presente em 20% dos intervalos e o sorrir para objetos
esteve presente em 5% dos intervalos.

Em 7% dos intervalos, observaram-se comportamentos sintonizados entre a crianga e
o cuidador.

Em 23% dos intervalos, esteve presente a capacidade de vocalizar para pessoas e em
22% dos intervalos esteve presente a capacidade de vocalizar para objetos. O item 36 esteve

ausente. Em 60% dos intervalos as criangas encontraram-se a explorar um objeto.

Tabela 6. Frequéncias referentes a idade dos 24-30 meses

24-30 meses

Crianga 1 | Crianga 2 | Crianga 3 | Crianga 5 | Médi
-M -M -M -M a

1-Olhar para a camara 35,29% 1,08% 2,065% 0% 10%

2- Orientagdo visual direcionada para

novos estimulos ndo-sociais com base 0% NA 100% NA 50%
§ nas oportunidades
& 3- Levar objetos a boca 5,88% 2,17% 0% 0% 2%
= 4- Rodar objetos 0% 0% 0% 0% 0%
° 5- Fixagdo visual em objetos 55,88% 96,7% 32,5% 33,3% 55%
3 6- Brincadeira com objetos 0% 98,9% 0% 0% 25%
§ 7- Resposta de aversao/retirada perante
) um estimulo tatil ndo-social com base nas NA NA 0% NA 0%
% oportunidades
E 8- N° de Chamada de Nome e respetiva
(11] 50% NA 100% NA | 75%
fo) resposta
‘g 9- Expressoes Afetivas NA 3 3 NA 3
g 10- Aversao/retirada face ao toque social NA NA NA NA NA
"3 11- Movimentos repetitivos dos bragos 0% 0% 0% 0% 0%
= 12- Movimentos repetitivos da cabega,

0% 0% 0% 0% 0%
boca ou lingua
13- Movimentos repetitivos das pernas 0% 0% 0% 0% 0%
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14- Posturas Estranhas durante pelo
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0% 0% 0% 0% 0%
menos 3 segundos
15- A crianca olha diretamente para a
0 0 0 2 1
cara/olhos da pessoa
16- A crianga olha diretamente para a
50% NA 100% NA 75%
) pessoa que a chama no espaco de 3s
8 17- A crianga inicia ou devolve um sorriso
N . 0% 20% 51,6% 0% 18%
o ao cuidador
X
% 18- A crianga demonstra afeto positivo c/
% sorriso social (e.g., ri, aparenta felicidade, 0% 0% 25,8% 0% 7%
0N
0 excitagdo, contacto visual)
Q 19- Troca do olhar com o objetivo de
el ) _ 0% 20% 0% 0% | 5%
T receber a aten¢do do cuidador
;8 20- Comportamentos que procuram iniciar
= _ . 50% 0% 32% 0% 21%
(&) a atencao do cuidador
-'g 21- Partilha do foco de atengdo do
o : 0% 0% 9,6 % 0% 2%
£ cuidador
g 22- Procura pistas ou referencias no
g cuidador perante uma situacdo ambigua 0% 0% 22,5% 0% 6%
ou ameagadora
23- Pede objetos ao cuidador 0% 0% 0% 0% 0%
24- Responde a pedidos de objetos 50% 0% 32% 0% 21%
25- A crianga olha para outros individuos 0% 0% 61% 0% 15%
26- A crianga olha para objetos 100% 100% 74% 100% 94%
27- Diregdo espontanea do olhar para
0% 0% 64,5% 0% 16%
pessoas ou voz humana
S 28- Diregdo espontanea do olhar para
S ) _ 100% 100 % 74% 50% 81%
N objetos ou sons ndo-humanos
= 29- A crianga tem uma direcdo
© espontanea do corpo na diregéo do corpo 0% 0% 7% 0% 19%
g da outra pessoa
0
% 30- Movimentos espontédneos para
0% 0% 70,9% 0% 18%
= contactar com a outra pessoa
(]
© 31- Sorrir para as pessoas 0% 20% 58% 0% 20%
o
= 32- Sorri para objetos 0% 0% 19% 0% 5%
()
e 33- Apresenta comportamentos
S
5 (movimentos ou expressdes faciais)
%) : : 0% 0% 29% 0% 7%
= sintonizados com o comportamento da
outra pessoa
34- Vocalizar para pessoas 50% 0% 41,9% 0% 23%
35- Vocalizar para objetos 0% 80% 9,6% 0% 22%
36- Antecipar a intengdo dos outros;
0% 0% 0% 0% 0%
espera agdes especificas da outra pessoa
37- Atividade exploratéria de um objeto 0% 100% 90% 50% 60%
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Capitulo 7-  Discussao dos Resultados

Os resultados devem ser analisados com precaucdo uma vez que nao existe 0 mesmo
tempo de video para cada uma das criangas. Por exemplo, uma crianga pode realizar poucos
comportamentos, mas isso pode dever-se ao facto de ter pouco tempo de video, ou seja, a
auséncia de um determinado comportamento no video pode néo ser um indicador direto da
auséncia do mesmo, no reportorio comportamental da crianga (Marschik & Einspieler, 2011).

Ao interpretar os resultados, € essencial ter em atengdo que a amostra é pequena e nao
é pretensao deste estudo generalizar qualquer tipo de conclusdes. Sobre os resultados
obtidos, estes vao ser discutidos dentro de quatro categorias que parecem pertinentes, tendo
por base a revisédo da literatura. As dimensdes s&o: aten¢do social vs. atencdo nio-social; a
interagcdo social vs. interagcdo com objetos; a expressdo emocional; e estereotipias e
anomalias da postura.

Dentro da dimensao atencéo social vs. atencdo néo-social inserem-se os itens: 1,2,5, 8,
15, 16, 19, 20, 21, 22, 23, 24, 25, 26, 27 e 28. Dentro da dimensao interagdo social vs.
interagcdo com objetos encontram-se os itens 3, 4, 6, 7, 10, 29, 30, 33, 34, 35, 36 e 37. A
expressao emocional engloba os itens 9, 17, 18, 31 e 32. A discussao sobre a dimensao das

estereotipias e anomalias da postura envolve os itens 11, 12, 13 e 14.

Atencao social vs. atengao nao social

Olhar para a camara foi um comportamento presente em todas as idades. Ao fazer
uma analise individual das frequéncias deste comportamento é possivel verificar que ocupa
uma porc¢ao consideravel do tempo filmado. Bailey et al., (2011) referiram que as criangas com
SXF tém dificuldades nas fungdes executivas e na atencéo, especificamente, na mudanca do
foco de atencdo, olhando prolongadamente para o mesmo sitio. Pode sugerir-se que o
interesse pela camara, demonstrado pela maioria das criangas, funciona como indicador de
uma preferéncia por estimulos nao-sociais. No estudo de Maestro et al., (2006) concluiu-se
que a preferéncia por estimulos ndo-sociais pode servir como um indicador de risco precoce
no desenvolvimento das criangas com autismo, mas o mesmo se pode propor para a SXF.

A capacidade de orientagdo visual direcionada para estimulos ndo-sociais parece ser
uma competéncia bem preservada nas criangas com SXF, significando que as criangas eram
capazes de direcionar a atengao quase em todas as situagdes que o estimulo foi apresentado.
Apenas uma crianga ndo teve resposta aos estimulos n&o-sociais em qualquer um dos
momentos.

No item 5, parece ser possivel observar-se que a fixacao visual em objetos é um dos
comportamentos com mais elevada frequéncia. No estudo de Baranek, Danko et al., (2005) a
frequéncia relativa a fixagao visual em objetos foi mais elevada nas criangas com SXF (9-12

meses), do que nas criangas com PEA ou desenvolvimento tipico. Embora nao seja possivel
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comparar, na presente investigacdo, estes resultados com os resultados de criangas com
autismo e desenvolvimento tipico, verifica-se a presenga deste comportamento com uma
elevada frequéncia. Além disso, embora a amostra seja reduzida, os resultados indicam que
este comportamento continua presente, dos 0 aos 30 meses, e parece ter a tendéncia a
aumentar na sua intensidade.

As criancas da amostra, na resposta ao nome apods estimulo, parecem evidenciar
dificuldades na integragdo sensorial. No caso de criangas com autismo, sabe-se que tém
menos orientagao para estimulos sociais (Maestro et al., 2002; Maestro et al., 2005), mas
pensa-se que na origem dessa tendéncia esta a falta de interesse pelo contexto social (Cohen
et al., 1991; Budimirovic et al., 2006). Contrariamente a falta de motivacao para a interagao
social no autismo, na SXF, a resposta tardia ou auséncia de resposta a estimulos (e.g.,
resposta ao estimulo da chamada do nome) pode ser explicada pela hipo ou
hiperresponsividade sensorial (Hagerman, 2002; Baranek et al., 2008). Na fase precoce do
desenvolvimento dos 0-6 meses, as criangcas podem ainda encontrar-se com um perfil de
hiporesponsividade aos estimulos e, por isso, necessitam de ser estimulados mais vezes
(Hagerman, 2002). Também é notdrio que a crianga 1 dos 0 aos 6 meses, apds ser chamada
trés vezes nao respondeu ao estimulo. A mesma crianga, dos 6-12 meses também foi
estimulada quatro vezes até responder ao nome. Ja dos 24-30 meses, foi estimulada duas
vezes para responder ao nome. Apenas esta crianga parece demonstrar dificuldades na
resposta ao nome, pois todas as outras responderam sempre que foram estimuladas.

O item 15 tem particular importancia, pois revela que, na maioria dos casos, as
criangas com SXF tém um défice no estabelecimento do contacto visual. Estas dificuldades ja
tinham sido referidas por Cohen (Cohen et al., 1991; Cohen, 1995a) e, mais recentemente,
foram reforgadas por Hall et al., (2015) através dos estudos de eye tracking.

O contacto visual de curta duragdo pode dever-se a vontade da crianga interagir com
a outra pessoa, o0 que a leva a estabelecer o contacto com o outro. No entanto, por forma a
reduzir a estimulagéo sensorial visual, a crianga afasta rapidamente o olhar (Cohen, 1995a,
Cornish, Turk, & Levitas, 2007).

Quanto aos itens 19, 20, 21 e 22, estes surgem com uma baixa frequéncia, em todas
as idades. Estes itens dizem respeito a competéncias de atencdo partilhada, isto €, envolvem
a capacidade de alternar o olhar entre pessoas e objetos e implica fazer solicitagdes para
alcancar um objeto. No desenvolvimento tipico, estas capacidades atencionais comegam a
despontar entre os 9 e os 14 meses (Clifford & Dissanayke, 2008). No caso das criangas com
PEA, estas competéncias de atengao partilhada surgem entre os 17-30 meses.

Na nossa amostra, dos 0-6 meses, todos os comportamentos de atencao partilhada
estiveram ausentes. Ja dos 6 aos 12 meses, a crianga 1 parece ser capaz chamar a atencao

do cuidador e de alternar o olhar entre uma situagao ambigua e o cuidador a fim de procurar
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mais informagéo, e parece ser capaz de responder a pedidos de objetos. Todos os
comportamentos de atencao partilhada foram realizados com uma baixa frequéncia, mas pbéde
verificar-se que pelo menos numa crianga estao presentes. Dos 12-18 meses, nenhuma das
criangas exibe estes comportamentos. Entre os 18-24 meses, apenas esta presente a
resposta a pedidos de objetos.

Por fim, dos 24-30 meses, trés das quatro criancas demonstram competéncias da
atencdo partilhada, podendo sugerir-se que estes comportamentos comecam a emergir
dentro do periodo dos 17-30 meses que Clifford e Dissanayke (2008) referiram para as
criancas com PEA. De sublinhar que nenhuma das criangcas faz pedidos de objetos ao
cuidador, podendo isto ser revelador de algumas dificuldades em iniciar comportamentos de
atencgao partilhada (Clifford & Dissanayke, 2008).

Outro dado interessante que resulta do presente estudo, prende-se com o facto da
frequéncia com que as criangas olharam para objetos, ter sido superior, a frequéncia com que
olham para outras pessoas. Este resultado pode interpretar-se como revelador da preferéncia
que as criangas tém pelos estimulos nao-sociais em todas as idades. No mesmo sentido, a
frequéncia com que as criangas dirigiram o olhar para estimulos nido-sociais foi superior a
direcao espontanea da atengao para estimulos sociais. Estas preferéncias por estimulos nao-

sociais foram encontradas em todas as idades em estudo.

Interagdo com objetos vs. interagao com pessoas

Analisando a interagédo das criangas com objetos, parece relevante fazer referéncia a
baixa frequéncia ou auséncia do comportamento “levar objetos a boca”. Baranek (1999), ao
estudar os comportamentos de criangas com autismo, relatou que estas levavam objetos a
boca com uma elevada frequéncia. Assim sendo, embora haja uma preferéncia por estimulos
nao-sociais quer na PEA, quer na SXF, os comportamentos mais frequentes parecem ser
diferentes de uma patologia para a outra.

O comportamento de rodar os objetos teve uma frequéncia baixa, mas pode ser visto
como um indicador da utilizagdo estereotipada de objetos. Através da observagéo dos videos,
€ possivel pensar que a capacidade de brincar com objetos, comportamento presente em
todas as idades e com uma frequéncia elevada em algumas das idades, esta pouco
desenvolvida. O brincar com objetos € um ponto de partida para a compreenséao da interagéo
entre a crianga e o mundo fisico, contudo, sabe-se que as criangas com SXF tém défices nas
competéncias do brincar (Baranek, Barnett et al., 2005). Assim sendo, a qualidade do brincar
pode nao atingir niveis tdo complexos como o “faz de conta” e o repertério de utilizagdo dos
brinquedos pode ser mais limitado (Baranek, Danko et al., 2005). Verificou-se ainda ao longo
da investigacdo, que as criangas utilizaram maioritariamente os brinquedos para os

manipularem repetitivamente, surgindo até algumas dificuldades em distinguir se se tratava
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realmente de um brincar repetitivo com objetos, ou se se tratava de uma utilizagédo
estereotipada dos objetos (Baranek, Barnett et al., 2005; McDuffie, Oakes et al., 2015). Em
todo o caso, ndo parece desadequado referir que, a semelhanga daquilo que é referido para
as criangas com autismo, também as criancas com SXF demonstraram uma limitada
diversidade e criatividade no brincar (Baranek, Barnett et al., 2005). Assim, coloca-se a
hipotese de que as criangas com SXF, apesar de despenderam bastante tempo a interagir
com o objeto, parecem fazé-lo de forma estereotipada e rigida, podendo limitar a capacidade
de explorar o objeto e de aprender as outras fungdes que o objeto pode cumprir (McDuffie,
Oakes et al., 2015).

O item da resposta de aversao/retirada perante um estimulo ndo-social raramente
esteve presente, mas pode ter uma importancia fundamental quando aplicado as criancas
com SXF e na intervengao com estas criangas. Assim, como na aversao ao contacto social as
criangas parecem ser capazes de interagir sem evitamento/aversao na maioria dos casos.

Posteriormente, registou-se que as competéncias de direcdo do corpo na direcdo do
corpo da outra pessoa (sintonia postural) estao presentes em todas as idades. As criangas
com SXF pareceram conseguir adequar a sua postura e enquadra-la com a postura da pessoa
com quem estdo em interacao, ao contrario das criangas com PEA que Maestro et al., (2002)
referem como tendo dificuldades na adequacao da postura.

Relativamente aos movimentos espontineos para contactar outra pessoa, apenas
entre 0s 12 e os 18 meses se registou a auséncia destes comportamentos, por oposi¢cao as
criangas com autismo, que nao procuram ativamente interagir com a outra pessoa (Muratori
et al.,, 2011). Estes resultados sédo recebidos com alguma curiosidade. Por um lado, as
criancas com SXF tém o desejo de interagir com outras pessoas, podendo os niveis de
ansiedade diminuir quando a interagao que esta a ser estabelecida é estabelecida com um
familiar, como na maior parte dos casos apresentados ao longo da investigagdo e como se
verifica noutros estudos (Bailey et al., 2011; Roberts et al., 2007). De referir as dificuldades
em diferenciar algumas estereotipias na cara de sorrisos sociais, e estereotipias nos bragos
que podem ser interpretadas como movimentos que procuram chamar a atengéo do outro.

No que se refere a sintonia entre os comportamentos da crianga e os comportamentos
do cuidador, a frequéncia deste item foi sempre baixa. Esta sintonia na interagéo nao esteve
presente entre os 12-18 meses e o0s 18-24 meses. Nas criangas com PEA é quase inexistente
a capacidade de sintonizar os comportamentos em interagdo com a outra pessoa (Maestro et
al., 2002). Uma hipétese explicativa da diferenga entre as criangas com SXF e PEA pode
encontrar-se no desenvolvimento da “teoria da mente”. As criangas com SXF tém preservada
a capacidade de compreender as crengas e intengdes dos outros (i.e., a teoria da mente), o

que ja nao acontece com as criangas com autismo (Cornish et al., 2005; Losh et al., 2012).
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Neste sentido, as criangas com SXF podem ser mais capazes de sintonizar o comportamento
com as intengdes, sentimentos, desejos ou pensamentos da outra pessoa.

A vocalizacao para pessoas esteve presente em todas as idades das criangas. As
criancas demonstraram uma maior frequéncia de vocalizacdo para com as pessoas do que
para com os objetos, contrariando, nesta situagéo, a preferéncia por estimulos ndo-sociais.
No entanto, verifica-se que outras investigacdes referem que as criangas com PEA raramente
vocalizam quer para pessoas, quer para objetos, mas, segundo os resultados de Maestro et
al. (2002, 2006), as criangas com PEA parecem vocalizar mais frequentemente para objetos.
Isto ndo se aplica no presente estudo, na medida em que as criangas com SXF, em quase
todas as idades, vocalizaram mais frequentemente para as pessoas do que para os objetos.
Assim, pode sugerir-se que as criangas com SXF tém maior capacidade de discriminar o
contacto social do contacto n&o-social.

Através da observacao dos videos, foi possivel verificar os atrasos na linguagem
referidos na literatura. As razbes para as dificuldades na linguagem podem dever-se a
problemas no ténus muscular. A hipotonia dificulta a execu¢ao dos movimentos motores da
boca, atrasando a capacidade pré-linguistica de balbuciar (Sudhalter & Belser, 2004). O
balbuciar é produzido antes das silabas e nestas criancas, por vezes, ha um atraso na
producdo do balbuciar, acabando a crianga por permanecer muito tempo ao nivel da
comunicagao pré-linguistica (Sudhalter & Belser, 2004; Levy et al., 2006). Pode também
considerar-se a influéncia das dificuldades em controlar a ativagao fisiolégica (arousal) que
por sua vez se encontra associada a produgao de sons repetitivos (Sudhalter & Belser, 2004).

Refletindo sobre o conteudo dos videos, parece possivel defender que as criangas
vocalizavam mais pela repeticdo do que pela interagdo. As criancas em interacdo com os
cuidadores ou em interacdo com os objetos aparentavam encontrar-se num estado maior de
excitacéo e, por isso, iniciavam as vocalizagoes.

O item 35, que diz respeito ao antecipar a intencdo dos outros e esperar acgdes
especificas, nao foi registado em nenhum momento. Este resultado é partiihado com as
criangas com PEA, podendo ser entendido como um sinal de que existem dificuldades em
compreender as reagdes dos outros (Maestro et al., 2002).

Por fim, a atividade exploratéria dos objetos teve uma frequéncia relativamente
elevada em quase todas as idades, porque como ja havia sido referido, as criangas exploram
0s objetos durante muito tempo, mas de forma muito limitada e estereotipada (Baranek,
Barnett et al., 2005; McDuffie, Oakes et al., 2015).

Expressao emocional
No item que diz respeito as expressdes afetivas, estas foram positivas, ou seja, média

de 3 em todas as idades. Ainda assim, é pertinente referir que em muitas situagdes dos videos
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nao foi possivel observar expressdes afetivas positivas ou negativas. As criangas com SXF
parecem exibir, no entanto, afeto positivo. Este resultado contraria parcialmente o retrato
encontrado na literatura que sustenta a irritabilidade das criangas, como birras e humor
instavel (Borodyanskaya et al., 2010; Hagerman & Hagerman, 2002). Na origem deste
resultado pode estar o tempo curto dos videos, as dificuldades em interpretar a expressao
emocional da crianga e/ou as familias selecionarem videos mais favoraveis a crianga
(Baranek, 1999; Baranek, Danko et al., 2005; Palomo et al., 2006). A nivel emocional, estas
criangas aparentaram algumas vezes neutralidade emocional, estando centradas no préprio
mundo, na repeticdo de movimentos ou na utilizagdo estereotipada de objetos.

No que diz respeito ao sorriso, todas as criangas da amostra sorriram mais para as
pessoas do que para os objetos. Isto aponta, uma vez mais, para a capacidade que as
criangas com SXF, ttm em discriminar os estimulos sociais dos nao-sociais. Resta uma
dificuldade na codificagdo dos sorrisos; saber diferenciar um sorriso intencional de uma
estereotipia facial, em que a boca da crianga parece desenhar um sorriso, € importante para

uma correta analise.

Dimensao das estereotipias e anomalias posturais

Ao analisar os comportamentos registados, dos 0 aos 6 meses, encontraram-se
presentes todas as formas de estereotipias. A mais frequente foi a dos movimentos repetitivos
da cabeca, boca e lingua, seguida das estereotipias dos bragos. Com menor frequéncia pode
identificar-se estereotipias das pernas e posturas anormais.

Nos 6 aos 12 meses, voltam a estar presentes todas as estereotipias, embora as mais
frequentes sejam as posturas estranhas, surgindo os restantes movimentos repetitivos com
menor frequéncia. Neste ponto, os resultados obtidos contradizem os resultados referidos por
Baranek, Danko et al., (2005), sobre as estereotipias das pernas terem servido como o
principal indicador da pertenca ao grupo do SXF. E possivel sugerir que uma das razdes para
os resultados diferentes pode estar no facto das pernas das criangas nem sempre estarem
observaveis nos videos.

Ao analisar as idades entre os 12 e os 18 meses, apenas se verificou a presenga dos
movimentos repetitivos dos bracos. O abanar das maos (hand flapping) é referido por Kaytser,
Berry-Kravis, Ouyang, Doll e Hall (2014) como o comportamento mais comum na SXF e foi
nesta idade da amostra o mais frequente. Nas restantes idades nao foram registadas
nenhumas estereotipias e posturas estranhas. Outros movimentos que s&do considerados
estereotipias, como algumas vocalizagdes ou murmdurios, abanar o corpo para a frente e para

tras também puderam ser observados, ainda que raramente. E importante salientar que neste
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ponto das estereotipias surgem dificuldades na diferenciagdo dos movimentos repetitivos ou
de movimentos adequados a fase do desenvolvimento em que a crianca se insere.

Parece ser possivel identificar o baixo tonus muscular de algumas das criancas, que
pode servir de explicagao para as posturas estranhas e para a lentificagdo dos movimentos
das pernas. Ao fazer referéncia ao baixo tonus muscular, ou hipotonia, Baranek, Danko et al.
em 2005, também a partir de analise de videos, definem como sendo uma das carateristicas
mais salientes nas criangas. A hipotonia pode também explicar alguma das anomalias na
forma de sentar e gatinhar observadas.

A semelhanca de outros estudos (e.g., Kaytser et al., 2014) as criancas apresentam
as estereotipias, geralmente, quando brincam e aparentam encontrar-se num estado maior

de excitagao.
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Capitulo 8-  Conclusodes

Os principais objetivos do estudo passavam, por um lado, pela validagdo da metodologia
da analise dos videos retrospetivos, e por outro, pela exploracdo de possiveis sinais de risco
precoce nas criangas com SXF.

No que diz respeito a metodologia de andlise retrospetiva de videos, validou-se a
metodologia e a sua utilidade para o estudo sobre os perfis desenvolvimentais das criancas
com SXF. Foi possivel observar diversos comportamentos por parte das criangas, quer em
interacdo com objetos, quer em interagdo com pessoas. Esta observagao foi apoiada por uma
grelha de observacao que englobava os instrumentos de observagao de Maestro et al.,(2002),
de Baranek, Danko et al., (2005) e de Clifford e Dissanayke (2008).

Também foi possivel identificar potenciais sinais de risco precoce nas criangas com SXF.
Parece pertinente sugerir que as criangcas com SXF tém preferéncia por estimulos ndo-sociais,
sendo esta preferéncia considerada como um sinal de risco precoce no desenvolvimento de
criangas com autismo (Maestro et al., 2006). Diversos itens apontaram nesse sentido como;
a fixacao visual e prolongada em objetos (e.g., cAmara) por oposicdo a uma frequéncia mais
baixa na direcao da atencao para estimulos sociais; a preservada capacidade de orientacao
visual e da atengao a estimulos nao-sociais por oposi¢cao a maiores dificuldades de orientacéo
visual e da atencdo a estimulos sociais (e.g., responder a chamada do nome); a deficitaria
qualidade do contacto visual e a frequéncia quase nula dos comportamentos de atencao
partilhada (e.g., iniciar atengéo do cuidador, partilhar o foco de atengdo com o cuidador, etc).
Além do mais, esta preferéncia pelos estimulos nido sociais esteve presente em todas as
idades, o que significa que os défices na direcao da atengdo emergem cedo e permanecem
ao longo do tempo.

Nos resultados sobre a interagao das criangas com as pessoas e com os objetos, observa-
se que as criangas despenderam bastante tempo na interagdo com objetos, nomeadamente,
na sua exploracdo, mas envolvendo quase sempre uma utilizacdo estereotipada dos objetos
ou um brincar muito limitado e repetitivo. O item “levar objetos a boca” teve uma baixa
frequéncia, permitindo sugerir uma distingdo entre as criangas com autismo, que levam
objetos a boca com elevada frequéncia, por oposi¢ao as criangas com SXF.

Na interacdo com as pessoas registaram-se competéncias de sintonia postural, em todas
as idades, identificaram-se movimentos espontaneos no sentido de contactar outras pessoas,
permitindo sugerir que procuram interagir com as outras pessoas. A relacdo entre a sintonia
dos comportamentos da crianga e do cuidador foi sempre baixa ou esteve ausente. As
criangas vocalizaram mais para as pessoas do que para objetos, em todas as idades, no
entanto, esta vocalizagao ocorria mais pela repeticado do que pela interagao.

Em suma, estes resultados apontam no sentido das criancas com SXF parecerem

capazes de se sintonizar com os comportamentos dos outros, ainda que com algumas
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dificuldades, e parecem estar mais motivadas para a interacao do que criangas com PEA, por
exemplo.

O item “antecipar a intengéo dos outros/esperar agdes especificas” nunca foi registado.
As criangas com SXF, demonstraram ainda conseguir discriminar entre o contacto social e
nao social.

As expressdes afetivas foram positivas em todas as idades. Contudo, a nivel
emocional, verifica-se que as criangas, em muitas situagdes, apresentaram neutralidade
emocional e que pareceram centradas no préprio mundo, repetindo movimentos ou utilizando
objetos de forma estereotipada. As criancas sorriram, em todas as idades, mais para as
pessoas do que para os objetos. Este resultado permite defender que as criangas conseguem
destringar entre os estimulos sociais e ndo-sociais.

Descrevendo os resultados das estereotipias e anomalias posturais, € possivel
verificar que dos 0-6 meses todas as formas de estereotipias estiveram presentes, sendo as
mais frequentes, as estereotipias da cabega, boca e lingua. Dos 6-12 meses, apresentaram-
se novamente todas as estereotipias, existindo maior frequéncia de estereotipias dos bragos.
Dos 12-18 meses, apenas se verificaram as estereotipias dos bragos, e nas restantes idades
nao se registaram estereotipias, nem posturas estranhas. De salientar que o baixo ténus
muscular, observavel a partir dos videos, pode explicar as posturas estranhas, a dificuldade
em gatinhar ou a lentificagdo dos movimentos motores.

Podem ser indicadas diversas limitacdes a este estudo. Uma das limitagdes prende-
se com a dimensao da amostra. Embora uma amostra de grande dimensé&o seja dificil de
reunir numa patologia de baixa incidéncia, é necessario ter precaugdo no momento de
interpretar os resultados devido as limitagdes inerentes a investigacdes com amostra
reduzida.

N&o se ter incluido um grupo de comparagéao e/ou controlo, também se configura como
uma limitagdo encontrada, podendo sugerir-se que em estudos futuros se inclua, grupos de
comparagao (e.g., PEA) ou grupo de controlo para poder estabelecer comparagdes e
discriminar os perfis desenvolvimentais das criangas com SXF e PEA.

Pode apontar-se uma outra limitagdo. Por forma a controlar enviesamentos durante a
categorizacao dos dados dever-se-ia recorrer a avaliagdo de um outro investigador (juiz), por
forma a minimizar os vieses e a verificar o acordo inter-juizes (Stemler, 2004). Futuras
investigagdes poderdo acrescentar este procedimento metodoldgico para melhorar a preciséo
na classificagdo dos comportamentos. De acrescentar ainda que, em investigagdes futuras,
os codificadores devem desconhecer o diagnéstico das criangas com SXF e codificar videos
aleatdrios de criangas com SXF e do grupo de controlo.

Por limitagdes de tempo e de recursos, ndo foi possivel levar a cabo um treino

exaustivo na codificagdo dos comportamentos (e.g., ndo estavam reunidos videos suficientes
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para serem utilizados exclusivamente como material de treino), sendo este treino fundamental
para a familiarizacdo com as grelhas de observacéo e para desenvolver as capacidades de
detecdo dos comportamentos precoces.

Seria interessante analisar a interagao entre os cuidadores e as criangas, analisando
os comportamentos de ambos, com recurso ao instrumento /nfant and Caregiver Behavior
Scale (ICBS) de Muratori et al., (2011) e Caregiver-Infant Reciprocity Scale (CIRS) (Apicella
etal., 2013). Pode sugerir-se que esses estudos permitiriam explorar o processo intersubjetivo
co-construido pela crianga com SXF e o seu cuidador. Ainda neste sentido, parece relevante
descrever as diferengas na interagao social da crianga com SXF, com pessoas conhecidas e
com pessoas desconhecidas, para compreender a influéncia da ansiedade social.

Futuramente, num esforco interdisciplinar, seria pertinente envolver areas como a
fisioterapia, reabilitacdo psicomotora, ou terapia da fala na analise dos videos. Codificar os
comportamentos motores ou as vocalizagdes € uma tarefa dificil e profissionais de outras
areas trariam contributos muito importantes para o conhecimento da SXF.

Apesar das limitagcbes, confirmou-se a utilidade da metodologia de analise de videos

retrospetivos para estudar o desenvolvimento das criangas com SXF, bem como identificar os
sinais de risco precoce. Outro ponto a salientar desta investigagao foi a utilizacdo de grelhas
de observacao sobre a atencéo social das criangas que, pelo menos do conhecimento do
autor, ainda nao tinham sido utilizadas nas criangas com SXF.
No que diz respeito ao interesse da investigacdo para a pratica dos profissionais pode
salientar-se as inumeras possibilidades que a metodologia de analise dos videos abre para o
estudo do desenvolvimento destas criangas. Neste sentido, as equipas de intervencéao
precoce podem usufruir desta metodologia para acompanhar as criangas e sinalizar os sinais
de risco, pedindo rotineiramente aos pais para partilharem os videos.

Além disso, é possivel sugerir que existe uma preferéncia por estimulos nao-sociais
por oposi¢cdo a estimulos sociais, logo a partir dos 0-6 meses. Logo, parece pertinente
defender que perante sinais de risco do desenvolvimento, a grelha ou alguns itens da grelha
de avaliagao possam contribuir para ajudar no diagnostico precoce da SXF e, assim, reduzir
a “odisseia diagnostica”.

Resta, por fim, voltar a referir que o intuito desta investigagao nao passa por atribuir
rétulos as criangas, nem por focar aquilo que se passa de errado com elas. Depois da
visualizagao dos videos € importante defender que ndo séo as criangas que sao frageis, mas
sim os seus cromossomas. E, como tal, o maior objetivo &, permitir que estas criangas possam
ser somente criangas e que, ao longo do trajeto desenvolvimental, possam cumprir todas as

suas potencialidades.
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Anexo 1

Consentimento informado
e cedéncia de registos video para o Estudo “ldentificacao de sinais precoces de

risco em criangas com SXF a partir de videos familiares”.

Este estudo tem como objetivo investigar a identificacdo de sinais precoces de risco em
criangas com Sindrome de X Fragil, através da codificagdo de comportamentos exibidos em
videos familiares. Ao disponibilizar os videos, estara a possibilitar a recolha de dados relativos
a inumeras variaveis do comportamento da crianca, contribuindo para o desenvolvimento de
instrumentos que auxiliem no processo de diagnéstico de criangas com SXF e Perturbagoes

do Espetro do Autismo.
Ao ceder-nos os seus videos, garantimos o anonimato e confidencialidade das criangas e
das suas imagens, sendo estas unicamente utilizadas para os fins da investigagdo, nao

podendo ser usadas ou difundidas sob qualquer forma.

A participacdo é voluntaria e gratuita, podendo recusar a participagdo, em qualquer

momento, sem qualquer tipo de consequéncias.

Caso tenha mais alguma duvida ou queira saber mais sobre a investigacao, questione os

investigadores, que estes vao dar resposta as suas perguntas.

EU, aceito participar no estudo

e permito a utilizacdo dos videos e dados fornecidos voluntariamente, confiando que sao
utiizados unicamente para os fins da investigagdo e aceitando as garantias de

confidencialidade e anonimato dadas pelos investigadores.

Data

(Assinatura do/a participante)

Investigador: Nuno Alexandre Gomes Costa:

Orientador  / Investigador responsavel: Vitor Daniel Ferreira Franco:
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Anexo 2

Tabela 2.1 — Frequéncias referentes a crianga 2 (M)
24-30 meses
1 video — 92 seg Fr %

2- Orientagdo visual direcionada para

NA

novos estimulos ndo-sociais com base nas

oportunidades

6- Brincadeira com objetos

8- N° de Chamada de Nome e respetiva NA
resposta

10- Averséao/retirada face ao toque social NA
12- Movimentos repetitivos da cabega,
) 0 seg 0%
boca ou lingua
14- Posturas Estranhas durante pelo
0 seg 0%
menos 3 segundos

16- A crianga olha diretamente para a NA NA
pessoa que a chama no espago de 3s

18- A crianga demonstra afeto positivo ¢/

sorriso social (e.g., ri, aparenta felicidade, 0%

excitagdo, contacto visual)

20- Comportamentos que procuram iniciar
) 0/5 0%
a atengao do cuidador

22- Procura pistas ou referencias no

Instrumento Clifford et al., 2008

cuidador perante uma situagdo ambigua 0/5 0%
ou ameagadora
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24- Responde a pedidos de objetos
26- A crianga olha para objetos

28- Diregcado espontanea do olhar para
objetos ou sons ndo-humanos

30- Movimentos espontaneos para

contactar com a outra pessoa

32- Sorri para objetos

34- Vocalizar para pessoas

36- Antecipar a intengdo dos outros;
espera agoes especificas da outra pessoa
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Tabela 2.2 — Frequéncias referentes a crianga 3 (M)
24-30 meses
5 videos — 581 seg Fr %

2- Orientagdo visual direcionada para

100%

novos estimulos ndo-sociais com base nas

oportunidades

6- Brincadeira com objetos m

8- N° de Chamada de Nome e respetiva
resposta

10- Averséao/retirada face ao toque social

12- Movimentos repetitivos da cabega,
. 0 seg 0%
boca ou lingua
14- Posturas Estranhas durante pelo
0 seg 0%
menos 3 segundos

16- A crianga olha diretamente para a
171 100%
pessoa que a chama no espago de 3s

18- A crianga demonstra afeto positivo c/
sorriso social (e.g., ri, aparenta felicidade, 8/31 25,8%

excitagéo, contacto visual)

20- Comportamentos que procuram iniciar
- ) 10/31 32 %
a atencao do cuidador

22- Procura pistas ou referencias no

Instrumento Clifford et al., 2008

cuidador perante uma situagcdo ambigua 7131 22,5%

ou ameagadora

24- Responde a pedidos de objetos 10/31 32%
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26- A crianga olha para objetos 23/31

28- Diregcdo espontanea do olhar para 23/31
objetos ou sons ndo-humanos
30- Movimentos espontaneos para

22/31
contactar com a outra pessoa

32- Sorri para objetos 6/31

34- Vocalizar para pessoas 13/31 41,9%

36- Antecipar a intencdo dos outros; 0/31
espera agOes especificas da outra pessoa
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Instrumento Clifford et al., 2008

Tabela 2.3 — Frequéncias referentes a crianga 4 (M)

2- Orientagdo visual direcionada para
novos estimulos ndo-sociais com base nas

oportunidades

6-12 meses

1 video - 37 seg

Fr %

8- N° de Chamada de Nome e respetiva
NA NA
resposta

12- Movimentos repetitivos da cabega,

boca ou lingua

14- Posturas Estranhas durante pelo
menos 3 segundos

16- A crianga olha diretamente para a
NA NA
pessoa que a chama no espago de 3s

18- A crianga demonstra afeto positivo c/
sorriso social (e.g., ri, aparenta felicidade,

excitagéo, contacto visual)

20- Comportamentos que procuram iniciar
a atencao do cuidador

22- Procura pistas ou referencias no
cuidador perante uma situagcdo ambigua

ou ameagadora

24- Responde a pedidos de objetos

0/2

0/2

0/2

0%

0%

0%
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26- A crianga olha para objetos 2/2 100%

28- Diregcdo espontanea do olhar para
) - 0/2 0%
objetos ou sons ndo-humanos
30- Movimentos espontaneos para
0/2 0%
contactar com a outra pessoa

32- Sorri para objetos 0/2

34- Vocalizar para pessoas 0/2

36- Antecipar a intencdo dos outros;
B ] 0/2 0%
espera agOes especificas da outra pessoa
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Tabela 2.4 — Frequéncias referentes a crianga 5 (M)

92

12-18 meses 18-24 meses 24-30 meses
1 2 1
video videos video
Fr % Fr % Fr %
-21 -28 -24
seg seg seg
1-Olhar para a cAmara 0 seg 0% | 0seg 0% | Oseg 0%
2- Orientagéo visual direcionada para novos
estimulos n&o-sociais com base nas 2/2 100% 2/2 100% NA NA
oportunidades
™)
8 3- Levar objetos a boca 0 seg 0% | 0seg 0% | 0seg 0%
) 4- Rodar objetos 0 seg 0% | 0seg 0% | Oseg 0%
= _ , _ 21 27
- 5- Fixacdo visual em objetos 100% 96,4% | 8 seg 33,3%
(@} seg seg
o
X 11
% 6- Brincadeira com objetos 6 seg | 28,57% 39,28% | 0 seg 0%
o) seg
% 7- Resposta de aversao/retirada perante um
% estimulo tatil ndo-social com base nas NA NA NA NA NA NA
g oportunidades
o 8- N° de Chamada de Nome e respetiva
= NA NA NA NA NA NA
) resposta
g 9- Expressoes Afetivas NA NA NA NA NA NA
E 10- Aversdo/retirada face ao toque social NA NA NA NA NA NA
= 11- Movimentos repetitivos dos bracos 2 seg 9,5% | 0seg 0% | 0seg 0%
12- Movimentos repetitivos da cabega, boca
. 0 seg 0% | 0seg 0% | Oseg 0%
ou lingua
13- Movimentos repetitivos das pernas 0 seg 0% | 0seg 0% | 0seg 0%
14- Posturas Estranhas durante pelo menos
0 seg 0% | 0seg 0% | Oseg 0%
3 segundos
15- A crianga olha diretamente para a
NA NA 2 2 2 2
cara/olhos da pessoa
0
=] 16- A crianga olha diretamente para a
8 NA NA NA NA NA NA
" pessoa que a chama no espago de 3s
© 17- A crianca inicia ou devolve um sorriso ao
® . 0/2 0% 0/2 0% 0/2 0%
- cuidador
é 18- A crianga demonstra afeto positivo ¢/
5 sorriso social (e.g., ri, aparenta felicidade, 0/2 0% 0/2 0% 0/2 0%
2 excitagao, contacto visual)
q=, 19- Troca do olhar com o objetivo de
£ _ . 0/2 0% 0/2 0% 0/2 0%
S receber a atengdo do cuidador
- R
7] 20- Comportamentos que procuram iniciar a
£ 0/2 0% 0/2 0% 0/2 0%
atengao do cuidador
21- Partilha do foco de atengéo do cuidador 0/2 0% 0/2 0% 0/2 0%



22- Procura pistas ou referencias no

cuidador perante uma situagdo ambigua ou 0%

ameacadora

26- A crianga olha para objetos 100% 100%

30- Movimentos espontaneos para
0/2 0% 0/2 0% 0/2
contactar com a outra pessoa

28- Direcao espontdnea do olhar para

objetos ou sons ndo-humanos

36- Antecipar a intengao dos outros; espera
~ » 0/2 0% 0/2 0% 0/2
acdes especificas da outra pessoa
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Tabela 2.5 — Frequéncias referentes a crianca 6 (F)

94

6-12 meses 12-18 meses 18-24 meses
3 2 3
videos video videos
Fr % Fr % Fr %
- 336 -217 - 302
seg seg seg
97 141 83
1-Olhar para a cdmara 28,86% 64,97% 27,48%
seg seg seg
2- Orientagéo visual direcionada para novos
estimulos ndo-sociais com base nas | 14/14 100% | 11/11 100% | 13/13 100%
oportunidades
™)
o : 22
8 3- Levar objetos a boca 0 seg 0% 0 0% 7,28%
= seg
ﬁf 4- Rodar objetos 0 seg 0% 0 0% | Oseg 0%
o _ . _ 23 26 100
o 5- Fixag&o visual em objetos 6,8% 11,98% 33,1%
é seg seg seg
S , _ _ 64
~ 6- Brincadeira com objetos 19% 0 0% | Oseg 0%
se
% g
% 7- Resposta de aversao/retirada perante um
g estimulo tatil ndo-social com base nas 2/8 25% NA NA NA NA
o oportunidades
% 8-N° de Chamada de Nome e respetiva 100%
e ) 2/2 100% NA NA 11
S resposta
17 9- Expressoes Afetivas 3 3 3 3 3 3
c
= 10- Aversao/retirada face ao toque social 0r7 0% NA NA NA NA
11- Movimentos repetitivos dos bragos 8 seg 2,36% 69 | 31,79% | 0 seg 0%
12- Movimentos repetitivos da cabega, boca
i 2seg | 0,59% 0 0% | Oseg 0%
ou lingua
13- Movimentos repetitivos das pernas 0 seg 0% 0 0% | 0seg 0%
14- Posturas Estranhas durante pelo menos 45
3 q 13,3% 0 0% | Oseg 0%
segundos seg
15- A crianca olha diretamente para a
1 1 NA NA 0 0
00 cara/olhos da pessoa
=
g 16-A crianga olha diretamente para a
" 2/2 100% NA NA 11 100%
E; pessoa que a chama no espago de 3s
° 17- A crianga inicia ou devolve um sorriso ao 63,6%
- - 8/18 44% 7111 7/13 53%
o cuidador
o
& 18- A crianga demonstra afeto positivo c/
o sorriso social (e.g., ri, aparenta felicidade, 2/18 11% 1/11 9,09% 0/13 0%
o
"g' excitagao, contacto visual)
= 19- Troca do olhar com o objetivo de
S _ . 0/18 0% 0/11 0% 0/13 0%
5 receber a atengéo do cuidador
7}
£ 20- Comportamentos que procuram iniciar a
) 0/18 0% 0/11 0% 0/13 0%
atengao do cuidador




22- Procura pistas ou referencias no
cuidador perante uma situagdo ambigua ou 0/18 0% 0/11 0% 0/13 0%
ameacadora

28- Diregao espontanea do olhar para 72,7%
14/18 7% 8/11 13/13 100%
objetos ou sons ndo-humanos

30- Movimentos espontdneos para
9/18 50% 0/11 0% 3/13 | 23,07%
contactar com a outra pessoa

34- Vocalizar para pessoas 9/18 | 50%% | 11/11 100% 3/13 | 23,07%

36- Antecipar a intengéo dos outros; espera
. 0/18 0% 0/11 0% 0/13 0%
acOes especificas da outra pessoa
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