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Conhecimento e Perspetivas dos Professores sobre a Sindrome do X- Fragil

Resumo

A presente dissertagdo tem como objetivo investigar o conhecimento e as perspetivas que os
professores brasileiros do ensino basico e do ensino secundario tém sobre a Sindrome do X-
Fragil (SXF). Esta sindrome resulta de uma anomalia genética em que o cromossoma X apresenta
um défice estrutural, sendo a principal causa hereditaria de deficiéncia intelectual (DI), assim
como de transtornos comportamentais. Para a realizagdo desta pesquisa, foi escolhida uma
metodologia quantitativa, tendo sido aplicados quatro questionarios: Dados Sociodemograficos,
Dados sobre Formagdo, Percegdo de Competéncias e Prova de Conhecimento. Os resultados
obtidos indicam que existe uma caréncia no processo formativo dos professores, que demonstram
vontade em saber mais sobre a SXF. Os resultados da investigagdo estdo em consonancia com a
literatura consultada, evidenciando um défice na formacao inicial e continua, associado ao
desconhecimento acerca da SXF. Salienta-se a importancia da formagao continua, para além da
formagao inicial, como forma de melhorar as praticas profissionais dos professores e promover
a inclusdo no ensino e na aprendizagem dos alunos com Sindrome do X-Fragil.

Palavras-chave: sindrome x-fragil; deficiéncia; educa¢do; inclusdo; professores.
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Teachers’ knowledge and perspectives on Fragile X Syndrome

ABSTRACT
This dissertation aims to investigate the knowledge and perspectives that Brazilian primary and
secondary school teachers have about Fragile X Syndrome (FXS). This syndrome results from a
genetic anomaly in which the X chromosome presents a structural deficit and is the main
hereditary cause of intellectual disability (ID) and behavioral disorders. To carry out this
research, a quantitative methodology was chosen, and four questionnaires were applied:
Sociodemographic Data, Training Data, Perception of Skills and Knowledge Test. The results
indicate that there is a lack in the training process of teachers, who demonstrate a desire to know
more about FXS. The results of the research are in line with the literature consulted, evidencing
a deficit in initial and continuous training, associated with a lack of knowledge about FXS. The
importance of continuous training, in addition to initial training, is highlighted as a way of
improving teachers' professional practices and promoting inclusion in the teaching and learning

of students with Fragile X Syndrome.

Keywords: fragile x syndrome; disability; education; inclusion; teachers.
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Introducao

A presente investigacdo foi desenvolvida no ambito da dissertagdo de mestrado, na
especialidade de Psicologia da Educagao, e insere-se no dominio do conhecimento e das
perspetivas dos professores do Brasil, sobre a Sindrome do X-Fragil. Esta escolha tematica
reflete ndo apenas uma necessidade cientifica e educacional, mas também um percurso
pessoal e profissional marcado pelo interesse em compreender e melhorar as praticas
inclusivas.

Considero-me uma aprendiz continua, valorizando a interagdo com diferentes
pessoas, a compreensdo do comportamento humano e a aprendizagem através da
diversidade. Acredito que, enquanto seres multifacetados, podemos (re)descobrir e
fortalecer as nossas competéncias no coletivo, beneficiando das trocas de experiéncias para
enfrentar desafios e enriquecer a pratica profissional.

Desde o inicio da minha trajetoria académica em Psicologia, procurei aprofundar o
meu conhecimento através do contacto com novas experiéncias. Durante um estagio
extracurricular, tive o primeiro contacto com um aluno com Sindrome do X-Fragil, uma
condi¢cdo até entdo desconhecida para mim e para a propria comunidade escolar. Esse
encontro despertou o meu interesse pelo tema e evidenciou a necessidade de mais
informacgodes para apoiar a inclusdo de alunos com esta sindrome. Para além das experiéncias
adquiridas, a escassez de referéncias sobre a SXF influenciou a escolha deste tema. Refletir
sobre a pratica pedagogica ¢ fundamental para garantir um ensino inclusivo e de qualidade.
Assim, € essencial que os educadores conhecam o contexto em que atuam e se mantenham
em constante aprendizagem, desenvolvendo competéncias que promovam uma abordagem
educativa eficaz e equitativa.

Nesse sentido, Freire (1996) sublinha a importancia do didlogo entre professor e
aluno como um elemento essencial para a emancipac¢do dos individuos, defendendo que a
palavra ndo deve ser meramente vazia ou mitificante: “Nao ¢ uma palavra a mais, oca,
mitificante” (p. 32).

Nesta mesma linha de pensamento, o autor destaca que “a praxis, porém, ¢ reflexao
e acdo dos homens sobre o mundo para transforma-lo” (Freire, 2011, p. 92). Assim,
identificar quando esse percurso ndo estd alinhado constitui o primeiro passo para um
desenvolvimento profissional adequado as praticas pedagbgicas.

Em sintese, compreender o conhecimento e as perspetivas dos professores sobre a

SXF permite uma andlise mais aprofundada e reflexiva sobre esta condigdo rara,



contribuindo, simultaneamente, para o desenvolvimento de praticas inclusivas no contexto
escolar.

Com este objetivo, a presente investigacdo foi estruturada em cinco capitulos, de

forma a proporcionar uma abordagem sistematica e detalhada do tema.

O Capitulo 1 apresenta a histéria da sindrome do X-Fragil (SXF), abordando a sua
caracterizacdo genética e o contexto da educacdo especial no Brasil. Sao discutidos o
desenvolvimento cognitivo e social das pessoas com SXF, bem como as diferentes formas
de mutacdo genética (mutagdo completa, pré-mutagdo e zona cinzenta). O capitulo
descreve ainda as caracteristicas gerais da pessoa com SXF, os procedimentos de
diagnodstico e adota uma perspetiva biopsicossocial, considerando os aspetos bioldgicos,
psicoldgicos e sociais da sindrome. Além disso, sdo apresentadas as implica¢des educativas
e as estratégias recomendadas para apoiar o desenvolvimento e a inclusao das pessoas com
a sindrome.

O Capitulo 2 examina a SXF no contexto brasileiro, destacando a importancia das
redes de apoio comunitario ¢ da colaboracdao entre diferentes setores, nomeadamente
saude, educacdo e assisténcia social. Enfatiza-se a necessidade de uma abordagem
integrada e intersetorial para garantir um apoio eficaz e promover a inclusdo social das
pessoas com a sindrome.

No Capitulo 3, sdo apresentados o método, os objetivos € os instrumentos utilizados
na investigagdo, bem como a estrutura do questionario aplicado. Sao descritos os
participantes envolvidos no estudo, incluindo as suas caracteristicas e os critérios de
inclusdo. Detalham-se também os procedimentos e os métodos de recolha de dados,
explicando-se a forma como a investigagdo foi conduzida. Além disso, sdo abordados os
aspetos €ticos e deontoldgicos da pesquisa, assegurando o cumprimento das normas éticas
e das diretrizes de conduta profissional, como o consentimento informado e a prote¢do da
privacidade dos participantes.

A investigagdo prossegue com a Apresentagdo e Analise dos Resultados, no Capitulo
4, onde se expdem e interpretam os dados obtidos.

Por fim, o Capitulo 5 apresenta a Discussdo e a Conclusdo, derivadas da analise dos
questionarios aplicados a professores brasileiros. Para maior compreensao, estdo inseridas
as perguntas do questionario, assim como o consentimento informado, no Anexo 7.

A SXF ¢ a causa hereditaria mais comum de deficiéncia intelectual. Embora seja
classificada como uma doenca rara, em Portugal, assim como em muitos outros paises,

continua subdiagnosticada (Franco, Apolénio, Ferreira & Albuquerque, 2014). Esta
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sindrome ¢ causada por uma mutacao completa no gene, que resulta da hipermetilagdo de
uma expansao na repeticao do trinucledtido citosina-guanina-guanina (CGG). A mutagao
completa ocorre quando hd mais de 200 repetigdes, o que provoca o silenciamento
epigenético do FMR1 e a consequente perda da sua expressao (Chadwick et al., 2024).
Com uma expansao entre 55 e 200 tripletos, a condicdo ¢ classificada como pré-mutagao
e pode originar varias condigdes clinicas (Montanaro et al., 2024).

A sua prevaléncia na populacdo geral ¢ estimada em aproximadamente 1 em cada
5.000—7.000 homens e 1 em cada 4.000—6.000 mulheres em todo o mundo (Chadwick et
al., 2024).

Esta condicdo genética leva a mutacdo do gene FMRI1, que ¢ responsavel pela
produgdo da proteina FMRP (Fragile X Messenger Ribonucleoprotein), essencial para o
desenvolvimento adequado do cérebro. A expansao interfere na fun¢io do gene, resultando
em défices cognitivos e comportamentais significativos (Montanaro et al., 2024). A FMRP
desempenha um papel essencial na formagao dos circuitos sensoriais durante os periodos
criticos de desenvolvimento, influenciando o neurodesenvolvimento na SXF. A
instabilidade das espinhas dendriticas e as anomalias no desenvolvimento cerebral
resultam em redes neuronais corticais hiper-responsivas e hiperexcitaveis, alterando o
equilibrio entre a excitagdo e a inibi¢do nos circuitos neuronais (Tempio et al., 2023).

Além da deficiéncia intelectual, os individuos afetados pela SXF podem apresentar
uma série de comorbilidades, incluindo a Perturbacdo do Espectro do Autismo (PEA),
dificuldades de aprendizagem e problemas de comportamento (Montanaro et al., 2024).

As caracteristicas clinicas dos individuos com SXF incluem comportamentos
estereotipados, como hiperatividade motora, hipersensibilidade sensorial e caracteristicas
fisicas incomuns, como rosto alongado, pés chatos e articulagdes hiperextensiveis
(Ziemka-Nalecz et al., 2023).

O diagnostico geralmente ocorre entre os 2 € os 3 anos de idade, uma vez que a
sindrome causa incapacidades ao longo da vida. As mulheres tendem a apresentar sintomas
menos graves do que os homens, possivelmente devido a compensacao proporcionada pelo
segundo cromossoma X (Ziemka-Nalecz et al., 2023).

A compensa¢do observada nas mulheres com SXF ndo explica totalmente as
diferencas de género nos perfis cognitivos e clinicos. Estudos mostram que os homens
apresentam maior atividade em exames de EEG e comportamentos repetitivos, enquanto
as mulheres exibem uma memoria de medo anormal (Ziemka-Nalecz et al., 2023). Embora

tenha havido um grande esforco, nos tltimos 20 anos, para investigar os papé¢is celulares
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da FMRP, ainda nao existem intervengdes terapéuticas eficazes e especificas disponiveis
para tratar a SXF (Tempio et al., 2023).

Atualmente, como ndo ha terapias curativas aprovadas para a SXF, o tratamento
clinico continua a centrar-se na gestdo sintomatica dos comportamentos comorbidos e dos
problemas psiquiatricos (Varela, Madeira & Moretto, 2015; Protic et al., 2019). Devido a
sua complexidade, a SXF exige uma abordagem multidisciplinar no tratamento, com foco
nas prioridades de cada individuo, uma vez que as manifestacdes clinicas variam
consideravelmente entre os pacientes (Montanaro et al., 2024).

Além disso, os pacientes apresentam uma diversidade de sintomas. Esses fatores
tornam a sindrome dificil de controlar e sugerem que uma Unica abordagem terapéutica
nao pode abranger todos os sintomas (Protic et al., 2019).

Os individuos com SXF enfrentam frequentemente dificuldades de comunicagao,
incluindo atrasos na linguagem, o que afeta a compreensao de textos e a expressao escrita,
essenciais para a alfabetizagdo. Estes desafios exigem estratégias de ensino flexiveis e
baseadas em evidéncias, como a utilizagdo de recursos visuais, tecnologicos e abordagens
estruturadas. A colaboragdo entre educadores, terapeutas e familias ¢ fundamental para
atender as necessidades individuais e promover o desenvolvimento académico e pessoal
dos alunos (Klusek et al., 2015).

Para garantir a inclusao escolar de criangas com SXF, ¢ essencial que os professores
recebam formacao adequada, tanto inicial como continua. No entanto, muitos docentes
apresentam falta de conhecimento sobre a sindrome (Franco, Santos & Pires, 2013).

A presente investigacdo analisa o conhecimento e as perspetivas dos professores
sobre a sindrome do X-Fragil, integrando-se num projeto internacional que abrange
Portugal, Espanha e Brasil, com o objetivo de fomentar a colaboracdo em pesquisas nesta
area.

Neste contexto, a pesquisa sobre a SXF revela-se significativa ndo apenas pela
especificidade da sindrome, mas também porque os desafios enfrentados por familiares e
profissionais sao semelhantes aos verificados noutras condicdes, suscitando a necessidade
de explicagdo e compreensdo. Esses desafios incluem aspetos relacionados com o
desenvolvimento, bem como com a inclusao social e escolar (Franco, 2013).

Pefalver e Garcia Sanchez (2020) enfatizam a importancia de promover pesquisas
sobre a SXF no contexto da educacao inclusiva. Compreender as suas causas e fomentar o

debate beneficia ndo apenas os portadores, mas também as relagdes que estes estabelecem



com profissionais e cuidadores ao longo das suas vidas, que sdao consideradas
problematicas.

Diante do exposto, Fortin (1996) sustenta que toda investigagdo parte de uma
situacdo problematica que desperta questionamentos e requer uma explicagao. Este ponto de
partida ¢ igualmente essencial quando se analisa o papel dos professores na educagao
inclusiva. Almalky e Alrabiah (2024) complementam esta ideia, destacando que o
envolvimento dos professores ndo so6 favorece um ambiente escolar positivo e de aceitagdo,
como também contribui para melhorar o desempenho académico e as competéncias sociais

dos alunos.

Capitulo 1 - Enquadramento tedrico

1. Historia da sindrome do X-fragil

Em 1943, Martin e Bell publicaram o artigo A pedigree of mental defect showing
sex-linked inheritance na American Journal of Human Genetics, onde descreveram uma
familia com um padrdo hereditario de deficiéncia mental ligada ao sexo. Identificaram onze
homens com sintomas semelhantes, como défice intelectual, que mais tarde seria
reconhecido como Sindrome do X-Fragil (SXF). Este estudo constituiu um marco na
compreensdo da heranca genética desta condicao (Martin & Bell, 1943).

Entre os principais achados, Martin e Bell apresentaram um pedigree familiar
detalhado — uma arvore genealdgica que representa graficamente as relagcdes de parentesco
e a transmissdo de caracteristicas genéticas — evidenciando a prevaléncia de deficiéncia
mental em vérias geragdes, com a maioria dos casos concentrada nos homens (Martin &
Bell, 1943).

Martin e Bell (1943) observaram que a deficiéncia mental dos individuos afetados
pela condicdo variava em gravidade, comprometendo tanto a cogni¢do como os aspetos
sociais e emocionais. Além disso, o estudo revelou que as maes dos rapazes afetados eram
frequentemente portadoras assintomadticas, sugerindo que, embora ndo manifestassem
sintomas, poderiam transmitir a condi¢cdo aos filhos do sexo masculino. Esta observagao
reforgou a hipdtese de que a heranga da condicdo estava associada ao cromossoma X,
constituindo um marco fundamental na compreensdo do mecanismo hereditario da SXF

(Martin & Bell, 1943).



Herbert Lubs, em 1969, fez uma descoberta crucial ao identificar uma anomalia
cromossomica no cromossoma X, observada numa familia em que quatro homens de trés
geracdes apresentavam deficiéncia intelectual. Lubs identificou um "sitio fragil" no
cromossoma X, que parecia quebradico em certas condi¢des de cultura celular. Esta
descoberta foi o primeiro passo na ligagao entre uma anomalia cromossomica especifica e a
deficiéncia intelectual ligada ao X, mais tarde reconhecida como o marcador da SXF (Lubs,
1969).

Outro marco importante ocorreu em 1991, quando Verkerk et al. identificaram o gene
FMR1 (Fragile X Messenger Ribonucleoprotein) como a causa da SXF. Descobriram que a
expansdo de repeticdes de trinucleotidos (CGG) nesse gene leva a disfungdo da proteina
FMRP, essencial para o desenvolvimento cerebral, resultando na sindrome (Verkerk et al.,

1991).

No estudo de Oberlé et al. (1991), foi documentada a instabilidade do segmento de
ADN associado ao gene FMRI e a sua relagdo com a sindrome. Os investigadores
descobriram que as repeticdes de CGG no gene FMR1 eram instaveis, contribuindo para a
manifestagdo clinica da sindrome.

Hagerman et al. (2001), apds os avancos alcangados até 1991, focaram-se na
sindrome de tremor/ataxia associada a SXF, uma condi¢do que afeta os portadores da pré-
mutacdo do gene FMRI1. Os investigadores documentaram sintomas neurolédgicos, incluindo
tremores e problemas de equilibrio. Coffey et al. (2008) exploraram o fendtipo clinico das
mulheres portadoras da pré-mutagdo do gene FMR1, revelando que estas podem apresentar

sintomas de défice cognitivo, problemas emocionais e dificuldades de aprendizagem.

1.1. Caracterizacio genética

A Sindrome do X-Fragil (SXF) ¢ uma condi¢do neurodesenvolvimental monogénica
causada pela expansao de repeticdes CGG no gene FMR1, localizado no cromossoma X.
Esta alterag@o resulta na diminui¢do ou auséncia da proteina FMRP, fundamental para a
modulagdo da tradugdo de proteinas que influenciam a atividade cerebral (Ziemka-Nalecz

et al., 2023).



O neurodesenvolvimento, por sua vez, refere-se ao processo pelo qual o sistema
nervoso central se desenvolve ao longo da vida, especialmente na infancia, sendo essencial
para o funcionamento cognitivo, emocional e comportamental dos individuos.

A relagdo entre o neurodesenvolvimento e os fatores genéticos torna-se evidente ao
considerar o papel da proteina FMRP. Como sugere Karmiloff-Smith (2009), o
desenvolvimento neuroldgico resulta da interacdo entre fatores genéticos, ambientais e
sociais. Neste contexto, a FMRP desempenha um papel crucial, pois a sua auséncia ou
reducdo, devido a mutagdes genéticas, compromete processos celulares essenciais,
refletindo-se em défices fisicos e cognitivos que afetam a aprendizagem e a sociabilidade.

Embora a SXF afete ambos os sexos, os homens sdo mais gravemente afetados
devido a presenc¢a de um tnico cromossoma X, enquanto as mulheres, que possuem dois
cromossomas X, tém menor probabilidade de apresentar os sintomas completos (Ziemka-
Nalecz et al., 2023). Este facto ilustra como o neurodesenvolvimento ¢ determinado por
interagdes genéticas especificas e como as caracteristicas bioldgicas podem influenciar a
expressdo dos sintomas e, consequentemente, o processo de aprendizagem e a
sociabilidade.

O fenémeno da antecipacdo na SXF, no qual hd um agravamento dos sintomas ao
longo das geracgdes, ¢ outro exemplo da complexidade do neurodesenvolvimento na
condicdo. A mutacdo no gene FMRI1 pode originar diferentes perfis fenotipicos,
dependendo do niimero de repeticdes CGG e do estado de metilagdo do gene (Protic et al.,
2022).

Estes diferentes perfis fenotipicos podem influenciar o desenvolvimento cognitivo e
as interacOes sociais de forma variada, evidenciando como o ambiente e a genética
interagem no processo de aprendizagem. A perspetiva biopsicossocial, que considera os
aspetos bioldgicos, psicoldgicos e sociais no desenvolvimento humano, ¢ crucial para
compreendermos o impacto destas variagdes no neurodesenvolvimento, especialmente em
condi¢des como a SXF.

O impacto das inovagdes no campo do neurodesenvolvimento vai além da
compreensdo do cérebro, alterando as praticas pedagdgicas e terapéuticas, tornando-as
mais inclusivas e sensiveis as necessidades individuais. Como refor¢ca Karmiloff-Smith
(2009), “o desenvolvimento humano ¢ um processo dindmico, em constante interacdo com

0 ambiente”.



1.1. Sindrome do X-fragil e a historia da educacao especial no Brasil

A Sindrome do X-Fragil (SXF), que ¢ uma doenga rara, apresenta variacdes na sua
taxa de ocorréncia no contexto brasileiro, conforme apontam andlises epidemioldgicas
(Yonamine et al., 2002, citado por Costa, 2024).

A variacdo na taxa de ocorréncia no Brasil pode estar relacionada com o
desconhecimento da populagdo e, por vezes, da propria classe médica sobre a sindrome. O
aprimoramento no diagnostico da SXF reflete as mudangas no entendimento das condi¢des
genéticas ao longo da histéria. Entre os séculos XVIII e XIX, a educagdo especial era
influenciada por uma perspetiva segregacionista, baseada numa concecdo organicista que
atribuia a deficiéncia a fatores hereditarios e degenerativos. Com o progresso da ciéncia € o
desenvolvimento de exames genéticos, a compreensao destas condigdes evoluiu, permitindo
uma abordagem mais inclusiva e interventiva.

Este paradigma justificava a institucionalizagdo de criangas consideradas
“excecionais” em escolas especiais, entendidas como espacos destinados a corrigir ou
mitigar a deficiéncia (Mendes, 1995; Dechichi, 2001).

Segundo Voivodic (2004):

No Brasil, essa perspetiva patologica da deficiéncia resultou na
marginaliza¢do dos alunos no ensino regular e na sua inclusdo em institui¢des
assistenciais. A deficiéncia era vista como causa e consequéncia do baixo

rendimento escolar, o que reforcava a segregacao desses estudantes. (p. 17)

No final do século XIX e inicio do século XX, reconheceu-se a necessidade de o
Estado e a rede publica assumirem a responsabilidade pelo ensino das pessoas com
deficiéncia. Assim, surgiram as escolas especiais publicas e as classes especiais nas escolas
regulares. Nesse contexto, emergiu o paradigma da integragdo instrucional, que permitia a
matricula de alunos com deficiéncia em salas comuns, desde que conseguissem acompanhar
o curriculo. No entanto, aqueles com rendimento escolar inferior & média estabelecida
permaneciam segregados em escolas especiais.

O principio da normaliza¢do passou a orientar esse modelo, ndo com o objetivo de
modificar os alunos, mas de criar condi¢des que lhes proporcionassem uma vida semelhante
a dos demais cidad@os.

J4 no cenario mundial, a educacdo especial também evoluiu de uma abordagem
organicista, que atribuia a deficiéncia a fatores bioldgicos e promovia a segregacdo, para

uma abordagem funcional, que considerava as capacidades remanescentes dos alunos e
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incentivava a sua integragdo em escolas especiais ou em classes especiais da rede publica
(Rioux & Valentine, 2006). Este avanco reflete uma compreensao mais ampla das condigoes
que afetam o desenvolvimento humano, incluindo fatores genéticos e ambientais.

Nesse contexto, a SXF surge como um exemplo relevante, pois trata-se de uma
condi¢do genética que impacta a cogni¢do, a linguagem e o comportamento social. Estas
descobertas sobre a mutagdo no gene FMRI1 reforcam a necessidade de estratégias
educacionais inclusivas que considerem as particularidades de cada individuo.

No seu estudo, Hagerman et al. (2010) destacam que as manifestacdes da SXF variam
em gravidade, sobretudo nos homens, devido a heranca ligada ao sexo. Além disso, o
tratamento e a intervencdo precoce, conforme indicado por Cohen et al. (2005), podem
mitigar os efeitos comportamentais e favorecer a adaptagao social, refletindo a evolugdo das
abordagens terapéuticas, que hoje combinam interven¢des genéticas e terapias

comportamentais.

1.2. Desenvolvimento cognitivo e a sindrome do X-fragil

Piaget propds que o desenvolvimento cognitivo ocorre em estagios sequenciais, cada
um caracterizado por estruturas mentais especificas. Segundo ele, “o recém-nascido traz
consigo condigdes de vir a tornar-se inteligente e, conforme age sobre o mundo, constroi
estruturas que lhe permitem cada vez mais adaptar-se as novas situagdes” (Caetano, 2010).

Os individuos com SXF apresentam dificuldades significativas nas fungdes
cognitivas, especialmente na ateng¢do, na memoria de trabalho e nas habilidades executivas.
Ao inserirmos essa realidade no modelo de Piaget, percebemos que muitos individuos com
a sindrome podem apresentar atrasos ou dificuldades na progressao pelos estagios do

desenvolvimento cognitivo.

Sensorio-Motor (0-2 anos): Alguns bebés com SXF podem demonstrar atraso no
desenvolvimento motor e na exploragdo ativa do ambiente, impactando a constru¢ao inicial

do conhecimento através da experiéncia sensorial e motora (Caetano, 2010).

Pré-Operatorio (2-7 anos): Nesta fase, as criancas normalmente comecam a
desenvolver a linguagem e a capacidade de simboliza¢do. No entanto, criangcas com SXF
frequentemente apresentam atraso na aquisi¢do da linguagem e dificuldades na

generalizagdo de conceitos, o que pode impactar a sua capacidade de representagdo



simbolica. Além disso, o pensamento egocéntrico, caracteristico desta fase, pode prolongar-

se devido a dificuldades na interacao social (Caetano, 2010).

Operatério Concreto (7-11 anos): Nesta fase, as dificuldades de abstracdo e de
generalizagdo tornam-se mais evidentes em criangas com SXF. Embora possam desenvolver
habilidades logicas bdasicas, apresentam frequentemente desafios na organizacdo do
pensamento e na resolugdo de problemas mais complexos, dependendo mais de apoio

externo para estruturar o raciocinio (Caetano, 2010).

Operatoério Formal (a partir dos 12 anos): O pensamento abstrato, essencial para a
formulagdo de hipoteses e o raciocinio dedutivo, constitui um dos grandes desafios para
individuos com SXF. Muitos mantém dificuldades em operar mentalmente sobre conceitos
abstratos, o que afeta tanto a aprendizagem académica como a autonomia no quotidiano
(Caetano, 2010).

Em sintese, identificar o conhecimento e as perspetivas dos professores sobre a SXF
visa promover uma compreensdao mais aprofundada e reflexiva sobre esta condi¢do rara,

além de contribuir para o desenvolvimento de praticas inclusivas no contexto escolar.

1.3. Desenvolvimento da sociabilidade e a sindrome do X-fragil

Piaget (Caetano, 2010) também enfatiza que a interagao social desempenha um papel
fundamental na constru¢do do conhecimento e no desenvolvimento moral e cognitivo. No
entanto, individuos com SXF frequentemente enfrentam dificuldades nesse aspeto, devido a
*//caracteristicas como ansiedade social, timidez excessiva, dificuldades na leitura de
expressoes faciais e na compreensao de regras sociais implicitas.

A cooperagdo e o didlogo entre pares, fundamentais para o desenvolvimento, podem
representar desafios adicionais para esses individuos. Contudo, intervencdes focadas no
fortalecimento das habilidades sociais, no suporte estruturado e na mediagao de interagdes
podem promover avangos significativos. Além disso, ao identificar os momentos de maior
vulnerabilidade em cada estagio do desenvolvimento, torna-se possivel elaborar estratégias
de intervencdo que facilitem a aprendizagem e a socializacdo, contribuindo para um
desenvolvimento mais equilibrado e funcional dentro das possibilidades de cada individuo

(Caetano, 2010).
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1.4. Mutacio completa

A mutacao completa da sindrome do X-fragil (SXF) ocorre quando existe uma
expansao excessiva da repeticdo do trinucleotideo CGG no gene FMRI1, localizado no
cromossoma X. Quando essa repeti¢do ultrapassa 200 copias, o gene sofre uma metilacao
excessiva, resultando na inativacdo da producdo da proteina FMRP, essencial para a
regulagao da plasticidade sinaptica e para o desenvolvimento neuronal.

A auséncia ou deficiéncia desta proteina conduz a manifestagdes cognitivas,
comportamentais e fisicas caracteristicas da sindrome, incluindo défice intelectual,
dificuldades de comunicacdo, ansiedade e tragos do espetro do autismo. Os efeitos da
mutacdo completa sdo mais acentuados nos individuos do sexo masculino, devido a
presenca de apenas um cromossoma X, enquanto as mulheres podem apresentar sintomas
mais varidveis em resultado da inativagdo aleatoria de um dos cromossomas X (Hagerman
& Hagerman, 2021).

O gene FMR1 ¢ responsavel pela codificagio da proteina mensageira
ribonucleoproteina do X-fragil (FMRP), uma proteina que se liga ao RNA e desempenha
um papel crucial na regulacdo da edigdo, traducdo e transporte de mRNAs neuronais. A
FMRP associa-se a milhares de alvos de mRNA no cérebro, influenciando, assim, uma
vasta gama de processos e fungdes neuronais. Mais de 99% dos individuos diagnosticados
com SXF apresentam a mutagdo completa (Chadwick et al., 2024).

O diagnostico clinico baseia-se num conjunto alargado de caracteristicas fisicas,
neurologicas e neuropsiquiatricas, bem como em indicadores do desenvolvimento. A
maioria dos individuos do sexo masculino com SXF apresenta incapacidade para realizar
as atividades basicas da vida diaria, como alimentar-se, caminhar, utilizar a casa de banho,
manter a higiene pessoal e vestir-se (Elhawary et al., 2023).

Além disso, individuos do sexo masculino com mutagdo completa no gene FMR1 e
alelos totalmente metilados apresentam deficiéncia intelectual de moderada a severa. Mais
de 90% dos homens com mutacao no gene FMR1 apresentam caracteristicas do espetro do
autismo, e até 60% preenchem os critérios de diagndstico para a perturbacao do espetro do
autismo (PEA) (Tak et al., 2024).

Nas mulheres, o impacto da mutagdo completa tende a ser menos acentuado devido
a presenca de dois cromossomas X, o que permite a producdo da proteina FMRP pelo

cromossoma nao afetado. Entre 30% e 50% das mulheres manifestam sinais e sintomas da
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sindrome. As pacientes do sexo feminino sdo, frequentemente, mais autdbnomas, embora
apresentem, com frequéncia, dificuldades de aprendizagem (Elhawary et al., 2023).

Loesch e Hagerman (2014) referem que cerca de 25% a 30% das mulheres t€ém um
QI inferior a 70, embora a maioria se situe na faixa limitrofe ou ligeiramente abaixo do
normal. A maioria das raparigas € mulheres com a mutagdo completa apresenta algum nivel
de ansiedade, com diagnosticos comuns de mutismo seletivo, fobia social e fobias
especificas.

A perturbagdo de défice de atengdo e hiperatividade (PDAH) ¢ identificada em pelo
menos 30% das mulheres, sendo os défices na funcdo executiva também frequentes,
mesmo na auséncia de um diagndstico formal de PDAH. Mulheres com QI normal e
mutagdo completa podem igualmente apresentar dificuldades de atengdo e sintomas de
ansiedade (Loesch & Hagerman, 2014).

As variacdes nas frequéncias dos hapldtipos — informacao genética presente num
cromossoma (de origem paterna ou materna) — e os efeitos fundadores entre diferentes
populagdes raciais e étnicas podem igualmente influenciar a prevaléncia da SXF (Elhawary
et al., 2023).

As caracteristicas fisicas ao nascimento associadas a mutagdo completa geralmente
ndo sdo evidentes, sendo que a altura, o peso e a circunferéncia craniana das criangas
situam-se dentro dos parametros normais, estabelecido entre os 2 e os 3 anos de idade,
especialmente em conjunto com o surgimento de atrasos no desenvolvimento da linguagem

(Maltman et al., 2023).

1.5. Pré-mutacao

Hess et al. (2023, p. 1) referem que “a pré-mutacdo da ribonucleoproteina 1
mensageira do X-fragil (FMR1) ¢ uma expansado de trinucleotideo (CGG) que ocorre em
aproximadamente 1 em cada 110-250 mulheres e 1 em cada 400—850 homens em todo o
mundo”. Neste sentido, o impacto global da pré-mutagdo tem levado a um aumento da
investigagdo sobre a triagem genética, aconselhamento genético e intervengao precoce para
prevenir ou gerir as condi¢des associadas (Ain et al., 2024).

Wittenberger et al. (2007) relatam que, apos a identificagdo da mutagdo completa
como o mecanismo molecular da sindrome do X-fragil (SXF), foi possivel caracterizar os
alelos de portadores ndo afetados. Estes alelos apresentam expansdes menores, entre 55 e

200 repeti¢cdes de CGG, sendo descritos como pré-mutacdes. Diferentemente das mutagdes
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completas, estas pré-mutagdes ndo sao metiladas, permitindo que o gene FMRI1 funcione
normalmente, com a produ¢do intacta da proteina FMRP. O termo “pré-mutacao” foi
utilizado porque as doengas associadas ndo apresentavam défices cognitivos relacionados
com a SXF, embora os alelos corressem o risco de expansao para uma mutacdo completa
em geracgoes futuras (Wittenberger et al., 2007).

Hagerman e Hagerman (2015) referem que os disturbios associados a pré-mutacao
eram, anteriormente, considerados limitados a insuficiéncia ovarica primaria relacionada
com o X-fragil (FXPOI) e a sindrome de tremor/ataxia relacionada com o X-fragil
(FXTAS). Contudo, atualmente sabe-se que os portadores de um alelo de pré-mutacao
apresentam uma variedade de problemas médicos, incluindo transtornos psiquiatricos,
como ansiedade e depressdo; sindromes de dor cronica, como fibromialgia e enxaqueca
crénica; hipotireoidismo, hipertensdo, apneia do sono, vertigens, disfungo olfativa e perda
auditiva, bem como niveis elevados de stress (Hagerman & Hagerman, 2015).

Adicionalmente, alguns portadores de pré-mutacdo manifestam transtornos do
neurodesenvolvimento, como deficiéncia intelectual e/ou perturbacdo do espetro do
autismo (PEA). No entanto, o destaque vai ainda para a sindrome de tremor/ataxia
(FXTAS) e para a insuficiéncia ovdrica primadria associadas ao X-fragil (Gabis et al., 2023).

Corroborando esta perspetiva, estudos indicam que, mais frequentemente, homens
portadores da pré-mutacdo podem desenvolver um distirbio neurodegenerativo que se
manifesta na idade adulta, designado por sindrome de tremor/ataxia (FXTAS)
(Wittenberger et al., 2007). Esta doenga recessiva apresenta caracteristicas marcantes,
como ataxia da marcha, tremor intencional e declinio cognitivo (Tak et al., 2024).

Contudo, os homens geralmente mantém capacidades intelectuais normais, embora
possam apresentar transtornos neuropsiquiatricos, como ansiedade e depressdo, os quais
sdo comuns e observados em aproximadamente 50% dos portadores da pré-mutagao.
Embora a ansiedade seja o problema psiquiatrico mais prevalente, outros problemas, como
insonia e perturbacao obsessivo-compulsiva, também sdo diagnosticados (Tak et al., 2024).

Os homens apresentam ainda disfungdo executiva a medida que a doenga progride.
Esta condicdo manifesta-se através de desinibicdo, descontrolo motor frontal, perda de
memoria de trabalho e défices de atencdo. Estudos evidenciam défices significativos em
areas como movimentos motores manuais, fluéncia verbal, processamento de informagao,
sequenciamento temporal, memoria de trabalho, inibicdo, memodria de curto prazo e

flexibilidade cognitiva (Hess et al., 2023).
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Tak et al. (2024, p. 3) referem que “aproximadamente 50% dos homens com FXTAS
desenvolvem deméncia, o que ¢ menos comum nas mulheres, e a progressao global da
doenca ¢ muito mais lenta nas mulheres, devido aos efeitos protetores do alelo normal no
segundo cromossoma X”.

As mulheres portadoras de uma pré-mutagao encontram-se em risco de desenvolver,
pelo menos, duas condigdes de saude. Tal como os homens, podem ser afetadas pela
sindrome de tremor/ataxia associada ao X-fragil, além de poderem apresentar reserva
ovarica diminuida ou mesmo faléncia ovarica prematura (Smolich et al., 2020).

Le Poulennec et al. (2024) referem que a insuficiéncia ovdarica prematura se
caracteriza por uma menopausa precoce, antes dos 40 anos de idade. Atualmente, nao
existem marcadores moleculares ou biomarcadores capazes de prever quais mulheres com
pré-mutagdo desenvolverdo esta condicdo. Além disso, quanto maior o numero de
repetigdes CGG numa mulher com pré-mutacdo, mesmo que assintomadtica, maior a
probabilidade de expansdao para uma mutagdo completa na sua descendéncia,
especialmente nos filhos do sexo masculino (Salcedo-Arellano et al., 2020).

Hess et al. (2023, p. 1) referem que “a pré-mutagdo da ribonucleoproteina 1
mensageira do X-fragil (FMR1) ¢ uma expansdo de trinucleotideo (CGG) que ocorre em
aproximadamente 1 em cada 110-250 mulheres e 1 em cada 400—-850 homens em todo o
mundo”. Neste sentido, o impacto global da pré-mutacao tem levado a um aumento da
investigacao sobre a triagem genética, aconselhamento genético e intervengao precoce para
prevenir ou gerir as condi¢des associadas (Ain et al., 2024).

Wittenberger et al. (2007) relatam que, ap6s a identificagdo da mutagdo completa
como o mecanismo molecular da sindrome do X-fragil (SXF), foi possivel caracterizar os
alelos de portadores ndo afetados. Estes alelos apresentam expansdes menores, entre 55 €
200 repeti¢cdes de CGG, sendo descritos como pré-mutagdes. Diferentemente das mutagdes
completas, estas pré-mutagdes ndo sdo metiladas, permitindo que o gene FMR1 funcione
normalmente, com a produ¢do intacta da proteina FMRP. O termo “pré-mutacao” foi
utilizado porque as doencas associadas ndo apresentavam défices cognitivos relacionados
com a SXF, embora os alelos corressem o risco de expansdo para uma mutagdo completa
em geragoes futuras (Wittenberger et al., 2007).

Hagerman e Hagerman (2015) referem que os disturbios associados a pré-mutacao
eram, anteriormente, considerados limitados a insuficiéncia ovéarica primadria relacionada
com o X-fragil (FXPOI) e a sindrome de tremor/ataxia relacionada com o X-fragil

(FXTAS). Contudo, atualmente sabe-se que os portadores de um alelo de pré-mutacio
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apresentam uma variedade de problemas médicos, incluindo transtornos psiquiatricos,
como ansiedade e depressao; sindromes de dor cronica, como fibromialgia e enxaqueca
cronica; hipotireoidismo, hipertensdo, apneia do sono, vertigens, disfungdo olfativa e perda
auditiva, bem como niveis elevados de stress (Hagerman & Hagerman, 2015).

Adicionalmente, alguns portadores de pré-mutacdo manifestam transtornos do
neurodesenvolvimento, como deficiéncia intelectual e/ou perturbacdo do espetro do
autismo (PEA). No entanto, o destaque vai ainda para a sindrome de tremor/ataxia
(FXTAS) e para a insuficiéncia ovarica primdria associadas ao X-fragil (Gabis et al., 2023).

Corroborando esta perspetiva, estudos indicam que, mais frequentemente, homens
portadores da pré-mutacdo podem desenvolver um disturbio neurodegenerativo que se
manifesta na idade adulta, designado por sindrome de tremor/ataxia (FXTAS)
(Wittenberger et al., 2007). Esta doenga recessiva apresenta caracteristicas marcantes,
como ataxia da marcha, tremor intencional e declinio cognitivo (Tak et al., 2024).

Contudo, os homens geralmente mantém capacidades intelectuais normais, embora
possam apresentar transtornos neuropsiquiatricos, como ansiedade e depressdo, os quais
sdo comuns e observados em aproximadamente 50% dos portadores da pré-mutacio.
Embora a ansiedade seja o problema psiquiétrico mais prevalente, outros problemas, como
insoOnia e perturbagdo obsessivo-compulsiva, também sdo diagnosticados (Tak et al., 2024).

Os homens apresentam ainda disfun¢do executiva a medida que a doenga progride.
Esta condicdo manifesta-se através de desinibicao, descontrolo motor frontal, perda de
memoria de trabalho e défices de atencdo. Estudos evidenciam défices significativos em
areas como movimentos motores manuais, fluéncia verbal, processamento de informacao,
sequenciamento temporal, memoria de trabalho, inibicdo, memodria de curto prazo e
flexibilidade cognitiva (Hess et al., 2023).

Tak et al. (2024, p. 3) referem que “aproximadamente 50% dos homens com FXTAS
desenvolvem deméncia, o que ¢ menos comum nas mulheres, e a progressao global da
doencga € muito mais lenta nas mulheres, devido aos efeitos protetores do alelo normal no
segundo cromossoma X”.

As mulheres portadoras de uma pré-mutagdo encontram-se em risco de desenvolver,
pelo menos, duas condigdes de satide. Tal como os homens, podem ser afetadas pela
sindrome de tremor/ataxia associada ao X-fragil, além de poderem apresentar reserva
ovarica diminuida ou mesmo faléncia ovarica prematura (Smolich et al., 2020).

Le Poulennec et al. (2024) referem que a insuficiéncia ovarica prematura se

caracteriza por uma menopausa precoce, antes dos 40 anos de idade. Atualmente, ndo
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existem marcadores moleculares ou biomarcadores capazes de prever quais mulheres com
pré-mutacdo desenvolverdo esta condigdo. Além disso, quanto maior o nimero de
repetigdes CGG numa mulher com pré-mutacdo, mesmo que assintomatica, maior a
probabilidade de expansdo para uma mutagdo completa na sua descendéncia,
especialmente nos filhos do sexo masculino (Salcedo-Arellano et al., 2020).

Estudos sobre o impacto da pré-mutacdo na cogni¢do das mulheres revelam
dificuldades de aprendizagem, nomeadamente em ortografia e matematica, desafios em
habilidades praticas, como conduzir, gerir horarios e orientagdo espacial, e problemas de
aten¢do associados a uma disfungdo executiva (Gabis et al., 2023).

Ao longo de todas as fases da vida, as mulheres podem enfrentar dificuldades ao
nivel da saude psicoldgica, uma vez que estudos indicam que as portadoras da pré-mutagao
FMR1 apresentam risco acrescido de desenvolver sintomas de depressdo, ansiedade,
PDAH ou fobias sociais (Hagerman & Hagerman, 2018).

As preocupagdes iniciais concentram-se no planeamento familiar e na reducdo da
fertilidade, enquanto, numa fase posterior, o foco incide nas condigdes médicas associadas
a deficiéncia precoce de estrogénio, como osteoporose ¢ doengas cardiovasculares, bem
como nos tratamentos correspondentes, incluindo a terapia de reposi¢ao hormonal (Espinel

et al., 2016).

1.6. Intermediario - zona cinzenta

Refere Hall (2014) que a zona cinzenta ¢ composta por individuos que se situam
numa faixa intermédia de repeticdes do trinucleotideo CGG no gene FMR1, posicionando-
se entre a faixa normal e a pré-mutacdo. Especificamente, individuos com entre 45 ¢ 54
repeticdes sdo considerados dentro desta zona. A taxa de expansdo destes alelos na
populagdo varia, com grandes estudos populacionais a indicar taxas entre 0,8% e 3,0% para
alelos com 41 a 54 repeti¢des de CGG.

Contudo, a comparagao entre estudos ¢ dificultada por variagdes nas defini¢cdes do
intervalo da zona cinzenta, que, em alguns casos, ¢ definida entre 34 e 60 repeti¢cdes. O
conhecimento sobre estas expansdes tem vindo a aumentar, mas muitas questoes genéticas
associadas a este fendmeno permanecem por esclarecer de forma definitiva (Hall, 2014;
Tonnsen et al., 2019).

Embora os portadores na zona cinzenta geralmente ndo apresentem os sintomas

tipicos da mutacdo completa ou da pré-mutagdo, esta variacdo genética implica a
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possibilidade de que estas repeti¢des possam expandir-se em geracdes futuras. Em algumas
situacdes, individuos na zona cinzenta podem experimentar desafios neurolégicos ou
cognitivos, especialmente em fases mais avangadas da vida (Hall, 2014).

Pesquisas indicam que, apesar de a maioria dos portadores de alelos da zona cinzenta
ndo exibir sintomas evidentes, existe um crescente interesse em explorar a sua possivel
ligacdo a disturbios neurodegenerativos, como a doenga de Parkinson, e a condicdes
psiquiatricas, como a ansiedade. A investigacdo continua a evoluir, procurando compreender
melhor os potenciais riscos e incertezas sobre as manifestacdes clinicas e o impacto genético
nas geracdes futuras (Loesch et al., 2021).

Em sintese, quando o nimero de repeti¢des ultrapassa 200 CGG (mutagao completa),
o individuo manifesta o quadro clinico da SXF. Por outro lado, individuos com entre 55 e
200 repeticoes CGG s3o considerados portadores de pré-mutagdo. Estes podem ndo
apresentar sintomas completos, mas tém o risco de transmitir a condi¢do genética aos seus
descendentes. Aqueles que t€m entre 45 e 54 repeticdes CGG situam-se na zona intermédia,
ou “zona cinzenta”. Embora possam nao manifestar os sintomas tipicos da mutagdo
completa ou da pré-mutacio, existe a possibilidade de que as repeticdes CGG se expandam
em geragOes futuras. Na maioria da populagdo, em estado tipico, o nimero de repeti¢des
CGGQG situa-se entre 6 e 44.

E possivel visualizar os diferentes perfis fenotipicos — pré-mutagdo, mutagio
completa, intermédio (zona cinzenta) e normal — descritos anteriormente, com base no
nimero de repeti¢des do trinucleotideo CGG e no estado de metilacdo do gene FMR1, bem
como as suas principais condi¢des clinicas associadas, como ilustrado na Figura 1.

Figura 1 - Correlagdo entre os nameros de repeti¢des do trinucleotideo CGG no

gene FMRI1 e a manifestacao clinica.

Ne regggcées GENOTIPO FENOTIPO

Sindrome do X Fragil: Deficiéncia

>200 Mutacio completa @SSENS
% e intelectual, dismorfismos craniofaciais

Mulheres: Menopausa precoce
55-200 Pré-Mutagao ey € INsUfici€ncia ovariana
Homens: Ataxia e tremores

45-54 ZONA CINZA

Alelos normais: Individuos ndao

<45 RUL portadores da SFX.

Gene FMRT
Nota: Adaptado de DB Molecular, (2024, p.2)
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A pré-mutacdo pode afetar significativamente as mulheres, que frequentemente
apresentam sintomas menos evidentes do que os homens, mas que, ainda assim, sofrem
impacto na qualidade de vida. Como destaca Klusek et al. (2015), “a compreensdo da
variabilidade fenotipica entre os sexos ¢ crucial para a definicdo de estratégias de
diagnostico e intervengao mais eficazes”. O reconhecimento destas nuances € essencial para
garantir que as mulheres também recebam o suporte adequado, tendo em consideragao a
particularidade do quadro clinico, que pode ser atenuado ou mascarado pela presenga do

segundo cromossoma X.

1.7. Caracteristicas gerais da pessoa com sindrome do X-fragil

Elhawary et al. (2023) salientam que a apresentacdo clinica da sindrome do X-fragil
(SXF) ¢ variavel, existindo caracteristicas primarias e secundarias mais comuns em
determinados individuos. Nos rapazes, desde os 9 meses de idade, observam-se atrasos no
desenvolvimento motor, além de alteragdes no tonus muscular ¢ na coordenacdo. Aos 24
meses, persistem atrasos na fala e alteracdes comportamentais, levando, em muitos casos,
ao diagndstico cerca de um ano mais tarde.

O desenvolvimento de criangas com SXF pode variar amplamente, com atrasos que
podem atingir entre um terco e metade do esperado para criancas normotipicas na fase pré-
escolar (Grau Rubio et al., 2015). Estes atrasos no desenvolvimento estao frequentemente
associados a desafios cognitivos e adaptativos, sendo que muitas criangas com SXF
apresentam deficiéncia intelectual em diferentes graus.

A deficiéncia intelectual ¢ caracterizada por limitagdes significativas no
funcionamento intelectual e no comportamento adaptativo, afetando areas como a
comunicacdo, a socializagdo e o autocuidado. Perante estas dificuldades, as pessoas com
SXF necessitam de intervengdes especializadas, que promovam a estimulacdo precoce,
estratégias de ensino individualizadas e suporte continuo, de forma a desenvolver
competéncias funcionais e sociais, favorecendo a sua autonomia e qualidade de vida.

A compreensao da inteligéncia deve, sobretudo, ser holistica e considerar uma visao
mais inclusiva, que valorize as habilidades diversas de cada individuo. Segundo Gardner
(1983), a teoria das inteligéncias multiplas amplia a defini¢cdo tradicional, propondo a
existéncia de diferentes tipos de inteligéncia, como a linguistica, logico-matematica,

musical, espacial, entre outras. Esta abordagem permite uma visdo mais abrangente das
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capacidades humanas e reforca a ideia de que todas as pessoas, independentemente das
limitagdes, possuem potenciais a serem explorados em diversas areas da vida.

Neste sentido, Piaget defende que “o conhecimento ndo ¢ uma copia da realidade,
mas o resultado de uma interagao incessante entre o sujeito e o meio” (Caetano, 2010). Esta
perspetiva sublinha a importancia do ambiente no desenvolvimento das capacidades
cognitivas e adaptativas, o que se relaciona diretamente com os desafios enfrentados por
individuos com deficiéncia intelectual, como aqueles com SXF. Até aos 10 anos, observa-se
um crescimento significativo nas competéncias adaptativas, mas este ritmo abranda apds os
5 anos. A partir dai, verifica-se uma diminui¢do das pontuagdes de QI e uma regressao nas
competéncias adquiridas. Desde cedo, surgem dificuldades conversacionais, com um défice
crescente e discrepancias maiores entre a idade cronoldgica e o nivel de linguagem (Berry-
Kravis et al., 2024).

Dificuldades de atencao e hiperatividade, como a perturbagao de défice de atencao e
hiperatividade (PDAH), sdo especialmente prevalentes nos rapazes, prejudicando a
concentracdo em tarefas e aumentando a impulsividade. A ansiedade ¢ também uma
caracteristica marcante, afetando rapazes e raparigas, podendo surgir em situagdes sociais
ou em resposta a novos desafios (Tonnsen et al., 2019).

Cerca de um ter¢o das pessoas com SXF apresenta diagnostico de perturbagdo do
espetro do autismo (PEA), o que provoca dificuldades de interagdo social e comportamentos
repetitivos ou restritos. Além disso, 0 mutismo seletivo e as fobias sdo comuns, dificultando
a comunicacdo em ambientes desconhecidos ou com pessoas fora do circulo familiar,
agravando os problemas de socializacdo (Maltman et al., 2023).

Caracteristicas como agressividade e comportamentos desafiadores podem emergir
em situacdes de frustragdo ou ansiedade elevada. Embora menos frequente do que a
ansiedade, a depressdo também pode manifestar-se, especialmente durante a adolescéncia e
a idade adulta (Maltman et al., 2023; Salcedo-Arellano et al., 2020).

Muitos individuos com SXF apresentam sensibilidade a estimulos sensoriais, como
luzes intensas, ruidos ou determinadas texturas, o que pode desencadear crises de ansiedade,
comportamentos de evasdo, evitacao social e automutilagdo (Salcedo-Arellano et al., 2020).

As caracteristicas fisicas tipicas da SXF incluem: pectus excavatum (uma
deformidade toracica com depressdo no peito), macroorquidismo poés-puberal (aumento dos
testiculos), mandibula inferior proeminente, rosto estreito e alongado, orelhas grandes e
salientes, prolapso da valvula mitral, obesidade, hiperextensibilidade dos dedos e pés

achatados (Hagerman, 2011; Cornish, Levitas & Sudhalter, 2007).
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Além disso, outros sintomas comuns associados a SXF, como o evitamento do

contacto visual, a defensividade tatil e a repeticdo de discurso, costumam permanecer

presentes durante toda a vida, ndo se atenuando com o passar dos anos (Arvio, 2016; Abrams

et al., 2012).

Silva e Colella (2021) e Grau Rubio et al. (2015) referem que ¢ importante salientar

que cada individuo com SXF ¢ tnico; assim, podem apresentar poucas ou muitas das

caracteristicas descritas. As manifestagdes da SXF variam em termos de gravidade,

dependendo do sexo e de outros fatores individuais, mas, de um modo geral, incluem as

caracteristicas descritas na Tabela 1.

Tabela 1

Principais caracteristicas fenotipicas da sindrome do X-fragil (SXF)

Categoria

Descrig¢ao das Caracteristicas

Caracteristicas Cognitivas

Caracteristicas Sociais,
Comportamentais ¢ Emocionais

Caracteristicas Fisicas

Estd associada a diminui¢do do QI, regressdo de
competéncias, dificuldades de aprendizagem, atraso na
linguagem, rigidez cognitiva, défices nas fungdes executivas,
memoria ¢ capacidade visuoespacial, discurso repetitivo,
TDAH e convulsdes. (Abrams et al., 2012; Arvio, 2016;
Berry-Kravis et al., 2024).

Pessoas com SXF podem apresentar mutismo seletivo, fobias,
dificuldades no contacto visual, comportamentos repetitivos,
hipersensibilidade sensorial, atraso motor, dificuldades nas
transigdes, agressividade, ansiedade, humor instavel,
hiperatividade, ecolalia e défices nas competéncias sociais,
frequentemente associados ao autismo. (Maltman et al., 2023;
Salcedo-Arellano et al., 2020).

Prolapso da valvula mitral, face alongada, maxilar
proeminente, orelhas grandes, hiperextensibilidade articular,
pele fina, prega simiesca, macroorquidismo, macrocefalia,
hipotonia, palato alto, mé oclus@o dentaria, estatura baixa, pés
chatos e estrabismo. (Hagerman, 2011; Cornish, Levitas &
Sudhalter, 2007; Arvio, 2016; Abrams et al., 2012).

Nota: elaboragdo propria
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1.8. Diagnéstico

O diagnostico da sindrome do X-fragil (SXF) ndo ¢ um processo simples, com o
tempo médio para a sua confirmacdo nos homens a variar entre dois e trés anos. No entanto,
hé casos em que o diagnostico pode demorar ainda mais (Pefialver & Garcia Sanchez, 2020).

Ciobanu et al. (2023, p. 12) corroboram que “a sindrome do X-fragil ainda ¢ um
diagnostico desafiador para as tecnologias atuais; 98% dos casos sdo consequéncia de um
elevado nimero de repeticdes CGG, o que leva a hipermetilagdo do promotor e ao
silenciamento do gene FMR1.”

Neste contexto, o diagndstico ¢ complexo e requer uma combinagdo de avaliagdes
clinicas, testes genéticos e andlise do histérico familiar. A avaliagdo clinica envolve a
observagdo de sinais como défices cognitivos, comportamentais e caracteristicas fisicas
associadas a sindrome. E geralmente conduzida por uma equipa multidisciplinar, que inclui
pediatras, psicologos e geneticistas, de forma a garantir uma analise abrangente e precisa

(Ciobanu et al., 2023).

O diagnéstico definitivo € obtido através de testes genéticos que analisam o gene
FMRI1 localizado no cromossoma X. Estes testes identificam a presenca de uma mutagao,
caracterizada pela amplificacdo do trinucleotideo CGG. Adicionalmente, a analise pode
incluir o estudo do padrao de metilagao do gene, que afeta a expressao da sindrome (Bagni

et al., 2023).

Inicialmente, o diagndstico da SXF era realizado através da analise do cariotipo, que
permitia visualizar um estreitamento na regido distal do braco longo do cromossoma X,
especificamente na banda Xq27.3. Esta alteracdo era visivel ao microscopio de luz e
indicava a presenga de sitios frageis no cromossoma, levando & denominagao de “X-fragil”.
No entanto, ¢ possivel encontrar constricdes semelhantes noutros cromossomas, também
conhecidas como sitios frageis (Saldarriaga et al., 2014).

Ciobanu et al. (2023) referem que o diagndstico através de testes genéticos tem como
objetivo identificar expansdes de repeticdes CGG no gene FMR1. Um dos testes utilizados
¢ a PCR (reagdo em cadeia da polimerase), o qual € o teste mais comum para contar 0 numero
de repeti¢des CGG no gene FMRI1.

Outro teste ¢ o Southern blot, utilizado principalmente para detetar mutacdes
completas no gene FMR1 e para identificar se o gene estd metilado (silenciado), o que pode

confirmar a presenga da sindrome. Este método ¢ util para determinar o estado de metilagao

do gene em casos de mutacao completa (Bagni et al., 2023). Além disso, o teste de expansao
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de trinucleotideos identifica a quantidade exata de repeticoes CGG no gene FMRI,
classificando os individuos como normais, com pré-mutacdo ou com mutacao completa
(Bagni et al., 2023).

Para além disso, a identificagdo de portadores assintomaticos na familia pode
facilitar a confirmacao do diagndstico. Contudo, pacientes mais velhos podem receber um
diagnostico tardio da SXF, especialmente se tiverem realizado testes genéticos antes da
identificacdo do gene FMR1 ou se manifestarem uma forma leve da doenca com sintomas
atipicos. Em alguns casos, individuos foram institucionalizados na adolescéncia ou idade
adulta sem que tenham sido submetidos a uma investiga¢ao diagnostica adequada (Bagni et

al., 2023; Montanaro et al., 2024).

1.9. Perspetiva biopsicossocial

A perspetiva biopsicossocial ¢ fundamental na avaliagao de individuos com sindrome
do X-fragil (SXF), pois permite considerar de forma integrada os aspetos bioldgicos,
psicoldgicos e sociais que influenciam o desenvolvimento e a qualidade de vida destas
pessoas. Ao abordar a sindrome de uma forma holistica, a avaliagdo multidisciplinar torna-
se imprescindivel para identificar as necessidades de cada individuo e fornecer
intervengoes adequadas, considerando as multiplas dimensdes que afetam o seu bem-estar.

Do ponto de vista bioldgico, a SXF ¢ uma condi¢do genética ligada ao cromossoma
X, associada a varias caracteristicas fisicas e neuroldgicas, como a macrocefalia, hipotonia
muscular e atrasos no desenvolvimento motor e cognitivo (Hagerman, 2011). Estes aspetos
exigem uma avaliacdo médica detalhada, capaz de diagnosticar complicacdes associadas a
sindrome, como convulsdes e problemas cardiacos, e de monitorizar o desenvolvimento
fisico das criangas afetadas (Cornish, Levitas & Sudhalter, 2007).

Contudo, a perspetiva biopsicossocial vai além da anélise das condi¢des biologicas,
sendo essencial considerar as dimensodes psicoldgicas e sociais. As criangas com SXF
frequentemente enfrentam dificuldades cognitivas e comportamentais, como rigidez
cognitiva, ansiedade e hiperatividade, que podem impactar a sua capacidade de socializar,
aprender e adaptar-se as rotinas didrias (Abrams et al., 2012; Berry-Kravis et al., 2024).
Neste contexto, a intervencao psicologica torna-se necessaria, recorrendo a abordagens
como a terapia cognitivo-comportamental e estratégias de apoio emocional para minimizar

o impacto destas dificuldades no comportamento e no desenvolvimento social.
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Socialmente, a inclusdo destas criangas em ambientes escolares e comunitarios exige
uma avaliacdao que tenha em conta o contexto familiar e educacional. A colaboragao entre
psicologos, médicos, terapeutas ocupacionais e educadores possibilita o desenvolvimento
de estratégias individualizadas, que promovam a autonomia e a qualidade de vida (Arvio,
2016). A avaliagao social, por exemplo, deve identificar as necessidades de adaptagao do
ambiente escolar, considerando a sensibilidade aumentada a estimulos sensoriais, como
sons e toques, comuns em criangas com SXF (Maltman et al., 2023).

Portanto, a avaliagao multidisciplinar, fundamentada na abordagem biopsicossocial,
¢ crucial para o desenvolvimento de estratégias de intervencao eficazes, que respondam as
necessidades Unicas de cada pessoa com SXF. Como afirmam Arvio (2016) e Hagerman
(2011), esta abordagem nao so6 facilita o diagndstico, como também promove o
desenvolvimento de planos de cuidados que integrem as dimensdes biologicas,
psicoldgicas e sociais do individuo, proporcionando uma interven¢do mais abrangente e

personalizada.

1.9.1. Implicacdes educativas

Franco et al. (2014) sublinham que a inclusdo de criangas com perturbacdes do
desenvolvimento e necessidades educativas especiais (NEE) em escolas regulares levanta
questdes sobre o seu sucesso € envolvimento efetivo no ambiente escolar. O
desenvolvimento social e emocional destas criancas tem um impacto direto nos seus
resultados de aprendizagem, mas requer apoio especializado, o que gera desafios
adicionais tanto para as escolas como para as familias.

Deste modo, o ingresso na escola suscita preocupacdes. A inclusao no jardim de
infancia tende a ser mais positiva em comparagdo com 0s anos seguintes, quando as
dificuldades de aprendizagem e os problemas comportamentais associados a SXF se
tornam mais pronunciados. Neste periodo, tanto os pais como a crianga enfrentam os
desafios do processo de inclusdo e a realidade da deficiéncia (Franco et al., 2014).

Segal et al. (2023) reforcam que o desafio reside no planeamento educativo € no
reconhecimento das dificuldades cognitivas, especialmente nas fung¢des executivas, que
sdo essenciais para o progresso. Os défices nas funcdes executivas, incluindo a memoria
de trabalho, fundamental para a aprendizagem de linguas, sdao limitantes em individuos de
varias idades, tanto em mulheres como em homens com SXF (Hagerman, 1997; Segal et

al., 2023).
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Estudos indicam que, no caso especifico das mulheres com SXF, os desafios em
ambientes académicos sao maiores e requerem servigcos de apoio. As mulheres apresentam
também défices em competéncias académicas, especialmente em matematica,
independentemente da dependéncia associada a SXF (Nash et al., 2019).

Os homens com SXF, apesar da presenca de competéncias funcionais ser um
indicador de independéncia na vida adulta, geralmente carecem dessas capacidades. Esta
situacdo agrava-se nos casos de comorbilidade com a perturbagdo do espetro do autismo
(PEA), onde as competéncias em habilidades sdo ainda menores em comparacdo com
individuos com SXF sem PEA, refletindo a maior complexidade destes diagndsticos (Nash
et al., 2019; Kauffman & Hung, 2009).

Bailey et al. (2004) referem que, embora as capacidades de identificagdo de letras e
palavras em individuos com SXF apresentem atrasos, estas competéncias continuam a
desenvolver-se durante o ensino basico, ainda que de forma gradual. No entanto, a medida
que os alunos envelhecem e o rigor académico aumenta, os comportamentos associados a
SXF podem ser vistos como mais perturbadores e, por conseguinte, menos tolerados em
salas de aula regulares (Nash et al., 2019).

Aspetos como dificuldades de linguagem, hiperatividade, problemas de
compreensdo e aprendizagem, especialmente na leitura e escrita, bem como dificuldades
motoras, sdo caracteristicas que representam um maior desafio no contexto escolar. Esta
combinagdo de atrasos no desenvolvimento e o aumento das exigéncias académicas pode
dificultar a inclusdo eficaz de alunos com SXF (Nash et al., 2019).

A SXF, com as suas manifestacdes cognitivas e comportamentais, torna estas
dificuldades ainda mais complexas, exigindo abordagens educacionais adaptadas para
promover a aprendizagem e a inclusdo destes alunos em sala de aula. A combinacdo de
dificuldades cognitivas e sociais impde desafios significativos, mas também reforga a
necessidade de estratégias que considerem o potencial unico de cada aluno.

Neste sentido, a teoria das inteligéncias multiplas, proposta por Gardner (1983),
sustenta que os seres humanos possuem um conjunto de inteligéncias relativamente
autonomas, que se manifestam de diferentes formas e em distintos dominios culturais.
Aplicada ao contexto da SXF, esta teoria sugere que os alunos com a sindrome podem
demonstrar habilidades significativas em 4reas especificas, mesmo que enfrentem
dificuldades noutras. Por exemplo, enquanto algumas dificuldades podem surgir em

funcdes cognitivas mais complexas, outras habilidades, como a inteligéncia interpessoal
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ou a inteligéncia musical, podem ser desenvolvidas com o suporte adequado, favorecendo
0 sucesso escolar e a integracao social.

Esta perspetiva tem implica¢des significativas na educag@o, pois reconhece que os
individuos aprendem de formas diversas e possuem talentos distintos. Em vez de enfatizar
apenas as capacidades logico-matematicas e linguisticas, a abordagem das multiplas
inteligéncias incentiva praticas pedagogicas mais diversificadas e inclusivas, permitindo
que cada aluno desenvolva o seu potencial de acordo com as suas habilidades naturais
(Gardner, 1999).

Além disso, a aplicagao desta teoria reforga a importancia da personalizagao do
ensino ¢ da avaliacdo multidimensional das competéncias dos alunos. Ao reconhecer
diferentes tipos de inteligéncia, a educacdo pode ser mais adaptativa e motivadora,
promovendo ndo apenas o desenvolvimento académico, mas também o crescimento

pessoal e social dos estudantes.

1.9.2. Estratégias recomendadas

Cohen, Neri e Weksberg (2002) sublinham que os problemas comportamentais
podem ser abordados através de intervengdes farmacoldgicas, mas também recomendam
uma variedade de abordagens "educativas" para adultos e adolescentes, incluindo
socializagdo, atividades desportivas, terapia ocupacional e fonoaudiologia. Apenas um
diagnostico conclusivo possibilita a defini¢do de estratégias de interven¢do mais adequadas
para o desenvolvimento dos individuos afetados pela SXF.

Em vista disso, ap6s o diagndstico quando falamos sobre estratégias no ambiente
educacional, ¢ fundamental abordar os desafios comportamentais e sociais que os alunos
com deficiéncia intelectual e outras deficiéncias enfrentam. Compreender este ambiente e a
percegdo dos cuidadores pode auxiliar pais e outras partes interessadas a apoiar os alunos
com SXF a atingirem o seu potencial (Nash et al., 2019). Em vista disso, estudos sobre o
ambiente educacional de criangas com SXF sdo essenciais para informar cuidadores,
educadores, profissionais de satde e investigadores sobre as necessidades desta populagdo,
permitindo um melhor planeamento futuro, apesar dos dados limitados nesta area (Nash et
al., 2019).

Portanto ¢ fundamental refletir sobre as dificuldades enfrentadas pelos alunos com
SXF no contexto escolar, considerando as suas diferentes condi¢des cognitivas, e

recomenda-se a colaboragdo de diversas areas de intervengdo, com especial atencdo a
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comunicacdo e linguagem, devido as caracteristicas autistas e a deficiéncia intelectual
frequentemente observada. Intervengdes educacionais intensivas e precoces podem, ainda,
melhorar o comportamento e suas capacidades (Pefialver e Garcia Sanchez, 2020).

Penalver e Garcia Sanchez, (2020) sugerem que mudangas nas habilidades de vida
diaria ou habilidades adaptativas também sao importantes para entender em termos de sua
interacdo com os métodos escolares. Intervengdes comportamentais no ambiente escolar,
podem ajudar a lidar com esses desafios, permitindo que os alunos passem mais tempo com
os seus colegas de desenvolvimento tipico.

Adicionalmente, muitos destes alunos apresentam tragos de TDAH e TEA, o que
torna necessario trabalhar também nas esferas comportamentais € emocionais, assim como
nas competéncias sociais (Pefialver e Garcia Sanchez, 2020).

Para além disto, o professor responsavel desempenha um papel crucial no
acompanhamento do processo de ensino e aprendizagem do aluno, garantindo o progresso
académico. O terapeuta da fala devera centrar-se no desenvolvimento das varias dimensdes
da linguagem (fonético-fonologica, morfossintatica, lexical e pragmatica) (Pefalver e
Garcia Sanchez,2020; Grau Rubio, Ferndndez Hawrylak, & Cuesta Gémez, 2015).

O psicologo clinico ou escolar € responsavel pela elaboracdo de uma intervengao
comportamental e por apoiar os pais na compreensdo dos comportamentos e do
desenvolvimento dos seus filhos. Por sua vez, o terapeuta ocupacional tem como objetivo
promover a autonomia pessoal e motora, incentivando a participagdo em atividades
escolares, facilitando, assim, uma maior independéncia e inclusdo social dos alunos ao longo
da escolaridade. (Pefialver e Garcia Sanchez,2020; Grau Rubio, Ferndndez Hawrylak, &
Cuesta Goémez, 2015).

No contexto educacional, seria conveniente proporcionar uma estimulacao sensorial
controlada. E aconselhavel evitar iluminacio intensa e limitar a quantidade de estimulos
visuais (como fotografias, cartazes e cores das paredes), bem como reduzir ruidos
desnecessarios. E também importante disponibilizar um espaco onde as criangas possam
acalmar-se (Grau Rubio, Fernandez Hawrylak, & Cuesta Gomez, 2015). Logo, deve-se
evitar odores quimicos fortes (de produtos de limpeza, perfumes, etc.) e privilegiar os
aromas naturais, como o das flores. Além disso, ndo se deve forcar o contacto fisico com a
crianga, sendo recomendavel a aplicagdo de massagens suaves para ajudar a aliviar tensoes
acumuladas (Ballinger et al., 2014; Grau Rubio, Fernandez Hawrylak, & Cuesta Gémez,

2015).
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Capitulo 2 — Contexto brasileiro

2. A sindrome do X-fragil (SXF) no contexto brasileiro

Além disso, politicas publicas mais abrangentes e acessiveis sdo essenciais para
assegurar que as pessoas com SXF e as suas familias tenham acesso ao suporte necessario,
melhorando significativamente a sua qualidade de vida (Brusco et al., 2018). A escassez de
centros especializados para o diagnéstico e acompanhamento da SXF no Brasil representa
um obstaculo adicional para as familias, que muitas vezes precisam percorrer longas
distancias em busca de atendimento adequado. A falta de capacitacdo especifica dos
profissionais de saude e educagdo também contribui para a subnotificagdo da sindrome,
dificultando a implementagdo de estratégias de intervenc¢ao precoce e personalizadas.

Segundo Pina-Neto e Sathler (2019), a auséncia de programas estruturados para a
identificacdo e acompanhamento da SXF compromete ndo apenas o diagnostico atempado,
mas também a oferta de suporte terapéutico adequado, agravando os desafios enfrentados
por individuos afetados e suas familias. Assim, torna-se essencial o fortalecimento das
politicas publicas voltadas para doengas raras, garantindo maior acesso a exames genéticos,
formagdo continua para profissionais e suporte multidisciplinar para individuos com SXF e

suas familias.

2.1. Rede de apoio na comunidade brasileira

A Associacao A-X-FRA (SC) (2024), do Estado de Santa Catarina, indica que, no
Brasil, ndo existem estatisticas formais e amplamente consolidadas sobre a prevaléncia da

SXF a nivel nacional. Algumas razdes para a auséncia de estatisticas precisas incluem:

e Diagndstico Tardio e Subnotificacdo: O diagnéstico da SXF frequentemente ocorre
de forma tardia devido & falta de informacdo sobre a condicdo, tanto entre 0s
profissionais de salde quanto entre as familias. Além disso, a subnotificagdo da
sindrome é um problema, especialmente em areas onde 0 acesso a exames genéticos
especializados € limitado. Essa realidade contribui para a dificuldade em identificar
e apoiar adequadamente os individuos afetados. (Associacdo A-X-FRA (SC), 2024).
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e Falta de Programas Nacionais Especificos: Apesar dos avancos no diagndstico
genético da SXF no Brasil, ainda ndo existem programas nacionais
sistematicos que realizem rastreamento ou coleta de dados sobre a sindrome,
ao contrario do que ocorre com outras condi¢des genéticas. Essa lacuna impede
uma melhor compreensdo e gestdo da sindrome em nivel populacional.
(Associacao A-X-FRA (SC), 2024).

e Estudos Regionais: Embora existam estudos regionais e investigacfes em
centros especializados, como os realizados em SC, que indicam uma maior
prevaléncia de casos da SXF devido a presenca de laboratorios especializados,
esses dados ndo refletem a realidade nacional. A falta de um sistema
abrangente de rastreamento torna dificil a obtencdo de uma viséo precisa sobre
a sindrome em todo o Brasil. (Associacdao A-X-FRA (SC), 2024).

2.1. Rede de apoio na comunidade brasileira

No Brasil, para além da Associagdo A-X-FRA (SC), existem diversas associagdes €
grupos de apoio dedicados a pessoas com sindrome do X-fragil (SXF) e as suas familias,
distribuidos por varios estados. Estas organiza¢des desempenham um papel fundamental na
dissemina¢do de informacao, na sensibilizacao da sociedade e na promocgdo de iniciativas
voltadas para o suporte e inclusdo dos individuos com SXF (ABRAFX, 2024).

Em Sao Paulo, destaca-se a Associacdo Brasileira da Sindrome do X-Fragil
(ABRAFX), uma das principais entidades do pais, que opera a nivel nacional, prestando
assisténcia as familias e ampliando a visibilidade da sindrome. No Rio Grande do Sul, a
Associacao Gaucha do X- Fragil oferece apoio local e desenvolve iniciativas direcionadas
ao acompanhamento das pessoas com SXF e das suas familias. Em Minas Gerais, a
Associa¢ao Mineira da Sindrome do X-Fragil (AMX) visa congregar familiares, organizar
encontros e disseminar informagdo sobre diagnostico, tratamento e praticas inclusivas. No
Distrito Federal e no Parand, identificam-se grupos de apoio e organizacdes nao
governamentais (ONGs) em fase de crescimento, cuja atuagdo visa responder as
necessidades das pessoas com SXF nestas regides.

As associagdes colaboram frequentemente com profissionais de satide e educagdo na
implementagao de estratégias que visam melhorar a qualidade de vida e fomentar a inclusao
das pessoas com SXF. No entanto, observa-se que a presenca € o impacto destas

organizagoes sdo variaveis, dependendo do nivel de articulagdo e da atividade desenvolvida,
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nomeadamente através das suas redes sociais € campanhas de sensibilizagdo (ABRAFX,
2024).

A auséncia de dados epidemiologicos nacionais robustos sobre a SXF no Brasil
constitui um desafio significativo, evidenciando a necessidade de um maior investimento
em investigagdo, sensibilizacdo e infraestrutura para o diagnostico da sindrome. Esta lacuna
compromete a compreensao da real prevaléncia da SXF no pais e dificulta a formulagdo de
politicas publicas eficazes para a sua dete¢do precoce e tratamento (ABRAFX, 2024;
Associagdo A-X-FRA (SC), 2024).

Apesar da existéncia de algumas iniciativas e grupos de apoio noutros estados,
muitas destas estruturas ndo se encontram formalmente organizadas como associagdes ou
ONGs reconhecidas. O suporte as pessoas com SXF e as suas familias €, por vezes,
proporcionado por institui¢des de satide, escolas e entidades que atuam na area das doencgas
raras, como a Associagdo Brasileira de Doengas Raras (ABDR), que também desempenha
um papel relevante na defesa dos direitos das pessoas com condi¢des genéticas raras
(ABRAFX, 2024; ABDR, 2024).

No entanto, para além das dificuldades no acesso a diagnostico e acompanhamento
especializado, os impactos da SXF estendem-se para além do individuo, afetando
significativamente o quotidiano e o bem-estar das familias. Diante deste cenario brasileiro,
um estudo revelou que, entre as familias brasileiras com filhos do sexo masculino com SXF,
o bem-estar emocional foi o aspeto mais afetado, refletindo desafios adicionais que estas
familias enfrentam.

O estudo focado na Qualidade de Vida Familiar (QVF) de familias brasileiras com
filhos do sexo masculino com SXF incluiu participantes de 14 das 27 unidades federativas
do Brasil. O dominio do bem-estar emocional obteve a menor pontuacao, refletindo
resultados semelhantes aos observados em pesquisas com familias de criangas com outras
deficiéncias (Dos Santos et al., 2023).

Cuidar de uma crianga com deficiéncia intelectual acarreta desafios psicoldgicos,
financeiros e interpessoais. Aproximadamente 45% das familias analisadas apresentavam
um rendimento inferior a trés salarios minimos brasileiros, o que pode agravar o impacto
economico da SXF. Neste sentido, a presenca de um filho com SXF pode afetar
significativamente a vida profissional dos pais, limitando as suas oportunidades laborais e
impondo dificuldades adicionais a dindmica familiar (Bailey et al., 2012; Dos Santos et al.,

2023).
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Diante deste contexto, muitas familias optam pelo sistema de saude privado, que
disponibiliza um maior niumero de profissionais e terapias especializadas. Esta decisao ¢
fundamental, uma vez que as pessoas com SXF tendem a recorrer com maior frequéncia a
médicos ¢ a utilizar diversos servigos de satude (Dos Santos et al., 2023; Vekeman et al.,
2015). No entanto, importa salientar que o Sistema Unico de Satude (SUS) no Brasil, apesar
de ser publico e universal e garantir constitucionalmente o direito a satde, enfrenta diversas
limitacdes que dificultam a sua plena efetivacao (Dos Santos et al., 2023; Iriart et al., 2019).

Em resposta a esta realidade, foi estabelecida, em 2014, a Politica Nacional de
Atencdo Integral as Pessoas com Doengas Raras, com o objetivo de criar centros
especializados que oferegam assisténcia multidisciplinar e integral aos individuos com
doengas raras e as suas familias. No entanto, até ao momento, apenas 22 centros estdo
licenciados pelo Sistema Unico de Satide para atender uma populagdo superior a 200
milhdes de habitantes, evidenciando a necessidade urgente de ampliagdo destes servicos
(Félix et al., 2022).

Além disso, no Brasil, o cuidado de criangcas com SXF pode ser particularmente
desafiante, uma vez que, na maioria dos casos, as maes sdo as principais cuidadoras. Importa
referir que muitas destas maes sdo portadoras da pré-mutacdo do X-fragil, o que as coloca
em risco acrescido de desenvolver uma doenca neurodegenerativa progressiva de inicio
tardio (Seltzer et al., 2012). Para além disso, por se tratar de uma condi¢dao genética e
hereditaria, € frequente a existéncia de mais de um caso de SXF na mesma familia, exigindo
que o cuidador se dedique simultaneamente a mais de um individuo com a sindrome (Dos
Santos et al., 2023; Iosif et al., 2013).

Assim, os desafios enfrentados pelos cuidadores de criancas com SXF sdo
amplificados pela possibilidade de multiplos casos na mesma familia, aumentando a
sobrecarga fisica e emocional (Seltzer et al., 2012; Dos Santos et al., 2023; losif et al., 2013).
Neste sentido, Silva e Colella (2021) sublinham a necessidade urgente de um diagndstico
precoce, uma vez que a identificagdo atempada da sindrome pode facilitar intervengdes
psicopedagogicas e mitigar as dificuldades enfrentadas pelos individuos e pelos seus
cuidadores.

Com base nesta perspetiva, a pesquisa de Silva e Colella (2021) analisa a SXF no
Brasil sob uma abordagem psicopedagogica, destacando a importancia dos fatores sociais e
das politicas de satide publica no diagndstico e intervencao. O estudo evidencia a urgéncia

de estratégias que promovam uma identificacdo precisa e precoce da sindrome,
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possibilitando intervengdes mais eficazes e melhorando a qualidade de vida das familias
afetadas.

Um aspeto relevante identificado por Silva e Colella (2021) ¢ o caso do Estado de
Santa Catarina, onde ha um elevado nimero de relatos de SXF. Este estado alberga
laboratorios dedicados ao diagnostico rigoroso da sindrome e desenvolve iniciativas de
sensibilizagao e informacao a populagdo sobre as suas especificidades. Diante deste cenario,
surgem questdes cruciais sobre o impacto da SXF na aprendizagem e as estratégias
psicopedagogicas mais adequadas para apoiar individuos com esta condi¢cdo (Silva &
Colella, 2021; Haddad, 2019).

Para responder a estes desafios, Silva e Colella (2021) defendem que a intervengao
educativa na SXF no Brasil deve iniciar-se pela sensibilizagdo da familia e da equipa
pedagbgica, promovendo uma compreensdo aprofundada das limitagdes do aluno e das suas
causas. Esta abordagem deve ser pautada por uma forte dimensao socioafetiva, criando um
ambiente de apoio e seguranca, essencial para minimizar as dificuldades e fomentar o

desenvolvimento e a inclusdo escolar.

2.2. Perspetiva intersectorial

As dificuldades associadas a SXF tém um impacto profundo nas familias, exigindo
adaptagdes continuas e gerando sobrecarga emocional e financeira. A falta de diagndstico
precoce agrava esse impacto, impedindo o acesso a intervengdes adequadas, o que
prejudica a qualidade de vida das pessoas com a sindrome e de seus familiares (Nash et al.,
2019; Arvio, 2016). A interseccionalidade, que envolve a interacdo de fatores como classe
social, etnia e acesso a servigos de saude, também desempenha um papel crucial nas
desigualdades enfrentadas pelas familias com SXF.

Familias em contextos de vulnerabilidade social enfrentam dificuldades ainda
maiores no acesso a servigos especializados, o que reforca as desigualdades sociais (Berry-
Kravis et al., 2024). Nesse sentido, a criagdo de politicas publicas inclusivas € urgente para
considerar as multiplas dimensdes da experiéncia dessas familias.

A perspectiva intersetorial € essencial para lidar com a complexidade da SXF,
promovendo uma abordagem integrada entre satide, educacdo e assisténcia social. Isso
envolve, por exemplo, a adaptagdo das estratégias educacionais as necessidades cognitivas
dos alunos com SXF e o acompanhamento médico e terapéutico continuo (Hessl et al.,
2009). Para disso, politicas publicas devem assegurar o acesso a beneficios sociais que

minimizem as desigualdades enfrentadas por essas familias.
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A colaboragdo entre diferentes setores ¢ fundamental para proporcionar uma resposta
eficaz e equitativa, promovendo a qualidade de vida dos individuos com SXF e suas
familias. No entanto, em casos mais severos, ¢ igualmente essencial focar no
desenvolvimento da comunicagdo, uma vez que a linguagem ¢ uma forma crucial de
interagdo social.

Isso permite que a fala surja espontaneamente, facilitando a partilha de experiéncias
e, consequentemente, promovendo maior inclusdo social (McLennan, 2011; Silva &
Colella, 2021). Portanto, a integra¢do de servicos intersetoriais deve incluir abordagens
especificas para a estimulacdo da comunicagdo, garantindo que os individuos com SXF
possam expressar suas necessidades e sentimentos de forma mais eficaz.

Assim como o acompanhamento psicopedagdgico, em parceria com uma equipa
multidisciplinar, deve desenvolver intervengdes direcionadas as areas de dificuldade da
crianca, levando em conta as suas capacidades e interesses. E essencial que essas
intervengdes estabelecam objetivos voltados para o desenvolvimento da linguagem,
promovendo a expressao oral, a aquisicao de novas palavras e a contextualizacdo de termos
em historias compreensiveis para a crianga (Haddad, 2019; Silva & Colella, 2021).

A intervencdo educacional deve concentrar-se na aquisicdo de conhecimentos nas
areas escolares, uma vez que ¢ nesse ambiente que se busca aprimorar o processo de
ensino-aprendizagem. Para que os alunos alcancem um desenvolvimento continuo, ¢
crucial que sejam motivados e que se empreguem estratégias adaptadas as suas
caracteristicas individuais, devendo ser diversificadas e ajustadas a cada caso especifico.
(Silva & Colella, 2021; Yonamine et al 2002).

A seguir, algumas estratégias sugeridas pelas autoras para o ensino-aprendizagem de

individuos com SXF:

Tabela 3
Estratégias para o ensino e aprendizagem de pessoas com a SXF (Silva & Colella, 2021)

Estratégias Descrigao

Criar um espago tranquilo e organizado,

Ambiente Controlado permitindo que o estudante se concentre
e pratique as atividades propostas (Silva
& Colella, 2021).
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Proporcionar um ensino que melhore a

Ensino Funcional qualidade de vida do aprendiz e facilite a
sua integracdo na vida ativa propostas
(Silva & Colella, 2021).

Acomodar materiais e objetos em locais

Organizagdo de Materiais apropriados, promovendo a orientacao e
consisténcia ambientais propostas (Silva
& Colella, 2021).

Utilizar materiais com diferentes texturas,
Materiais diversificados tamanhos, formas e pesos, incluindo

texturas secas, uUmidas e molhadas

propostas (Silva & Colella, 2021).

Prestar atencao as formas de resposta do

Observacao das Respostas aprendiz, como movimentos corporais,
expressoes e posturas propostas (Silva &
Colella, 2021).

Utilizar as rotinas diarias significativas

Rotinas Diarias como momentos de aprendizagem,
explorando objetos e materiais em
conjunto com a crianga propostas (Silva &
Colella, 2021).

Propor atividades que envolvam tanto o

Atividades Individuais e Grupais trabalho  individual quanto o  grupal,
incentivando o contato socioafetivo propostas
(Silva & Colella, 2021).

Nota: Elaboragao propria
A complexidade enfrentada pelos cuidadores de criancas com SXF no Brasil,
especialmente em familias com multiplas criangas afetadas, destaca a importancia de um
diagnostico precoce. Esse diagnostico permite intervengdes psicopedagdgicas adequadas e

melhora o bem-estar dos individuos e suas familias.
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Capitulo 3 - Objetivos, métodos e instrumentos

3. Objetivos

A presente investigacdo tem como objetivos especificos:

1. Identificar o grau de conhecimento que o0s professores brasileiros do ensino
fundamental (Ensino Basico, do 1.° ao 9.° ano de escolaridade) e do ensino médio
(secundario) tém sobre a SXF.

2. Compreender se os professores sabem como agir perante as dificuldades (cognitivas,
intelectuais e neurolégicas) dos seus alunos com SXF.

3. ldentificar as estratégias utilizadas pelos professores nos planos de ensino e
aprendizagem com os seus alunos com SXF.

4. Avaliar se 0 conhecimento adquirido pelos professores durante a sua formacao inicial
é adequado para a sua pratica atual.

5. Analisar a correspondéncia entre os resultados obtidos junto dos professores

brasileiros neste nivel de ensino e os apresentados na literatura sobre a SXF.

3.1. Método e instrumentos

A presente investigacdo segue uma abordagem quantitativa, descritiva e transversal,
tendo como objetivo analisar o conhecimento e as perspetivas dos professores brasileiros
do ensino bésico e secundario relativamente a Sindrome do X-Fragil (SXF). O estudo
integra-se num projeto internacional que abrange Portugal, Espanha e Brasil, reforgando a
sua relevancia no ambito da educagdo inclusiva comparada.

Segundo Gil (2019), as metodologias quantitativas assumem um papel fundamental
na tabulagdo e andlise de dados, possibilitando a identificacdo de padrdes e tendéncias a
partir de questionarios e testes estatisticos. Este processo implica a transformacao de dados
brutos em tabelas organizadas, estruturando visualmente as varidveis estudadas e
facilitando a interpretacdo e a analise dos resultados. A tabulacdo constitui, assim, uma
etapa imprescindivel na investigacdo quantitativa, contribuindo para uma leitura clara,
objetiva e cientificamente robusta dos dados.

De acordo com Gil (2010), a escolha do tipo de tabela deve adequar-se a natureza dos
dados recolhidos: por exemplo, tabelas de frequéncia sdo indicadas para variaveis

categoricas, enquanto tabelas de distribui¢do sao mais adequadas para variaveis numéricas.
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Para além disso, a utilizagdo de softwares estatisticos, como o SPSS e o Excel, facilitam
significativamente a organizacao, o tratamento ¢ a visualizacao dos dados recolhidos.
A recolha de dados foi efetuada através de um questiondrio estruturado, composto por

37 questoes distribuidas por quatro secgdes principais:

Sec¢ao A — Dados sociodemograficos

Sec¢ao B — Dados sobre a formagao

Sec¢ao C — Percecdo de competéncias

Sec¢ao D — Prova de conhecimento

O instrumento original foi desenvolvido e aplicado em Espanha, mais concretamente
na Regido de Murcia, por Pefialver-Garcia e Garcia-Sanchez (2020). A sua concecdo
baseou-se numa avaliagao rigorosa que incluiu validagao por julgamento pericial, efetuado
por investigadores do Departamento de Métodos de Investigagdo e Diagnostico da
Faculdade de Educagdo da Universidade de Murcia. Os peritos envolvidos eram
especialistas em atencdo a diversidade, incluindo dois docentes de centros de Educagao
Especial da Educacao Pré-Escolar e do Ensino Bésico, bem como um professor pertencente
a uma Equipa de Orientagdo Educacional e Psicopedagogica do Ministério da Educagao
da Comunidade Autéonoma da Regido de Murcia.

Além disso, participaram na validagdo do instrumento trés professores com ampla
experiéncia docente: uma professora do ensino secundario com 14 anos de servico e duas
professoras do ensino primario — uma tutora com 34 anos de experiéncia e uma docente
especializada em Pedagogia, com 19 anos de pratica profissional (Pefialver-Garcia &
Garcia-Sanchez, 2020). Para consolidar esta validagdo, foi realizada uma aplicagao piloto
do questionario em cinco centros educativos selecionados aleatoriamente, distribuidos por
diversas zonas geograficas da Regido de Murcia.

A recolha de dados em Espanha foi efetuada através de um questionario eletrénico,
disponibilizado na plataforma encuestas.um.es, propriedade da Universidade de Mtrcia. O
instrumento intitula-se Necessidades de Formagao de Professores sobre a SXF, sendo

abreviado como NECEFORMXF (Pefalver-Garcia & Garcia-Sanchez, 2020).
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Com vista a aplicagdo no contexto brasileiro, o instrumento foi submetido a uma
adaptacao cultural criteriosa, de modo a garantir a sua adequagao linguistica, semantica e
contextual. Esta adaptagdo teve como objetivo assegurar que os participantes
compreendessem claramente os enunciados e que as questdes fossem relevantes e
pertinentes a realidade educacional brasileira. Esta etapa foi determinante para garantir a
validade do instrumento no novo contexto, permitindo uma recolha de dados mais rigorosa
e representativa.

Neste sentido, Fortin (2006) defende que, na maioria das investigagdes, ¢
recomendavel a utilizacdo de questionarios previamente testados, o que facilita a
comparagdo dos resultados com estudos anteriores. Contudo, ¢ muitas vezes necessario
proceder a tradugdo dos instrumentos para a lingua materna dos participantes, bem como
a adaptagdo dos conteudos as especificidades culturais da populagdo-alvo. Por vezes, tal
implica também a adicdo ou a eliminagdo de determinados itens, de modo a garantir a sua
adequacao a realidade em estudo.

O questionario final aplicado nesta investigacdo contempla, assim, as seguintes

seccoes, detalhadas na proxima subsecao.

3.2. Seccao A (Dados sociodemograficos)

O questionario sociodemografico inclui a recolha de informacgdes sobre a profissao,
idade, género, local de trabalho, tempo de servigo, experiéncia adquirida, regido do pais
onde o docente trabalha, nivel de ensino que leciona e se € professor da educagao especial.
Este questionario contém informag¢des importantes para caracterizar o perfil do professor.

= Composicao das perguntas:

Al. Sexo/género: Feminino
Masculino
Outro (Qual?)
Prefiro nao referir
A2. Idade:
A3. Qual estado brasileiro que leciona:
A4. Quanto tempo exerce o cargo de professor?
AS. Ano em que leciona (se for o seu caso, podera marcar mais de um):
A6. Professor de Educacgdo Especial:

3.2.1. Seccao B (Dados sobre a formacio)
O questionario sociodemografico inclui a recolha de informacgdes sobre a profissao,

idade, género, local de trabalho, tempo de servico, experiéncia adquirida, regido do pais
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onde o docente trabalha, nivel de ensino que leciona e se € professor da educagao especial.
Este questionario contém informagdes importantes para caracterizar o perfil do professor.

Adicionalmente, ¢ composta por cinco questdes que visam avaliar a experiéncia do
professor ¢ a sua familiarizacdo com alunos com deficiéncia intelectual (DI), Transtorno
de Déficit de Atencdo com Hiperatividade (TDA-TDAH), Transtorno do Espectro do
Autismo (TEA) e Sindrome do X-Fragil (SXF). Com este questiondrio, obtém-se dados
sobre as competéncias adquiridas na formacao dos professores.

Composicgao das perguntas:

B1. J4 tive um aluno na minha sala de aula com:
Deficiéncia intelectual

Transtorno de Déficit de Atencao e Hiperatividade
Transtorno do Espectro do Autismo

Sindrome do X-Fragil

Nenhum

B2. Na minha formac¢ao inicial, recebi informacdes sobre as caracteristicas das
criancgas com:

Deficiéncia intelectual

Transtorno de Déficit de Atencao e Hiperatividade
Transtorno do Espectro do Autismo

Sindrome do X-Fragil

Nenhum

B3. Durante a minha formacao inicial, adquiri competéncias para trabalhar com:

Deficiéncia intelectual

Transtorno de Déficit de Atencao e Hiperatividade
Transtorno do Espectro do Autismo

Sindrome do X-Fragil

Nenhum

B4. Durante a minha formagao continua, frequentei alguns cursos relacionados com:
Deficiéncia intelectual

Transtorno de Déficit de Atencao e Hiperatividade
Transtorno do Espectro do Autismo

Sindrome do X-Fragil

Nenhum

BS5. Fiz estes cursos porque:
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Tinha um aluno com estas caracteristicas
Para melhorar a minha formacao

3.2.2. Seccio C (Percecio de competéncias)

O questionario contempla seis questdes construidas através de uma escala de Likert,
referentes as percegdes dos professores sobre as afirmagdes descritas, relacionadas com as
suas praticas com alunos com deficiéncia intelectual (DI), Transtorno de Déficit de
Ateng¢ao com Hiperatividade (TDA-TDAH), Transtorno do Espectro do Autismo (TEA) e
Sindrome do X-Fragil (SXF). Estes dados auxiliam na elucida¢do das percegdes que o
professor tem sobre as suas habilidades praticas com alunos com deficiéncias e sobre cada

especificidade necessaria.

Composicéo das perguntas:
Nesta sec¢do, deve avaliar as seguintes afirmacgdes, escolhendo entre as opgdes:

Discordo Totalmente, Discordo, Indeciso, Concordo ou Concordo Totalmente:

1. Naminha sala de aula, sei como agir com uma crianga com Transtorno do Espectro
do Autismo.

2. Naminha sala de aula, sei como lidar com uma crianga com Transtorno de Déficit
de Atencdo e Hiperatividade.

3. Naminhasala de aula, sei como lidar com uma crianca com deficiéncia intelectual.

4. Se um aluno com Sindrome do X-Frégil entrasse hoje na minha sala de aula,
saberia como responder as suas necessidades educacionais.

5. Estou consciente dos principais riscos associados a Sindrome do X-Fréagil.

6. Gostaria de receber mais informac6es sobre a gestdo da sala de aula com criangas

com Sindrome do X-Fragil.

3.2.3. Seccao D (Prova de conhecimento)

Esta sec¢dao reune 20 questdes formuladas de forma dicotomica (sim/ndo), todas
referentes as especificidades da Sindrome do X-Fragil (SXF), distirbios associados,
consciéncia fonologica — como a segmentagdo de palavras, silabas e/ou fonemas —
aspetos comportamentais, consideragdes genéticas, estereotipias e o apoio recomendado
no ensino ¢ na aprendizagem de pessoas com a sindrome. Com estas questdes, foi possivel

compreender o que os professores sabem especificamente sobre a SXF.
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Composicao das perguntas:

Para responder as perguntas desta sec¢ao, deve marcar SIM se concordar com a afirmacao;
NAO se discordar ou niio souber/no responder se niio souber a resposta.

D1. O fenotipo da Sindrome do X-Fragil causa mais sintomas clinicos nas mulheres do que
nos homens.

D2. As criangas com SXF sdo hipersensiveis a todos os estimulos sensoriais.

D3. As criangas com SXF olham nos olhos quando conversam.

D4. As criangas com SXF sdo boas em consciéncia fonologica (segmentagdo de palavras,
silabas e/ou fonemas, identificagdo e realizacao de rimas, etc.).

DS5. As criangas com SXF tém dificuldades motoras finas que afetam a caligrafia.

D6. Numa conversa, as criangas com SXF insistem no seu topico preferido.

D7. As criancas com SXF apresentam ecolalia (repeti¢do de palavras ou frases).

D8. As criangas com SXF sdo boas a contar objetos um a um.

D9. A apresentacdo prévia da tarefa ¢ importante quando se trabalha com criangas com
SXF.

D10. As criancas com SXF tém mais facilidade em processar a informagao auditiva do que
a informacao visual.

D11. As criangas com SXF conseguem concentrar-se sem esforco.

D12. E aconselhavel que, na sala de aula onde haja uma crianga com SXF, exista um espaco
onde os alunos possam ficar separados e relaxar.

D13. E conveniente assegurar o sucesso do aluno com SXF ao realizar uma atividade,
evitando assim que cometa erros.

D14. A utilizacdo de dispositivos tecnoldgicos ajuda as criangas com SXF a aprenderem a
escrever.

D15. A aquisicdo de vocabulério € um dos pontos fortes das criangas com SXF.

D16. A aprendizagem experimental promove a aquisicdo de conceitos espaciais em
criangas com SXF.

D17. O trabalho em pequenos grupos favorece a aprendizagem dos alunos com SXF.
D18. Em geral, o uso de apoio visual (desenhos, fotografias, pictogramas, etc.) ajuda a
compreensdo das criangas com SXF.

D19. As criangas com SXF tém hiperatividade.

D20. O método de alfabetizacdo global é o adequado para SXF.
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3.2.4. Participantes

O questiondrio sociodemografico foi construido e aplicado com o intuito de
caracterizar a amostra do estudo. A investigacdo contou com a participagdo de 64
professores/as, os quais contribuiram de forma voluntéria, resultando em 64 questionarios
respondidos na sua totalidade. A amostra ¢ composta por 41 participantes do género
feminino (f = 41; 64,1%), 21 do género masculino (f = 21; 32,8%) e 2 que preferiram nao
indicar o género (f=2; 3,1%) (ver Tabela 2).
Tabela 2

Dados sociodemograficos dos/as participantes (sexo/género)
Percentagem  Percentagem

Sexo/Género Frequéncia  Percentagem Valida Acumulativa

Masculino

21 32,8 32,8 32,8
Feminino

41 64,1 64,1 96,9
Prefiro ndo
referir 2 3,1 3,1 100,0
Total

64 100,0 100,0

Nota: N = 64; omisso = 0

Através dos dados sociodemograficos, observou-se que os respondentes
apresentavam uma meédia de idade de 41,76 anos (DP = 10,98), com uma idade minima de
22 anos e uma idade méaxima de 60 anos, conforme descrito na (Tabela 3).

Tabela 3

Dados sociodemograficos dos participantes (Idade em anos)

Estatistica Valor Erro Padrao
Média 41,7656 1,37288
Limite Inferior 39,0221

Limite Superior 44,5091

5% da Média Aparada 41,8299
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Mediana 42,0000

Variancia 120,627
Minimo 22,00 0,590
Maximo 60,00

Nota: N valido = 64; omisso = 0

A pesquisa envolveu participantes de varias regides do pais, incluindo os estados do
Amapa (AP), Minas Gerais (MG), Parana (PR), Rio de Janeiro (RJ), Rio Grande do Sul (RS),
Santa Catarina (SC) e Sao Paulo (SP). Houve predominancia de participantes dos estados do
Sul, nomeadamente Parana (f = 13; 20,3%) e Rio Grande do Sul (f = 35; 54,7%), conforme
descrito na (Tabela 4).
Tabela 4

Dados sociodemograficos dos participantes (Estado de lecionagdo)

Estado Frequéncia Percentagem Percentagem Percentagem
Valida Acumulativa
AP 5 7,8% 7,8% 7,8%
MG 2 3,1% 3,1% 10,9%
PR 13 20,3% 20,3% 31,3%
RJ 1 1,6% 1,6% 32,8%
RS 35 54,7% 54,7% 87,5%
SC 7 10,9% 10,9% 98,4%
Sp 1 1,6% 1,6% 100,0%
Total 64 100,0% 100,0% 100,0%

Nota: N valido = 64; omisso =0

Na questdo referente ao tempo de exercicio da profissdao, o tempo minimo foi de 2
anos, a média de 15 anos e o maximo de 35 anos. Estes dados demonstram que todos os
professores ja possuem uma experiéncia significativa em atividades de sala de aula, ndo

sendo, portanto, profissionais recém-formados ou sem experiéncia (ver Tabela 5).
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Tabela 5

Dados sociodemogrdficos dos participantes (Tempo de exercicio da profissdo)

Estatistica Descritiva Estatistica Erro Padrio

Média 15,1406 1,05406

95% de Intervalo de Limite inferior: Limite superior:
Confianga para a Média 13,0343 17,2470

5% da média aparada 14,9792

Mediana 15,0000

Variancia 71,107

Erro Padrao 8,43249

Minimo 2,00 0,299

Maximo 35,00 0,590

Nota: N valido = 64; omisso = 0

Na questdo a seguir, pode-se observar que a grande maioria dos professores leciona

no ensino basico, que era um dos objetivos da pesquisa. Este grupo foi representado por (f=

48; 75,0%), seguido pela educagdo pré-escolar, representada por (f = 6; 9,4%) (ver Tabela

6).

Tabela 6

Dados sociodemogrdaficos dos participantes (Ano escolar que lecionam)

Percentagem Percentagem

Respostas Frequéncia Percentagem Valida acumulativa
Ensino Fund. 48 75,0 75,0 75,0
Ensino Médio 3 4,7 4,7 79,7
Educagao Infantil 6 9,4 9,4 89,1
AEE 5 7,8 7,8 96,9
SOE 1 1,6 1,6 98,4
Gestdo Escolar 1 1,6 1,6 100,0

Total 64 100,0 100,0

Nota: N valido = 64; omisso =0

Na pergunta sobre lecionar na educagdo especial, a grande maioria dos professores

referiu ndo atuar nessa area, com (f = 13; 20,3%) a lecionar na educagdo especial, enquanto

(f=51; 79,7%) indicou nao ser professor de alunos da educagao especial (ver Tabela 7).
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Tabela 7

Dados sociodemogrificos dos participantes (E professor de educacdo especial?)

Percentagem

Frequéncia Percentagem Percentagem valida acumulativa
Sim 13 20,3 20,3 20,3
Nao 51 79,7 79,7 100,0

Total 64 100,0 100,0

Nota: N valido = 64; omisso = 0

3.2.5. Procedimentos e recolha de dados

Os procedimentos associados a presente investigagao foram submetidos e aprovados
pela Comissdo de Etica da Universidade de Evora, entidade responsavel por garantir a
conformidade ética dos estudos conduzidos na institui¢do. Esta comissdo tem como principal
funcdo assegurar a prote¢dao dos direitos dos participantes e a integridade cientifica das
pesquisas realizadas.

Professores participantes foram devidamente informados sobre os objetivos do
estudo, sendo-lhes garantido o direito a confidencialidade dos dados fornecidos. Foi
assegurado, de forma inequivoca, que todas as informagdes recolhidas seriam tratadas de
forma estritamente anonima, respeitando os principios éticos e deontoldgicos que regem a
investigagdo em Ciéncias Sociais € Humanas.

Além disso, foi enfatizado que a participacdo no estudo era totalmente voluntéria,
sem qualquer tipo de penalizac¢do ou beneficio associado, garantindo a liberdade de decisao
dos inquiridos. Para reforcar a transparéncia do processo, os participantes tiveram acesso a
um termo de consentimento informado, no qual eram detalhados os objetivos da

investigacao, os procedimentos adotados e os seus direitos enquanto respondentes.
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Capitulo 4 — Analise dos resultados

4. Apresentacao e analise dos resultados

Para a analise dos resultados da presente investigacao, foi utilizado o Programa
Estatistico IBM SPSS Statistics Data do Editor, versdo 29.0. Este software permite realizar
o calculo da frequéncia estatistica, bem como determinar os valores minimo, médio, maximo
e o desvio padrao das variaveis em questao, fornecendo uma analise detalhada e precisa dos
dados recolhidos.

No que diz respeito as perguntas sobre Dados sobre Formagdo, as alternativas de
resposta disponiveis nas questdes (B1-B2-B3-B4) foram: Deficiéncia Intelectual (DI),
Transtorno de Déficit de Atengdo e Hiperatividade (TDAH), Transtorno do Espectro Autista
(TEA), Sindrome do X - Fragil (SXF) e nenhum, possibilitando a categorizagdo e andlise
das respostas de forma clara e objetiva.

Inicia-se, entdo, a apresentacdo dos resultados a partir desta questdo. Através da
analise e com base na frequéncia estatistica, podemos inferir que, a partir das respostas dadas
sobre quais alunos os professores ja tiveram experiéncia em sala de aula, a de maior
expressdo foi a de alunos com DI + TDAH + TEA (f = 25; 39,1%). Em contrapartida, os
dados apresentados nas combinagdes que envolvem a SXF mostram menor expressao, como
DI + TDAH + TA + SXF (f=4; 6,3%) e a combinacdo TDAH + TEA + SXF (f=1; 1,6%)
(ver tabela 8).

4.1. Dados sobre formacao

Tabela 8
Dados sobre formagao dos/as participantes

Ja tive um aluno na minha sala de aula com...

Percentagem  Percentagem
Respostas Frequéncia Percentagem valida acumulativa
DI 1 1,6 1,6 1,6
TDAH 6 9,4 9,4 10,9
TEA 10 15,6 15,6 26,6
Nenhum 3 4,7 4,7 31,3
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DI +TDA 3 4,7 4,7 35,9

TEA +DI 2 3,1 3,1 39,1

TDAH + TEA 9 14,1 14,1 53,1

DI+TDAH+TEA 25 39,1 39,1 92,2

DI +TDAH+TEA 4 6,3 6,3 98,4
+SXF

TDAH + TEA+ SXF 1 1,6 1,6 100,0

Total 64 100,0 100,0

Nota: N valido = 64; omisso = 0

Nesta questdo, observa-se que as combinac¢des DI + TDAH + TEA (f = 25; 39,1%)
foram as que apresentaram maior frequéncia nas informagdes iniciais sobre as caracteristicas
que os professores receberam durante as suas formacdes. A seguir, destacou-se a opgao de
nenhuma informagao (f = 15; 23,4%), e a combinacao DI + TDAH + TEA + SXF (f = 5;

7,8%), onde a SXF aparece com baixa frequéncia (ver tabela 9).

Tabela 9.

Dados sobre formagado dos/as participantes
Na minha formagdo inicial, recebi informagoes sobre as caracteristicas das criangas

com...
Percentagem

Respostas Frequéncia  Percentagem  Percentagem valida acumulativa

DI 3 4,7 4,7 4,7

TDAH 4 6,3 6,3 10,9

TEA 6 9,4 9,4 20,3

Nenhum 15 234 234 43,8

DI +TDAH 1 1,6 1,6 45,3

DI +TEA 1 1,6 1,6 46,9

TDAH +TEA 4 6,3 6,3 53,1

DI+TDAH +TEA 25 39,1 39,1 92,2

DI +TDAH + TEA + 5 7.8 7,8 100,0

SXF

Total 64 100,0 100,0

Nota: N valido = 64; omisso =0

Sobre as competéncias adquiridas, observa-se que a grande maioria dos respondentes
opta pela resposta “nenhuma”, com (f =35;54,7%) em mais de 50% da amostra. J4 na
combinagdo DI +TDAH +TEA +SXF (f=4;6,3%), que inclui SXF, também evidencia um déficit

na formacao inicial, (ver tabela 10).
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Tabela 10.

Dados sobre formagao dos/as participantes (Durante a minha formacao inicial,
adquiri competéncias para trabalhar com...)

Percentagem Percentagem

Respostas Frequéncia Percentagem valida acumulativa

DI 2 3,1 3,1 3,1

TDAH 5 7,8 7,8 10,9

TEA 2 3,1 3,1 14,1

Nenhum 35 54,7 54,7 68,8

DI +TDAH 3 4,7 4,7 73,4

DI + TEA 1 1,6 1,6 75,0

TDAH + TEA 2 3,1 3,1 78,1

DI +TDAH +TEA 10 15,6 15,6 93,8

DI +TDAH +TEA 4 6,3 6,3 100,0

+SXF

Total 64 100,0 100,0

Nota: N valido = 64; omisso = 0

Observa-se que, em relagdo a formagao continua dos respondentes, registou-se
um indice maior nas combinagdes DI + TDAH + TEA, com (f=23; 35,0%), seguido
do item “nenhum”, com (f = 10; 15,6%). Ja as combina¢des DI + TDAH + TEA +
SXF (f=17;10,9%), TDAH + TEA + SXF (f=1; 1,6%) e DI + TEA + SXF (f=1;

1,6%), que incluem a SXF, apresentaram baixa frequéncia (ver Tabela 11).

Tabela 11

Dados sobre formagdo dos/as participantes (Durante a minha formagdo continua,
frequentei alguns cursos relacionados com...)

Percentagem Percentagem
Respostas Frequéncia Percentagem valida acumulativa
TDAH 3 4,7 4,7 4,7
TEA 7 10,9 10,9 15,6
Nenhum 10 15,6 15,6 31,3
DI +TDAH 3 4,7 477 35,9
DI + TEA 1 1,6 1,6 37,5
TDAH + TEA 8 12,5 12,5 50,0
DI+TDAH +TEA 23 35,9 35,9 85,9
DI +TDAH +TEA 7 10,9 10,9 96,9
+SXF
TDAH + TEA + 1 1,6 1,6 98,4

SXF



DI + TEA+ 1 1,6 1,6 100,0
SXF

Total 64 100,0 100,0
Nota. N valido 64, omisso 0

Nesta questdo, os indices demonstraram que os professores estio em busca de
melhorar as suas praticas em sala de aula através de uma melhor qualificagdo, uma vez que
o principal motivo selecionado foi “melhorar a minha formag¢ao”, com (f=23; 35,9%). Além
disso, as combinagdes “Tinha um aluno com estas caracteristicas + Para melhorar a minha
formagao” (f=27; 42,2%) também indicam que eles estdo recebendo nas escolas alunos que
apresentam caracteristicas que necessitam de um atendimento mais especializado (ver

Tabela 12).

Tabela 12.

Dados sobre formagao dos/as participantes (Realizei estes cursos porque...).

Percentagem
Respostas Frequéncia  Percentagem Percentagem valida acumulativa
Tinha um aluno com 4 6,3 6,3 6,3
estas carateristicas.
Para melhorar a minha 23 35,9 35,9 422
formagao.
Tinha um aluno com 27 422 422 84,4
estas carateristicas +
Para melhorar a minha
formagao.
Nenhuma destas razoes 10 15,6 15,6 100,0
Total 64 100,0 100,0

Nota: N valido = 64; omisso = 0

E percetivel que o propulsor motivacional foi a melhoria na formagao profissional (f
= 23; 35,9%). O segundo maior percentual ficou relacionado ao desenvolvimento de
competéncias para os seus alunos em sala de aula. Com base nos dados coletados sobre a
formagao, € possivel inferir um déficit nos resultados obtidos na formag¢ao dos professores,
especialmente em relagdo as suas respostas sobre as suas qualificagdes em relacdo a

Sindrome do X-Fragil (SXF).
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Dentre as quatro formagdes, esta foi a que obteve o menor percentual, enquanto o
Transtorno do Espectro Autista (TEA) apresentou o percentual mais elevado. Desta forma,
pode-se inferir que a formacgao sobre o TEA ¢ a que possui maior conhecimento no percurso

profissional.

4.2. Percecio de competéncias

Nas questoes C1 a C6 de percegao de competéncias, foi desenvolvido e aplicada uma
escala Likert, os respondentes registaram um indice alto ao discordarem das afirmacdes.

A questdo C4 em “discordo totalmente” ficou com (N16;25,0%), ja a “discordo”
(N22;34,4%). Na questdao C5, a opgdo “discordo totalmente” com (N21;32,8%) e a opgao
“discordo” em (N22;34,4%). Esses resultados demonstram que os professores ndo se sentem
confiantes para dar respostas as necessidades educativas especificas de alunos com a
Sindrome do X- Fragil (SXF) (ver tabelas 13 e 14)

Tabela 13
Perce¢do de competéncias (Se um aluno com sindrome do X-fragil entrasse hoje na

minha sala de aula, saberia como responder as suas necessidades educacionais.)

N %
Discordo totalmente 16 25,0%
Discordo 22 34,4%
Indeciso 18 28.,1%
Concordo 7 10,9%
Concordo totalmente 1 1,6%

Nota: N valido = 64; omisso = 0

Tabela 14
Percecao de competéncias (Estou consciente dos principais riscos da
Sindrome do X - fragil)

N %
Discordo totalmente 21 32,8%
Discordo 22 34,4%
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Indeciso 12 18,8%
Concordo 8 12,5%

Concordo totalmente 1 1,6%

A afirmagdo da questdo C6 confirma as anteriores, pois demonstra que os professores
respondentes sentem a necessidade de adquirir competéncias adicionais em sala de aula com
os seus alunos com Sindrome do X-Fragil. Como evidenciado pela percentagem da tabela a
seguir, o indice de concordancia foi elevado, com (N = 27; 42,2%) a indicar “concordo” e
(N = 34; 53,1%) a indicar “concordo totalmente”, totalizando (N = 61; 95,3%) em mais de

90% das respostas (ver tabela 15).

Tabela 15

Percecdo de competéncias (Gostaria de receber mais informagao sobre gestao da
ila de aula com criangas com sindrome do X — fragil).

N %
Discordo 1 1,6%
totalmente
Indeciso 2 3,1%
Concordo 27 42.2%
Concordo 34 53,1%
totalmente

Nota: N valido = 64; omisso =0

Sobre a auto-percegao, os professores respondentes demonstram que se sentem mais
preparados para adequar-se as caracteristicas dos alunos com Transtorno do Espectro Autista
(TEA), Transtorno de Déficit de Atengdo e Hiperatividade (TDAH) e Deficiéncia Intelectual
(DI). No entanto, nas questdes relacionadas com a Sindrome do X-Fragil (SXF), € possivel
perceber que os professores tendem a expressar indecisdo e concordam que ndo se sentem
habilitados para atender as necessidades e caracteristicas dos portadores da Sindrome.

Diante dos resultados apresentados, na tltima questao sobre se “gostariam de receber
mais informacgdes sobre a SXF”, a grande maioria dos respondentes concorda que gostaria

de obter mais informacgdes sobre a Sindrome. Isso demonstra o desejo de se qualificar e de
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melhorar a qualidade das suas praticas em sala de aula, assim como de se preparar para

acolher, de forma inclusiva, a escolariza¢ao desses alunos.

Tabela 16
Tabela de frequéncias de perce¢ao de competéncias

Questoes N Viélido  Omisso Média Mediana Modo

Cl. Na minha sala de 66 0 3,531 4,000 4.0

aula, eu sei como agir

com uma crianga com

TEA

C2. Na minha sala de 64 0 3,703 4,000 4,0
aula, eu sei como lidar

com uma crianga com

TDAH

C3. Na minha sala de 64 0 3,531 4,000 4,0
aula, eu sei como lidar

com uma crian¢a com DI

C4. Se um aluno com 64 0 2,297 2,000 2,0
SXF entrasse hoje na

minha sala de aula, eu

saberia como responder

as suas necessidades

educacionais.

C5. Estou consciente dos 64 0 2,156 2,000 2,0
principais riscos da SXF.

C6. Gostaria de receber 64 0 4,453 5,000 5,

mais informagdo sobre a
gestdo da sala de aula
com criangas com SXF.

Os dados apresentados na Tabela 16 corroboram a evidéncia de um déficit
significativo no conhecimento que os professores respondentes possuem sobre a Sindrome
do X-Fragil (SXF). Essa lacuna no entendimento sobre a sindrome ¢ preocupante,
especialmente considerando a importincia da formagdo continua para garantir uma pratica
pedagdgica eficaz e inclusiva.

Além disso, os resultados indicam um desejo manifestado por parte dos educadores
em receber mais informagdes sobre a SXF, sublinhando a necessidade de formagao adicional
que lhes permita gerir de forma mais eficaz a inclusdo e o atendimento as especificidades
dos alunos que apresentam esta condicdo em suas salas de aula. Este anseio por

conhecimento reflete ndo apenas uma preocupagao com a qualidade do ensino, mas também
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um compromisso €tico e profissional em proporcionar um ambiente educacional mais

inclusivo e adaptado as necessidades de todos os alunos.

4.2.1. Prova de conhecimento

As caracteristicas abordadas incluem aspetos clinicos, cognitivos, fisicos, de
aprendizagem e comportamentais da SXF. Observa-se que as respostas a estas questdes
apresentaram uma frequéncia percentual elevada para a op¢ao “ndo sabe/nao responde”, bem
como uma percentagem significativa de respostas incorretas. Este cendrio indica que os
respondentes demonstraram um conhecimento insuficiente ou inexistente sobre as
especificidades relacionadas a sindrome.

Ao analisar os dados na Tabela 17, ¢ evidente que as respostas incorretas
predominam. Além disso, mais de cinco questdes, entre as 20 elencadas, foram respondidas
com a op¢do “ndo sabe/ndo responde”, totalizando cerca de 80% das respostas nesta
categoria. A questdo mais estatisticamente significativa foi a “D2. As criangas com SXF sdo
hipersensiveis a todos os estimulos sensoriais”, com (N = 53; 82,8%), seguida pela questao
“D4. As criangas com SXF s3o boas na consciéncia fonoldgica (segmentacao de palavras,
silabas e/ou fonemas, identificagdo e realizacdo de rimas...)”, que apresentou (N = 52;

81,3%).

Tabela 17

Estatistica de frequéncia para as variaveis — Prova de conhecimento

sim Nio ~ NAOSaeMNGO o Mediana Moda  (DP)
responde

N % N % N %
D1.0 fendtipo SXF causa
mais sintomas clinicos nas 4 6.3 8 125 52 813 2,75 3 3 ,5634
mulheres do que nos homens.

D2. As criangas com SXF sdo
hipersensiveis a todos os 9 14,1 2 31 53 828 2,68 3 3 ,7099
estimulos sensoriais.

D3. As criangas com SXF
olham nos olhos quando 6 94 6 94 52 813 2,71 3 3 ,6292
conversam.
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D4. As criangas com SXF séo
boas na consciéncia
fonolégica (segmentacdo de
palavras, silabas e/ou
fonemas, identificacdo e
realizacdo de rimas...).

D5. As criancas com SXF tém
dificuldades motoras finas que
afetam a caligrafia.

D6. Numa conversa, as
criangas com SXF insistem no
seu topico preferido.

D7. As criangas com SXF tém
ecolalia (repeticdo de palavras
ou frases).

D8. As criangas com SXF séo
boas em contar objetos um a
um.

D9.A apresentacdo prévia da
tarefa é importante, quando se
trabalha com criangas com
SXF.

D10.As criangas com SXF
tm mais facilidade em
processar a informagdo
auditiva, mais do que a
informacao visual.

D11.As criangas com SXF
concentram-se sem esforgo.

D12.E aconselhavel que na
sala de aula onde tenha uma
crianca com SXF esteja
disponivel um espaco onde 0s
alunos possam ficar separados
para relaxar.

D13.E conveniente assegurar
0 sucesso do aluno com SXF
ao realizar uma atividade,
evitando assim que cometa
erros.

D14.Utilizacdo de
dispositivos tecnoldgicos
ajudam as criangas com SXF a
aprenderem a escrever.

D15.A aquisicéo de
vocabulario é um dos pontos
fortes das criangas com SXF.

D16.A aprendizagem
experimental promove a
aquisicdlo ~ de  conceitos
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espaciais em criangas com
SXF.

D17.0 trabalho em pequenos
grupos favorece a
aprendizagem dos alunos com
SXF.

D18.Em geral, 0 uso de apoio
visual (desenhos, fotografias,
pictogramas, etc.) ajuda a
compreensdo das criangas
com a SXF.

D19.As criangas com SXF
tém hiperatividade.

D20.0 método de
alfabetizacdo global, é o
adequado para a SXF.

1,0074

Nota: N valido = 64; omisso =0
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Capitulo S — Discussao, conclusao

5. Discussiao

Nesta investigacdo, optou-se por uma metodologia de pesquisa quantitativa, adequada
para a analise e interpretagdo dos resultados obtidos. O objetivo principal ¢ analisar o
conhecimento e as perspetivas dos professores brasileiros do Ensino Fundamental (1.° a0 9.°
ano) e do Ensino Médio (1.° ao 3.° ano) relativamente a sindrome do X-Fragil (SXF).

Os resultados obtidos a partir dos questionarios aplicados indicam que os objetivos
foram satisfatoriamente alcangados, revelando coeréncia com a literatura consultada. Neste
sentido, os achados corroboram o estudo de Pefialver-Garcia e Garcia-Sanchez (2020), que
também identificou uma compreensao limitada da SXF em suas pesquisas.

Verificou-se um défice transversal de conhecimento sobre a sindrome, abrangendo as
suas caracteristicas, a base genética, as manifestagdes fisicas € comportamentais, bem como
as necessidades educativas fundamentais para o processo de ensino e aprendizagem. As
respostas dos inquiridos sugerem uma reduzida capacidade para lidar com as dificuldades
cognitivas, intelectuais e neurologicas dos alunos com SXF, uma vez que as alternativas
apresentadas nao correspondem a opgao mais adequada para as situagdes descritas.

No que diz respeito as estratégias adotadas pelos professores no plano de ensino e
aprendizagem para alunos com SXF, a sua adequacdo depende do conhecimento prévio sobre
a sindrome. A limitada formagao inicial e continua, o reduzido nimero de alunos com SXF
nas escolas e a escassa divulgacdo de informagdes relevantes constituem fatores que podem
justificar a falta de competéncias para uma intervencao pedagogica eficaz.

Com base nos dados recolhidos, verifica-se que a formacao inicial dos professores ¢
insuficiente para a pratica pedagdgica junto de alunos com SXF. A andlise dos resultados
revela que a pratica dos respondentes esta aquém do ideal para a implementagdo de processos
inclusivos nas salas de aula. Esta limitacdo ndo se restringe apenas aos alunos com SXF, mas
reflete um défice mais amplo no contexto da inclusdo escolar.

As lacunas na formacao docente comprometem a eficécia das abordagens pedagogicas
dirigidas a alunos com necessidades educativas especificas. As dificuldades enfrentadas sao
multifacetadas e envolvem ndo apenas os professores, mas também os alunos e as suas

familias, todos necessitando de apoio continuo no ambiente escolar para que a inclusdo seja
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efetiva. Por isso, a formagdo continua e o suporte especializado sdo essenciais para superar
estes desafios e garantir um sistema educativo mais equitativo e acessivel.

As escolas devem ser inclusivas, reconhecendo e respondendo as diversas necessidades
dos seus alunos, ajustando-se aos diferentes estilos e ritmos de aprendizagem para assegurar
um percurso educativo equitativo para todos. Este principio deve refletir-se na concegao de
curriculos adequados, numa organizacdo escolar eficiente, na adocdo de estratégias
pedagdgicas diversificadas, na disponibilizagcdo de recursos apropriados e na colaboragdo
com toda a comunidade educativa (UNESCO, 1994).

Para garantir um ensino acessivel e equitativo, as escolas inclusivas devem recorrer a
diversas estratégias, tais como o uso de tecnologias assistivas, a diferenciagdo pedagogica e
a implementacdo de metodologias ativas, promovendo, assim, um ambiente educacional
mais inclusivo e adaptado as necessidades de todos os alunos.

A tecnologia assistiva ¢ uma das principais ferramentas nesse contexto, pois auxilia
alunos com deficiéncia a superar barreiras na aprendizagem. Segundo Bersch (2017), “as
tecnologias assistivas englobam recursos e servicos que contribuem para proporcionar ou
ampliar habilidades funcionais de pessoas com deficiéncia, promovendo inclusdo e
autonomia.” Esses recursos podem incluir softwares de leitura de texto, comunicacao
alternativa, teclados adaptados e sistemas de audiodescrigdo, permitindo que os estudantes
tenham maior independéncia no seu processo educativo.

Outra abordagem fundamental ¢ a diferenciacdo pedagdgica, que permite ajustar os
contetidos, materiais didaticos e estratégias de ensino conforme as necessidades dos alunos.
De acordo com Tomlinson (2014), “a diferenciacdo ndo ¢ um conjunto de estratégias
especificas, mas sim um modo de pensar sobre o ensino e a aprendizagem que coloca o aluno
no centro do processo educativo.” Isso significa que os professores devem diversificar as
formas de ensino, utilizando recursos visuais, ensino colaborativo e praticas adaptadas para
atender aos diferentes estilos e ritmos de aprendizagem.

As metodologias ativas também desempenham um papel essencial na inclusdo escolar,
pois promovem o envolvimento direto dos alunos na construgdo do conhecimento. Estruturas
como a aprendizagem baseada em projetos, a gamificacdo e o ensino hibrido incentivam a
autonomia dos estudantes e tornam o processo educativo mais significativo. Moran (2015)

defende que “as metodologias ativas colocam o estudante como protagonista do seu
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aprendizado, desenvolvendo competéncias que vao além da memorizagao, favorecendo a
compreensdo e aplicacdo do conhecimento.”

A SXF ¢ uma condig¢do genética que pode afetar as capacidades cognitivas, sociais e
comportamentais dos alunos, exigindo abordagens pedagodgicas diferenciadas. De acordo
com Silva e Colella (2021), outra estratégia fundamental para promover o desenvolvimento
dos alunos com SXF ¢ a personalizagdo do ensino. Isto implica adaptar o conteudo e a
metodologia as necessidades especificas de cada aluno, considerando o seu nivel de
desenvolvimento cognitivo € emocional. A personalizagao do ensino deve incluir praticas
que envolvam ensino multimodal, como o uso de recursos visuais, auditivos e tacticos, para
facilitar a aprendizagem (Nash et al., 2019).

Outra estratégia importante refere-se a criagdo de um ambiente de aprendizagem
estruturado e previsivel. Segundo Hessl et al. (2009), criancas com SXF podem ter
dificuldades em lidar com mudancas e com situagdes inesperadas. Portanto, ¢ essencial que
os professores oferecam uma rotina bem definida, com instrugdes claras e consistentes, o
que ajuda a reduzir a ansiedade e facilita a adapta¢do ao ambiente escolar. A utilizagdo de
métodos visuais, como quadros de horarios e esquemas, pode constituir uma ferramenta
eficaz para assegurar a compreensdo das expectativas e da organizacdo das atividades por
parte dos alunos.

A promocao da comunicagdo também € uma estratégia central no ensino de alunos com
SXF. McLennan (2011) sugere que, nos casos em que a comunicacao verbal seja limitada, a
utilizacdo de sistemas alternativos e aumentativos de comunicagdo (SAAC) pode facilitar a
expressao das necessidades e sentimentos dos alunos. Isso pode incluir o uso de simbolos,
gestos ou tecnologias assistivas que estimulem a interagdo social e a participagdo nas
atividades escolares.

Além disso, a implementagao de intervengdes comportamentais baseadas na analise do
comportamento aplicada (ABA) tem mostrado ser eficaz no desenvolvimento de habilidades
sociais e comportamentais em alunos com SXF (Berry-Kravis et al., 2024). Estratégias como
o reforgo positivo e a modelagem de comportamentos adequados podem ajudar os alunos a

melhorar as suas interagdes sociais € a sua participacdo nas atividades escolares.
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Além disso, a Educagdo Universal para a Aprendizagem (EUA) propde a criacao de
ambientes flexiveis, oferecendo multiplas formas de apresentagdo dos conteudos, expressao
do conhecimento e envolvimento dos alunos. Conforme CAST (2018), “a EUA promove
praticas pedagogicas inclusivas, assegurando que todos os alunos possam aprender de forma
eficaz, independentemente das suas limitagdes ou caracteristicas individuais.”

Por fim, o apoio multidisciplinar ¢ fundamental para assegurar uma abordagem
holistica ao ensino inclusivo. A colabora¢do entre professores, terapeutas, psicologos e
outros profissionais permite uma intervengdo mais eficaz e personalizada, promovendo o
desenvolvimento pleno dos alunos. Como destaca Mantoan (2003), “a educagdo inclusiva
ndo se faz apenas com mudangas curriculares, mas com uma transformag¢ao na forma como
vemos e valorizamos a diversidade humana.”

Deste modo, a conjugacao dessas estratégias contribui para a criagdo de um ambiente
de aprendizagem verdadeiramente inclusivo, no qual todos os alunos tém a oportunidade de

desenvolver o seu potencial de forma equitativa e adaptada as suas necessidades individuais.

5.1. Conclusio

Pesquisas indicam que a SXF no contexto educativo varia em fun¢do da gravidade
dos sintomas e das necessidades individuais de cada pessoa. De um modo geral, individuos
com SXF podem apresentar dificuldades na aprendizagem académica e na comunicagao, o
que pode afetar negativamente o seu desempenho escolar.

E fundamental que as escolas e os pais estejam cientes das necessidades especificas
das pessoas com SXF e adotem abordagens pedagogicas adaptadas, a fim de auxiliar os
alunos a alcangar o sucesso nas suas aprendizagens. No entanto, para que essas estratégias
sejam verdadeiramente eficazes, ¢ essencial que sejam sustentadas por investigagoes
abrangentes e representativas.

Com a realizagdo desta pesquisa buscou-se sobretudo, dar resposta aos objetivos
delineados inicialmente, neste sentido, os resultados desta investigagdo oferecem um
contributo significativo para a compreensao do papel dos professores na inclusao de alunos
com SXF no contexto educativo brasileiro. A analise realizada permitiu identificar o grau
de conhecimento dos docentes sobre a sindrome, bem como compreender as suas percegdes

e praticas no apoio a alunos com dificuldades cognitivas, intelectuais e neurologicas.
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Além disso, foram mapeadas as estratégias pedagdgicas utilizadas nos planos de
ensino e aprendizagem, fornecendo um panorama das abordagens adotadas e dos desafios
enfrentados. A investigacdo também possibilitou uma reflexdo sobre a adequacdo da
formacao inicial dos professores face as exigéncias da pratica pedagogica, evidenciando
pontos fortes e areas passiveis de melhoria.

Adicionalmente, ao comparar os dados obtidos com os achados da literatura sobre a
SXF, o estudo contribui para um debate mais amplo sobre a inclusdo escolar e a necessidade
de formacao continua e especializada. Estes resultados representam um passo importante
para o aperfeicoamento das politicas e praticas educativas, promovendo um ambiente de
aprendizagem mais equitativo e acessivel para todos.

Uma limitacdo do presente estudo foi o tamanho da amostra. Considerando o
contexto brasileiro, onde a populacgéo é estimada em 212,6 milhdes de habitantes, segundo
dados do IBGE (Instituto Brasileiro de Geografia e Estatistica, 2023), e onde o corpo
docente é composto por mais de 2,3 milhGes de profissionais, conforme as estatisticas do
Ministério da Educacdo (2023), a inclusdo de professores de oito estados brasileiros
representa uma conquista significativa. No entanto, essa amostra ainda ndo permite a
generalizacdo de conclusdes robustas.

Diante deste panorama, torna-se pertinente considerar a possibilidade de realizar uma
nova aplicacdo desta investigacdo, com uma amostra mais representativa, proporcionando
assim uma analise mais fidedigna e abrangente. Apesar disso, a investigacdo realizada
atraves do questionario "Necessidades de Formacdo de Professores sobre a Sindrome do
X-Fragil" revelou-se um instrumento poderoso e eficaz, conseguindo alcancar os objetivos
previamente estabelecidos. Além disso, a pesquisa problematizou e divulgou a caréncia de
conhecimento e as necessidades emergentes relacionadas com a SXF, evidenciando a
urgéncia de um maior investimento na formacdo de professores para lidar com as

especificidades desta sindrome.
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Sindrome do X - Fragil

Estudo sobre o Conhecimento e perspectivas
dos professores sobre a Sindrome de X Fragil.

TERMO DE CONSENTIMENTO INFORMADO

Gostariamos de o convidar a participar deste estudo sobre o conhecimento e
perspectivas dos professores sobre a Sindrome do X Fragil. Este

estudo é realizado no ambito do Mestrado em Psicologia da

Educacéo, na Universidade de Evora e esta sob responsabilidade da pesquisadora
Patricia Luzia, sob orientagdo do Prof. Vitor Franco.

A sua participacao é voluntaria

estando de acordo com as normas legais e éticas, sendo que todas as respostas
serdo confidenciais, ndo sendo

recolhido nenhum dado que o permita identificar. Os dados recolhidos serao
agregados e analisados em total anonimato. A sua participagao é importante,
porém nao deve aceitar participar contra a sua vontade e podera interromper a sua
participagdo a qualquer momento.

Por favor, seja sincero,
pois nao ha respostas certas ou erradas, 0 mais importante para nds € a sua opiniao
sincera.

Em caso de pretender informacgdes adicionais ou esclarecimentos podera
contactar a investigadora, Patricia Luzia (m50129@alunos.uevora.pt) ou o seu orientador
Prof. Vitor Franco (vfranco@uevora.pt).

Ao prosseguir estara a concordar com o consentimento informado
para que as suas respostas sejam recolhidas para efeitos de andlise.

https://docs.google.com/forms/d/1189jE-70giTqREhXG3Ucm1wecfnQoU1aM22HcVaQMa0/edit 1/24
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* Indica uma pergunta ohrigataria

Secao - A
Dados sociodemograficos

1. Al. Sexo/género *

Marcar apenas uma oval.

Feminino
Masculino
Prefiro nao referir

Outra:

2. A2.Idade (anos)*

3.  A3. Qual estado brasileiro onde leciona *

4. A4. Ha quanto tempo exerce o cargo de professor (anos) *

https://docs.google.com/forms/d/1189jE-70giTqREhXG3Ucm1wecfnQoU1aM22HcVaQMa0/edit 2/24
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5. AS5. Qual o ano escolar em que leciona (se for o seu caso, podera marcar mais de uma

0pgao)
Marcar tudo o que for aplicavel.

1°ano
2° ano
3% ano
4° ano
5% ano
6° ano
7° ano
8% ano

9° ano

Outra:

6. A6. E Professor de Educacio Especial? *

Marcar apenas uma oval.

Sim

Secao - B
Dados sobre formagéo

7. Bl. Ja tive um aluno na minha sala de aula com... *

Marcar tudo o que for aplicavel.

Deficiéncia intelectual

Transtorno de Déficit de Atencao e Hiperatividade
Transtorno do Espectro Autista

Sindrome do X - Fragil

Nenhum

https://docs.google.com/forms/d/1189jE-70giTqREhXG3Ucm1wecfnQoU1aM22HcVaQMa0/edit

3/24
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8. B2. Na minha formagao inicial, recebi informagdes sobre as carateristicas das criangas

com...

Marcar tudo o que for aplicavel.

Deficiéncia intelectual

Transtorno de Déficit de Atengao e Hiperatividade
Transtorno do Espectro Autista

Sindrome do X - Fragil

Nenhum

9. B3. Durante a minha formagao inicial, adquiri competéncias para trabalhar com... *

Marcar tudo o que for aplicavel.

Deficiéncia intelectual

Transtorno de Déficit de Atencao e Hiperatividade
Transtorno do Espectro Autista

Sindrome do X - Fragil

Nenhum

10. B4. Durante a minha formagdo continua, frequentei alguns cursos relacionados com... *

Marcar tudo o que for aplicavel.

Deficiéncia intelectual

Transtorno de Déficit de Atencao e Hiperatividade
Transtorno do Espectro Autista

Sindrome do X - Fragil

Nenhum

Opcao 6

Opgéo 7

Opcgéo 8

Opgao 9

https://docs.google.com/forms/d/1189jE-70giTqREhXG3Ucm1wecfnQoU1aM22HcVaQMa0/edit

*
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11. BS5. Realizei estes cursos porque *

Marcar tudo o que for aplicavel.

Tinha um aluno com estas carateristicas
Para melhorar a minha formagao

Nenhuma destas razoes

Secao - C

Percepg¢ao de competéncias

Nesta segao vocé deve avaliar as afirmagdes, escolhendo entre Discordo Totalmente,
Discordo, Indeciso, Concordo ou Concordo Totalmente.

12. Cl1. Na minha sala de aula, eu sei como agir com uma crianga com o Transtorno do *

Espectro Autista.

Marcar apenas uma oval.

Discordo Totalmente
Discordo

Indeciso

Concordo

Concordo Totalmente

13. C2.Na minha sala de aula, eu sei como lidar com uma crian¢a com Transtorno de *

Défice de Atencgao e Hiperatividade.

Marcar apenas uma oval.

Discordo Totalmente
Discordo

Indeciso

Concordo

Concordo Totalmente
Opc¢éo 6

Opcgédo 7

https://docs.google.com/forms/d/1189jE-70giTqREhXG3Ucm1wecfnQoU1aM22HcVaQMa0/edit 5/24
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14. C3. Na minha sala de aula, eu sei como lidar com uma crianga com deficiéncia

intelectual.

Marcar apenas uma oval.

Discordo
Indeciso
Concordo

Concordo Totalmente

15. C4. Se um aluno com Sindrome do X - Fragil entrasse hoje na minha sala de aula,

eu saberia como responder as suas necessidades educacionais.

Marcar apenas uma oval.

Discordo Totalmente
Discordo

Indeciso

Concordo

Concordo Totalmente

16. CS5. Estou consciente dos principais riscos da Sindrome do X - Fragil. *

Marcar apenas uma oval.

Discordo Totalmente
Discordo

Indeciso

Concordo

Concordo Totalmente

https://docs.google.com/forms/d/1189jE-70giTqREhXG3Ucm1wecfnQoU1aM22HcVaQMa0/edit 6/24
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17. C6. Gostaria de receber mais informagao sobre gestio da sala de aula com criangas *

com Sindrome do X - Fragil.

Marcar apenas uma oval.

Discordo Totalmente
Discordo

Indeciso

Concordo

Concordo Totalmente

Secao - D

Exame - Para responder as perguntas desta

segao, vocé deve marcar SIM, se concordar

com a afirmacao; NAO, se vocé discordar ou ndo sabe/
nao responde se nao souber a resposta.

18. DI1. O fenotipo SXF - Sindrome do X - Fragil causa mais sintomas clinicos nas *

mulheres do que nos homens.

Marcar apenas uma oval.

Nao

Nao sabe/ Nao responde

19. D2. As criangas com Sindrome do X - Fragil sao hipersensiveis a todos os estimulos ~ *

sensoriais.

Marcar apenas uma oval.
Sim
Nao

Nao sabe/ Nao responde

https://docs.google.com/forms/d/1189jE-70giTqREhXG3Ucm1wecfnQoU1aM22HcVaQMa0/edit 7124
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20. D3. As criangas com Sindrome do X - Fragil olham nos olhos quando conversam. *

Marcar apenas uma oval.

Nao

Nao sabe/ Nao responde

21. D4. As criangas com Sindrome do X - Fragil sdo boas na consciéncia fonologica ( *

segmentacao de palavras, silabas e/ou fonemas, identificacdo e realizag¢do de rimas,...).
Marcar apenas uma oval.

Sim

Nao

Nao sabe/ Nao responde

22. DA. As criangas com Sindrome do X - Fragil tém dificuldades motoras finas que *

afetam a caligrafia.

Marcar apenas uma oval.

Nao

Nao sabe/ Nao responde

23. D6. Numa conversa, as criangas com Sindrome do X - Fragil insistem no seu topico *

preferido.

Marcar apenas uma oval.

Nao

N&o sabe/ Nao responde

https://docs.google.com/forms/d/1189jE-70giTqREhXG3Ucm1wecfnQoU1aM22HcVaQMa0/edit 8/24
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24. D7. As criangas com Sindrome do X - Fragil tém ecolalia ( repeti¢ao de palavrasou  *

frases).

Marcar apenas uma oval.

Nao

Nao sabe/ Nao responde

25. D8. As criangas com Sindrome do X - Fragil sdo boas em contar objetos um a um. *
Marcar apenas uma oval.
Sim
Néo

Nao sabe/ Nao responde

26. D9Y. A apresentacdo prévia da tarefa é importante, quando se trabalha com criangas com *

Sindrome do X - Fragil.

Marcar apenas uma oval.

Nao

Nao sabe/ Nao responde

27. D10. As criangas com Sindrome do X - Fragil tém mais facilidade em processar a *

informagao auditiva, mais do que a informagao visual.

Marcar apenas uma oval.

Nao

N&o sabe/ Nao responde

https://docs.google.com/forms/d/1189jE-70giTqREhXG3Ucm1wecfnQoU1aM22HcVaQMa0/edit
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28. DI11. As criangas com Sindrome do X - Fragil concentram-se sem esforgo. *

Marcar apenas uma oval.

Nao

Nao sabe/ Nao responde

29. DI2. E aconselhdvel que na sala de aula onde tenha uma crianga com Sindrome do X - *

Fragil, esteja disponivel um espago onde os alunos possam ficar separados

para relaxar.

Marcar apenas uma oval.
Sim
Néo

Nao sabe/ Nao responde

30. DI13. E conveniente assegurar o sucesso do aluno com Sindrome do X- Fragil ao

realizar uma atividade, evitando assim que cometa erros.

Marcar apenas uma oval.

Nao

Nao sabe/ Nao responde
Opgéao 4

Opgao 5

https://docs.google.com/forms/d/1189jE-70giTqREhXG3Ucm1wecfnQoU1aM22HcVaQMa0/edit
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31. D14. A utilizagado de dispositivos tecnologicos ajudam as criangas com Sindrome do X *

Fragil a aprenderem a escrever.

Marcar apenas uma oval.

Nao

Nao sabe/ Nao responde

32. DI15. A aquisigdo de vocabulario é um dos pontos fortes das criangas com Sindrome do *
X - Fragil.

Marcar apenas uma oval.
Sim
Nao

Nao sabe/ Nao responde

33. D16. A aprendizagem experimental promove a aquisi¢do de conceitos espaciais em *

criangas com Sindrome do X - Fragil.

Marcar apenas uma oval.

Nao

Nao sabe/ Nao responde

34. D17. O trabalho em pequenos grupos favorece a aprendizagem dos alunos com *

Sindrome do X - Fragil.

Marcar apenas uma oval.

Nao

N&o sabe/ Nao responde

https://docs.google.com/forms/d/1189jE-70giTqREhXG3Ucm1wecfnQoU1aM22HcVaQMa0/edit 11/24
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35. D18. Em geral, o uso de apoio visual (desenhos, fotografias, pictogramas, etc.) ajudaa *

compreensdo das criangas com a Sindrome do X - Fragil.

Marcar apenas uma oval.

Nao

Nao sabe/ Nao responde

36. D18. Em geral, o uso de apoio visual (desenhos, fotografias, pictogramas, etc.) ajudaa *

compreensdo das criangas com a Sindrome do X - Fragil.

Marcar apenas uma oval.

Sim

Nao

Nao sabe/ Nao responde

37. D20. O método de alfabetizagdo global, ¢ o adequado para a Sindrome do X - Fragil. *

Marcar apenas uma oval.

Nao

Nao sabe/ Nao responde

Secao - A
Dados sociodemograficos

https://docs.google.com/forms/d/1189jE-70giTqREhXG3Ucm1wecfnQoU1aM22HcVaQMa0/edit 12/24
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38. Al. Sexo/género *

Marcar apenas uma oval.

Feminino
Masculino

Prefiro nao referir

Outra:

39. A2.Idade (anos)*

40. A3. Qual estado brasileiro onde leciona *

41. Ad4. Ha quanto tempo exerce o cargo de professor (anos) *

42. AS. Qual o ano escolar em que leciona (se for o seu caso, podera marcar mais de uma *

0pgao)
Marcar tudo o que for aplicavel.

1°ano
2° ano
3% ano
4° ano
5% ano
6° ano
7° ano
8% ano

9° ano

Outra:

https://docs.google.com/forms/d/1189jE-70giTqREhXG3Ucm1wecfnQoU1aM22HcVaQMa0/edit 13/24
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43.  A6. E Professor de Educagio Especial? *

Marcar apenas uma oval.

Secao - B
Dados sobre formagéo

44. Bl1. Ja tive um aluno na minha sala de aula com... *

Marcar tudo o que for aplicavel.

Deficiéncia intelectual

Transtorno de Déficit de Atencao e Hiperatividade
Transtorno do Espectro Autista

Sindrome do X - Fragil

Nenhum

45. B2.Na minha formacdo inicial, recebi informacdes sobre as carateristicas das criancas *

com...

Marcar tudo o que for aplicavel.

Deficiéncia intelectual

Transtorno de Déficit de Atencao e Hiperatividade
Transtorno do Espectro Autista

Sindrome do X - Fragil

Nenhum

https://docs.google.com/forms/d/1189jE-70giTqREhXG3Ucm1wecfnQoU1aM22HcVaQMa0/edit 14/24
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46. B3. Durante a minha formagao inicial, adquiri competéncias para trabalhar com... *

Marcar tudo o que for aplicavel.

Deficiéncia intelectual

Transtorno de Déficit de Atengao e Hiperatividade
Transtorno do Espectro Autista

Sindrome do X - Fragil

Nenhum

47. B4. Durante a minha formagdo continua, frequentei alguns cursos relacionados com... *

Marcar tudo o que for aplicavel.

Deficiéncia intelectual

Transtorno de Déficit de Atencao e Hiperatividade
Transtorno do Espectro Autista

Sindrome do X - Fragil

Nenhum

48. BS5. Realizei estes cursos porque *

Marcar tudo o que for aplicavel.

Tinha um aluno com estas carateristicas
Para melhorar a minha formacao

Nenhuma destas razoes

Secao - C

Percepg¢ao de competéncias

Nesta secao vocé deve avaliar as afirmacoes, escolhendo entre Discordo Totalmente,
Discordo, Indeciso, Concordo ou Concordo Totalmente.
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49. C1. Na minha sala de aula, eu sei como agir com uma crian¢a com o Transtorno do

Espectro Autista.

Marcar apenas uma oval.

Discordo Totalmente
Discordo

Indeciso

Concordo

Concordo Totalmente

50. Cl1. Na minha sala de aula, eu sei como lidar com uma crian¢a com Transtorno de

Défice de Atencao e Hiperatividade.

Marcar apenas uma oval.

Discordo Totalmente
Discordo

Indeciso

Concordo

Concordo Totalmente

51. Cl1. Na minha sala de aula, eu sei como lidar com uma crian¢a com deficiéncia

intelectual.

Marcar apenas uma oval.
Discordo
Indeciso

Concordo

Concordo Totalmente

https://docs.google.com/forms/d/1189jE-70giTqREhXG3Ucm1wecfnQoU1aM22HcVaQMa0/edit 16/24
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52. Cl. Se um aluno com Sindrome do X - Fragil entrasse hoje na minha sala de aula,

eu saberia como responder as suas necessidades educacionais.

Marcar apenas uma oval.

Discordo Totalmente
Discordo

Indeciso

Concordo

Concordo Totalmente

53. Cl1. Estou consciente dos principais riscos da Sindrome do X - Fragil. *

Marcar apenas uma oval.

Discordo Totalmente
Discordo

Indeciso

Concordo

Concordo Totalmente

54. Cl1. Gostaria de receber mais informagao sobre gestao da sala de aula com criangas *

com Sindrome do X - Fragil.

Marcar apenas uma oval.

Discordo Totalmente
Discordo

Indeciso

Concordo

Concordo Totalmente

https://docs.google.com/forms/d/1189jE-70giTqREhXG3Ucm1wecfnQoU1aM22HcVaQMa0/edit 17/24
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Secao - D

Exame - Para responder as perguntas desta

secao, vocé deve marcar SIM, se concordar

com a afirmacao; NAO, se vocé discordar ou ndo sabe/
nao responde se nao souber a resposta.

55.  DI1. O fenotipo SXF - Sindrome do X - Fragil causa mais sintomas clinicos nas *

mulheres do que nos homens.
Marcar apenas uma oval.
Sim
Nao

Nao sabe/ Nao responde

56. D2. As criangas com Sindrome do X - Fragil sao hipersensiveis a todos os estimulos ~ *

sensoriais.

Marcar apenas uma oval.

Nao

Nao sabe/ Nao responde

57. D3. As criangas com Sindrome do X - Fragil olham nos olhos quando conversam. *

Marcar apenas uma oval.

Nao

Nao sabe/ Nao responde

https://docs.google.com/forms/d/1189jE-70giTqREhXG3Ucm1wecfnQoU1aM22HcVaQMa0/edit 18/24
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58. D4. As criangas com Sindrome do X - Fragil sdo boas na consciéncia fonoldgica ( *

segmentacao de palavras, silabas e/ou fonemas, identificacdo e realiza¢do de rimas,...).

Marcar apenas uma oval.

Nao

Nao sabe/ Nao responde

59. DA. As criangas com Sindrome do X - Fragil t€ém dificuldades motoras finas que *

afetam a caligrafia.
Marcar apenas uma oval.
Sim
Néo

Nao sabe/ Nao responde

60. D6. Numa conversa, as criangas com Sindrome do X - Fragil insistem no seu topico ~ *

preferido.

Marcar apenas uma oval.

Nao

Nao sabe/ Nao responde

61. D7. As criangas com Sindrome do X - Fragil tém ecolalia ( repeticdo de palavrasou  *

frases).

Marcar apenas uma oval.

Nao

N&o sabe/ Nao responde
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62. D8. As criangas com Sindrome do X - Fragil sdo boas em contar objetos um a um. *

Marcar apenas uma oval.

Nao

Nao sabe/ Nao responde

63. D9. A apresentacdo prévia da tarefa ¢ importante, quando se trabalha com criangas com *

Sindrome do X - Fragil.
Marcar apenas uma oval.
Sim
Nao

Nao sabe/ Nao responde

64. D10. As criangas com Sindrome do X - Fragil t€ém mais facilidade em processar a *

informagao auditiva, mais do que a informagao visual.

Marcar apenas uma oval.

Nao

Nao sabe/ Nao responde

65. DI11. As criangas com Sindrome do X - Fragil concentram-se sem esforgo. *

Marcar apenas uma oval.

Nao

N&o sabe/ Nao responde
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66. DI12. E aconselhavel que na sala de aula onde tenha uma crianga com Sindrome do X - *
Fragil, esteja disponivel um espago onde os alunos possam ficar separados

para relaxar.

Marcar apenas uma oval.

Nao

Nao sabe/ Nao responde

67. DI13. E conveniente assegurar o sucesso do aluno com Sindrome do X- Fragil ao *

realizar uma atividade, evitando assim que cometa erros.
Marcar apenas uma oval.

Sim

Néo

Nao sabe/ Nao responde

68. DI14. A utilizagdo de dispositivos tecnoldgicos ajudam as criangas com Sindrome do X *

Fragil a aprenderem a escrever.

Marcar apenas uma oval.

Nao

Nao sabe/ Nao responde

69. DI5. A aquisi¢do de vocabulario ¢ um dos pontos fortes das criangas com Sindrome do *
X - Fragil.

Marcar apenas uma oval.

Nao

N&o sabe/ Nao responde
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70. DI16. A aprendizagem experimental promove a aquisi¢cao de conceitos espaciais em *

criangas com Sindrome do X - Fragil.

Marcar apenas uma oval.

Nao

Nao sabe/ Nao responde

71.  D17. O trabalho em pequenos grupos favorece a aprendizagem dos alunos com *

Sindrome do X - Fragil.
Marcar apenas uma oval.
Sim
Nao

Nao sabe/ Nao responde

72. D18. Em geral, o uso de apoio visual (desenhos, fotografias, pictogramas, etc.) ajudaa *

compreensdo das criangas com a Sindrome do X - Fragil.

Marcar apenas uma oval.

Nao

Nao sabe/ Nao responde

73.  D19. As criangas com Sindrome do X - Fragil t€ém hiperatividade. *

Marcar apenas uma oval.

Nao

N&o sabe/ Nao responde
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74. D20. O método de alfabetizac@o global, ¢ o adequado para a Sindrome do X - Fragil.  *

Marcar apenas uma oval.

() sim
D Nao

D Nao sabe/ Nao responde

Este contelido nao foi criado nem aprovado pela Google.
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