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Apresentacao

Vitor Franco

A Sindrome de X Fragil (SXF) € uma perturbagao do desenvolvimento, de
etiologia genética, pouco frequente, apesar de se estimar que 1 em cada
260 mulheres ou 1 em cada 300 a 800 homens possam ser portadores.
No nosso pais esta bastante subdiagnosticada, pelo que estamos longe
de poder confirmar os nimeros de outros paises.

A importancia da investigagdo sobre SXF vai ainda, no entanto, muito
para além da propria Sindrome, porquanto esta partilha muitas das suas
problematicas com grande numero de outros quadros, nomeadamente:
a) os desafios que se colocam as familias que tém uma crianga com
uma perturbagao severa do desenvolvimento; b) as dificuldades ao nivel
do desenvolvimento cognitivo, que colocam sérios desafios a inclusao
escolar e social; c) as caracteristicas autisticas que levantam enormes
dificuldades aos pais e aos técnicos dos diferentes dominios.

Este livro foi feito a pensar, em primeiro lugar, na divulgagdo dos resultados
do projeto de investigagdo “Percursos inclusivos de criangas e familias
portadores da Sindrome do X Fragil” financiado pela Fundagdo para a
Ciéncia e Tecnologia (PTDC/CPE—CED/115276/2009). Este projeto teve
o seuimpulso e motivagao iniciais no trabalho pioneiro realizado no Alandroal
em que, pela primeira vez em Portugal, se procurou estudar de forma
sistematica uma regiao que parecia ter uma elevada incidéncia da Sindrome.

No entanto, ndo faria sentido resumi-lo a um relatério de investigacgao,
destinado a ser consultado apenas por investigadores, quando sao
enormes as caréncias de informagao ao nivel dos técnicos e das familias
e quando a consciéncia da Sindrome, da sua importancia e impacto, sao
ainda tao reduzidos em Portugal e a literatura € muitissimo escassa. Dai
que tenhamos procurado juntar nesta edicdo algumas componentes que,
direta ou indiretamente, resultam do enquadramento deste projeto ou das
sinergias que permitiu criar, nomeadamente o Congresso Internacional
sobre a SXF realizado em Evora e Alandroal em abril de 2013. Cremos
que fica assim mais completo ao incluirmos informacgéo sobre a dimensbes
genéticas e neurologicas que caracterizam a sindrome e que estdo
para além dos interesses e competéncias da equipa de investigacao,
e ao juntarmos alguns trabalhos relativos a diferentes modalidades de
intervencao.
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Por isso também optamos por, no titulo do livro, identificar mais do que os
percursos inclusivos e acrescentar as pessoas e os seus contextos E nesta
trilogia (pessoas, contextos e percursos) que podemos olhar o comum
e o diverso na vida das criangas, jovens e familias portadores de SXF.

As pessoas sao todos aqueles que apresentam uma heranga genética e
aspetos fenotipicos comuns (caracteristicas e comportamentos) proprios
da SXF. Sao também os que, embora sem essas caracteristicas sao
portadores da mutagdo e poderdo estar sujeitos a outras problematica
relacionados, e sdo ainda os membros da familia que enfrentam o processo
de adaptagdo necessario a sua condigao e vivem as pequenas vitorias e
derrotas de cada dia. Nesta primeira dimensao, das pessoas, as questdes
do diagndstico e da caracterizagdo sdo especialmente importantes.

S&o aqui abordados também os contextos em que todas estas pessoas
vivem. Estes referem-se a um dominio essencial da realidade: os lugares,
0os momentos e as dimensodes sociais e culturais em que cada um vive.
Ser portador de SXF em Portugal neste momento ndo € o mesmo que
sé-lo noutro pais ou regido, ou noutro qualquer momento histérico. A
compreensdo da individualidade passa necessariamente por ter em conta
as particularidades desses contextos de vida de cada um, mais restritos
ou mais alargados. Enfrentar a problematica da SXF de uma crianca e
encontrar solugdes, sdo tarefas que ndo se fazem em abstrato. Mesmo
que a ciéncia e a investigagcdo apontem caminhos, sustentem principios
e esclaregcam as praticas, € o contexto de vida de cada um que vai fazer
a diferenga, no final.

Os percursos representam o desafio de compreendermos a forma como
cada um, na sua inevitavel diversidade, constréi o seu caminho e processo
evolutivo. Aqui a diferenciagdo € mais marcada. Nao basta saber que se
tem ou nao SXF. Esse é apenas um ponto de partida para um percurso
de vida em que as particularidades de cada um se cruzam com as do
contexto em que vive e com as decisdes que toma. Dai que a nossa
investigagado se tenha centrado fundamentalmente sobre esta nocao de
percurso. Nao um percurso qualquer mas aquele que conduz a uma melhor
inclusdo em todos os contextos e dindmicas sociais do desenvolvimento.

Temos, assim, trés grandes partes. Antecede-as o Prefacio, escrito por
um dos mais conhecidos e reputados investigadores mundiais no campo
da SXF e da Intervengdo precoce, o Professor Donald Bailey. O seu
texto, bem como a sua presenca no Congresso realizado em Evora e
Alandroal, muito nos honram, e sdo sindnimo e sinal de que aqueles que
estdo envolvidos com a SXF em Portugal fazem parte de um movimento
maior de investigacdo e procura de melhor compreensao e melhores
repostas para os problemas que, a nivel mundial, afetam todos os que
partiiham este tipo de preocupacoes.

Este livro destina-se a todos os que se interessam pela Sindrome:
investigadores, técnicos e familias. Por isso enfrenta o risco de nao
satisfazer plenamente a nenhum dos grupos. Para nao responder
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apenas aos primeiros ndo quisemos que fosse apenas um relatério
de investigacao e, tanto quanto possivel, procuramos evitar linguagem
hermética ou jargdo académico. Relativamente ao segundo grupo,
formado por meédicos, terapeutas, professores e outros profissionais,
esperamos que contribua para uma maior consciéncia de como vivem as
pessoas com SXF, as dificuldades que encontram e os recursos de que
dispdem. Desejando, assim, contribuir para que todos nés possamos ser
profissionais mais informados, reflexivos e proximos da vida das pessoas
com quem trabalhamos.

Para as familias sabemos que este livio pode trazer alguma decegao
porquanto fala mais sobre elas e em seu nome, do que para elas.
Esta mais interessado em refletir sobre a realidade do que ser um livro
de referéncia sobre a Sindrome fornecendo informagdo ou apontando o
futuro. Cremos no entanto que o caminho para que, agora e no futuro,
as criangcas com SXF tenham o acolhimento que merecem e de que
necessitam, passa pelo crescimento profissional e pessoal de todos,
mais do que por solugbes genéricas ou magicas que um qualquer texto,
investigagdo ou congresso possa trazer. Sabemos que, mais do que
nunca, é legitima a esperanga de um dia a investigagdo encontrar a
solugédo e o remédio para o problema genético que estda na origem
da SXF; mas agora as criangas e jovens precisam que 0OS seus pais,
professores, médicos, técnicos e comunidade lhes deem o que elas
necessitam hoje, neste momento, e que é o que pode fazer a grande
diferenca nas suas vidas.

O livro esta dividido em trés partes. A primeira é dedicada a compreensao
da sindrome, na sua dimensao etioldgica, genética e nas suas implicagoes
clinicas. Com um primeiro capitulo sobre os aspetos clinicos da SXF, um
segundo sobre genética e hereditariedade no diagndéstico e um terceiro
com um breve relato do estudo pioneiro realizado no Alandroal.

Na segunda parte sera abordado o percurso inclusivo das criangas e
familias e a forma como ele se concretiza num determinado contexto.
Aqui serao essencialmente apresentados os resultados obtidos na
investigagio sobre a situagao portuguesa, sendo apresentado o projeto, os
procedimentos de investigacdo, os resultados e as conclusdes obtidas.

Na terceira parte abordam-se alguns aspetos particulares da intervengao
com estas criangas ou jovens: a intervengao precoce, a inclusdo educativa
e social e a intervencgao terapéutica. Sem terem, no seu conjunto, qualquer
pretensdo de esgotar a tematica da intervengao, os diferentes capitulos
podem constituir-se como pistas de trabalho para pais, educadores e
terapeutas e todos aqueles que, na sua agado, tém de se confrontar
diariamente com a sindrome.

Na concretizagao deste projeto confluiram a boa vontade e empenhamento
de muitas pessoas e instituicdes, que merecem o nosso reconhecimento.
Um agradecimento especial é devido ao Professor Donald Bailey pelo
seu contributo magnifico e pela sua participagdo no Congresso, que foi
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para nés um estimulo fundamental. Igualmente temos de agradecer aos
que, de outros paises colaboraram no nosso congresso, no workshop
ou noutras atividades do projeto: Eduardo Brignani e José Guzman,
de Espanha; Jorg Richstein da Alemanha e da Network Europeia SXF,
Cristina Lopez e Mark Tomlinson, da Novartis e Ruth Rissen, do Brasil.
A nivel nacional agradecemos ao Centro de Genética Médica Dr. Jacinto
Magalhaes, do Porto e, mais particularmente a Doutora Paula Jorge pelo
seus diferentes contributos no Workshop, Congresso e neste livro, a Dra.
Marcia Pinho Martins pelos mesmos motivos, a Doutora Isabel Cordeiro
e sua equipa no Hospital de Santa Maria, aos autores que contribuiram
para a terceira parte deste livro e, finalmente, a todos os membros
da equipa que desenvolveu este projeto e ainda a Catarina Dias que
cuidou, eficientemente, da respetiva organizagao financeira. Ao nivel das
instituicdbes, além de uma inevitavel mengao especial para Fundagdo da
Ciéncia e Tecnologia, que foi o suporte de todo o trabalho, sao devidas
palavras de gratidao a APSXF- Associagao Portuguesa da Sindrome do X
Fragil e a sua presidente, Maria Manuel Parrinha, pelo apoio préximo nas
atividades e na garantia que este trabalho é para as familias, a Camara
Municipal de Alandroal que esteve, desde o inicio, por detras da intengao
de contribuir para o conhecimento de uma problematica que aparecia
de novo, e as instituicdes envolvidas no Projeto: Universidade de Evora
(através do Departamento de Psicologia e do Centro de Investigagdo em
Educag&o e Psicologia), Instituto Politécnico do Porto (Escola Superior de
Educacgao, através do Centro de Investigagao e Inovagao em Educagéo),
Instituto Politécnico de Viseu (Escola Superior de Satide) e Administracéo
Regional de Saude do Alentejo. Um agradecimento € ainda devido as
instituicbes e servicos que nos ajudaram a identificar os participantes
para o nosso estudo e aos pais e maes que se disponibilizaram para falar
sobre os seus filhos e sobre si mesmos e sem os quais este trabalho nao
teria sentido, nem mesmo teria sido feito.
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Prefacio

SiNDROME DE X FRAGIL:
PASSADO, PRESENTE E FUTURO

Donald Bailey

Comemora-se este ano o 509 aniversario da descrigao, por Martin e
Bell (1963), das caracteristicas marcantes de uma perturbagdo que viria
a ser conhecida como Sindrome de X Fragil (SXF). Onze pessoas
da mesma familia, todas do sexo masculino, tinham em comum um
conjunto de sintomas, incluindo deficiéncia intelectual, caracteristicas
fisicas especificas e alteragbes de comportamento. Designado, nessa
altura, como Sindrome de Martin-Bell, essa perturbagdo era obviamente
herdada, mas de uma forma que n&o era, de modo algum, compreendida,
pelo que foi descrito apenas como uma “linhagem de deficiéncia mental”.
Cerca de 30 anos depois, os cientistas descobriram que o SXF é causado
por uma “mutacdo” ou alteragdo num unico gene, conhecido do FMR1.
Segmentos de tripletos de DNA, conhecidos como repeticbes CGG,
expandiram-se, dos normais 28 ou 29 para mais de 200, nos individuos
com SXF, desligando a produgdo de uma proteina (FMRP) conhecida
como importante para o normal desenvolvimento do cérebro. Além disso,
descobriu-se que o SXF é transmitido através de progenitores portadores
que também tém um numero mais elevado de repeticdes CGG, no
intervalo de 55-199. Nesses portadores, a transmissao do gene FMR1 é
instavel, de modo que os filhos de portadores tém habitualmente mais
repeticoes CGG que os seus pais.

Nos ultimos 20 anos, centenas de estudos tém investigado os mecanismos
subjacentes e as vias interrompidas pelo SXF (normalmente através da
pesquisa com animais) e caracterizaram varios aspetos do fenétipo clinico
associado com as expansodes do gene FMRI1. Trés entusiasmantes areas
de investigacdo caracterizam atualmente o interesse pelo SXF: (1) novas
possibilidades de tratamento e ensaios clinicos; (2) nova compreensao
das implicagbes de ser portador; e (3) alternativas para a detecgao e
identificagao precoces.
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Novas Possibilidades de Tratamento e
Ensaios Clinicos

Quando o gene FMR1 foi descoberto em 1991, foi grande a esperanca
de, finalmente, se encontrar a cura para a SXF - uma vez que a
perturbagcdo é causada por um problema num unico gene, certamente
os cientistas poderiam encontrar a forma de o corrigir. Mas encontrar o
gene néao significa que sejam conhecidos os mecanismos pelos quais
o SXF afecta o desenvolvimento do cérebro e o comportamento. Por
isso os individuos afectados ndo dispdem de um tratamento especifico
para a doenga. A existéncia de diferentes estilos de aprendizagem e
caracteristicas comportamentais, levou a sugestdoes de como a educagao
especial pode ser mais efectiva, mas, na maior parte dos casos, os
individuos com SXF recebem os mesmos servigcos de educagao especial
e terapéuticos que sao disponibilizados para as outras criancas e adultos
com deficiéncia intelectual (Martin et al., 2012). Nos Estados Unidos sdo
muito frequentemente administrados medicamentos para tratar sintomas
comportamentais, como ansiedade, défice de atengéao, alteragdes de humor
ou comportamento agressivo, mas, normalmente, esses medicamentos
mostram apenas um sucesso parcial (Bailey, Raspa, Bishop, Olmsted et
al., 2012).

Felizmente a investigagdo cientifica basica conduziu a uma nova
compreensao da SXF e, finalmente, a uma nova esperanga quanto a
tratamentos eficazes (Gross, Berry-Kravis, & Bassell, 2012). Estudos
com animais mostraram que medicamentos dirigidos a base molecular do
SXF podem melhorar consideravelmente, e até reverter, os sintomas da
Sindrome (e.g., de Vrijetal., 2008). Varias empresas farmacéuticas estao
atualmente a realizar ensaios clinicos deste novo tipo de medicamentos
(Wetmore & Garner, 2010). Os relatérios iniciais do primeiro grupo de
ensaios sugere que, embora esses medicamentos ndo venham curar a
SXF, parecem mostrar beneficios, pelo menos para algumas pessoas
(e.g., Berry-Kravis et al., 2012; Jacquemont et al., 2011).

Estes ensaios geraram muito interesse e entusiasmo entre as pessoas
relacionadas com a SXF em todo o mundo, e & provavel que a préxima
década traga novos prolongamentos desses estudos e o continuado
desenvolvimento de novos medicamentos que trazem novas esperangas
de melhoria da vida das pessoas com SXF e suas familias. Enquanto
este trabalho avanca, algumas questbes devem ser levantadas:

1. Os novos medicamentos “libertam” os humanos do SXF? Até agora
a resposta a esta questdo nao € clara, mas eles parecem melhorar
o funcionamento. No entanto, os instrumentos que sdo usados para
medir os resultados, em muitos destes ensaios, podem nao dar
conta de toda a gama de beneficios para os individuos com SXF.
Sao necessarios novos instrumentos de medida que considerem
mais especificamente os desafios enfrentados pelos individuos
com SXF, a fim de avaliar os efeitos dos novos e dos actuais
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medicamentos (Berry—Kravis et al., in press). Além disso, apesar
de estarem a ser encontradas algumas mudancgas estatisticamente
significativas, a verdadeira questdo é se essas mudangas s&o
“clinicamente significativas”, resultando em melhorias significativas
na vida das pessoas com SXF (Jacobson & Truax, 1991).

Quais sdo os resultados importantes para os pais? Os novos
medicamentos devem ser testados de acordo com os parametros
aprovados para os individuos afetados pela sindrome, mas os
potenciais beneficios para a familia sdo igualmente importantes.
Num estudo recente com familias, verificamos que mais de 30%
dos rapazes e homens com SXF tinham agredido o seu cuidador,
pelo menos uma vez, no ano anterior, e que muitas dessas
agressdes levaram a que o cuidador necessitasse de cuidados
médicos (Bailey, Raspa, Bishop, Mitra et al. 2012). Também
constatdmos uma elevada sobrecarga econdmica nas familias e
um grande numero de pais que necessitavam de servigos de
saude mental. Sera, assim, importante compreender se € como 0s
novos tratamentos afectam a qualidade de vida das familias.

Sera que é importante a idade com que o tratamento é iniciado?
Sabemos que os efeitos da SXF sdo evidentes desde os primeiros
dias e meses de vida, mesmo que essas diferengas nao sejam
facilmente perceptiveis. Serd de esperar que quanto mais cedo
melhor, para evitar a perda de importantes vias neuronais e
promover boas experiéncias precoces de aprendizagem. Mas como
os novos medicamentos tém como alvo a fungdo sinaptica no
cérebro, devemos de ter muito cuidado para ter a certeza que eles
sao seguros em criangas muito pequenas. Uma questao decisiva
a ser respondida refere-se a idade em que podemos esperar os
maiores beneficios da nova medicagdo, sem trazer dano.

Como podemos envolver as pessoas com SXF nas decisées
acerca da investigagdo de novos medicamentos? Normalmente os
pais inscrevem as criangas e jovens com SXF nos ensaios clinicos
das investigagcoes, mas sabe-se pouco sobre o grau em que os
individuos com SXF estdo envolvidos na decisdao de participar do
estudo. Numa pesquisa recente com pais (artigo em prepara(;éo)
vimos que os pais de 297 dos rapazes com SXF pensa que seu
filho ndo €& capaz de participar no processo de consentimento,
mas os restantes admitem que, com muito apoio, possivelmente
poderiam. Novos métodos e instrumentos sao necessarios
para ajudar a maximizar a tomada de decisdo informada pelos
individuos com SXF quando convidados a participar em estudos
de investigacao.
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Portadores de Pré-mutacao

As investigagbes iniciais incidiram sobre individuos com a mutagdo
completa da SXF (repeticbes de CGG> 200). Mas os primeiros relatos
sobre insuficiéncia ovarica primaria associada ao X Fragil (FX-POI) e os
relatérios mais recentes sobre a Sindrome de tremor-ataxia associada
ao X Fragil (FXTAS), tém estimulado uma nova linha de investigagao
sobre se e de que modo os portadores de pré-mutagcao (repetigc”)es
CGG entre 55 - 200) sdo afetados. Varios estudos tém sugerido que
os portadores podem enfrentar dificuldades emocionais e ter um maior
risco de ansiedade e problemas de atencao (Bailey et al., 2008)‘ Estas
descobertas estdo emergindo rapidamente e, apesar das respostas
estarem longe de ser completas, hoje o X Fragil é frequentemente
visto como uma perturbacdo de espectro, e a designacdo “condi¢cbes
relacionadas com FMR1’ reconhece que qualquer expansdo do gene
FMR1 tem potenciais ramificagdes numa série variada de resultados
fisicos, comportamentais, cognitivos ou emocionais.

Os geneticistas consideraram, durante anos, que os individuos com 45-
54 repeticoes CGG estariam numa “zona cinzenta” com algum grau de
instabilidade ou efeitos incertos. Mas essa zona cinzenta esta a ficar
agora mais interessante, ampliando ainda mais a ideia de um continuo de
condigdes relacionadas com o FMR1. Descobertas recentes mostram que
pelo menos alguns individuos com alelos na zona cinzenta desenvolvem
FXTAS (Hall, Tassone, Klepitskaya, e Leehey, 2012) e ha o relato de
pelo menos um estudo de caso em que um alelo da zona cinzenta
que se expandiu para a faixa de mutacdo completa em duas geragdes
(Fernandez-Carvajal, Lopez Posadas, Pan, et al., 2009).

Uma sintese de investigacbes, realizada pela National Fragile X
Foundation dos Estados Unidos, sugeriu uma prevaléncia de 1:260
mulheres portadoras e 1:800 portadores masculinos. No entanto, estdo a
surgir novos dados que por certo irao alterar estas estimativas. Tassone
et al. (2012) encontraram 1:209 mulheres e 1:429 homens, e um estudo
de Seltzer, Baker et al. (2012) encontrou 1:151 mulheres e 1:468 homens.
Conjuntamente, estas investigagdes sugerem que os portadores podem ser
mais frequentes do que o anteriormente registado, pelo menos nos EUA.

Uma descoberta mais recente diz respeito ao risco do gene do XF se
expandir para mutacdo completa quando os portadores tém filhos. As
estimativas tradicionais baseavam-se apenas no numero de repeticbes
CGG na mae portadora, sugerindo que quanto mais repeticbes ela tem,
maior o risco de ter uma crianga com SXF com mutagdo completa. Mas
novas pesquisas mostram que interrupcdes AGG no meio das repeticoes
CGG tém um efeito substancial na instabilidade. As maes que néo
tém interrupcdes AGG estdo em maior risco de ter um filho com SXF,
risco esse que é substancialmente reduzido quando ha uma ou mais
interrupgdées AGG (NoIin, Sah, Glicksman et al., 2013). Futuramente,
estes resultados terdao de ser incorporados no aconselhamento genético,
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permitindo que este tenha maior especificidade para as familias que
procuram informagao sobre o risco reprodutivo.

E necessaria mais investigagdo para se compreender plenamente a
natureza e as consequéncias da condigdo de ser portador FMR1, e todo o
continuo FMRI1. Varias questbes importantes precisam ser respondidas:

1. Qual é a verdadeira natureza das relagbes entre o comportamento
e os genes ao longo do continuo X Frégil? A maioria dos estudos
sobre fendtipo clinico centra-se em individuos identificados porque
apresentam um problema particular. Consequentemente, temos
uma visado enviesada da globalidade do continuo das relagdes entre
genodtipo e fenotipo, faltando provavelmente individuos que séao
levemente afetados ou que tém poucas repeticbes CGG na faixa
pré—-mutagao, ou atribuindo a expansdo do FMR1 fendtipos que
podem ocorrer com base apenas na frequéncia da populagao.

2. Quais sdo os portadores de pré-mutacdo que estdo em risco de
consequéncias emocionais, fisicas ou comportamentais decorrentes
da sua situacdo de portador.? E claro que apenas um grupo de
portadores tém FX-POI ou FXTAS, o que também & provavelmente
verdade para outros efeitos. E necessaria mais investigagédo para
identificar os individuos em maior risco.

3. S&o possiveis tratamentos que evitem as consequéncias negativas
da condigcdo de portador.? Os portadores nao tém, geralmente,
uma perda da FMRP, mas sim um elevado RNA mensageiro.
Assim sendo, os tratamentos concebidos para individuos com
SXF n&o serdao apropriados para os portadores e, portanto, sera
necessaria mais investigacdo se compreenderem estes mecanismos
subjacentes.

4. Sera que os problemas relatados por alguns portadores, como
ansiedade, depressédo ou dificuldades de organizacdo, se devem
aos aspetos bioldgicos de ser portador, a experiéncia de criar um
filho com SXF, ou a ambos? Quase de certeza que a ambos, mas
a condigcdo de portador pode aumentar o risco, especialmente para
alguns portadores e para aqueles que experimentam altos niveis
de stresse (Seltzer, Barker et al., 2012).

Opcoes de deteccao e identificacao precoce

Apesar dos muitos esforcos feitos para tentar promover a identificagdo
precoce dos individuos com SXF, ndo houve, pelo menos nos EUA,
mudanga na idade média do diagnostico, que é de cerca de 36 meses,
no sexo masculino e um pouco mais tarde no sexo feminino (Bailey et
al., 2009). Consequentemente, muitas criangcas com SXF entram nos
programas de intervengdo precoce muito mais tarde do que o desejavel.
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E porque a SXF é herdada genéticamente, muitas familias tém um
segundo filho com a Sindrome antes do primeiro ser diagnosticado.
Muitos individuos com FX-POI e FXTAS também podem passar sem ser
identificados, no caso de néao lhes ter sido feito o teste enquanto portadores.

A questdo politica fundamental é se vamos continuar a contar com uma
abordagem baseada em sintomas para identificar os individuos afetados,
ou se tentamos oferecer algum tipo de programa de rastreio. Existem
muitas opgdes para o rastreio - Teste pré—-concepgdo ao portador, rastreio
pré—natal e rastreio do recém-nascido. Os nossos estudos com pais de
criangas com SXF dos EUA mostram que eles apoiam todas as formas
de rastreio. Mas, se forcados a escolher apenas uma, a grande maioria
escolher o teste preconcepcdo ao portador (Bailey, Bishop, Raspa, &
Skinner, 2012). Esta forma de rastreio vai ser dificil de implementar ao
nivel da populagcdo em geral, mas poderia ser oferecido voluntariamente
aos casais que o desejam.

A maior parte dos paises faz rastreio aos recém-nascidos relativamente
a condigdes que requerem tratamento médico urgente nos primeiros dias
ou semanas de vida, para evitar a morte ou a invalidez permanente.
Atualmente a SXF ndo cumpre os critérios habituais de triagem neonatal,
pois ndao sabemos até que ponto € essencial iniciar precocemente
tratamentos médicos especificos. Mas a loégica sugere que os
programas de intervencao precoce tém melhores condigdes de apoiar o
desenvolvimento de uma crianga quando iniciados o mais cedo possivel.
Programas piloto de rastreio neonatal foram recentemente realizados em
nos EUA e na Australia. Esses estudos demonstraram o enorme desafio
que é disponibilizar rastreio para a SXF com base num protocolo de
consentimento informado. Mas até que tenhamos melhor evidéncia sobre
a necessidade de intervengao precoce, o consentimento dos pais para a
triagem neonatal do SXF sera provavelmente necessario.

Para promover a identificagdo precoce de individuos com SXF, varias
questdes importantes devem ser respondidas:

1. Quais sdo os beneficios da identificacdo precoce e serd que
dela pode resultar algum dano? E necessaria investigagcao que
demonstre que tanto os programas de intervengao precoce como o
tratamento médico precoce sao mais eficazes se realizados o mais
cedo possivel. Alguns especialistas em bioética estdo preocupados
com a possibilidade da identificagdo neonatal de criangas poder
levar os pais a uma preocupacgao tdo excessiva que possa afetar
as relagdoes entre pais e filhos. Dados preliminares, ainda nao
publicados, do nosso estudo sobre rastreio neonatal sugerem
que estes problemas nao sao susceptiveis de ocorrer, mas &
necessaria mais investigagcdo sobre estas questdoes. Praticamente
todos os programa de rastreio para a SXF também irdo identificar
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criangas portadoras, de modo que deve ser dada especial atengéao
aos potenciais beneficios e maleficios que pode haver para estas
criangas.

2. Como e quando é que o0s pais podem ser informados sobre
as opgbes de rastreio de modo a poderem tomar uma decisgo
informada? A SXF é uma perturbagdo complexa, e € preciso tempo
para que a maioria das familias possa entender as consequéncias
da decisdo de ter seu filho avaliado. Por exemplo, identificar uma
criancga vai certamente levar a uma identificacdo, em cascata, de
outros membros da familia como portadores ou como tendo SXF.
Quem vai fornecer essa informagao, quando e de que forma?

3. Quais os pros e contras do rastreio em diferentes momentos e
quem vai tomar as decisées politicas que sdo necessarias para
a sua implementag:a"o.? O rastreio noutros momentos que nao o
periodo neonatal ndo sera, certamente, obrigatério e €& preciso
pensar cuidadosamente o que sera necessario para promover a
mudanga na pratica profissional. Uma questdo fundamental sera
quem paga o rastreio, e isso vai depender fundamentalmente dos
beneficios que podem dele advir.

Resumindo, “X Fragil” e “Sindrome de X Fragil” representam uma
constelagdo, importante e complexa, de situagdes. O conhecimento
sobre as origens e efeitos do X Fragil continua a evoluir, proporcionando
novos desafios cientificos e novas formas de compreensdo da doencga.
A pesquisa recente, que sugere que o X Fragil e o autismo podem ter
em comum algumas vias de desenvolvimento neuroldgico, ird certamente
acelerar este trabalho.

Enquanto isso, as familias de criangas com SXF continuam a ter de lidar
diariamente com os desafios da aprendizagem e do comportamento da
crianca. O congresso em este livro assentou forneceu ampla evidéncia
estes desafios, e o seu tema, Pessoas, Contextos e Percursos, lembra-nos
que tanto a biologia da SXF como a experiéncia vivida da Sindrome sao
importantes para se compreender sua natureza e as suas consequéncias.
Os investigadores devem ter em mente as principais razdes pelas quais
0 nosso trabalho é tao importante: garantir que os servigos e tratamentos
prestados sao seguros e eficazes, tornar disponiveis servicos adequados
e apoios para todas as criangas e familias e, finalmente, ajudar as
pessoas com SXF e as suas familias a atingir uma qualidade de vida
elevada, compativel com as suas aspiragdes pessoais.
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1.

PERTURBA(;(':)ES DO ESPECTRO X FRAGIL:
ASPETOS CLINICOS

Marcia Pinho Martins

Introducao

As perturbagbes do espectro X Fragil (PEXF) constituem um conjunto
de doencas de base genética com fendtipo variavel, causadas pelo
silenciamento transcricional do gene FMR1 (Fragile X Mental Retardation
type 1) localizado no cromossoma X (X q27.3), devido a expansao
progressiva e metilacdo subsequente da repeticdo trinucleotidea
de 3 bases CGG (Citosina-Guanina-Guanina). Uma expansdo de
aproximadamente 55-200 repeticdes CGG, designada pré-mutagao, nao
esta geralmente associada com défice cognitivo. Pode, no entanto, estar
associada a problemas clinicos importantes, incluindo défice de atengao
e hiperactividade (DAHA), Faléncia Ovéarica Prematura (FOPXF) e
Sindrome de Tremor Ataxia associado a X Fragil (STAXF). Uma expansao
maior que 200 repeticbes ou mutagao completa, estd associada com a
Sindrome de X Fragil (SXF), também conhecida como Sindrome de
Martin-Bell. E a causa hereditaria mais frequente de défice cognitivo.
Na presenca de uma mutagdo completa o gene FMR1 torna-se metilado
€ nao se expressa, ou seja a proteina que codifica - FMRP (Fragile X
Mental Retardation Protein), nao é produzida. A prevaléncia estimada da
mutagdo completa em homens e mulheres é de 1 em 2500, enquanto
a pré-mutacio esta presente em cerca de 1 em 250 mulheres e 1 em
800 homens. O espectro clinico da sindrome de X fragil € muito amplo,
desde dificuldades de aprendizagem e problemas psicopatoldgicos, até
défice cognitivo grave e autismo. Atualmente a maioria dos homens e
cerca de 30% das mulheres com SXF tém défice intelectual significativo
na idade adulta.

1. Historia

Em 1943, J. Purdon Martin e Julia Bell descreveram pela primeira vez uma
forma hereditaria de atraso mental ligado ao X. Analisaram uma familia
de 6 geracdes, mostrando que a o atraso mental era transmitido de maes
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saudaveis (portadoras) para filhos, mas ndo para filhas. Descreveram
também certas peculiaridades no aspecto fisico destes doentes, em
especial nas caracteristicas faciais.

Em 1969, Lubs estudou uma familia em que quatro homens, de trés
geragoes diferentes, tinham atraso mental. Os estudos citogenéticos das
amostras destes doentes revelaram uma constricdo no brago longo do
cromossoma X, em cerca de 10 a 33% das células em cultura, que
passou a ser conhecido por “sitio fragil” (um segmento que néo cora € que
aparece como uma falha). Num estudo subsequente da mesma familia,
Lubs et al, em 1984, descreveram as caracteristicas faciais particulares
destes doentes: face longa, pavilhGes auriculares grandes e com insergao
mais baixa que o habitual, assimetria facial, sobrancelhas espessas.

Nessa altura nao foi feita a relagéo entre a sindrome descrita por Martin e
Bell e a sindrome do X Fragil de Lubs. Em 1981, Richards et al., mostraram
que ambas as sindromes eram na verdade a mesma. Ao estudaram a
familia descrita por Martin e Bell e utilizando a técnica de cultura utilizada
por Lubs, confirmaram que que todos os homens afectados tinham
o local fragil no cromossoma X, em 5 a 17% das células em cultura.

Em 1991, Verkerk et al. identificaram e sequenciaram um gene associado
com esta doenga: o gene FMR-1 (acrénimo em inglés para Fragile X linked
Mental Retardationtype 1 ou Atraso Mental ligado ao X Fragil tipo 1). Esta
descoberta permitiu grandes melhorias no diagnostico e identificagdo de
doentes, alémdosimportantesavancosnodiagndsticopré-natalenaexpansao
do conhecimento sobre os disturbios relacionados com a pré-mutagao.

2. Prevaléncia

N&o existem estudos sobre a prevaléncia desta doenca em Portugal,
pelo que ela é estimada baseando-se em estatisticas internacionais. A
chamada pré-mutagédo é relativamente comum, tendo sido identificada
em 1 a 130-259 mulheres e 1 em 250 a 813 homens da populacdo geral
(Dombrowski et al., 2002; Hagerman, 2008). A frequéncia da mutagéo
completa esta estimada em 1-2.500 (Hagerman, 2008). Embora a maioria
destes doentes tenham défices intelectuais importantes, cerca de 15% dos
homens e 707 das mulheres com mutagdo completa tém um QI superior
a 70%, apresentando, no entanto, dificuldades de aprendizagem ou
problemas emocionais (Hagerman et al.; 1994; De Vries et al.,1996).

3. SXF - Diagndstico Clinico

O espectro clinico da SXF é muito amplo e inclui desde perturbagdes
afectivas ligeiras e dificuldades de aprendizagem em individuos com um
Ql normal, até graus variados de défice intelectual e autismo.

As caracteristicas fisicas classicas, embora ndo encontradas em todos
os doentes, incluem os pavilhdes auriculares largos e prominentes,
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muitas vezes com insergao baixa; face longa com redugao da distancia
interzigomatica, fronte larga, sobrancelhas proeminentes, prognatismo
(Fig1), palato alto arqueado, macrocefalia, macroorquidismo. De referir
ainda hiperextensibilidade das articulagbes interfalangicas, subluxagao
dos polegares e pele macia tipo veludo. Outras caracteristicas descritas
nestes doentes sdo pectus excavatum, prolapso da valvula mitral,
dilatagdo moderada da aorta ascendente e heterotopia periventricular.
Muitas destas caracteristicas estdo relacionadas com doenca ligeira do
tecido conjuntivo. Complicagdes ortopédicas como luxagdo congénita da
anca, luxagao da patela, escoliose e pé plano sdo causadas por displasia
do tecido conjuntivo.

P,

Figura |: Caracteristicas faciais da SXF

Os pavilhdes auriculares proeminentes sao provavelmente a caracteristica
fisica mais comum e mais conhecida da sindrome, mas até 257 dos
afectados ndo a apresentam. O macrorquidismo (aumento do volume
testicular superior a 30 ml), na maioria dos casos s6 se manifesta apés a
puberdade, embora existam alguns casos de macroorquidismo congénito.
Desenvolve-se tipicamente a partir de cerca dos 9 anos de idade, com
aumento progressivo ao longo da puberdade e um volume testicular
médio de aproximadamente 50 ml na idade adulta.

As alteragdes neuroanatomicas descritas nos cérebros de individuos com
sindrome de X Fragil incluem alargamento do nucleo caudado, hipocampo
e ventriculos laterais. O vermis cerebeloso € menor do que o normal. O
tamanho do cerebelo correlaciona-se com o nivel cognitivo, incluindo as
fungbes executivas.

De salientar que quanto menor o défice cognitivo menos caracteristicas
fisicas estdo presentes (Loesch et al., 2004). Muitas destas criangas
tém um aspecto fisico completamente normal, sendo o défice cognitivo o
marcador major. O fendtipo comportamental, incluindo a perseveragao,
0 abanar das maos (“handflapping”) e a hiperactividade, sao pistas
importantes para o diagnostico. As mulheres sdo menos afectadas por
possuirem dois cromossomas X; o X normal produz quantidades variaveis
da proteina FMRP, dependendo da taxa de inactivacdao do X. A SXF
representa cerca de 307 de todos os casos de atraso mental ligado ao
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X e é a causa hereditaria mais comum de défice cognitivo (Sherman,
2002). Assim, o indice de suspeicao clinica de SXF deve ser alto sempre
que um clinico avalia um individuo com défice cognitivo significativo.

4. Etiologia

O SXF é causado na maioria dos casos (mais de 99%), pela expansao
progressiva e metilagdo subsequente de uma repeticao trinucleotidica de
3 bases, CGGn, que ocorre na regidao 5 ‘ndo traduzida do gene FMRI.
A mutacdo completa inclui niveis de repeticGo CGG de 200 até cerca
de 2000. Estas mutagbes completas sdo derivadas de alelos instaveis
ou pré-mutados (55—200 repeticoes CGG), que estdo associadas com
fenotipos distintos do SXF, incluindo o risco de insuficiéncia prematura do
ovario em mulheres e a sindrome tremor- ataxia associado a X fragil.

No caso da pré-mutagao (55—200 repeticoes CGG), o tamanho da
expansao correlaciona-se com o risco de uma méae portadora passar
a mutacdao completa para a geragao seguinte. Por exemplo, mulheres
com mais de 90-100 repeticbes CGG tém cerca de 100% de risco de
expansao para mutagdo completa quando o cromossoma X € passado a
geragao seguinte. Existe sempre uma pequena probabilidade, inferior a
1%, de diminuicdo ou contracao da expansao para a faixa da normalidade
(Nolin et al., 2003).

Homens portadores da pré-mutagdo passa-la-do a 1007% das suas filhas
mas nao aos seus filhos - os rapazes herdam o cromossoma Y do pai
e as raparigas o cromossoma X. No caso de pré-mutagdes transmitidas
pelo pai, pequenas expansdes ou contracgoes podem ser observadas,
mas geralmente o numero CGG mantém-se na faixa da pré-mutacgao.

A maioria dos portadores da pré-mutagao tem um QI normal (Farzin et
al., 2006), embora possam ser clinicamente afectados, apresentando
dificuldades de aprendizagem, défice de atencdo e hiperactividade ou
disturbios afectivos como ansiedade, défices sociais e perturbacdo do
espectro do autismo (PEA) além dos fenétipos associados & pré-mutagéo
- FOPXF e STAXF.

A delecdo do gene FMR1 também resulta num fenotipo SXF classico.
Delegbes maiores que incluam outros genes resultam num fenétipo mais
grave: por exemplo, um subgrupo de doentes com SXF - cerca de 5%,
apresentam um fendtipo que inclui obesidade, hiperfagia, hipogonadismo
e atraso pubertario sintomas da sindrome de Prader-Willi (SPW). Nestes
doentes foi confirmada uma expressao diminuida do gene CYFIP situado
na regiao de delegdaol5q do SPW (Nowicki et al., 2007). Foram também
descritos alguns casos de mutagdes pontuais no gene FMR1, responsaveis
pela formagao de proteina FMRP anormal.

Existe correlagdo entre o grau de expressao do gene FMR1 (reflectido pela
grau de metilaqéo) e a gravidade da expresséo clinica. O silenciamento
do FMR1 reduz a plasticidade sinaptica e a modulagdo em todo o cérebro,
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incluindo o hipocampo. O gene FMR1 codifica a proteina FMRP, uma
proteina de ligagdo RNA, que regula a sintese de proteinas e de outras
vias de sinalizagdo nas dendrites neuronais, ou seja, a tradugdo de
uma variedade de mensagens fundamentais para plasticidade sinaptica,
tipicamente através de mecanismos inibitérios (Penagarikano et al., 2007).
A FMRP liga-se a aproximadamente 47 das mensagens cerebrais fetais
e a falta de FMRP condiciona aumento da expressédo de muitas proteinas
cerebrais (Qin et al., 2005).

Assim, é a auséncia ou deficiéncia da proteina FMRP que causa as
caracteristicas clinicas da SXF. O nivel da FMRP correlaciona-se com o
grau do défice cognitivo em todos os doentes (Loesch et al.,2004). Em
homens com mutagcao completa totalmente metilada, logo sem expressao
do gene, pouca ou nenhuma proteina é produzida.

Avancgos na investigagao neurobiologica na SXF demonstraram actividade
aumentada da via do receptor 5 do glutamato metabotrépico (mGIURS)
quando a FMRP esta ausente. Assim os antagonistas mGIuRS sao
farmacos alvo na SXF e tem sido demonstrado que revertem os défices
cognitivos e comportamentais em modelos animais (Dolen & Bear 2008).
Também a minociclina, um antibiotico, € considerada um tratamento alvo
pois estudos em ratos bébés demonstraram que 1 més de tratamento
com minociclina consegue maturar as conexoes sinapticas e melhorar o
comportamento e o desempenho nas tarefas cognitivas (Bilousova et al.,
2009). Estdo atualmente em curso varios ensaios clinicos promissores
(Berry—Kravis et al., 2011; Leigh et al., 2013 & Wijetunge et al., 2013).

A etiologia dos problemas do tecido conjuntivo, presentes nestes doentes
parece estar relacionada com genes regulados pela FMRP, cuja auséncia
leva a défice ou aumento da sua expresséo.

5. Fenotipos associados a Pré-mutacao

Ao contrario do que se pensou inicialmente, em anos recentes comprovou-
se que individuos portadores da pré-mutacdo podem ter envolvimento
clinico significativo (Hagerman & Hagerman, 2004; Hessl et al.,2005;
Farzin et al., 2006; Hunter et al., 2012).

A Sindrome de Tremor Ataxia associado ao X Fragil (STAXF) foi descrito
pela primeira vez em 2001 num subgrupo de homens mais velhos
portadores da pré-mutagao (Hagerman et al., 2001 & Berry-Kravis et al.,
2007). Clinicamente estes doentes desenvolvem um tremor de intengéo
progressivo, quedas frequentes, caracteristicas tipo Parkinson, atrofia
cerebral, hiperintensidade nos pedunculos cerebelares médios em T2
na RMNC, défices nas fungdes executivas e na memoria. Este quadro
inicia-se tipicamente pelos 50 anos sendo a sua penetrancia relacionada
com a idade - cerca de 407 dos homens e 8% das mulheres portadores
vém a ser afectados (Berry-Kravis et al., 2007; Coffey et al., 2008). Os
niveis da FMRP sao geralmente normais ou proximos do normal, mas
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os niveis de RNA mensageiro estdo elevados nestes doentes e pensa-
se que a causa dos problemas descritos relaciona-se com toxicidade do
RNA (Amiri et al., 2008). Assim, a etiologia bem como as manifestagdes
clinicas do STAXF, séo distintos dos do SXF.

A Faléncia Ovarica Primaria (FOPXF ), com consequente menopausa
prematura surge em cerca de 207 das portadoras e pode ser efectivamente
muito precoce ocorrendo a partir da segunda década de vida (Sullivan et
al., 2005). Outros problemas neurologicos incluindo neuropatia periférica
e disfuncdo autondmica e ainda quadros de fibromialgia, hipertensao,
enxaqueca e hipotiroidismo, tém sido descritos com maior frequéncia
em associagdo com a pré-mutacgao (Sullivan et al.,, 2006 & Coffey et
al., 2008). A presenca da pré mutacdo pode ser também responsavel
por patologia do foro afectivo significativa em cerca de 30-407% dos
portadores, incluindo disturbios da ansiedade, instabilidade de humor e
depressao (Roberts et al., 2008).

6. Aconselhamento Genético

A SXF segue um padrao de hereditariedade ligado ao cromossoma X (Fig.1
e 2). No entanto o aconselhamento genético na SXF é extremamente
complexo, ja que o tipo de transmisséo néo € o da hereditariedade ligada
ao X padrdo. Por exemplo nem sempre ocorre expansao de tripletos em
todas as gravidezes numa portadora e, como anteriormente referido,
existem portadores da pré-mutacdo, tanto homens como mulheres, com
envolvimento clinico significativo. Os riscos de recorréncia variam de
acordo com o sexo do portador. Assim, estd formalmente indicada a
referenciacdo a consulta de Aconselhamento Genético para identificagdo
dos familiares em risco, decisOes sobre testes genéticos, opgoes
reprodutivas e diagnoéstico pré-natal. (McConkie—RoseII et al., 2007).

Uma mulher portadora tem uma probabilidade de 50% (1 em cada 2)
de transmitir o cromossoma X com o gene normal ou o X com o gene
alterado a sua descendéncia. Assim, cada crianga de sexo masculino
tera 507 de probabilidade de herdar o gene alterado e ser afectada
pela doenga e 50% de herdar o gene normal ndo sendo afectado. Esta
probabilidade sera sempre a mesma para cada filho. No caso de uma
crianga de sexo feminino, tem uma probabilidade de 507%de herdar o
gene alterado e ser portadora, geralmente ndo afectada, como a mae.
Ha também uma probabilidade de 507% de herdar o gene normal. Esta
probabilidade sera sempre a mesma para cada filha de uma portadora.

No caso de um homem afectado ou portador deSXF, como os homens tém
apenas um cromossoma X, este € sempre transmitido as suas filhas, pelo
que tera sempre de lhes transmitir o gene alterado. As filhas geralmente
nao serao afectadas, apenas portadoras, mas tém risco de vir a ter filhos
(rapazes) com a doenca. Um rapaz nunca herdara o gene afectado,
porque o homem transmite sempre o seu cromossoma Y aos filhos.
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Mulher Homem Homem Mulher
portadora ndo afetado afetado ndo afetada

Gene normal

Gene alterado .

Mulher Mulher Homem Homem Mulher Mulher Homem Homem
portadora ndo afetada ndo afetado afetado portadora portadora  ndo afetado nédo afetado
Figura 2: Transmissao de SXF por Figura 3: Transmissao de SXF por
uma mulher um homem

7. Testes diagnodsticos

O diagndstico de SXF deve ser confirmado por tesde de ADN que
inclui técnicas de PCR e Southern blot, descritas noutro capitulo. Os
testes citogenéticos ndo sao adequados, ja que individuos com mutagao
completa e alto funcionamento intelectual nos portadores de pré-mutagao
nao sao identificados por este tipo de técnicas.

Este estudo deve ser considerado em todos os individuos com défice
cognitivo ou Perturbagcdo do Espectro do Autismo (PEA) de etiologia
desconhecida. No entanto ndo esta indicado em individuos que apresentem
quadros de hiperactividade e/ou défice atencéo isolados, excepto se as
caracteristicas fisicas ou fenotipo comportamental sejam evocativos de
SXF ou ainda se existir histéria familiar de défice cognitivo compativel
com hereditariedade ligada ao X. De acordo com alguns autores testar
individuos com défice cognitivo sem historia familiar, tem uma taxa de
positividade baixa, de 2-5% (Song et al., 2003).

Testes de rastreio em colheitas em papel filtro, tipo “teste do pézinho”,
estdo a ser desenvolvidos de modo a ser possivel efectuar rastreio
populacional no futuro (Tassone et al., 2008 & Basehore et aI.,2012).

A identificagdo de um individuo com SXF (ou probando) numa familia,
permite oferecer estudo genético aos familiares em risco que o desejem,
sempre no contexto de uma consulta de Aconselhamento Genético.
Geralmente sdo encontrados varios individuos com problemas clinicos
relacionados com mutagdo completa e com a pré-mutacao (McConkie—
Rosell et al., 2007)

8. Diagnodstico Diferencial

As caracteristicas tipicas de SXF podem estar presentes em outras
patologias, incluindo défice cognitivo inespecifico, sindrome alcodlico
fetal, sindrome de Asperger e disturbios pervasivos do desenvolvimento
nao especificos. Alguns doentes com suspeita de sindrome de Sotos,
Prader-Willi, FG e sequéncia Pierre-Robin revelaram ser positivos para
SXF (Hagerman 2002) e varias sindromes genéticas ligadas ao X tém
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caracteristicas fisicas que se enquadram no SXF (sindromes de Coffin-
Lowry, Lujan-Fryns e Atkin). Também tem sido descrito SXF associado
a aneuploidias cromossémicas como os Sindromes de Klinefelter
(XXY), Turner (X0) e de Down (Trissomia 21); assim, se estes doentes
apresentarem caracteristicas clinicas sugestivas devem ser testados para
SXF. Trata-se provavelmente de situagdes fruto do acaso.

9. Mortalidade e Morbilidade

A esperanca de vida dos doentes com sindrome X fragil € considerada
normal, embora tenham sido descritos raros individuos afectados por
morte subita, devido a epilepsia ou acidentes cardiovasculares como
arritmias (Waldstein e Hagerman, 1988). Vérios estudos investigam a
possibilidade de deméncia tardia num subgrupo destes doentes, ja que
a proteina produzida pelo gene FMRP regula a expressao da proteina
precursora amildide (APP), cujos niveis aumentados predispdéem a doenca
de Alzheimer (Westermark e Malter, 2007).

10. Dominio dos problemas mais frequentes
e Orientacao Clinica

Doentes com SXF necessitam de seguimento multidisciplinar e de um
programa de intervengdo precoce no desenvolvimento que lhes permita
atingir todo o seu potencial, de modo a serem integrados como elementos
uteis da sociedade (Alanay et al.,2007).

Novos tratamentos farmacoldgicos que condicionam melhorias a nivel
comportamental estdo em desenvolvimento, com resultados encorajadores
(Berry- Kravis e al., 2009 e 2012; Dolan et al., 2013).

10.1. Crescimento

Geralmente o peso ao nascimento & normal ou aumentado e o perimetro
cefalico aumentado devido ao tamanho cerebral que é globalmente maior
(Reiss et al., 2009). O crescimento na infancia estd geralmente um
pouco aumentado, embora a puberdade seja na idade habitual (Loesch
et al., 1995). O surto de crescimento pubertario € um pouco diminuido
em comparagao com controlos normais pelo que a estatura final € menor
que a média.

Os problemas alimentares na infancia e os vomitos de repeticao associados
com refluxo gastro esofagico, sdo frequente mas tendem a melhorar
progressivamente com o avangar da idade (Goldson e Hagerman, 1993).
As medidas de suporte habituais nestes casos, como espessamento das
refeicbes e posicionamento,sdo geralmente suficientes.
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10.2. Desenvolvimento e comportamento

Algumas das criangas com SXF apresentam irritabilidade no primeiro ano
de vida, geralmente por problemas de integracao sensorial e defensividade
tactil. As birras e o comportamento hiperactivo tendem a iniciar-se por
volta do segundo ano de vida, particularmente apds a aquisicdo da
marcha (Hatton et al., 2002). As birras parecem geralmente relacionados
com estimulagdo sensorial excessiva e acontecem frequentemente nos
periodos de transicdo, como no regresso a casa apdés um dia ocupado
ou em ambientes com muitos estimulos.

Hipotonia e atraso motor ligeiros sao relativamente frequentes. O tecido
conjuntivo laxo e a hiperextensibilidade articular podem interferir com o
atingir das etapas motoras.

O atraso de linguagem é habitualmente notado por volta dos 2-3 anos de
idade ( Abbeduto et al., 2007) e caracteristicas autisticas, como abanar
das maos, contacto ocular pobre, ansiedade social, e auto-agressividade
incluindo morder as maos, iniciam-se tipicamente também pelos 2-3
anos (Symons et al., 2003 & Hatton et al., 2006).

O QI médio no homem adulto, com muta¢do completa totalmente metilada,
é cerca de 41 Individuos menos afectados ou de alto funcionamento tém
geralmente metilagcdo incompleta, com consequente inactivagédo incompleta
do FMR1 ou sdo mosaicos (para a pré mutagdo e/ou para o padrdo de
metilagéo); as células com pré-mutagéo produzem FMRP. O QI médio
do homem adulto com mosaico é de 60 (Merenstein et aI.,1996). Cerca
de 707% das mulheres com mutagdo completa terdo défice cognitivo com
Ql limite entre 70-84 ou atraso moderado (de Vries et al.,1996). Em
casos raros uma mulher com mutagdo completa terd um atraso grave.

A hiperactividade e os problemas de défice de atencdo e impulsividade
podem ser graves (Deshpande et al., 2011). A hiperactividade tende
a melhorar na adolescéncia e na idade adulta (Sulivan et al., 2006).
Ansiedade, em particular a ansiedade social, é frequente em ambos os
sexos e € comum mesmo quando a hiperactividade e impulsividade nao
estdo presentes. A ansiedade social pode ser um problema grave, mesmo
em mulheres com SXF que tém um QI dentro da normalidade. Nos rapazes
a ansiedade ou incerteza podem despoletar episddios de agressividade
perante situagcdes novas ou na presenca de estranhos. Nesses casos o
tratamento da ansiedade melhora a agressividade (Hamlin et al., 2012).

O comportamento obsessivo compulsivo € muito comum nestes doentes
estando relacionado com comportamentos perseverantes ou repetitivos
caso em que o tratamento com inibidores selectivos da recaptacdo da
serotonina (ISRS) pode ser (til.

Em muitos doentes com problemas comportamentais importantes a
intervencao psicofarmacolégica combinada com outras modalidades de
tratamento, incluindo aconselhamento e terapia ocupacional de integragéo
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sensorial, terapia de fala e intervengdo de ensino especial escolar tem
uma boa resposta (Hagerman et al., 2009).

Psicoses ou tracos psicéticos podem ocorrer ocasionalmente, agravados
pelo envelhecimento, stress grave ou outros factores disruptivos.

Na altura do diagnostico deve ser feita avaliagdo psicoldgica formal
completa, incluindo QI para determinar défices cognitivos, avaliacdo
motora incluindo determinacao das capacidades de integracao sensorial e
avaliagdo da linguagem, com orientagao para terapia de fala, intervencao a
nivel da motricidade e elaboragdo de um plano educacional adequado.

Quando o diagnéstico é efectuado na infancia, estes doentes devem ser
orientados para programa de intervencédo precoce do desenvolvimento,
incluindo terapia de fala, fisioterapia e psicomotricidade e ensino especial.
Seria ainda desejavel que estes programas incluissem intervengao familiar
com treino especifico dos pais para melhoria do desenvolvimento motor
e da linguagem.Sempre que possivel podem e devem ser integrados nas
escolas regulares pois a sua resposta adaptativa € excelente.

Mesmo no periodo pré-escolar a tecnologia informatica com programas
especificos para potenciar as capacidades de linguagem e habilidades
académicas devem ser incorporadas nos programas de educacao especial.

A avaliagdo do componente emocional é também fundamental,
verificando problemas da atengdo e concentracdo além de ansiedade,
comportamentos obsessivo-compulsivos, agressividade, depressao e
outras problemas psicopatologicos.

A avaliagéo de dificuldades de aprendizagem por um professor do Ensino
Especial € essencial para definir competéncias académicas e pontos
fortes e fracos.

A avaliagdo médica deve incluir determinagdo dos problemas do tecido
conjuntivo, hipotonia e grau de problemas com défice de atengéo/
concentracao e hiperactividade.

Criangas em tratamento com medicages psicotropicas necessitam de uma
reavaliagdo regular dos efeitos secundarios e de resposta terapéutica.

E importante que pais e cuidadores estejam cientes da necessidade
de proteccdo da estimulagdo sensorial excessiva sempre que possivel,
evitando grandes multiddes e ruidos altos, usando por exemplo, auriculares
de protegcdo com musicas calmas ou favoritas dos doentes.

Criangas que apresentam problemas comportamentais significativos como
birras, comportamento opositivo ou hiperactividade grave, geralmente
beneficiam de acompanhamento psicologico regular. Técnicas de
intervencdo comportamental com énfase na importdncia de reduzir a
estimulagao sensorial excessiva e uso de reforco comportamental positivo,
com definicdode metas especificas e uso de graficos comportamentais
permitem obter bons resultados.
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A intervengdo psicofarmacologica em problemas especificos do
comportamento pode ser muito benéfica em criangas e adultos com SXF
ou problemas associados com a pré-mutacdo, devendo ser testados e
avaliados caso a caso.

Numa das situagbes mais frequentes, a hiperactividade com défice de
atencdo e impulsividade, o uso de medicagdo estimulante é atil em 60
a 707 das criancas em idade escolar (Berry—Kravis e Potanos, 2004;
Hagerman et al., 2009). Para tratamento da ansiedade e da fobia social,
transtornos obssessivo compulsivos, depressao e agressividade os SSRI
sdo seguros e geralmente eficazes. Em cerca de 20-307% dos casos o
uso do SSRI pode resultar em aumento da hiperactividade, agitagéo,
de sintomas mania; se resultar em aumento da agressividade deve ser
descontinuado. No entanto s&o ainda necessarios estudos controlados
sobre a eficacia destes agentes terapéuticos no SXF.

10.3. Neuroldgico

Estudos efectuados por Reiss e Dant (2003), mostraram aumento de
certas regides cerebrais como hipocampo, caudado, talamos e ventriculos
laterais. Pelo contrario, o vermis cerebeloso € menor em comparagéo com
os controles. Sdo achados importantes para a investigagdao porque estao
relacionados com os pontos cognitivos fortes e fracos destes doentes
incluindo défice de atencdo/hiperactividade, sensibilidade aumentada
a estimulos e défices frontais (Hoeft et al, 2007).) No entanto, estas
diferengas no tamanho e estruturas do sistema nervoso central (SNC)
que sao detetadas em estudos de grupo em comparagdo com controles,
passam despercebidas num estudo individual de base clinica, pelo que
ndo é recomendada a realizacdo de Ressonancia Magnética Nuclear
Cerebra (RMNC) por rotina.

As convulsdes surgem em cerca de 207% dos doentes SXF. Iniciam-
se geralmente na infancia precoce e podem ser crises tonico-clonica
generalizadas, de auséncias, parciais motoras e temporais. Quase sempre
tém boa resposta a medicagdo e tendem a resolver na adolescéncia,
embora em alguns casos persistam até a idade adulta (Berry-Kravis, 2002).

STAXF pode estar associado a deméncia (Bourgeois et al., 2007). A
RMNC destes doentes evidencia atrofia cerebral e sinais de doenca
da substancia branca na regido periventricular e cerebelo (Amiri et al.,
2008). Estudos neuropatologicos em doentes falecidos com FXTAS
demonstraram inclusdes intranucleares eosinofilicas nhum ndmero limitado
de neurdnios e astroglia ao longo do cortex (Greco et al, 2006). Estas
inclusées nao foram encontradas em individuos com mutagdo completa e
pensa-se estarem relacionadas com os niveis elevados de RNA presentes
nos individuos com a pré-mutagado. No entanto a maioria dos portadores
de pré-mutagéo nao desenvolvem STAXF: s6 cerca de 407 dos homens
e 8% das mulheres (Coffey et al, 2008 & Apartis et al., 2012) e nao foi
descrito em doentes com a mutagdo completa.
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Uma histéria clinica detalhada é fundamental e deve incluir perguntas que
excluam possiveis episédios convulsivos. Deve ser efectuado EEG em
caso de suspeita, com registos de vigilia e de sono ja que as descargas
em pico tém mais probabilidade de ocorrer na sonoléncia ou durante
o sono. No caso de EEGcom alteragbes ou clinica muito sugestiva de
crises convulsivas, esta geralmente indicada terapéutica anticonvulsiva,
que requer seguimento regular cuidadoso incluindo doseamento de niveis
séricos, hemograma, plaquetas, electrolitos e fungdo hepatica de acordo
com o medicamento usado. Se o exame neurolégico mostra défices
focais deve ser realizada RMN cerebral .Se necessario encaminhar
para consulta de Neurologia. A orientagao do FXTAS inclui sempre uma
consulta de Neurologia e RMN cerebral.

10.4. Oftalmoldgico

Os problemas oftalmolégicos incluindo estrabismo e erros refractivos sao
comuns particularmente a hiperopia e o astigmatismo, presentes em 267
dos doentes SXF (Maino et al.,1990; Hatton et al.,1998). As criancas a
qguem € diagnosticado SXF devem ser cuidadosamente avaliadas para
despiste de estrabismo, outros erros refractivos, nistagmo e ptose palpebral.

Em caso de suspeita devem ser referenciados a Consulta de Oftalmologia.
Caso o exame seja normal, uma avaliagdo oftalmologica de rotina
devera ser programada até os 4 anos de idade. O tratamento depende
das alteragdes encontradas. Os erros refractivos e astigmatismo sao
geralmente tratados com o6culos de correc¢cdo adequados; o estrabismo,
como habitual, pode requerer correcgao cirdrgica em alguns casos se
nao resultarem os tratamentos ortdpticos (ocluséo intermitente, exercicios
oculares e Ientes).

10.5. Craniofacial

As alteragbes da estrutura facial no SXF incluem face longa, fronte alta,
palato alto e arqueado e pavilhGes auriculares proeminentes. A fenda
palatina é ocasional mas o apinhamento dentario e ma oclusdo sdo comuns.

A complicacdo médica mais frequente associada com as altera¢des da
estrutura facial é otite média recorrente que ocorre em 60-807% dos
doentes SXF. Geralmente tem inicio no 12 ano de vida e esta associada
a défice auditivo de condugéao.

Cerca de 237% dos doentes SXF tém sinusites recorrentes, mais uma vez
relacionadas com as alteragoes tipicas da estrutura faciale possivelmente
agravadapela displasia do tecido conjuntivo e hipotonia dos musculos
faringeos e faciais. Raramente pode ocorrer apneia do sono obstrutiva
relacionada com as alteragdes acima referidas e também com hipertrofia
adenoidea. As otites e sinusites de repeticdo tendem a resolver com o
tempo, pelos 5-6 anosde idade.
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Em todas as consultas médicas de rotina deve ser feita otoscopia para
avaliagdo dos timpanos e presenga de otopatia serosa e referenciagao a
consulta de ORL no caso de otites de repetigdo. Avaliagdo audiométrica
e ou timpanograma deve ser efectuado apds tratamento dos episddios
de otite media para avaliar audi¢cdo e possivel persisténcia de efusdo do
ouvido médio. As otites de repeticdo devem ser tratadas agressivamente
para normalizar a audi¢cdo. Uso de antibioterapia profilactica e insergéao
de tubos timpéanicos de ventilagdo estdo recomendados nas otites de
repeticao.

Estudo do sono estara indicado caso exista uma histéria clinica positiva
(ressonar € apneias durante o sono). Na presenca de apneia do sono
esta geralmente indicada realizagdo de adenoidectomia que melhora
muito este problema. Caso persista podera ser necessario ventilacdo nao
invasiva durante o sono.

AvaliagGes dentérias anuais devem ser efectuadas ja que a defensividade
tatil bucal pode interferir com o escovar e predispor a caries dentarias.
Em relagdo aos problemas dentarios pode ser necessario tratamento
ortodéntico padrao.

Se pedido pelos pais considerar cirurgia estética dos pavilhdes auriculares
especialmente se excessivamente grandes, pelos problemas sociais que
acarreta.

10.6. Cardiovascular

O papel da FMRP no coragao € ainda desconhecido. O problema cardiaco
mais comum nos doentes SXF é o prolapso da valvula mitral, raramente
visto na infancia pode estar presente em cerca de 507% dos adultos,
incluindo nas mulheres SXF. Dilatagdo discreta da raiz adrtica tem
também sido encontrada em adultos SXF mas que ndo parece progredir
com a idade. Morte subita secundaria a arritmias é extremamente rara
(Hagerman, 2002b).

Hipertens&o arterial (HTA) é relativamente comum em adultos SXF, embora
as medicoes alteradas possam estar relacionadas com a ansiedade no
ambiente clinico, que & um problema significativo para muitos adultos.
(Hamlin et al., 2012). E possivel, no entanto, que problemas do tecido
conjuntivo, especificamente fibras de elastina anormais nos vasos
sanguineos, possam afectar a resiliéncia das paredes dos mesmos e
predispor a HTA.

Exame cardiovascular deve ser efectuado por rotina, em todas as
consultas médicas. Se for detectado sopro esta indicada referenciagao
a cardiologia para determinar a presenca de prolapso mitral ou outras
anomalias. Essa avaliagao devera incluir a realizagao de eletrocardiograma
e ecografia cardiaca e medigao da raiz da aorta. A HTA deve também ser
monitorizada em todas as consultas e, nos adultos, pelo menos uma vez
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por ano e caso seja detetada de forma persistente implica uma avaliagao
detalhada incluindo da funcao renal.

O tratamento da HTA e do prolapso da mitral seguem o padrdo da
populagéo geral, sendo que o uso de profilaxia antibiotica para endocardite
ja ndo esta indicado no prolapso da mitral e o tratamento da dilatagao
da raiz da aorta que, como ja referido, ndo € habitualmente progressiva
ndo é necessario.

10.7. Genitourinario

O macrorquidismo é a anomalia genital mais frequente nos homens SXF,
presente em 80 a 907 dos adolescentes e adultos. Nao estd geralmente
associado a complicagbes, embora o peso testicular em conjunto com
a fragilidade do tecido conjuntivo, possa predispor ao desenvolvimento
de hérnias inguino-escrotais. As hérnias surgem em cerca de 15%
dos homens SXF na infancia, adolescéncia e idade adulta. O volume
testicular pode ser medido com orquidémetro para monitorizar alteragoes
de tamanho que podem ocorrer em caso de hérnias

A enurese e um padrao mais tardio de treino de esfincteres € comum tanto
em rapazes como raparigas X fragil. Embora nao esteja descrita risco para
infecgbes urinarias de repeticdo (ITUs) a displasia do tecido conjuntivo
pode predispor para dilatagcdo dos ureteres com refluxo. Caso ocorram
ITUs deve ser efectuado cistoureterograma (CUMS) e eco renal. Doentes
com |TUsde repeticdo, anomalias de estrutura renal ou documentacao
de refluxo na CUMS devem ser referenciados a nefro/urologia.

Diminuir a ingestdo de fluidos apds o jantar, urinar antes de deitar e
programar acordar para urinar quando os pais se vao deitar, terapias
comportamentais ou uso de dispositivos com alarmes disponiveis no
mercado, podem ajudar a resolver o problema da enurese. O atraso no
treino de esfincteres pode ser ajudado por terapias comportamentais.
Existem medicamentos disponiveis para o tratamento da enurese como
imipramina e oxibutina ou acetato de desmopressina (DDAVP) mas néo
s&o necessarios por rotina. A musculatura e volume da bexiga podem
ser aumentados por programa de exercicios de treino de interrupgao
intermitente do fluxo de urina e de reforgo damicgédo de maiores volumes.

O macrorquidismo nao requer tratamento.

10.8. Musculoesquelético

A complicacdo ortopédica mais frequente no SXF €& a hiperlaxidez ou
hiperextensibilidade articular que parece decorrer da displasia do tecido conjuntivo,
embora a nivel bioquimico n&o tenha sido identificada nenhuma alteragao.

As articulagbes dos dedos das méos sdo hiperextensiveis em 707 das
criangas, mas s6 em 307% dos adultos. Pé plano também devido a laxidez
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articular, esta presente em cerca de 80% dos homens jovens e 607
dos mais velhos (Merenstein et al., 1996). A maioria ndo refere dores
significativas mas pode causar desgaste desigual do calgado.

Cerca de 3% dos SXF tém historia de luxagdes articulares, em particular
luxagdo congénita da anca ao nascer, luxagdo recorrente da patela ou
luxagdo do ombro.

A hiperlaxidez articular geralmente melhora com a idade, talvez em
relagdo com aumento da rigidez dos ligamentos relacionado com o
envelhecimento.

O pé boto surge em 1 a 2% dos rapazes com SXF, podendo haver um
ligeiro aumento da predisposicdo devido a hipotonia in utero e displasia
do tecido conjuntivo.

A escoliose surge em menos de 207 destes doentes é tipicamente ligeira
e nao necessitando de tratamento.

O exame fisico regular deve incluir uma avaliagdo da hiperlaxidez, aléem
do historial de luxagcdo ou dor articular. Todos devem ser avaliados
clinicamente para despiste de escoliose e, se detetada, devem ser
avaliados em ortopedia e efectuar radiografia de coluna.

A maioria dos casos de hiperlaxidez ndo requer tratamento, mas as
luxagdes obrigam a avaliagdo e seguimento por ortopedia. Se forem
recorrentes, podem necessitar de correcgdo cirurgica. Hiperlaxidez
severa, particularmente se associada a hipotonia, pode necessitar de
fisioterapia precoce, na primeira infancia.

Pé plano é frequentemente tratado com palmilhas de correcgao ou sapatos
ortopédicos melhorando o desgaste do calgado e padroes de marcha.

10.9. Endocrinolégico

Em varias mulheres SXF com mutagao completa foi descrita puberdade
precoce (Butler e Najjar, 1988; Moore et al., 1990 & kowalczyk et al.,
1996). A causa deste problema é desconhecida embora a disfungdo
hipotalamica que pode condicionar anomalias de crescimento no SXF
pode também predispor a puberdade precoce e macrorquidismo. Sinais de
puberdade precoce devem ser rastreados em exames periddicos de rotina
nas mulheres com mutagdo completa e, se detectados, referenciadas a
endocrinologia.

Mulheres SXF com mutagdo completa geralmente tém défice cognitivo
que por vezes pode levar a comportamento sexual de risco. E importante
um controle de natalidade adequado, dada a dificuldade na fiabilidade
da toma diaria de medicagdo como € o caso da pilula. Uso de injecgbes
intramusculares de acetato de medroxiprogesterona (DepoProvera®),
mensais ou trimestrais ou implantes subdérmicos de etonogestrel que
oferecem até 3 anos de protecao (Implanon®) podem ser alternativas uteis.
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Homens e mulheres com SXF sao férteis e, em homens com mutagao
completa s6 a pré-mutacdo ocorre no esperma. Mulheres com pré-
mutagdo tém uma incidéncia aumentada de menopausa prematura
(Sullivan et al., 2005) como anteriomente referido e também uma reserva
ovarica pobre que pode dificultar a colheita de évulos para técnicas de
fertilizagdo in vitro (Wittenberger et al., 2007). O risco de menopausa
prematura deve ser explicado as portadoras de pré-mutacdo de modo a
ser possivel reajustar o planeamento reprodutivo.

Além disso quer mulheres com mutagcdo completa quer com pré-mutacao,
tém risco aumentado de problemas emocionais como ansiedade,depressao
e labilidade de humor, particularmente em alturas de mudangas hormonais
ou de défice estrogénico (como menopausa e pés—parto), e até durante
o periodo menstrual (algumas sofrem de sindrome pré menstrual grave).
Estas questdes devem ser abordadas em todas as avaliagdes clinicas e
adequadamente tratadas.

Questdes sobre problemas menstruais e planeamento familiar devem ser
abordadas na avaliagdo clinica de mulheres com mutagdo completa e
pré-mutacdo em idade reprodutiva. A todas as mulheres com mutagao
FMR1 deve ser oferecido DPN especifico em caso de gravidez.

Problemas relacionados com disfungdo emocional associada com
menstruacdo em jovens SXF devem ser discutidos com os pais, pois
podem ser devidamente tratados, por exemplo, com SSRIs que sao
geralmente bastante Uteis na sindrome pré-menstrual grave e nos
quadros depressivos associados com menopausa ou pos parto. A maioria
dos problemas de disfungdo emocional podem ser eficazmente tratados
com uma combinagado correcta de medicamentos e aconselhamento.

Todas as mulheres com mutagdo completa e pré-mutagdo devem ser
referenciadas a consulta de Aconselhamento Genético para discussao de
opgoes reprodutivas, incluindo Diagnéstico Genético Pré Implantatério,
reserva de ovulos por congelamento e Diagnodstico Pré-Natal (McConkie—
Rosell et al., 2007).

11. Comentario Final

Desde a primeira descricao do SXF em 1943, passando pela identificagao
da mutagéo dindmica e do gene FMR1 em 1991, o conhecimento sobre as
PEXF tem aumentado exponencialmente e trazido surpresas constantes
as comunidades médica e cientifica.

A compreensao da natureza e fungdes da proteina FMRP e do efeito da
sua auséncia na funcdo neuronal e no desenvolvimento cognitivo abriu
caminho para potenciais intervengdes terapéuticas. Novos tratamentos
alvo como antagonistas mGIuR5, agonistas GABA A e B e minociclina,
ja estao sendo estudados com resultados promissores.
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O desenvolvimento de técnicas de estudo molecular economicamente
viaveis, e a consequente determinacdo da prevaléncia da mutagéo
completa e da pré-mutacgao na populagao geral, permitirdao no futuro uma
abordagem mais sistematica das PEXF. Com a identificacdo precoce
destes doentes, sera possivel um aconselhamento genético familiar
adequado e atempado e um programa de intervengdo terapéutica mais
eficaz. Aliado ao maior investimento em terapéuticas farmacologicas é
de esperar no futuro um melhor prognéstico e qualidade de vida destes
doentes e familias.
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2.

O,DIAGNésTICO MOLECULAR DA
SINDROME DE X FRAGIL, FATORES
GENETICOS E HEREDITARIEDADE

Paula Jorge

A Sindrome de X Fragil, anteriormente denominada Sindrome de Martin-
Bell, € uma condicdo genética que envolve mutagdes numa regidao
especifica do cromossoma X. E a forma hereditdria mais comum de
deficiéncia cognitiva no sexo masculino, com penetrancia reduzida em
mulheres. Os individuos afetados com esta condicdo podem apresentar
tracos fisicos caracteristicos com atraso de desenvolvimento, disturbios
emocionais e comportamentais, incluindo perturbagbées do espectro do
autismo e diminuicdo da capacidade intelectual, que pode variar entre
ligeira a muito grave. Neste capitulo serdo revistas, de modo simplificado,
algumas das nogbes basicas da estrutura do DNA, dos principios de
genética classica, da hereditariedade e da biologia molecular, permitindo
assim auxiliar na compreensao da sindrome de X Frégill, nomeadamente,
o motivo pelo qual elementos de uma mesma familia sem qualquer
sintoma ou fenétipo podem transmitir esta patologia.

1. Nocoes de DNA, cromossomas, genes e
hereditariedade

O genoma humano é constituido por 46 cromossomas organizados em
23 pares: 22 pares de autossomas e um par de cromossomas sexuais
ou heterocromossomas que determina o sexo do individuo. Assim, as
mulheres tém dois cromossomas X e os homens um Y emparelhado com
um X. Durante a divisao celularz, implicada no processo de formagao
e desenvolvimento dos gémetas3, que ocorre nas células germinais
existentes nas gonadas masculinas e femininas, ha uma reducdo do
numero de cromossomas para metade (haploide). Aquando da fecundagao

| Tematica abordada em dois artigos publicados na revista Saude, Consciéncia &
Inte/éﬁéncia, Botelho Silva (Ed.), por Susana Nobre de Almeida em colaboragio
com Paula Jorge. Edi¢des de abril e maio de 2012,n.° I, pp. 58-61 e n.°2, pp. 38-39,
respetivamente.

2 Denominada meiose.

3 Células reprodutivas maduras, ovécitos e espermatozoides, com um numero
haploide de cromossomas.
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se o espermatozoide transportar, para além dos 22 autossomas, o
cromossoma X o embrido resultante € feminino, quando transmite o Y, &
masculino. Os pais nao possuem qualquer controlo sobre os cromossomas
que sao transmitidos a sua descendéncia.

Os genes sao as estruturas funcionais dos cromossomas e, tradicionalmente,
considerados a unidade basica da hereditariedade. Sdo compostos por
uma sequéncia especifica e Unica de nucledtidos, que por sua vez sao
formados por 3 moléculas distintas: o acido fosférico, a desoxirribose e
uma base azotada, de entre quatro possiveis: a guanina (G), a timina
(T), a citosina (C) ou a adenina (A). O conjunto de todos os nucledtidos
de uma célula denomina-se acido desoxirribonucleico - DNA*. Para além
das sequéncias de DNA que codificam as proteinas - defini¢gdo tradicional
de gene - existem sequéncias que dao origem a outras moléculas
reguladoras, bem como a pequenas moléculas de acido ribonucleico - RNA’.

A heranga genética de cada individuo & determinada pelas formas
alternativas de cada um dos genes, denominadas alelos. Sao os
diferentes alelos do respetivo gene que vao determinar, por exemplo, a
cor dos olhos, o tipo de sangue, a resisténcia a determinadas doencgas
ou predisposi¢cao em relagdo a outras. A constituicdo genética de um
individuo no que diz respeito a combinagédo de alelos de um determinado
locus® designa-se por genoétipo. Quando os dois alelos sao idénticos
diz-se que ha homozigotia e heterozigotia quando sdo distintos. Nos
individuos do sexo masculino verifica-se hemizigotia para os /oci do
cromossoma X’ uma vez que sO esta presente uma unica coOpia deste
cromossoma (um /ocus s6 comporta um alelo).

As doencas genéticas podem n&o ser “visiveis”, isto €, ndo apresentar
fenc')tipo8 ao nascimento, podem revelar-se mais tarde ou até nunca se
manifestar. Estima-se que cerca de 5% da populagdo europeia esteja
afetada por uma doenca genética, o que em Portugal significa mais
de 500 mil pessoas (Annual report of the Chief Medical Officer 2009.
Department of Health. London: DH, 2010: 38 - 45). A sindrome de
X Fragil € uma dessas doengas, sendo considerada a causa hereditaria
mais comum de défice de aprendizagem.

2. A origem do nome da sindrome de X Fragil

A sindrome de X Fragil (SXF) [OMIM: 300624] é a causa mais comum
de atraso mental ou défice intelectual com hereditariedade Mendeliana. E
uma doenga monogénica causada por uma mutagao no gene designado

4 Em inglés, deoxyribonucleic acid.

5 Em inglés, ribonucleic acid.

6 Posicio homologa de um par de cromossomas.
7

Com excegdo das regides pseudoautossomicas que sao as regides do cromossoma
X e do Y que contém genes homologos que emparelham e podem recombinar
durante a meiose.

8 O conjunto das caracteristicas observaveis resultantes da interagio entre os
fatores genéticos e ambientais.
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FMRT. Este gene possui, na regiao 5’ UTR!, uma zona constituida por
tripletos compostos de citosina, C, guanina, G e guanina, G - cGa!'.
O numero de tripletos €& variavel de pessoa para pessoa e, devido
as caracteristicas peculiares desta regiao, verifica-se por vezes uma
alteragdo no numero de tripletos que sdo transmitidos as sucessivas
geragoes. O nome da SXF tem origem no facto de em alguns doentes
com esta sindrome ser possivel observar ao microscopio, em certas
condicbes muito particulares, quebras ou ruturas (sitios fra'geis), como
que se o material genético se tivesse “soltado” do cromossoma (figura 1).
A expansao do DNA para um numero de tripletos superior a 200 é que
da ao “cromossoma X Fragil” uma aparéncia unica.

. -

Figura | — Observagio de um sitio fragil, isto é regido de DNA nio condensado que aparece
como uma aparente quebra ou regido ndo corada no cromossoma. Imagem obtida apds cariétipo
convencional. A seta aponta para o sitio fragil em Xq27.3. Fotografias cedidas pela Unidade de
Citogenética do Centro de Genética Médica Doutor Jacinto de Magalhaes.

3. A regiao repetitiva do gene FMR1 e as
varias categorias de alelos

O DNA humano possui uma percentagem significa de regioes repetitivas,
inter ou intragénicas que, na sua maioria, sao transmitidas de forma
estavel sem alteragdo de tamanho ou composicao. Existem algumas
excegoes, como por exemplo as repeticdes que envolvem tripletos que
podem estar sujeitas a fendomenos de amplificagdo ou de contra(;éo12
(Ashley, 1995). O numero de tripletos repetitivos €, na grande maioria dos
individuos, benigno13 e sO apos atingir um certo limiar de tamanho é que
se torna muito instavel e potencialmente patogénico”. Esta mutabilidade'®
intergeracional no niumero de repetic;ées16 é, maioritariamente, causada

9 Deriva do aprovado originalmente fragile mental retardation | gene, consultar
http://www.genenames.org/.

10 Regido localizada antes do codio de iniciagdo (5°), é parte integrante do promotor
do gene, transcrita (exao |) e nao traduzida, o que significa que esta presente
no transcrito FMR/-RNAm mas ndo codifica para nenhum aminoacido da FMRP,
deriva do inglés untranslated region - UTR.

Il Também designados por trinucleétidos CGG ou repeticdes CGG.
12 Mutagbes dindmicas.

13 Nao-patogénico.

14 Que pode provocar uma doenga.

15 Instabilidade.

16 O numero de copias destas sequéncias repetitivas é diferente das do seu
antecessor.
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por fendbmenos de instabilidade meidtica, o que significa que os varios
membros de uma mesma familia podem herdar repeticbes de tamanhos
distintos e, se estas atingem o limiar de patogenicidade, podem desenvolver
doenga com diversos graus de severidade (Willemsen, 2011).

A regiao repetitiva, CGG, existente no gene FMR1 ndao é composta por
tripletos CGG consecutivos “puros”, ou seja, € interrompida por tripletos
de AGG que originam multiplos padroes (Passarge & Wirth, 2013). Tal
como a maioria das zonas repetitivas presentes no genoma humano,
é polimoérfica, sendo que na populagdo geral observam-se alelos que
contém entre 6 e 54 CGG. A categoria que compreende os alelos
com este numero de repeticoes designa-se normal, uma vez que a sua
transmissdo ocorre, quase invariavelmente, de forma estavel.

Num subgrupo dos alelos normais, com 45 a 54 CGG, foi observada,
em transmissdes por via materna, uma ligeira alteragdo do numero de
repetices (entre 1 a 3). Estes alelos sdo relativamente frequentes na
populagdo geral, ocorrendo em cerca de 1 por cada 50 individuos e
sao denominados de intermédios ou gray-zone pois apesar de nao
originarem qualquer fenétipo, podem tornar-se potencialmente instaveis
durante a meiose (Fernandez-Carvajal, 2009; Terraciano, 2004). Estao
publicados varios artigos que sustentam a hipotese de que a maior
ou menor estabilidade destes alelos estd dependente do numero de
interrupgdées AGG e do padrao por estas formado (Dombrowski, 2002;
Eichler, 1994a). Sabe-se que os alelos com um numero de CGG
inferior a 45 sao frequentemente compostos por AGG a cada 9 ou 10
CGG, formando o padrgo tipico: (CGG),, AGG(CGG),, AGG(CGG) A
presenga de varias interrupgcoes AGG e a auséncia, na extremidade 3’,
de um conjunto de CGG puros inferior a 25 repeticdes conferem, aos
alelos que as possuem, uma maior estabilidade (Nolin, 2013).

A classe de alelos com repeticbes entre os 55 e 200 CGG chama-se
pré-mutagdo (Jacquemont, 2011). Os portadores de uma pré-mutagao, de
ambos 0s sexos, ndo apresentam normalmente qualquer comprometimento
sob o ponto de vista cognitivo (Hagerman, 2004). No entanto, tém sido
relatados potenciais efeitos a longo prazo, nhomeadamente a sindrome
de tremor e ataxia - FXTAS!” [OMIM: 30062] (Seixas, 2011), uma
patologia neuroldgica progressiva de inicio na idade adulta, que pode
atingir homens e mulheres, mas nestas com menor grau de severidade
e menor frequéncia e, apenas em mulheres, uma menopausa precoce e
infertilidade - FXPOI'® (Loesch, 2012). Esta clinica parece ser causada
por um efeito toxico do FMR7- RNAm dado que, nestes casos, este é
produzido em quantidades excessivas (figura 2) (Allen, 2004). Estima-
se que a pré-mutagao surja em cerca de 1 a cada 130-450 mulheres e 1
a cada 700-800 homens. Ao contrario dos alelos de tamanho normal e
intermédio, as pré-mutagdes sdo altamente instaveis e podem expandir
para mutagcdo completa numa geragao (Garber, 2008). De acordo com

|7 Fragile X-associated tremor/ataxia syndrome.
18 Fragile X-associated primary ovarian insufficiency.
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a literatura, o alelo pré-mutado, de menor tamanho, que se sabe ter
expandido para mutagcao completa tem 59 repeticdes (Genereux, 2013).

A simultanea expanséo desta regido acima de 200 tripletos, que pode ir
para além dos 1000 CGG e a sua consequente metilagao (CH3, figura
2) conduzem a inativagdo do gene FMRI (Pieretti, 1991; Sutcliffe, 1992).
A repressao da transcricdo do FMRI1, impede a produgédo do transcrito'’
FMRI1- RNAmM e da proteina por este codificada a FMRP?, causando a
sindrome de X Fragil (Khandian, 1999). Estudos recentes sugerem que a
funcdo da FMRP, nos neurdnios, € regular a tradugdo por mecanismos
mediados por moléculas de RNAm, regulagao esta que é necessaria para
um correto desenvolvimento das espinhas dendriticas e das sinapses
neuronais, essencial na aprendizagem e na memoria (Kreutz, 2012).
A SXF tem uma prevaléncia21 aproximada de 1 em cada 4000-5000
nascimentos do sexo masculino e 1 em cada 7000-15000 do sexo
feminino. As caracteristicas fenotipicas podem ser bastante acentuadas,
em particular nos homens: orelhas grandes, face longa, prognatismo, défice
intelectual moderado a severo e, apos a puberdade, macroorquidismo.
Nas portadoras, a presenca da mutagcdao completa pode nao originar
qualquer fendétipo ou causar apenas uma clinica ligeira (Simon, 2001).
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Figura 2 — Estrutura do gene FMR/ localizado no brago longo do cromossoma X (Xq27.3).
O FMR1 é composto por 38 kb de DNA genomico e 17 exdes, codificando para uma proteina
designada por FMRP.A estrutura da FMRP pode ser consultada em http://www.yale.edu/reganlab/
pdfs/valverdeRegan2007structure.pdf. Esta proteina liga moléculas de RNA, incluindo o transcrito
que lhe da origem, FMR/-RNAm, e esta potencialmente envolvida na circulagdo destas moléculas
entre o nucleo e o citoplasma (Darnell, 2013). O esquema superior representa a classe de alelos
normais, nos esquemas subsequentes estdo representadas as alterages originadas por alelos
patogénicos, respetivamente pela pré-mutagdo e mutagio completa. Adaptado de http://wizard|.
ucdavis.edu/html/anatomy_of_a_gene.cfm.

19 Molécula de RNA codificada por um determinado gene.
20 Fragile X mental retardation protein.

21 A prevalenaa indica o numero de doentes, a cada |000 numa determinada
populagao e dado momento, a incidéncia refere-se ao nimero de novos doentes
por cada 1000.
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4. A hereditariedade da sindrome de X Fragil

O gene da SXF, FMRYI, esta localizado no cromossoma X (Eichler, 1994b;
Verkerk, 1991). Assim, esta sindrome pode transmitir-se de mae para
filhos de ambos os sexos, e de pai apenas para filhas. A SXF apresenta
um tipo de hereditariedade peculiar com caracteristicas especificas,
nomeadamente pode observar-se antecipacdo, isto €, a tendéncia para
a diminuicdo da idade de inicio dos sintomas da doenga e aumento
da gravidade do fenétipo, nas sucessivas geragdoes. Algumas destas
particularidades s&o descritas de seguida (Miller, 2010).

Um individuo do sexo feminino pode herdar a mutagdo quer por via
materna, quer paterna ao contrario dos individuos do sexo masculino em
que a transmissdo é exclusivamente por via materna (Nolin, 2011). Os
individuos do sexo feminino tém 2 cromossomas X e, mesmo que herdem
um dos cromossomas com o gene FMRI1 mutado, ainda tém o outro
cromossoma X a produzir a proteina FMRP em quantidades normais.
Assim, os individuos do sexo feminino sao afetados pela SXF com menor
frequéncia que os do sexo masculino, e quando séo afetados, geralmente,
tendem a ter sintomas menos acentuados que estes ultimos. No caso de a
mae ser portadora da pré-mutagdo e/ou mutagdo completa, tem, a cada
gravidez, 507% de probabilidade de transmitir o cromossoma X mutado
a sua descendéncia, independentemente do sexo (Wittenberger, 2007).
Para além disto, a transmissdo por via materna pode levar ao aumento
do numero de repeti¢gdes, por exemplo uma pré-mutacdo pode expandir
para mutagdo completa na descendéncia (filhos ou filhas) [figura 3A (*)].
Esta descrito que quanto maior for o tamanho da pré-mutagdo, maior &
a probabilidade de, na meiose, expandir para mutagdo completa (Saul,
2012). Estima-se um risco situado entre os 5% para as portadoras de
alelos com 60 a 69 CGG, os 31% para 70 a 79 CGG, os 587 para 80 a
89 CGG e os 94-100% para repeticdes acima de 100 CGG (Tobias, 2011).

Quando a transmissdo da pré-mutagdo ocorre por via paterna todas
as filhas s&o portadoras obrigatérias da pré-mutagcdo e todos os
descendentes do sexo masculino sao saudaveis, porque herdam, do pai,
o cromossoma Y. Neste caso o numero de repeticdes que é transmitido
as filhas &, habitualmente, idéntico ao do seu progenitor o que sugere
a inexisténcia da mutagcao completa de gametas masculinos (figura 3B)
(Nussbaum, 2007). A transmissdo por via materna n&o é tdo linear
uma vez que as maes podem transmitir aos seus filhos a pré-mutagao
como tal, ou uma mutagdo completa (figura 3A). Na pratica todas as
maes de um menino com SXF possuem ou uma pré-mutagdo ou uma
mutacdo completa. A instabilidade da regido repetitiva do gene FMRIT
possibilita a cada filho herdar um tamanho de repeticbes CGG Unico
e exclusivo, o que, por sua vez, condiciona a previsao da severidade
do fendtipo e o aconselhamento genético. Estas particularidades
explicam a dificuldade em imputar a esta sindrome um padrao tipico
recessivo ou dominante. Assim, é atribuida a SXF uma hereditariedade
ligada ao cromossoma X, mendeliana nao classica (Valon, 2007).
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5. A natureza molecular da mutacao X Fragil

A SXF é causada por uma mutagao dinamica no gene FMRI, na regiao
contendo as repeticdes CGG, que pode sofrer expansoes e contragoes de
tamanho, o que possibilita a coexisténcia de varios espectros fenotipicos
em individuos da mesma familia, independentemente do sexo. Quando o
numero de tripletos € inferior a 200, os portadores de pré-mutagao, de
ambos os sexos, podem nao desenvolver qualquer fenétipo, mas podem
transmitir a mutagdo. Porém se este nimero excede o limiar dos 200,
observa-se um efeito patogénico em relagdo com essa expansdo. Os
portadores de uma mutagao completa do sexo masculino apresentam,
invariavelmente, uma deficiéncia cognitiva22 que se pode manifestar
de forma moderada a muito grave. O défice intelectual presente nos
individuos, do sexo feminino, portadores de mutagdo completa, € quase
sempre mais ligeiro do que o presente nos individuos do sexo masculino.
Esta observacdo designa-se por penetrdncia incompleta (Regateiro,
2007), termo atribuido quando, na presenga do mesmo gendétipo, neste
caso a mutagdo completa, alguns individuos ndo expressam o fendtipo
da maioria. Nas mulheres a variabilidade da clinica apresentada esta
ainda condicionada pela inativagdo do cromossoma X2,

6. Os mosaicos e outras excecgoes

O momento em que ocorre a modificagdo intergeracional do numero de
repeticdes ainda é alvo de debate, uma vez que pode acontecer antes ou depois
da formagéo do zigoto24 e existem evidéncias para ambos 0s mecanismos.
O modelo pré-zigético € apoiado na observagdo da mutagdo completa em
odcitos e espermatogénias fetais (Malter, 1997) e no facto de a FMRP ser
excessivamente expressa nos espermatozoides maduros. Consistente com
o0 modelo de expansdao pos-zigético € a observagdao de mosaicismo> em
alguns individuos com SXF (Maddalena, 1996). Os mosaicos apresentam
um numero de repeticoes distinto em diferentes células somaticas, que pode
manter-se acima dos 200 CGG ou variar entre a mutagdo completa e a
pré-mutacdo. Na subpopulacdo de células com a pré-mutagdo nao ocorre a
metilacdo do FMR1, o que leva a expressédo do gene e a produgdo de FMRP.
O facto de nao se observar, nas células reprodutoras destes individuos, a
mutagdo completa, sugere que a expansao ocorreu apos a formagao do

22 Atualmente, a designagdo atraso mental tem vindo a ser substituida por défice
intelectual ou deficiéncia cognitiva, apesar do gene responsavel por esta sindrome
manter a sua definigao tradicional,§ene do atraso mental fragil |, FMR/. Este nome

deriva do aprovado originalmente fragile mental retardation | gene..

23 Mecanismo de inativagao de um dos cromossomas X de todas as células somaticas
em individuos do sexo feminino, também conhecido por lionizagdo. No processo
de inativagdo a escolha de qual o homdlogo do cromossoma X, materno ou
paterno, que sera inativado, é aleatéria. Este mecanismo assegura que a transcrigao
dos genes presentes no cromossoma X é equivalente entre células de individuos
do sexo feminino e masculino.

24 O mesmo que ovo, isto é célula que resulta da fecundagio do gimeta feminino pelo
gameta masculino.

25 Presenga, num individuo, de células com diferente constituigdo genética oriunda do
mesmo ovo.
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zigoto (Rousseau, 1994). Nestes casos € possivel, que um portador de uma
mutagdo completa, em leucdcitos?®, transmita as suas filhas a pré-mutacgao
(Schmucker, 1999). Estdo também descritos casos, com mutacdo completa,
que apresentam um desvio no padréao de metilagdo isto €, ndo ocorre a
“tradicional” metilagdo do promotor do gene FMRI1, apesar de em todas
as células o niumero de repeticbes ser superior a 200. Estes individuos,
designados por high-functioning males - HFM, nao apresentam o fendtipo
tipico da SXF dado que a auséncia de metilagdo permite a producdo de
FMRP, podendo, no entanto, manifestar caracteristicas clinicas moderadas,
no caso de o desvio no padrao de metilagdo nao ocorrer em todas as ceélulas
(mosaico de metilagao) (Hagerman, 1994). Os individuos de sexo masculino
portadores de uma pré-mutacao, habitualmente sem qualquer fendtipo clinico,
designam-se por normal transmitting males- NTM, uma vez que vao transmitir
a todas as suas filhas o alelo pré-mutado (Martin, 2008).

Apesar de na grande maioria dos doentes, a mutagdo molecular causadora
desta sindrome ser uma expanséao do tripleto CGG, salienta-se que foram
identificados casos com SXF?’, em que a causa genética € uma delegao
ou uma mutagao pontual no gene FMRI1. Sabe-se que a SXF é causada
pela auséncia da expressao deste gene, assim, qualquer mutagao que
leve a auséncia de producdo de FMRP pode originar a SXF. No caso de
se suspeitar da presenca de qualquer uma destas mutagdes “atipicas”
sera necessaria uma investigagdo molecular especifica e detalhada, para
a obtengdo de um diagnostico genético (Coffee, 2008; Collins, 2010).

7. O diagnoéstico da sindrome de X Fragil

Até meados dos anos 90 nao havia um teste preciso para o diagnostico
da SXF. O recurso a analise citogenética dos “sitios frageis” ndo permitia,
por exemplo, identificar os casos de portadores da pré-mutagédo nem
da mutacao completa, do sexo feminino. Assim, a analise citogenética
ndo é utilizada como método de diagndéstico para a SXF (Maddalena,
2001), uma vez que nao oferece sensibilidade nem especificidade
adequadas. Ap6s a identificacdo do gene FMRT em 1991 (Verkerk, 1991),
foi possivel desenvolver um teste de diagndstico molecular que permite
identificar 99% dos casos com SXF. A analise molecular do gene FMR1
é realizada numa amostra de sangue, podendo também ser efetuada
noutros tecidos, como por exemplo, nas células de liquido amnidtico
e vilosidades corionicas para o diagnodstico pré-natal. A realizagédo do
diagnoéstico da SXF também é possivel recorrendo a determinagdo da
concentragdo da FMRP em diversos tecidos, como por exemplo a raiz de
cabelo (Schutzius, 2013).

A maioria dos laboratoérios recorre a duas metodologias distintas para a
analise molecular do gene FMR1. Uma baseada na amplificagdo enzimatica,

26 O mesmo queélébulos brancos, células sanguineas frequentemente utilizadas para
a extracao de DNA.

27 Estima-se, para estes casos, uma frequéncia inferior a 1%.
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reagdo de polimerizagcdo em cadeia - PCR?, para quantificar o numero
exato de repeticdes CGG em situagdes normais e pequenas pré-mutacgoes.
Esta técnica é rapida e pode realizar-se com pequenas quantidades de
DNA. No entanto, e devido as caracteristicas peculiares desta regiao,
para a caracterizagdo de alelos de maior tamanho, & necessario recorrer
a condigbes especiais para conseguir amplifica-la com sucesso e de
forma reprodutivel. Tém vindo a ser desenvolvidas algumas alternativas,
baseadas em PCR, para amplificar os alelos expandidos (Chen, 2010;
Filipovic-Sadic, 2010). A transicdo destas metodologias do plano
investigacional para o diagnostico representara um avango para a rotina da
analise do FMR1 e permitira a sua aplicagcao em rastreios de larga escala.

A outra tecnologia designa-se por Southern blot (apelidada com o nome
do seu criador o Professor Sir Edwin Southern), e permite ndo s6 obter
um valor aproximado do numero das repeticbes qualquer que seja o
seu tamanho, bem como determinar o estado de metilacdo do gene
FMR1 quando utilizada em simultdneo com uma endonuclease sensivel a
metilagdo. Assim, o diagnodstico da SXF deve ser realizado por Southern
blot que, para além de caracterizar a mutagao completa permite também
identificar os casos de mosaicismo de tamanho e/ou de metilagao.

7.1. Amplificacao do alelo FMR1

A identificagao de alelos de tamanho normal e pequenas pré-mutagdes
é, no nosso laboratorio?’, realizada partindo de uma mistura de PCR
convencional suplementada com betaina, dimetilsulféxido, uma polimerase30
e os primersz’1 que reconhecem sequéncias adjacentes a regido repetitiva
(Jorge, 2013). A amplificacdo & efetuada, num termociclador, em 3
passos que se repetem 40 vezes. apOos uma desnaturacao inicial durante
10 minutos a 95°C, cada um dos 40 ciclos consiste em 45 segundos a
98°C, 45 segundos a 58°C e 2 minutos a 68°C. No final seguem-se 10
minutos adicionais a 68°C.

7.2. The gold standard: Southern blotting

A genotipagem por Southern blot exige uma quantidade de DNA inicial
muito superior a necessaria para a reagao de PCR e demora varios dias
até a obtencdo do resultado final. Resumidamente, esta metodologia
inicia-se pela fragmentacdo da amostra através da acado de enzimas
de restrigao (figura S). Os fragmentos resultantes s&o posteriormente
separados, de acordo com o seu tamanho, numa eletroforese em gel de
agarose (os mais pequenos migram para zonas mais distantes do ponto
de aplicagéo). No protocolo mais vulgarmente utilizado para a analise do
gene FMRT1 recorre-se a dupla digestdo com as enzimas de restricao,
EcoRI e Eagl (Jacquemont, 2011).

28 Em inglés, polymerase chain reaction.

29 Centro de Genética Médica Doutor Jacinto de Magalhaes, CHP, Porto, http://www.
chporto.pt/.

30 Sigma-AccuTaq™ LA DNA Polymerase.
31 Oligonucledtidos iniciadores.
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Figura 4 — Resultados da amplificagdo da regido repetitiva do gene FMR/ utilizando primers
fluorescentes®, apos eletroforese capilar no analisador automatico ABI 3130x/ Genetic Analyzer
e anidlise recorrendo ao software GeneMapper® versio 4.0. No eixo do Y estd representada a
intensidade de fluorescéncia e no eixo do X o tamanho do produto amplificado em pares de
bases (bp). (A) Padrio de tamanho®, sendo visiveis os fragmentos correspondentes a 200, ~250,
300, 340, 350, 400, 450, 490 e 500 bp. (B) Individuo do sexo feminino heterozigético para alelos
de 19 e 29 CGG. (C) Individuo do sexo masculino hemizigoto para um alelo de 19 CGG. (D)
Individuo do sexo masculino portador de uma pré-mutagdo com cerca de 85 CGG. (E) Individuo
do sexo masculino com mutagdo completa (revelando auséncia de amplificagdo do alelo FMR/
de tamanho normal). Imagens obtidas na Unidade de Genética Molecular do Centro de Genética

Médica Doutor Jacinto de Magalhies.
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Figura 5 — Esquema com a identificagdo dos locais de corte, de reconhecimento da sonda e
tamanho dos fragmentos originados pelas enzimas de restricao, EcoRl e Eagl, utilizadas na anilise
por Southern blot. A digestio com a endonuclease EcoRI origina fragmentos de 5.2 kb (2800
+ 2400 bp). A segunda endonuclease, Eagl, é sensivel a metilagio (*), o que significa que nio
reconhece e nao digere o DNA metilado, originando um fragmento de 2.8 kb quando o DNA nio
esta metilado. Mapa de restri¢do e restantes informagoes obtidas de http://genome.ucsc.edu/.

32 Marcados 6-FAM™,
33 GeneScan™ 500 ROX™.,
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A multiplicidade dos fragmentos gerados apds a digestdao enzimatica é
observada sob a forma de um smear (arrastamento) (figura 6 - A). A
etapa seguinte consiste na transferéncia destes para uma membrana com
capacidade de ligar DNA ( Southern blotting), seguindo-se de uma reagao de
hibrida(;éo34 com uma sonda de cadeia simples. A sonda deve ser marcada
com uma molécula que permita a sua posterior detegdo, por exemplo
a digoxigenina - DIG (figura 6 - B) (Gold, 2000; Macpherson, 2005).

Uma amostra de DNA de um individuo, do sexo feminino, com alelos
de tamanho normal, revela dois fragmentos correspondentes a 2.8 e 5.2
kb, refletindo respetivamente o cromossoma X ativo (néo metilado) eo
inativo (metilado). O tamanho do fragmento de DNA contendo uma pré-
mutacao esta geralmente aumentado cerca de 150 a 500 bp originando
fragmentos de cerca de 2.9-3.2 kb (X ativo) e aproximadamente 5.3-5.7
kb (X inativo). Um portador de uma pré-mutagdo, do sexo masculino,
apresenta auséncia do fragmento com 2.8 kb, sendo visivel um outro
que migra de forma mais lenta, com tamanho superior a 2.8 kb. Nas
amostras de individuos com mutagdo completa, o fragmento de tamanho
normal é substituido por varios fragmentos de tamanho definido ou um
arrastamento de fragmentos de elevado peso molecular, que representam
a instabilidade somatica da mutagdo (mosaicismo), e cujo tamanho pode
variar entre os 5.8 e os 9 kb (contendo mais de 200 e até 1000 CGG).
As mulheres portadoras da mutagdo completa, com ou sem fendtipo,
apresentam para além destes fragmentos mutados, os fragmentos de
tamanho normal, representativos do cromossoma X ativo e inativo, devido
a aleatoriedade da inativagdo do cromossoma X,

8. Rastreios familiares e populacionais

O facto de a SXF ser responsavel por cerca de 1 a 2% de todos os casos
de défice intelectual e de, por exemplo em alguns casos particulares
como os atras mencionados NTM, estes desconhecerem que herdaram
a mutagdo X Fragil, sdo exemplos que justificam o estudo molecular da
SXF de modo abrangente. Sempre que é efetuado um diagndstico, e para
evitar a recorréncia da SXF nessa familia, € fundamental o recurso a
consulta de aconselhamento genético e a realizagdo de estudos familiares
(McConkie-Rosell, 2005; Hantash, 2010 e 2011; Lévesque, 2009). E
também possivel oferecer o diagnostico pré—natal durante o 12 trimestre
da gravidez recorrendo a analise molecular do gene FMRI1 (Southern
blotting), mas nao €& possivel antecipar se um feto do sexo feminino
com a mutagdo completa vai ser afetado e qual o grau de severidade
(Hagerman, 2002). Um artigo recente demonstra que o rastreio neonatal
da SXF é exequivel (Abrams, 2012). No entanto, antes de se expandir
este rastreio a um nivel populacional é necessario compreender melhor
o impacto que a identificagdo destes portadores tera sobre as respetivas
familias e criar condigdes para solucionar as questdes de aconselhamento
genético e as necessidades educacionais geradas, uma vez que um

34 Unido, de forma especifica, entre a regido-alvo e a sonda.
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estudo deste género permite, ndo so identificar os individuos afetados
com a SXF mas também os portadores de alelos pré-mutados que podem
causar patologia apenas na idade adulta e de alelos intermédios cuja
patogenicidade esta ainda por esclarecer. Informacgédo adicional sobre a
investigagao realizada neste ambito, na populagao portuguesa, pode ser
obtida em diversos trabalhos, dos quais se salientam dois exemplares35,36.
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3.

A SINDROME DE X FRAGIL NA POPULACAO
DO CONCELHO DO ALANDROAL: ESTUDO
CLINICO, GENETICO, PSICOPEDAGOGICO
E EPIDEMIOLOGICO

Fatima Ferreira

Introducao

A partir da escolha de um tema para o modulo de Genética Médica,
durante o Mestrado de Bioética Clinica na Faculdade Medicina de
Lisboa, em 2003, surgiu o primeiro contacto com a Sindrome de X
fragil. A escolha do tema baseou-se na minha pratica profissional ja
que, numa pequena comunidade onde efetuava consultas, foi encontrado
um caso com diagnostico de Sindrome de X fragil e varios aspetos de
défice intelectual. Por outro lado, esse interesse cimentou-se devido
ao fraco conhecimento desta doenga genética (o diagnéstico do caso
acima descrito s6 foi efetuado alguns anos depois) e a pouca divulgagao
nacional, inclusivamente entre a comunidade médica.

Entre 2003 e 2005, altura em que, no Centro de Saude do Alandroal,
foi formada uma equipa de trabalho informal, constituida por mim proépria,
enquanto médica, a enfermeira Gertrudes Calisto e a psicologa Carla
Serranito, foi feita uma abordagem geral ao tema, que incluiu o seu
estudo e divulgagao através de agdes de sensibilizagdo e informacgao,
com partilha dos conhecimentos adquiridos neste ambito. Este estudo
contou também com o apoio do servigo de Intervencdo Precoce local, da
Escola do Alandroal e do Servigo de Genética do Hospital de Santa Maria.

Por ter sido percebida a importdncia desta perturbagcdo em termos
biopsicossociais, e constatada uma prevaléncia cinco vezes superior aos
dados nacionais e mundiais, em 2007 foi assinado um protocolo entre
a Administracdo Regional de Saude do Alentejo, a Diregdo Regional de
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Educagdo do Alentejo, o Hospital Espirito Santo de Evora (Servigo de
Pediatria) e o Hospital de Santa Maria (Servico de Genética). Com este
protocolo formalizou-se e concretizou-se um trabalho de investigagao
e clinico. No decorrer do projeto foi efetuado uma candidatura aos
prémios “Hospital do Futuro”, do qual resultou, em 2007/2008, o prémio
“Integragao”.

1. Importancia do projeto

O trabalho realizado alia uma preocupagdo eminentemente clinica a
uma abordagem epidemiolégica original. E um projeto multidisciplinar
que abrange as diversas areas profissionais (médicos, enfermeiros,
psicélogos, professores) e instituicbes, nomeadamente, as abrangidas
pelo protocolo.

Esta congregagdo de esforcos € inovadora na forma de abordar este tipo
de situagdoes. O protocolo efetuado permitiu uma descentralizacdo dos
servigos especializados, nomeadamente a equipa de genética médica
do Hospital de Santa Maria que se deslocou ao Centro de Saude do
Alandroal periodicamente, onde efetuava consultas, colheitas de sangue,
quando necessario, aconselhamento genético e participava em acgoes de
formacgao/sensibilizacdo a familias, técnicos de saude e de educacéo.

A identificagdo dos individuos com pré-mutacdo e a melhoria dos
conhecimentos cientificos por parte dos técnicos envolvidos ira permitir
um apoio mais adequado a estes doentes e familias, nos aspetos clinicos
e educacionais que sdo especificos desta situagcdo. O aconselhamento
genético e o diagnostico pré-natal sdo também relevantes. O diagndstico
e a orientagao correta destes doentes contribuirdo para uma redugao de
custos, dispensando consultas, exames complementares e deslocagdes
desnecessarias. O aconselhamento genético avalia o risco de recorréncia
e permitira que as familias tomem decisdes esclarecidas em termos de
reproducao. A abordagem destes doentes por uma equipa multidisciplinar
esclarecida, trabalhando localmente, evita uma dispersao de recursos,
aumentando a rentabilidade e eficacia. Obviamente que a descentralizagao
das consultas especializadas e o apoio no local de residéncia a doentes
e familias serdao também fatores de relevancia, ndo s6 econdmicos como
sociais. O acompanhamento pela equipa local e a articulagdo com os
técnicos de outros concelhos, através de circuitos pré-estabelecidos,
também devem ser considerados como fatores facilitadores.
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2. A Sindrome de X Fragil no Alandroal/
Alentejo

O concelho do Alandroal tem uma populagdo de 6028 habitantes, situa-
se na zona este do Alentejo Central e faz fronteira com a Extremadura
espanhola pelo rio Guadiana. Caracteriza-se pelo isolamento das
populagbes, ja que, dispersas por uma area de 542 quildbmetros
quadrados se encontram 13 pequenas aldeias e duas vilas, sendo uma
delas Alandroal, sede do concelho.

Nas pequenas aldeias, as familias estavam muitas vezes ligadas por
consanguinidade. A distancia entre elas e a sede do concelho, aliadas
a caréncia de meios rodoviarios e dificeis acessos, contribuem para um
certo isolamento das populagdes. Uma elevada taxa de insucesso escolar,
abandono escolar e varias familias com pelo menos um elemento com
alteragdes cognitivas, implicaram, desde sempre, uma maior sensibilidade
do Centro de Saude e a constituicdo de parcerias com a educagao.

3. Objetivos

O nosso projeto teve como objectivos:

1. Identificagdo das criangas do concelho do Alandroal com Sindrome
de X Fragil.

2. Despiste do risco para a descendéncia de familiares desconhecidos
ocupando posigoes intermédias na arvore genealdgica,

3. Aconselhamento genético com vista a uma orientagdo adequada,
contribuindo para um melhor enquadramento;

4. Apoio dos doentes e suas familias, aos diferentes niveis de saude,
educacgédo, social e econémico.

4. Populagao

A intervencdo no ambito do projeto incidiu sobre:
1. Familias com casos ja diagnosticados de Sindrome de X Fragil.

2. Pessoas com deficiéncias cognitivas ou mentais e/ou dificuldades
de aprendizagem, residentes oriundos do concelho do Alandroal,
de ambos os sexos e abrangendo todas as faixas etarias
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5. Procedimento

Face as caracteristicas e objetivos do projeto, procurou-se identificar o
maior numero de pessoas atingidas, direta ou indiretamente, por esta
perturbacdo de desenvolvimento, no concelho do Alandroal.

A intervencao incidiu, essencialmente, em trés areas: a) triagem das
pessoas ou familias com caracteristicas especiais de comportamento e/
ou saude mental; b) abordagem mais especifica do foro genético ou
de desenvolvimento infantil e psicolégico, e c) sensibilizagdo, formagao
e esclarecimento da comunidade, com incidéncia mais especifica nos
técnicos de saude, da intervengao social e educagao.

Fase I - Numa primeira fase procurou-se fazer:

- ldentificagdo dos utentes e posterior orientagdo para a equipa
afeta ao projeto, no concelho do Alandroal;

- Identificagdo dos utentes do Centro de Saude e Consulta de
Desenvolvimento Infantil do Hospital do Espirito Santo de Evora -
HESE (Servigo de Pediatria), com défices intelectuais, dificuldades
de aprendizagem e atraso mental;

- ldentificagdo das criangas, pela escola, com défices intelectuais,
dificuldades de aprendizagem, insucesso escolar e atraso mental;

- ldentificagdo das pessoas com atraso mental, pelos parceiros da
comunidade.

Fase II - Estudo/avaliacdo especializada

Investigagdo genealdgica das familias com casos de SXF;
- Investigagao etiolégica das pessoas identificadas
- Estudo molecular para confirmagao dos diagndsticos

- Acompanhamento de pessoas em consultas de Psicologia e
Enfermagem

- Acompanhamento articulado, de saude, social e educacao, aos
doentes e familias nas varias vertentes

- Aconselhamento genético, as familias identificadas com casos de
SXF, sobre:

- Caracteristicas da doencga
- Hereditariedade e risco para outros familiares

- Opgodes reprodutivas
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Fase III - Sensibilizacdo da comunidade e formacao
dos técnicos intervenientes:

- Atividades de sensibilizacdo e esclarecimento para a comunidade

- AcgoOes de formagao a técnicos de saude, sociais e educagao

6. Resultados

De acordo com a National Fragile X Foundation, existirdo internacionalmente,
em termos de mutagdo completa para a populagéao em geral 1 em cada
3000, para o sexo masculino 1 em 2000 e no sexo feminino 1 em 4000.
Quanto a pré-mutagao (potenciais transmissores): no sexo masculino 1
em cada 700 e no sexo feminino 1 em 250.

Entre 2008 e 2010 foram efetuadas 98 consultas de genética em 11
visitas ao concelho do Alandroal, correspondendo a 67 individuos de 24
familias. No nosso estudo, durante este periodo, encontramos, numa
populagdo de 6029 habitantes, 18 individuos com mutagdo completa e 30
individuos com pré-mutacao, ultrapassando as estatisticas internacionais.
Numa populagdo de 2815 homens, o nosso estudo encontrou 14 com
mutagcdo completa e 5 com pré-mutagdo. Quanto as mulheres, numa
populagao de 3214 foram encontradas 4 com mutagdo completa e 25
com pré-mutagao.

Quaoro 1. POPULAGAO IDENTIFICADA
Mutacdo Completa Pré-mutacéo Total
Sexo masculino 14 5 18
Sexo feminino 4 25 29
Total 18 30 47

Estes individuos pertencem a 12 familias, tendo sido possivel estabelecer
uma relagao de parentesco entre 4 delas e, de forma independente, entre
2 outras. Adicionalmente foi excluido o risco de individuos pertencentes
a duas outras familias, ramos afastados dos mencionados.

Além dos casos de X Fragil, foi identificado uma outra anomalia
cromossémica numa das criangas avaliadas, para investigagao etioldgica
de um défice cognitivo.

No sentido de se averiguar se todos os casos de X Fragil identificados
no concelho estdo relacionados a partir de um antepassado comum,
estabeleceu-se uma colaboragdo com o Centro de Genética Medica
Dr. Jacinto Magalhéaes (Porto), para proceder a haplotipagem do X
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nos individuos afetados. Foram efetuadas 42 colheitas de sangue no
Alandroal, que deram origem aos resultados descritos.

Paralelamente foram efetuadas, no &ambito do aconselhamento e
acompanhamento, de enfermagem e psicologia, a estes utentes, cerca
de duas centenas de atendimentos individuais. No entanto, devido a
natureza e ambito do projeto, existem muitas intervengdes individuais que
ndo sao passiveis de serem contabilizadas estatisticamente, além de que
ndo é possivel a distingdo entre criangas ou familias, na contagem do
numero de consultas, visto o projeto ndo se destinar diretamente a um
grupo em particular mas ao estudo de familias completas.

Relativamente as agdes desenvolvidas no d&mbito do servico de Pediatria
do HESE, que tiveram inicio em novembro de 2008, foram realizadas 16
consultas de desenvolvimento infantil.

A dinamizagdo do projeto ocorreu em varias instituigdes e concelhos da
regiao do Alentejo:

1. Centros de Saude (Alandroal, Redondo, Reguengos de Monsaraz,
Mourao, Vila Vigosa, Elvas

2. Escolas
3. Intervengédo Precoce, a nivel regional
4. Universidade de Evora, Departamento de Psicologia

Em 2009 foram abrangidos pelo estudo os Concelhos de Alandroal,
Arronches, Elvas, Estremoz, Mourdao, Redondo, Reguengos de Monsaraz
e Vendas Novas. Foi feita também a articulagdo com a Associagao
Portuguesa de SXF, que se organizou durante este projeto, com papel
ativo em acgbes de cidadania saudavel. Houve ainda a participagdo em
iniciativas das familias, como convivios, e foi realizado o primeiro “Encontro
Ibérico sobre SXF” para profissionais e comunidade, em parceria com
profissionais portugueses e espanhdis, em junho de 2008.
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4.

PERCURSOS INCLUSIVOS DAS CRIANCAS
E FAMILIAS PORTADORAS DE SXF

Vitor Franco

Ana Bertao

Ana Apolénio
Heldemerina Pires
Madalena Melo
Gracga Santos
Carlos Albuquerque
Fatima Ferreira
Mariana Cunha
Carla Carmona

Introducao

Quando, ha trés anos, nos propusemos iniciar o estudo das familias e
criangas com Sindrome de X Fragil (SXF) estavamos conscientes das
dificuldades derivadas de se tratar de uma populagdo pouco conhecida
e investigada no nosso pais, onde apenas um numero muito reduzido
de estudos era conhecido. Alguns destes, que foram surgindo a partir
dos anos 80, centravam-se apenas nos aspetos genéticos (estando para
além do nosso campo de interesse) e os restantes, de ambito muito
limitado, assentes em estudos de caso ou muito circunscritos.

Tinhamos, no entanto, como suporte algum trabalho ja realizado. Por
um lado o projeto pioneiro de detecdo, identificagdo e diagndstico levado
a cabo no concelho de Alandroal e que recebeu o “Prémio Hospital do
Futuro” em 2007 (Ferreira & Cordeiro, 2008) e, por outro, o trabalho
que ao longo dos anos desenvolvemos com as familias de criangas
portadoras de deficiéncia ou patologias do desenvolvimento (Franco &
Apolénio, 2002) a reflexdo sobre os seus processos inclusivos (Franco,
2005) e ainda o trabalho desenvolvido ao nivel da intervengéo precoce
na regido do Alentejo (Franco & Apolénio, 2008).

A nivel internacional o panorama era bem diferente, com um aumento
significativo do investimento na investigagcdo sobre as dimensodes
genética e neurolégica da sindrome, apontando para grandes esperangas
na abordagem farmacolégica da perturbagdo. Aumentavam também os
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estudos sobre a caracterizagao educativa, desenvolvimental e funcional
destas criangas, e comegavam a ser especialmente importantes os
estudos de caracterizagao das suas familias, estando entdo a decorrer nos
Estados Unidos da América o primeiro grande estudo de caracterizagao
de ambito nacional (Bailey, Sideris, Roberts & Hatton, 2008).

Conhecendo-se pouco sobre as especificidades do percurso de vida destas
criangas, no contexto portugués, interessou—nos verificar quais as dificul-
dades, obstaculos e desafios que se colocam na perspetiva da sua inclusao.

Entendemos inclusdo ndo como um problema de um dado momento
do desenvolvimento (por exemplo, na ida para a escola), mas numa
continuidade que engloba a inclusao familiar, educativa, social, cultural
e profissional. Num percurso em que aos diferentes contextos de
desenvolvimento é atribuido um papel que é simultaneamente um desafio
fundamental para que cada individuo, e em particular a pessoa com
deficiéncia, possa ser cidadao pleno. Por isso, a qualidade inclusiva
de um qualquer momento ou contexto pode ser completamente
anulado se, antes ou depois, os outros momentos desse percurso de
desenvolvimento ndo forem igualmente inclusivos. Em alguns casos a
procura de inclusdo apenas numa perspetiva escolar ja serd demasiado
tardia; se, por exemplo, uma crianga viveu a segregacao e exclusao
no seu desenvolvimento até a entrada na escola, se foi rejeitada pela
sua familia e maltratada pelas instituicbes, sera entdo demasiado tarde
para que a escola possa reverter o que de pernicioso aconteceu em
momentos decisivos do desenvolvimento.

Nesta perspetiva, também se a capacitagdo e a promogdo do
desenvolvimento promovidas pela escola nao tiverem continuidade
inclusiva, todo esse investimento sera posto em causa, ou deitado fora,
e a crianga, ou jovem, pode cair na mais completa exclusao social. Por
esta razdo, mesmo quando nos focamos num momento ou contexto
particular do desenvolvimento, por exemplo no periodo da escolarizagao
ou na abordagem da educacdo, ndo podemos perder uma perspetiva
longitudinal, na qual poderemos, no entanto, delimitar alguns momentos
ou dimensdes especialmente marcantes.

Por tudo isso, o objetivo do nosso estudo teria de passar, antes de mais,
por conhecer a realidade da situagcdo portuguesa face a uma Sindrome
ao mesmo tempo tao especifica e bem delimitada na sua etiologia, e tao
promissora no que se refere a possibilidade de compreensao das criangas
com deficiéncia cognitiva e com perturbagbes do espectro autista.

Para estudar este percurso de desenvolvimento sob a perspetiva da
inclusdo, teriamos necessariamente de entrevistar as familias, de forma
que nos falassem do percurso de vida dos seus filhos e da forma como
o viveram nas dimensdes familiares, educativas, sociais ou profissionais.
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S6 ouvindo as pessoas podemos compreender melhor como a deficiéncia
€ vivida por dentro, por aqueles que tém de lidar com ela no dia a dia. A
narrativa de cada pessoa, mostra-nos o modo como ela gere os desafios
dos contextos e revela-nos os contornos de uma conflitualidade interna,
aqui e agora e ao longo de um tempo. Neste processo cada um tera de
escolher o que contar: os bons resultados ou as derrotas? O sofrimento
e a carga emocional associada ou os factos enquanto tais? Contar é
necessariamente um encontro com a subjetividade dolorosa. Com as
feridas que se tapam ou destapam, nao s6 porque estdo ou nao saradas,
mas porque € possivel ou ndo mexer-lhes e, nesse processo de narragao,
objetividade e subjetividade se misturam. O que acontece em fungao do
sofrimento que é possivel suportar. Ouvir as pessoas, e nao apenas
pedir-lhes que respondam a perguntas ou, mais ainda, a questionarios,
é o desafio a um didlogo entre memoria, interlocutor e momento.

O objetivo deste projeto foi, assim, contribuir para o melhor conhecimento
das familias e criangas com SXF, estudando: a) a inclusdo familiar, ou
seja, a forma como a familia olha a crianga ao longo do tempo, quem
a ajuda e como ela se adapta, b) o processo de inclusao educativa:
como a escola recebe e cuida da crianga; c) a inclusdo social: como a
comunidade e as pessoas em geral se relacionam com a crianga e a
familia nas diferentes dimensdes e contextos.

Neste capitulo apresentaremos entdo o trabalho desenvolvido no dmbito
do projeto “Percursos inclusivos das criangas e familias portadoras de
Sindrome X-Fragil” realizado entre 2011 e 2013. Comegaremos por
situar a nossa investigacao por referéncia a investigacdo que, a nivel
internacional, vem sendo produzida sobre a SXF e depois clarificaremos
a perspetiva teérica em que assentou o nosso olhar para os percursos
inclusivos das criangas, jovens e familias que pretendemos estudar.

Descreveremos depois a forma como foi pensada e organizada a
investigagdo, e os aspetos metodolégicos envolvidos na concegao e
desenho do projeto, bem como na recolha e tratamento dos dados.

Apresentaremos de seguida os dados obtidos a partir da analise qualitativa,
na perspetiva da Grounded Theory, que nos permitiu encontrar nao so
grandes categorias e conceitos para a compreensao do percurso de vida
das criangas e jovens estudados, como também as principais qualidades,
variaveis ou fatores, que, em cada momento, contribuem para uma boa
inclusdo ou se tornam obstaculo, problema ou limitagéo.

Por ultimo, depois de discutidos os resultados e confrontados com a
investigagdo que vem sendo feita noutros contextos, procuraremos
salientar algumas conclusdes, explicitando as implicagbes que podem ter
para a vida das pessoas com SXF e para o trabalho que instituicbes e
profissionais dos diferentes setores com elas desenvolvem.
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1. Enquadramento

A Sindrome do X Fragil € uma alteragdo do desenvolvimento com uma
etiologia genética bem identificada, sendo o quadro mais frequente de
deficiéncia cognitiva de natureza hereditaria e também a causa genética
mais conhecida de autismo. Dai que a investigagdo genética e neuroldgica
sobre a SXF tenha progredido imenso (Bagni, Tassone, Neri & Hagerman,
2012; Lubs, Stevenson, & Schwartz, 2012) sendo atualmente uma das
areas mais promissoras. Neste capitulo nao iremos contudo abordar a
investigagcdo genética porquanto esta fora dos objetivos deste estudo.

1.1. A investigacao sobre a SXF

Nos ultimos anos tem havido uma evolugao significativa nos estudos e
na compreenséao clinica e de desenvolvimento das criangas e jovens com
SXF e das suas familias, assim como na investigagdo epidemiolégica
(Ribate Molina, Pié Juste & Ramos Fuentes, 2010).

Diferentes linhas de investigagdo tém sido desenvolvidas, relacionadas
especialmente com o diagndstico, com a sua caracterizagéo cognitiva e ao
nivel da linguagem e comportamento, e ainda sobre a co-morbilidade da
SXF. Os temas e problematicas mais frequentes nos diferentes estudos
podem agrupar-se em cinco grandes conjuntos: primeiramente os que
se referem a caracterizagdo e desenvolvimento destas criangas ao nivel
das competéncias cognitivas e da linguagem, um segundo grupo sobre
aspetos comportamentais em geral e a hiperatividade em particular, um
terceiro relativo aos estudo dos comportamentos autistas, um quarto sobre
os problemas relativos ao diagnodstico, e, por ultimo, os estudos relativos
as familias de criangas e jovens com SXF e ao papel da escola.

Muitos desses estudos sdo de carater longitudinal, tentando acompanhar
a vida dos individuos ao longo de um determinado periodo de tempo,
avaliando a evolugcdo de algumas caracteristicas ou comportamento
associados a SXF (Hatton et al., 2006; Bailey, Hatton, Skinner &
Mesibov, 2001; Roberts, Hatton & Bailey, 2001; Baranek et al.,2008).
A maioria dos estudos centra-se em criangas, sobretudo, do sexo
masculino, ou na comparagao entre grupos (Bailey, Mesibov, Hatton,
Clark, Roberts & Mayhew, 1998; Lachiewicz, Dawson & Spiridigliozzi,
2000; Bailey, Hatton, Mesibov, Ament, & Skinner, 2000). Ha também
alguns estudos que visam conhecer a adaptacdo desta populagcdo a
idade adulta e as rotinas e exigéncias sociais (Bailey, Raspa, Holiday,
Bishop & Olmsted, 2009), assim como a adaptagdo das suas familias,
sendo estes, no entanto, ainda poucos (Bailey, Raspa, Olmstead, Novak,
Sam & Humphreys, 2011; Bailey, Raspa, & Fox, 2012).



SINDROME DE X FRAGIL
pessoas, contextos & percursos 69

a) Desenvolvimento cognitivo e linguagem

Um grande conjunto de estudos tem-se centrado na caracterizagdo das
criangas com SXF, tanto do ponto de vista do seu desenvolvimento como
do seu comportamento. Essas investigagdes tém-se debrugado sobretudo
sobre a identificagdo das caracteristicas tipicas da Sindroma, o seu
fenodtipo, e a forma como ocorre o processo de desenvolvimento dessas
criangas e jovens, nomeadamente os aspetos cognitivos (Lachiewicz,
Gullian, Spiridigliozzi & Aylsworth, 1987; Hodapp, Dykens, Ort, Zelinsky
& Leckman, 1991, Freund & Reiss, 1991, Plomin, DeFries, McClearn &
Rutter,1997, Mazzocco, 2000 e Hagerman & Hagerman, 2002) que, de
entre todas, tém sido as caracteristicas mais estudadas.

Na SXF o défice intelectual € variavel, podendo ir desde uma dificuldade
ligeira de aprendizagem até défices graves a nivel cognitivo. As mulheres
com SXF ndo apresentam tanta incidéncia de um défice grave (Freund
& Reiss, 1991), predominando uma deficiéncia intelectual do tipo leve ou
limitrofe (Plomin, DeFries, McClearn & Rutter,1997). Estes dados s&o
confirmados por Mazzocco (2000) e Hagerman (2002), que mostram
que muitas mulheres com mutagdo completa tém deficiéncia intelectual,
ou manifestam um funcionamento intelectual entre o borderline e o
normal, podendo também apresentar dificuldades de aprendizagem,
problemas de atengdo, comportamentos de impulsividade e dificuldade de
concentragao. Esses estudos mostram também diferengas significativas
entre os casos de pré-mutagao e de mutagdo completa, apontando ainda
para correlagdes significativas, negativas, entre a extensdo da mutacao
e a capacidade cognitiva. Tais resultados apontam implicagdes nas
decisbes de planeamento educacional para os portadores de mutagéo
completa que apresentam défices cognitivos especificos.

Lachiewicz, Gullian, Spiridigliozzi & Aylsworth (1987) mostraram que existe
um declinio do QI com a idade e que este facto deve ser antecipadamente
apresentado aos pais. Embora muitos individuos com SXF sejam capazes
de manter os resultados escolares, a sua capacidade de aprendizagem
diminui com idade e a sua compreensao torna-se cada vez mais lenta
(Schwarte, 2008). Outros estudos demonstram também que ndo existem
niveis mais elevados de processamento sequencial com o aumento da
idade cronolégica (Hodapp, Dykens, Ort, Zelinsky & Leckman, 1991).

Um outro grupo de estudos tem abordado as dificuldades das criangas
relativamente a fala, linguagem ou comunicacao (Bosa, Cherubini, Hugo &
Zanchetin, 2003; Hanson, Jackson, Hagerman, 1986, Sudhalter, Cohen,
Silverman & WolfSchein, 1990; Brun-Gasca & Artigas-Pallarés, 200T1;
Sudhalter & Belser, 2001, Pry, Petersen & Baghdadli, 2005; McCleery,
Tully, Slevc & Schreibman, 2006). Os défices cognitivos vao para além
da capacidade de processamento e também envolvem dificuldades ao
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nivel fono-articulatério, do raciocinio aritmético, da memoria, da atengao
e ao nivel viso-espacial, (Bosa, Cherubini, Hugo & Zanchetin, 2003;
Freund & Reiss, 1991; Mazzocco, 2000). A maioria das criangas com
SXF ndo consegue produzir frases curtas antes dos 2 anos e meio de
idade e a aquisicao da linguagem tende a ser atrasada. Observam-se
também frequentes alteragdes da fala, como ecolalia, perseveragao, ritmo
rapido e desordenado, volume alto, dificuldades na conexdo semantica,
elevada capacidade de imitagdo de sons e frases automaticas (Hanson,
Jackson, Hagerman, 1986; Sudhalter, Cohen, Silverman & WolfSchein,
1990; Brun-Gasca & Artigas-Pallarés, 2001).

As alteragdes mais comuns da fala, seguem um padrao chamado c/uz‘tering1
(Hanson, Jackson, Hagerman, 1986; Plomin, DeFries, McClearn, &
Rutter, 1997). A comunicacao dos individuos com SXF chama a atengao
pois apresentam uma capacidade verbal e de compreensdo que pode
ser elevada, mas mostram dificuldades na comunicagdo nao-verbal,
sendo determinante a ansiedade social, hipersensibilidade e os aspetos
sensoriais (Sudhalter & Belser, 2001). Em situagées consideradas muito
ansidégenas parecem existir maiores dificuldades ao nivel da sintaxe e
do discurso, e mesmo situagdes de mutismo (Hagerman & Hagerman,
2002). No caso de sexo feminino as dificuldades sdo menores, sendo o
discurso pouco pautado por desconexoes.

b) Aspetos comportamentais

Outro consideravel grupo de investigagdes tem-se debrugado sobre o
aspeto comportamental da Sindrome. Alguns realcam a dimensdo da
hiperatividade (Hessl et al. 2002; Hall et al., 2006; Baumgardner, Reiss,
Freund & Abrams, 1995) e outros a ansiedade social (Belser & Sudhalter,
2001; Sudhalter & Belser, 2001; Lesniak-Karpiak, Mazzocco & Ross, 2003).

A agressividade encontrada em 507 dos adolescentes e adultos do sexo
masculino com SXF (Hagerman & Hagerman, 2002) é uma indicagao
importante, pois mostra alteragbes comportamentais significativas que,
na sua maioria, fogem ao controlo do proprio. Estas manifestacoes
de agressividade sdo frequentes quando o individuo se encontra mais
ansioso ou reage a situagoes de frustragao. Nestas alturas, os individuos
com SXF tém sido descritos como defensivos e intolerantes, e a agao
agressiva €, muitas vezes, contra si mesmos (Symons, Clark, Hatton,
Skinner & Bailey, 2003; Symons, Byiers, Raspa, Bishop & Bailey, 2010).
Outros estudos mostram que estes comportamentos disruptivos podem
estar associados a situagoes de stresse e ligados a hormona cortisol, que
também se encontra associada & hiperatividade (Hessl et al. 2006).

| Perturbagao do discurso caraterizada por uma alteragio da fluéncia, com discurso
rapido, espasmodico ou irregular, muitas vezes parecido com a gagez.
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Os comportamentos de autoagressao sao agdes sobre si mesmo, e
variam consoante o género: no sexo masculino, o bater em si mesmo é
o0 comportamento mais observado, sendo normalmente a cabega a zona
escolhida, assim como as maos e bragos, seguindo-se o esfregar de
forma violenta e o arranhar-se. Este ultimo é também o comportamento
mais frequente no sexo feminino (Symons, et al., 2003; Hall, Lightbody
& Reiss, 2008). Os comportamentos repetitivos e de autoagressao
sdo mais elevados em individuos com SXF e autismo (Wolff, Hazlett,
Lightbody, Reiss, & Piven, 2013). Estudos de Hall, Lightbody & Reiss
(2008), mostram também que existem comportamentos compulsivos
frequentes nos individuos com SXF, principalmente para ordenagao de
objetos. A timidez é outra caracteristica comum em individuos do sexo
masculino com SXF e em mulheres com mutagdo completa.

Das caracteristicas comportamentais mais estudadas em individuos com
SXF o défice de atengdo e a hiperatividade sdo as mais significativas,
podendo ser focalizadas numa triade comportamental: desatencao,
hiperatividade e impulsividade (Baumgardner, Reiss, Freund & Abrams,
1995). Esta triade estd muito mais presente nos individuos com SXF
quando comparados com outros grupos, € nao se verifica uma melhoria
espontanea ao longo do tempo, enfatizando-se assim uma necessidade
critica de identificagdo precoce e de intervengao precoce (Munir, Cornish
& Wilding, 2000).

As criangas com SXF apresentam dificuldades na capacidade de planear,
pesquisar e mudar a atengcao de um alvo para outro ou de um conceito
para outro. Estes dados apontam para dificuldades ao nivel da fungao
executiva (Bennetto et al., 2001; Tamm, Menon, Johnston, Hessl, & Reiss,
2002), memoria de trabalho e competéncias visuo-espaciais (Hooper,
Hatton, Baranek, Roberts & Bailey, 2000; Cornish et al., 2005).

Um dos principais problemas na componente da atencao prende-se com
a dificuldade em alternar a atengdo com fungdes inibidoras, caso da
repeticdo de comportamentos.

c) SXF e Autismo

Muita investigacao tem sido produzida acerca das caracteristicas autisticas
da SXF (Brown, 1982; Meryash, Szymanski & Gerald,1982, Demark,
2002; Cornish, Sudhalter & Turk, 2004; Hatton & Bailey, 2001; Bailey
et. al. 1998; Hatton, Wheeler, Skinner, et al., 2003; Kau et al., 2004 &
Kaufmann et al., 2004, Garcia-Nonell, 2008).

A procura da relagao entre o autismo e SXF comegou com dois estudos,
realizados por Brown (1982) e por Meryash, Szymanski & Gerald (1982),
apontando ambos para uma co-morbilidade entre estas situagdes clinicas.
A literatura mostra que esse foi o ponto de partida para estudos que se tém
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debrugado sobre a frequéncia com que os individuos com SXF apresentam
também um diagnéstico de autismo e a frequéncia com que os individuos
com autismo apresentam algum tipo de fendtipo de SXF. Os estudos
subsequentes mostram resultados muito diversos, desde a ndo existéncia
de relagéao (Einfeld, Molony & Hall, 1989), até resultados que mostram
uma relagdo de cerca de 47% (Demark, Feldman & Holden, 2002).

Nestes estudos, a maior parte das criangas com SXF, principalmente as
de sexo masculino, terdo exibido caracteristicas semelhantes ao autismo
tipico: atraso na linguagem, ecolalia e discurso perseverante, assim
como contacto visual pobre, movimentos estereotipados e dificuldades
nas interacdes sociais (Cornish, Sudhalter & Turk, 2004). Os indicadores
precoces de autismo revelam-se na fixagdo visual prolongada nalguns
objetos (Zwaigenbaum et al., 2005), uma laténcia acentuada para
diferenciar a atencgao visual (Bryson et al., 2004; Bryson, McDermott,
Rombough, Brian, & Zwaigenbaum, 2008; Ozonoff et al., 2008;
Zwaigenbaum et al., 2005), passividade marcada com diminui¢do dos
niveis de atividade no primeiro ano de vida e dificuldade de controlar a
atencgéo (Brian et al., 2008;. Garon et al., 2009; Zwaigenbaum et al.,
2005). A estes juntam-se ainda comportamentos sensoriais orientados,
incluindo reatividade a estimulos visuais e auditivos (Simmons et al.,
2009; Zwaigenbaum et al., 2005).

Alguns dos estudos evidenciaram que ter autismo e SXF teria um impacto
mais severo sobre o desenvolvimento do que ter autismo ou SXF,
isoladamente (Bailey, Hatton, Skinner & Mesibov, 2001; Bailey, Hatton,
Skinner, 1998). Ao nivel do comportamento social e da cognigao, existem
dificuldades tanto no autismo como no SXF (Kauet al., 2004; Kaufmann
et al., 2004). Verifica-se também maior nimero de comportamentos
repetitivos e desafiadores, que apontam para um perfil UGnico de
vulnerabilidade para individuos com SXF e autismo (Bailey et al., 2008;
Coffey et al., 2008 & Smith et al., 2012).

A literatura cientifica demonstra que pontos em comum no fenétipo
cognitivo—comportamental da SXF e o autismo ndo implicam uma etiologia
similar. A preferéncia visual para olhar diretamente para os olhos dos
outros, em criangas pequenas com SXF é algo que nao é tipico do
autismo (Senju, Tojo, Dairoku & Hasegawa, 2004). As criangas com
SXF tendem a apresentar uma comunicagdo social relativamente boa,
especialmente com os pais, e as criangas do sexo masculino, quando
comparadas com outras com autismo, mostram ser mais sensiveis ao
iniciar do olhar social.

Compreender as crengas e as intengdes dos outros, a fim de explicar
o comportamento, tem sido extensivamente estudado no autismo, e €
amplamente aceite que essas criangcas tém um défice generalizado ao
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nivel da teoria da mente’. Em contraste, no SXF mais de 50% das
criangas, sem autismo, foram capazes de ultrapassar uma tarefa “de
primeira ordem” crenga falsa (capacidade de compreender que as outras
pessoas podem ter crencgas falsas sobre o mundo), enquanto no autismo
apenas um terco conseguiu compreender este facto (Cornish etal., 2005).
Em ambas as condig¢des clinicas encontramos défices intelectuais, no
entanto, eles diferem claramente em termos quantitativos e qualitativos.

Quanto aodiscurso e a linguagem, encontramos atrasos no desenvolvimento
e expressao da linguagem, como ecolalia, padrées incomuns de discurso
e escassa utilizagdo de linguagem tanto em criangas com autismo (Pry,
Petersen & Baghdadli, 2005), como em criangas com SXF (Abbeduto
et al., 2003; Roberts, Mirrett & Burchinal, 2001). Contudo, também
encontramos nas criangas SXF um discurso repetitivo e perseverante,
erros tangenciais e repetitivos, que incluem a repeticdo de sons,
palavras ou frases dentro de um discurso. Estas formas de produgdo
de linguagem atipica ndo sdo consequéncia de atraso cognitivo ou de
autismo diagnosticado, mas ficardo a dever-se sobretudo a ansiedade,
principalmente ansiedade social, muito mais elevada nas criangas com SXF
(Sudhalter & Belser, 2001; Lesniak-Karpiak, Mazzocco & Ross, 2003).

No comportamento adaptativo, as criangas com SXF conseguem maior
adaptagao do que as criangas que apresentam duplo diagnostico (Hatton
et al., 2003). Smith, Barker, Seltzer, Abbeduto, & Greenberg (2012)
realizaram um estudo comparando adolescentes e adultos com autismo,
sindrome do X Fragil e com ambas as perturbagdes, tendo verificado
que ambos os grupos com SXF tendiam a apresentar comportamentos
mais empaticos do que os que tinham apenas autismo (Fisch, Simensen
& Schroer, 2002), 0 que aponta para maiores competéncias sociais nas
interagbes com outras pessoas e, consequentemente, melhor prognéstico
em termos de estabilidade emocional, social e laboral. Ha, no entanto
estudos que, no sentido oposto, mostram que estes sujeitos tém um
maior nivel de problemas de comportamento e sintomas psicologicos na
adolescéncia (Smith et al., 2012) podendo necessitar de mais intervengao
comportamental ou farmacolégica nessa altura.

Em suma, as criangas e jovens com SXF tém geralmente melhores
resultados do que os que tém apenas Autismo no que se refere ao
funcionamento intelectual, a discrepancia entre as capacidades verbais
e o desempenho nao-verbal, consciéncia social e compreensao social.
A ansiedade social parece ser a caracteristica mais negativa e sobre a
qual se desenvolvem os desafios no comportamento, embora exista boa
competéncia para as expressoes faciais e compreensdo das emocgoes.

2 Teoriadamente é a capacidade de atribuir estados mentais,como crengas, intengoes,
desejos ou conhecimentos a si préprio e aos outros, e de compreender que os
outros tém suas proprias crengas, desejos e intengdes que sao distintas das suas.
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d) A problematica do diagndstico

Como os sinais e sintomas da SXF podem ser semelhantes a outros
casos de atraso ou perturbacdo global de desenvolvimento, € necessaria
a confirmagdo do diagnostico através do exame genético, que € um
dos mais solicitados entre os testes de pesquisa de doengas genéticas
(Maddalena et al., 2001).

As investigagbes mostram que um diagnostico precoce possibilita
uma melhor abordagem do tratamento que, iniciado cedo, tem grande
influéncia no prognéstico (Steiner, Guerreiro, Marques-de-Faria, &
Lopes-Cendes, 2005) permitindo uma melhor abordagem dos problemas
relativos a compreensdo da sindrome, nomeadamente face a grande
variabilidade de fenétipo (Lachiewicz, Dawson & Spiridigliozzi, 2000),
as suas consequéncias (Bailey, Skinner, Hatton & Roberts, 2000) e sua
propagacdo (Bailey et al., 2002).

As questdes com o diagnéstico comecam a levantar-se a partir do
momento em que a familia comega a ter preocupacgdes relativamente
ao desenvolvimento da crianga. Os diferentes estudos internacionais
apontam para que, em média, o diagnostico s6 acontece cerca dos 35
meses, bem apds as primeiras suspeitas da familia, dependendo, no
entanto, das caracteristicas do atraso de desenvolvimento e, obviamente
do contexto de cada pais ou regiao. Existem ainda outras caracteristicas
da crianga (como a severidade de atraso, o comportamento autista, o
estilo de temperamento) e variaveis familiares (idade e escolaridade da
mae, a fratria, o apoio social) que também interferem neste processo de
diagnéstico (Bailey, Skinner, Hatton, & Roberts, 2000).

Quase todos os estudos enfatizam a importancia do diagnostico precoce,
para que as criangas e as familias possam beneficiar dos apoios
existentes e também de uma intervengdo mais atempada, incluindo o
aconselhamento genético ja que o atraso no diagnostico pode levar a
gestagoes subsequentes, antes do SXF ter sido diagnosticado ao primeiro
filho (Bailey et al., 2002; Bailey, Skinner & Sparkman, 2003; Bailey,
Raspa, Bishop & Holiday, 2009). As familias também relatam que a
morosidade do diagnostico conduz a sentimentos de frustragéo (Mirrett,
Bailey, Roberts & Hatton, 2004).

De uma forma geral o diagndéstico € determinante para a evolugéo do
SXF, a todos os niveis, e defende-se, cada vez mais, no contexto norte-
americano, um rastreio neonatal ou uma politica de diagnostico mais
rapido (Bailey, Raspa, Bishop & Holiday, 2009; Abrams et al., 2012).

Olsson e Hwang (2001) referem-se também & forma de comunicar o
diagnodstico e as percegbdes das familias. Um conjunto mais vasto de
artigos reforca a importancia do diagnoéstico e do seu impacto na familia
(Bailey, Skinner & Sparkman, 2003; Carmichael, Pembrey, Turner, &
Barnicoat, 1999; Roy, Johnsen, Breese, & Hagerman, 1995).
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e) Familia e escola

O numero de trabalhos que se debrugcam sobre a forma como estas
criangas vivem e o impacto que tém nas suas familias € bem menor. Um
grupo de investigagbes tem-se centrado no impacto nos pais e na sua
qualidade de vida (Wheeler, Skinner, & Bailey, 2008; Bailey, Skinner,
Hatton & Roberts, 2000; Hatton, 2002, Jackson, & Roberts, 1999;
Bailey, 2010; Wheeler, Hatton, Reichardt & Bailey, 2007; Bailey, Sideris,
Roberts & Hatton, 2008; Ouyang, Grosse, Raspa, & Bailey,20lO) e
alguns no processo de adaptagdo familiar (Bailey, Sideris, Roberts &
Hatton, 2008; Bailey, Raspa, Olmstead, Novak, Sam & Humphreys,
2011; Bailey, Raspa, & Fox, 2012. Bailey 2008; Bailey, 2010) e outros
ainda no stress e comportamentos de coping dos pais (Von Gontard et
al., 2002; Johnston & et al., 2003; Bailey, 2003, Bailey & et al., 2000;
Johnston et al., 2003; Hall, 2007, McCarthy, 2006; Cherubini, 2008;
Abbeduto, Seltzer, & Shattuck, 2004; Lachiewicz, et al., 2010).

Nos estudos sobre as familias, tém sido sobretudo solicitadas as opinides
dos pais quanto ao desenvolvimento do seu filho, em comparagdo com
relatérios ou opinides de técnicos (Bailey, Skinner, Hatton & Roberts,
2000; Hatton, 2002). Tem-se verificado que a avaliagao por parte das
maes quanto as capacidades dos seus filhos tende a ser mais positiva. O
estudo das relagdes familiares e o do impacto de ter um filho com SXF,
mostra um aumento da conscientizagcdo sobre esta condi¢cdo, e que o
nivel de educacgao dos pais contribui fortemente para tal (Dunsford, 2007;
Mines & Steiner, 2008; Van der Molen, et al., 2010 & Zwink, 2011).

A relagcdo da maternidade com a adaptagdo ao SXF & também outra
linha de investigagdo bastante presente, considerando o seu impacto no
sistema familiar e de que forma este promove sintomatologia nas figuras
parentais (quase sempre maes) em fungéo das limitagdes impostas pela
Sindrome (Bailey, Sideris, Roberts & Hatton, 2008; Wheeler, Skinner &
Bailey, 2008).

Outros estudos tém mostrado que a SXF desencadeia stresse nas
figuras parentais (VonGontardet al., 2002). No entanto, mesmo no caso
de um individuo com mutagdo completa, ou seja, com a expressao
completa do diagnostico de SXF, os primeiros meses apés o nascimento
sdo frequentemente normais quanto ao desenvolvimento, e sé mais
tarde surgem as primeiras duvidas e a familia se comega a centrar no
possivel atraso gradual do desenvolvimento (Bailey et al., 2000; 2003).
Habitualmente € a méae que manifesta as primeiras duvidas e é sobretudo
ela a perceber as primeiras limitagbes na crianga, relativamente ao padrao
do desenvolvimento normal, como dificuldades na locomogao (gatinhar e
caminhar), coordenagdo motora, fala ou interagdo (Bailey et al., 2000).

Como foi referido anteriormente o processo de diagnostico tende a ser
longo e a envolver sistematicas visitas dos pais aos diferentes profissionais
da saude, podendo desencadear sentimentos de ansiedade prolongada,
frustragdo e incompreensao (Bailey et al., 2003). As consequéncias,
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nos pais, podem também envolver a percepgao negativa de si mesmos,
descontentamento com os apoios prestados e sobretudo uma certa
culpabilidade (Bailey et al., 2000).

Alguns estudos tém mostrado como as caracteristicas de comportamento
de uma crianga com SXF influenciam o estado psicologico e social dos
pais, interferindo na qualidade da sua interagdao com a crianga (Hessl et
al., 2001), passando a condigao clinica da crianga a ser determinante
e central na vida dos pais. Nesta perspetiva Johnston e colaboradores
(2003), desenvolveram um estudo em que concluem que os problemas
de comportamento da crianga com a SXF sao determinantes para o
desenvolvimento de sentimentos de stress na mae, destacando, entre
eles, o atraso na expressao da linguagem, os défices de atencédo, a
agressividade e as dificuldades sociais, no que foi corroborado por
Hatton e Emerson (2003) ao mostrarem que niveis elevados de stress
se relacionam diretamente com os problemas das criangcas. Um conjunto
de outros estudos aborda ainda a saude metal, stress, depressao ou bem
estar das méaes e dos pais (Lewis, et al.,2006; McCarthy, Cuskelly, van
Kraayenoord & Cohen, 2006).

Contudo, embora estes estudos sejam importantes para avaliar a familia e
as dindmicas familiares, parece existir ainda uma lacuna no conhecimento
acerca da dinamica global familiar, porquanto os estudos tém sido
muito focalizados no papel da mae, para além de serem considerados
apenas aspetos muito pontuais, sendo pouca a informacdo mais global
e contextualizada.

1.2. Perspetiva de curso de vida e percurso
inclusivo das pessoas com SXF

a) Life Course Perspective (LCP)

A diversidade de abordagens e resultados dos estudos referidos, mostra
que ha uma grande variabilidade entre pessoas e familias com SXF
relativamente a trés aspetos: a) as diferengas individuais e o modo como
as caracteristicas da Sindrome estdo presentes; b) a funcionalidade de
cada pessoa ou familia, que depende nao apenas das suas caracteristicas
mas também das variaveis do contexto; e c) 0 modo como essas pessoas
e familias vivem num momento e local particulares.

Quando falamos em deficiéncia, em geral, estamos a referir-nos sempre a
uma grande diversidade de situagdes e condi¢des. Muito frequentemente
a situagao das pessoas com deficiéncia € abordada a partir da respetiva
etiologia ou da sua descricdo sindromatica. No caso da Sindrome de
X Fragil, isso remete-nos, por um lado, para a importdncia de sua
origem genética e, por outro para a descricao fenotipica ou seja, das
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caracteristicas evidentes e comuns aos portadores dessa patologia. No
entanto, esta abordagem n&o da& completamente conta dos aspetos,
igualmente importantes, da diversidade individual e da vida de cada uma
das pessoas com esta problematica. A diversidade das pessoas com SXF,
para além de ser propria da Sindroma, € muito grande, porque se liga
com todas as variaveis que se referem a cada familia e a cada individuo.
Podendo divergir bastante ao nivel das capacidades e comportamentos,
mas também da funcionalidade. Pelo que a descrigdo funcional da
situagdo de cada um (intimamente ligada ao seu desenvolvimento) &
imprescindivel quando se pretende pensar sobre medidas quer sejam
educativas, de saude ou de apoio social.

Para além disso, tal funcionalidade, ou seja, a forma como cada
pessoa interage com o mundo em que vive e nele pode usar as suas
competéncias, nao pode ser isolado dos fatores espacio-temporais desse
contexto. Assim, compreender as pessoas com SXF tera de passar por
olha-las num determinado momento ou percurso. Este ndo é apenas um
percurso de desenvolvimento, ou seja, o continuo das suas aquisigbes e
aprendizagens, mas um percurso de vida pontuado pelos acontecimentos,
condi¢bes e figuras que o enquadram e dele sdo também atores.

O grande objetivo de todas as modalidades de intervencao € levar a uma
mais plena inclusdo das pessoas com deficiéncia nos seus contextos de
vida para assim alcangarem também o seu maximo desenvolvimento. Por
isso, podemos encarar a historia de vida como um percurso que comega
no nascimento e que se vai construindo ao longo do tempo.

Para nos situarmos neste ponto de vista e melhor entender o que acontece
na vida das pessoas e familias com SXF a perspetiva de curso de vida
(Life Course Perspective - LCP) parece particularmente promissora. Esta
perspetiva foi desenvolvida a partir de estudos longitudinais sobre o
desenvolvimento e esta particularmente interessada “nas intersecgdes
dos fatores histéricos e sociais com a biografia pessoal” (George,
1993:358) enfatizando a conexdo entre as vidas individuais e o contexto
socioeconomico. Nesta perspetiva, o curso de vida é entendido como
“a sequéncia de acontecimentos e papéis socialmente definidos que o
individuo assume ao longo do tempo” (Giele & Elder 1998: 22).

A LCP nao é exatamente uma teoria particular, embora por vezes
seja designada como Teoria de Curso de Vida (Elder, Johnson, &
Crosnoe, 2003) mas uma abordagem multidisciplinar e multitedrica
do desenvolvimento e da vida humana, dos contextos e processos de
mudanga social, tendo em conta o conhecimento de diferentes disciplinas,
como a Psicologia, Sociologia, Histéria, Educagcao, Demografia, Biologia
ou Economia.

O conceito de Curso de Vida implica uma diferenciagdo dos fendbmenos
sociais em fungado das idades, distinguindo-se dos conceitos de ciclo de
vida (Iife—span) ou de estadio de desenvolvimento. A perspetiva life-span
refere-se a duragdo da vida e as caracteristicas que estao diretamente
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relacionadas com a idade mas que variam pouco em fungdo do tempo e
do lugar; ou seja, o elemento de contexto dessas caracteristicas € o ciclo
de vida e ndo os contextos em que ocorrem. Pelo contrario, o conceito
de Curso de Vida (LCP) “implica a diferenciagdo dos fenémenos sociais
em funcdo da idade () acentua a importancia do tempo, contexto,
processo e sentido para o desenvolvimento humano e a vida da familia”
(Bengtson & Allen, 1993:472).

A perspetiva de curso de vida tem vindo a ser cada vez mais usada para
compreender o que acontece com os comportamentos de saude e com
o desenvolvimento individual, assentando em quatro grandes principios
enunciados por Bond (2012): a) a importancia do tempo histérico e
dos acontecimentos experienciados ao longo da vida; b) o impacto
desenvolvimental de uma sucessao de transicdes e eventos depende do
momento em que eles ocorrem na vida da pessoa; c) as vidas sao vividas
de forma interdependente e as influéncias socio-histéricas manifestam-
se através de uma rede de interrelagoes; d) as pessoas participam na
construgcao do seu proprio curso de vida através de escolhas, decisbdes e
agoes de acordo com as oportunidades e obstaculos que as circunstancias
histéricas e sociais lhes colocam.

A LCP utiliza como instrumentos de analise alguns conceitos importantes
como coorte, transigbes, trajetorias, eventos de vida e pontos de
mudanca (turning points) (Hutchinson, 2011) que sdo fundamentais para
o estudo do curso de vida das pessoas com algum tipo de deficiéncia e
particularmente com SXF.

Coorte € um conjunto de pessoas que tém em comum um acontecimento
vivido no mesmo periodo, ou partiiham de um conjunto de caracteristicas
durante um certo periodo de tempo. E um conceito que realca o facto
de que um determinado grupo de criangas, ou outras pessoas, vive
num momento politico e cultural particular, que tem legislagcdo especifica
e regras determinadas relativamente aos sistemas educativo, social ou
de saude. Isso é particularmente importante para compreendermos, por
exemplo, o modo como uma determinada legislagdo sobre a inclusao
nas escolas tem impacto nas suas vidas e na efetiva inclusdo social.
Certamente o percurso escolar das que estdo abrangidas pela atual
legislacdo é substancialmente diferente das que foram enquadradas por
leis e nomas mais antigas.

As Transigbes referem-se as mudangas que ocorrem no papel e estatuto
da criangca e consequentes expectativas com que tem de lidar. Essas
mudangas sao continuas, esperadas e inevitaveis quando a crianga passa
de um nivel escolar para outro, com diferente tipo de organizagao, regras
ou exigéncias, ou quando ela deixa a escola. As transigcdes colocam
desafios particulares de adaptagao e pdem a prova os processos de
desenvolvimento que se foram construindo num determinado periodo. As
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transicbes também podem decorrer de factos inesperados e pontuais,
colocando igualmente exigéncias adaptativas.

As Trajetorias sao padroes de estabilidade e mudanga de longo termo,
incluindo frequentemente multiplas transicbes que podem diferenciar-se
de outros tipos de padrdes (Hutchinson, 2011). N&o séo lineares mas
ha nelas continuidade. Podem ser consideradas diferentes trajetérias no
curso de vida: familiar, educativa, de saude ou profissional. Apesar do
conceito de trajetéria ser usado frequentemente no mesmo sentido de
percurso, nela € mais acentuada a procura de um padrao de regularidade
generalizavel dos acontecimentos ou ocorréncias, enquanto o conceito
de percurso poe a tonica na tomada de decisbes ou na variabilidade das
escolha de alternativas no contexto do curso de vida.

Eventos de vida sao acontecimentos significativos que marcam um
momento particular numa trajetéria de vida. Podem estar relacionados
com a dinamica familiar, as condi¢cbes de saude da crianga ou a histéria
escolar. Estes eventos sdao os factos que ocorrem e nao as transigoes
que eles geram. Podem no entanto, ser o inicio de um periodo especifico
ou de um processo no ambito do ciclo de vida.

Os Pontos de Mudancga, ou pontos de viragem, (turning points) sdo eventos
particularmente importantes que mudam significativamente a trajetéria de
vida, e que tém consequéncias quer imediatas quer de longo prazo. O
diagnéstico de uma perturbagdo grave do desenvolvimento, como a SXF,
€ um claro exemplo de como muda o percurso de vida de uma familia. Os
pontos de mudancga séo, por isso, verdadeiras crises na vida das pessoas
e das familias e requerem sempre algum tipo de ajustamento e adaptagao.
“A maior parte dos percursos de vida inclui multiplos pontos de mudanga,
alguns que fazem as trajetorias de vida sair do caminho e outros que trazem
as trajetdrias de vida de volta ao caminho” (Wheaton & Gotlib, 1997:18).

Um curso de vida envolve passar por muitos papéis, em que cada transigao
representa uma disrupgdo na trajetoria de vida, sendo que a magnitude
dessa disrupgao varia dependendo do grau de imprevisibilidade da
transicdo. No entanto em todos os estudos sobre o curso de vida, ndo nos
podemos esquecer da familia e do seu impacto significativo no individuo.
As familias também tém o seu proprio curso de vida, passando cada
familia por diferentes estadios, com a adigdo ou perda de membros, assim
como com o impacto de stressores na familia. (Fine & Kotelchuck, 2010)

Ao querermos conhecer mais sobre as pessoas com SXF temos de
valorizar os eventos vividos por esse grupo, num tempo especifico, e
considerar os contextos como algo que nédo pode ser ignorado. Pois
mesmo que as caracteristicas tipicas da Sindrome sejam as mesmas
nos sujeitos com SXF, os eventos marcantes da vida de cada um nao
podem ser generalizados para outros momentos ou contextos. Dai que



SINDROME DE X FRAGIL
80 pessoas, contextos & percursos

0 nosso objetivo de compreender os percursos de vida se legitime pelo
aqui e agora de um conjunto de pessoas que, para além de partilharem
um acontecimento (ter um filho com SXF), partilham um tempo histérico
e um contexto macro sistémico, Portugal, com as suas leis, valores,
sistemas e servigos. Temos de entender as transigbes e o impacto de um
conjunto de eventos e de pontos de mudanga num determinado momento
(historico, politico, social, cultural e econémico).

Ao mesmo tempo, essa historia familiar e o desenvolvimento individual
estdo intimamente ligados, e para compreender a vida de um individuo
temos de compreender a presenca e o papel desempenhado quer pela
familia quer pelos outros. Além disso, as maiores transicdes num percurso
de vida dependem também das escolhas individuais e familiares. Os
percursos de saude, ou trajetérias, sao construidos ou diminuem ao
longo do ciclo de vida. Enquanto as trajetérias individuais variam, podem
ser encontrados padrdes para as populagbées e comunidades, baseados
nas condigdes sociais, econdmicas e ambientais a que estao expostos e
que experienciam (Fine & Kotelchuck, 2010).

Isto leva-nos ao importante conceito de impacto cumulativo, fundamental
para a compreensao de um percurso. “Enquanto os episodios individuais
de stress podem ter um impacto minimo numa trajetéria que seria positiva,
o impacto cumulativo de multiplos fatores de stresse ao longo do tempo,
podem ter um impacto direto e profundo na saude e no desenvolvimento,
e um impacto indireto por via das mudangas nos sistemas de saude” (Fine
& Kotelchuck, 2010:3). Assim sendo, se consideramos ndo apenas 0s
aspetos de saude mas todo o processo de inclusdo, o impacto cumulativo
concretiza-se na forma como diferentes acontecimentos, momentos ou
processos contribuem para a inclusdo ou para a exclusdo. Ou seja,
a inclusao pode ser um processo em que se adicionam os efeitos de
diferentes varidveis: umas individuais e relativas a pessoa (como, por
exemplo, os aspetos bioldgicos ou fenétipicos) outras relativas as interagoes
intrafamiliares e outras relativas as interagbes com o contexto social.

Os contributos da LCP mais relevantes para o nosso estudo e para
a compreensao das pessoas com algum tipo de perturbagdo do
desenvolvimentos centram a nossa atencao no impacto dos fatores
histérico, temporais, culturais e de mudanga social na compreensao do
comportamento humano. Neste caso particular, a compreensao de como
as familias e as criangas vivem as suas vidas depende diretamente dos
contextos, orientagdoes e respostas legislativas, sociais e institucionais.

A Perspetiva de Curso de Vida ajuda-nos neste processo quando:

- Sugere que devemos considerar atentamente o impacto dos
sistemas e politicas geracionais. O que nos ajuda a compreender
mais claramente como a deficiéncia & produzida, como é
socialmente construida e como é regulada através das politicas e

das instituicdes sociais (George, 1993).
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- Corresponde a um modelo bio—psico-social, maximizando, assim,
a conexdo entre uma sindrome genética, dimensdes psicoldgicas
e as organizagdes do contexto social.

- Clarifica as relagdes intergeracionais e a interdependéncia, ja que
ter SXF nao é um problema da crianga, mas afeta e desafia toda a
familia, sendo que, para além disso, a inclusdo comega na familia
(Franco, 201).

- Da-nos uma perspetiva nao determinista dos problemas do
desenvolvimento e da incluséo.

- Mostra-nos a maleabilidade dos fatores de risco e de protegao,
levando-nos a olhar para eles como dinamicos e interativos e nao
estaticos ou simplesmente cumulativos.

- Da-nos um quadro conceptual adequado para praticas respeitadoras
das particularidades culturais, dada a natureza das trajetérias e o
impacto das respostas no dominio da saude ou da educagéao.

- Valoriza a diversidade e a heterogeneidade, em vez de procurar
apenas padrdes, procedimentos ou mecanismos universais.

Chegamos assim a um olhar para o que acontece na vida das pessoas
com SXF e suas familias ndo apenas enquanto eventos, fendmenos ou
algo pontual, mas como um percurso.

Esta metafora, do curso de vida enquanto percurso ou caminho, é
especialmente rico e frutuoso para abordar diferentes aspetos da vida
humana. Um dos pontos de vista pode ser o do desenvolvimento da
crianga. Outro poderia ser a psicopatologia. Mas um outro pode ser o do
percurso inclusivo, que €& aquele que nos interessa neste estudo

Podemos olhar para o percurso de vida de uma pessoa como um caminho
percorrido desde o nascimento até ao final da vida, que nao é linear,
mas antes marcado por continuidades e descontinuidades, momentos de
viragem, desvios, obstaculos, retornos e avangos.

E, como dissemos uma metafora especialmente produtiva para
compreendermos uma certa maneira de olhar para o desenvolvimento
e para o ciclo de vida. A ideia de percurso, sugere um caminho que &
percorrido ao longo do tempo, na qual ha constrangimentos relativamente
as diregbes que o viajante pode tomar mas em que ha uma sequéncia
de acontecimentos ou experiéncias. Por isso, o resultado pode ser, de
algum modo, preditivel (George, 1993; Hutchinson, 2011).

Sobre esse caminho, essa estrada a percorrer, sabemos que:

- Tem diferentes momentos e etapas, cada uma com a sua importancia
e impacto no futuro, que vao sendo vividos consecutivamente;
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- Ao longo dele vao surgir constrangimentos e obstaculos;

- Tem um ponto de partida e um ponto de chegada, que diferem de
pessoa para pessoa;

- Nao é linear, nem continuo, tem inflexdes e momentos de mudanga
significativos;

- Ha percursos mais tipicos ou mais frequentes, que, quando os
conhecemos, nos permitem atender quer as formas de intervengao
quer a qualidade das respostas a disponibilizar.

Esta perspetiva tem sido usada para abordar o campo da saude. Neste
dominio, a LCP é a perspetiva “que procura compreender, explicar
e melhorar padroes de saude e de doenga em diferentes grupos de
populagdo” (Fine & Kotelchuck, 2010:3). Neste sentido, acentua a
complexa interrelacdo de fatores de risco e de protegdo, de natureza
biolégica, comportamental, psicolégica e social, que contribuem para
os resultados de saude ao longo do ciclo de vida da pessoa. Fine &
Kotelchuck (2010:4) usam o conceito de percursos, ou trajetorias, de
saude, que sao construidos ao longo do periodo de vida realgando que
“enquanto as trajetdrias individuais variam, podem predizer-se padroes
para as populagbes e comunidades baseadas no risco e experiéncias
sociais, econdmicas e ambientais”.

Quanto a utilidade da LCP para a abordagem da deficiéncia, Priestley
(2003) defende que ela nos ajuda a compreender como a sociedade
organiza as transi¢cdes de vida de um modo institucional e estruturado.
Numa perspetiva social, o valor desta abordagem assenta na oportunidade
de aprender sobre o impacto diferenciado das barreiras da deficiéncia, e
os diferentes significados sociais atribuidos a deficiéncia, em diferentes
momentos geracionais (e.g. infancia, juventude, adultez ou terceira idade).

b) Percurso inclusivo

Atualmente, o principal objetivo de todos os esfor¢cos e intervencoes
relacionados com a deficiéncia é ndo apenas alcangar o maximo
desenvolvimento das pessoas (competéncias ou aprendizagens) mas
também o maximo de inclusao nos contextos familiar, educacional e social.

Este conceito de inclusdo como trajetéria ou percurso esta presente
na declaragdo da Unesco (2005:12) que define a inclusdo como “uma
abordagem dindmica de responder positivamente a diversidade dos
alunos e de ver as diferencas individuais ndao como problemas mas
como oportunidades de enriquecimento das aprendizagens”. No entanto,
0 movimento da inclusdo nédo € simplesmente uma mudancga técnica ou
organizacional, mas também um movimento que tem subjacente uma
filosofia.
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A inclusao é um processo. Isso significa que deve ser vista como uma
procura permanente para encontrar melhores formas de responder a
diversidade. “Trata-se de aprender como viver com a diferenga e aprender
a partir da diferenca. Neste sentido as diferengas acabam por ser vistas
mais positivamente como um estimulo para aprender mais” (Unesco,
2005). Mas um percurso ndo se restringe a escola ou a qualquer outro
contexto relacional ou social. Abarca o ciclo de vida de cada pessoa e
integra todos os seus contextos de vida. E um percurso que conduz &
inclusdo ou exclusdo de uma pessoa com deficiéncia.

E ver o que acontece que nos ajuda a melhor entender as necessidades
das familias. Quando apenas lhes perguntamos o que precisam
(nomeadamente através de um questionério) é dificil ter a perspetiva
temporal e as necessidades identificadas sao tanto as do presente como
as do futuro. No entanto é a identificagdo dos aspetos negativos mais
importantes na histéria das pessoas, que tiveram consequéncias a curto
e longo prazo, que nos pode mostrar o que € necessario mudar.

Do ponto de vista metodolégico, a LCP aponta para alguns aspetos mais
caracteristicos. Os principais focos de investigacdo nesta abordagem
sao os momento das transicoes, as sequéncias dessas transicdes, ao
longo da vida, e os marcadores do curso de vida. Estudando o momento
das transicdes, especialmente em estudos quantitativos, sdo tidos em
conta as idades médias de cada transicdo (como a entrada ou saida da
escola). O foco nas sequéncias analisa essencialmente as variagdes ao
longo do tempo e a sequéncia dessas variagbes. Se o objetivo & procurar
marcadores, buscam-se eventos especificos mais do que olhar para
um grupo ou modelo. Estes aspetos metodoldgicos, foram Uteis para
colocarmos o problema de investigagao e para pensar sobre as decisbes
a tomar quanto a metodologia a adotar.

Estamos, posto isto, interessados em olhar para um grupo particular
de criangcas e adolescentes, com SXF, num momento particular, em
Portugal, de modo a compreender o que acontece que facilita ou permite
a sua inclusao, num sentido geral, e o que acontece como obstaculo
ao seu desenvolvimento e inclusao, definindo padrbes no seu percurso
inclusivo, sempre sob a perspetiva dos seus pais.



SINDROME DE X FRAGIL
84 pessoas, contextos & percursos

2. Metodologia

2.1. Objetivos do estudo

A nossa preocupacao inicial foi saber como as pessoas com SXF vivem e
organizam os respetivos percursos de desenvolvimento numa perspetiva
de inclusdo, considerando que: a) cada percurso €, necessariamente,
diferente do percorrido por outras pessoas noutro contexto; b) que entre
os dias de hoje e ha 10 ou 20 anos ha necessariamente diferengcas que
afetam o modo de vida das pessoas; c) algumas variaveis regionais e
locais, relativas as condigbes de vida ou socioecondmicas das familias
terao por certo interferéncia neste processo

Assim, através deste estudo, pretendemos contribuir para o melhor
conhecimento das familias e criangas com SXF e, em particular, do seu
percurso inclusivo no que respeita a: a) inclusdo familiar, a forma como
a familia olha a crianga ao longo do tempo, quem a ajuda e como ela
se adapta; b) o processo de inclusdo educativa: como a escola recebe
e cuida da crianga; c) a inclusdo social: como a comunidade e as
pessoas em geral se relacionam com a crianga e a familia nas diferentes
dimensbes e contextos.

A questao de investigagdo a formular tem de responder essencialmente
a perguntas como:

- O que queremos estudar?
- Que tipo de dados vamos obter ?

- Onde e como recolher esses dados 7

2.2. Desenho da investigacao

O primeiro problema a que tivemos de responder foi que tipo de metodologia
de investigagdo escolher que fosse adequada aos nossos objetivos e
a realidade que queriamos estudar. Embora inicialmente tivéssemos
considerado a possibilidade de aliar uma abordagem qualitativa a alguns
estudos quantitativos, a nossa opgao metodologica acabou por se fazer
por uma abordagem qualitativa e pelo uso da Grounded Theory como
quadro de referéncia fundamental.

Esta opgao decorreu de um conjunto largo de razdes: em primeiro lugar
porque nos interessava conhecer a forma como pais € maes pensam
sobre a sua realidade de terem um filho com SXF; a forma como a
representam, constroem e a foram organizando e situando ao longo
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do tempo. Nao sendo nosso interesse apenas testar variaveis ou
procurar fendmenos pré identificados, queriamos conhecer de perto as
vivéncias destas familias, ndo as obrigando a fazer convergir as suas
preocupacgoes e opinides para medidas ou instrumentos mais diretivos e
estandardizados. Ja a opgéo pela Grounded Theory em particular também
decorreu da nossa preocupagao em evitar usar teorias ou conceitos,
derivados quer da investigagdo noutros contextos quer das experiéncias
pessoais dos investigadores, que pudessem ser limitativos na analise dos
dados recolhidos.

Em segundo lugar, pesou na nossa opgdo a enorme falta de informagéao
sobre a populagdo que pretendemos conhecer: auséncia total de estudos
de caracterizagao das familias e criangas com SXF, havendo apenas um
pequeno numero de trabalhos, muito pontuais, sobre aspetos genéticos
ou de caracterizagao de alguns aspetos da intervencao educativa.

Além disso, em trés estudos preliminares e preparatorios (Pereira, 2011;
Morais & Franco, 2012; Franco & Velhinho, 2013) experimentamos
metodologias diferentes, nomeadamente analise de conteldo e estudo de
caso, que reforcaram a ideia que seria necessario uma abordagem que
permitisse conhecer a realidade em estudo de um modo mais abrangente.
Foi evidente a insuficiéncia de uma metodologia de estudo de caso para
o conhecimento de uma populagao alargada e também que as categorias
que podiamos encontrar na analise de conteudo, se bem que possam
servir de contraponto a nossa reflexao, seriam necessariamente mais
limitativas para uma investigagdo que pretenda ir para além da dimensao
descritiva.

Em quarto lugar, tivemos de ter em consideragdo as dificuldades praticas
em obter uma amostra significativa e estruturada, compativel com
estudos de carater quantitativo. Nos estudos preliminares tinhamos ja
identificado esta dificuldade e o trabalho de constituicido da amostra veio
a verificar-se um processo longo e dificil que sé se desbloqueou, muito
progressivamente, ao longo da execugao do projeto. Estudos posteriores
ja poderdo vir a considerar outros tipos de recolha de dados, porquanto
se avangou bastante na identificagdo da populagdo, possibilitando em
futuros estudos dispor de amostras adequadas. Sera entdo mais viavel
avancar para estudos quantitativos, a partir do momento em que se
possui uma teoria cujos diferentes aspetos e consequéncias podem ser
testados, e uma populagdo bem identificada e suscetivel de constituir
amostras adequadas.

Tendo em conta os objetivos enunciados a opgédo por uma metodologia
qualitativa tem assim como grandes vantagens para a nossa investigagao
O permite:
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- Uma abordagem global e holistica, sem pretender reduzir as
respostas (e os dados obtidos) a perguntas ou categorias pré-
fixadas.

- ldentificar novas variaveis ou aspetos que poderiam n&ao ser
considerados a priori e alargam o ambito e profundidade de
investigacao.

- Ter em consideragdo todos os casos, mesmo 0S excecionais ou
que a partida ndo seriam de esperar, aumentando o numero de
interrogagoes que se colocam durante o processo de analise e
permitindo um quadro interpretativo mais amplo.

- Abordar significados pessoais, sem ver nisso num obstaculo ao
conhecimento cientifico mas constituindo uma oportunidade de
conhecer os sentidos e significados pessoais dos entrevistados que
interferem definitivamente com o percurso de vida das criangas e
jovens estudados.

- A criacdo de modelos que se revelem adequados ao conhecimento
do problema que se pretende investigar. Sendo primeiramente
uma investigagao exploratéria, porque aborda um campo novo e
tem como preocupacgdo buscar uma descricdo valida da realidade,
pode ir mais longe ao buscar uma compreensao e interpretagao
das categorias e teorias que permitem melhor compreender essa
realidade a um nivel conceptual.

A perspetiva da Grounded Theory levou—-nos a usar uma entrevista
aberta e nao diretiva, aos pais e maes de criangas e jovens com SXF
(mutagéo completa). Os dados recolhidos incidiram sobre os momentos
mais significativos do percurso de vida dos seus filhos, clarificando as
dimensodes familiar, educativas, sociais e profissionais da sua inclusao.

a) A Grounded Theory

Como a opgao pela Grounded Theory tem implicagdes na compreensao dos
procedimentos de amostragem, recolha e tratamento dos dados, teremos
de introduzir aqui alguma informacao sobre este tipo de abordagem, de
forma a que os pontos subsequentes possam ser melhor entendidos.

A Grounded Theory, originalmente desenvolvida por Glaser e Strauss
(1967), & uma metodologia de recolha e analise de dados qualitativos
que permite a construgcdo de teoria através de um processo sistematico
e interativo de abordagem dos dados (Strauss & Corbin, 1998). Tem-se
revelado especialmente util quando se pretendem investigar os processos
e as varias significagbes de um fendmeno ou realidade.

Esta abordagem remete—nos para o interacionismo simbdlico, em que as
acdes se compreendem na ligagao com o significado que € atribuido as
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relagdes sociais em que estao inseridas, e que se modificam ao longo
do tempo. Centra-se nos significados que as pessoas atribuem as suas
vidas e aos aspetos subjetivos da vida social.

Baseando-se, na sua versao original, num paradigma positivista
(Glaser & Strauss, 1967), foi valorizando progressivamente uma posigao
construtivista (Strauss & Corbin, 1990; 1998), assumindo que ndo ha
conhecimento sem considerar o papel do sujeito que conhece, e nédo é
possivel desprezar o lugar do investigador na produgdo do conhecimento.
Também tem preocupagbes pragmaticas, preocupando-se, em ultima
analise, com a utilidade pratica do conhecimento e o bem estar das
pessoas. O que leva igualmente os investigadores a uma procura mais
proxima da realidade dos individuos.

Glasser (1992:30) define a Grounded Theory como “uma metodologia
de anadlise e de recolha de dados que utiliza um conjunto de métodos,
sistematicamente aplicados, para gerar uma teoria indutiva sobre uma
area substantiva. O produto final da investigagao constitui uma formulagao
tedrica, um conjunto integrado de hipoteses conceptuais sobre a area
substantiva que é objecto do estudo”. O fim udltimo do processo de
anadlise é, assim, a construgcado de teoria. A légica da construgao teodrica
€ indutiva, sendo a partir dela que se pretende construir uma teoria
substantiva baseada nos dados da realidade observada (Creswell,
2007). O cerne da Grounded Theory & justamente essa descoberta
constante decorrente dos processos de recolha e analise de dados, que
se desenvolvem quase em simultaneo, implicando uma postura ativa do
investigador que inicia gradualmente o processo de conceptualizagao,
para posterior construgao de teoria.

Para fazer face as criticas relativas a credibilidade cientifica das abordagens
qualitativas, os seus autores desenvolveram esta metodologia com base
numa exigéncia de grande rigor na recolha e analise de dados. Focando
a sua abordagem na construgdo de teoria, assumem que um meétodo
qualitativo pode ser tdo rigoroso quanto um quantitativo, desde que
haja uma atengao rigorosa nos seus procedimentos, e como resultado o
nascimento de uma teoria construida a partir de um envolvimento intenso
com a realidade a estudar.

A Grounded Theory ndo pretende oferecer ao investigador uma série de
procedimentos imperativos que devem ser seguidos desde a formulagao
da uma pergunta de investigagdo até a recolha, analise dos dados e
apresentagdo dos resultados. Diferentes investigadores, mantendo
embora a mesma preocupacao de rigor na utilizacdo e descricao dos
procedimentos, tém usado grande variedade de procedimentos. Pretende
sim que o investigador analise constantemente o avango da sua pesquisa
e construa a sua teoria a partir da comparagcao constante dos dados e
do seu questionamento.
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Ha, no entanto, algumas caracteristicas fundamentais da Grounded
Theory. Uma primeira, que inclusivamente lhe da o nome, é que sao
os dados que determinam tanto os processos como os produtos da
investigagdo e nao quaisquer teorias ou conceitos prévios. O que nao
significa ndo ter em conta o estado da arte de um problema, mas uma
certa abstinéncia teérica no momento da recolha e no inicio da anélise,
de modo a que essas teorias prévias nao possam subjugar os dados na
leitura da realidade e consequente construgao teorica.

Em segundo lugar, inversamente aos métodos mais tradicionais, mas
coerentemente com a posicdo interacionista quanto ao envolvimento do
investigador no processo de investigagdo, a analise e a recolha dos
dados sédo simultdneas e concorrem conjuntamente para o bom resultado
do processo. A amostragem, nesta forma de pensar a construgao do
conhecimento, faz-se de acordo com o que vai acontecendo com os
dados e serve para refinar, aprofundar ou completar as categorias, sendo
designada como amostragem tedrica e valendo pela forma como os
que a integram permitem consolidar a teoria em constru¢édo e nao pela
respetiva representatividade formal em relagdo a uma populagao.

Outro pressuposto fundamental € que é o uso sistematico dos processos
de analise que conduz a niveis mais elevados de analise.

Apesar de tudo, ha um conjunto de procedimentos de investigacdo que
visam garantir o rigor e validade do processo e se referem a definicdo
do problema de investigagcdo, construcdo da amostra, procedimentos
de codificagdo, categorizagdo, construgdo de memos (memorandos) e
sua ordenacgdo e escrita. Como método assenta em quatro estratégias
essenciais: a) o questionamento permanente através de perguntas
generativas, que procuram relacionar conceitos; b) amostragem tedrica;
c) procedimentos de codificagdo e categorizagdo sistematicos, d)
preocupacao constante com o desenvolvimento conceptual e ndo apenas
com os aspetos descritivos, ou seja, os investigadores servem-se deste
método para criar categorias tedricas a partir dos dados e para analisar
as relagbes entre elas e é através destes procedimentos analiticos que
se constroi a teoria fundamentada nos dados.

Os procedimentos que utilizamos assentam precisamente na
operacionalizagdo metodolégica de aspetos caracteristicos da Grounded
Theory, que desde ja sdo enunciados.

a) Pergunta de investigacao

A questdo de investigacdo € necessaria para centrar a investigagcdo no
objecto de estudo concreto. Na Grounded Theory esta questao inicial
serve para identificar e delimitar o objecto de estudo e ndo para formular
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hipéteses sobre ele. A questdo de investigagdo diferencia-se das
hipéteses usadas em outros tipo de estudo precisamente porque exige
uma resposta que dé uma descricdo detalhada do objecto de estudo
e, preferencialmente, uma explicagdo, mas nao se circunscrevendo a
formulacdo de hipdéteses a serem testadas.

Na formulagdo da nossa questdo de investigagdo tivemos em conta que:

1. Deve identificar o processo, a entidade ou objecto a investigar. Neste
caso momentos significativos do processo de desenvolvimento das
criangas com SXF.

2. Sugere uma linha de direcao na investigagdo sem predizer o que
se pode encontrar; ou seja sugere uma linha temporal e curso
de vida da crianca, mas ndo determina a natureza, dimensao ou
caracteristicas dos momentos ou periodos a assinalar.

3. As perguntas devem ser mais orientadas para o processo do que
para a explicagdo; dai termos comecgado por solicitar algo mais
descritivo desse processo (de desenvolvimento) e em questdes
subsequentes sempre preferirmos centrar-nos no processo,
deixando ao critério do entrevistado introduzir ou ndo explicagbes
ou consideragdes sobre o porqué.

4. As perguntas sao previsionais e estdo abertas a mudancas ao
longo do processo de investigagao.

A importancia fundamental da questdo de investigagao para a validade
do processo exige que seja convenientemente formulada, o que nao
é, no entanto, incompativel com a introdugédo de novas perguntas que
decorrem do processo de analise, da interrogacdo permanente dos
dados, da comparacao constante entre os dados obtidos e entre estes e
o processo de categorizagao.

b)  Recolha dos dados

Embora a recolha de dados seja possivel através de muitas e diferentes
técnicas, a entrevista € das mais utilizadas, uteis e faceis de realizar. A
partir da pergunta de investigagcao, e guiado por ela, o investigador pode
abordar aspetos concretos da experiéncia pessoal do entrevistado. Deste
modo mantém o controle da entrevista, mas permite ao entrevistado
que reformule e ponha da forma que melhor entender o problema da
investigacao, que faca a sua leitura e organize os dados, ou seja, a sua
narrativa, da forma que Ihe parece mais relevante.

Nesta investigacdo preferimos usar apenas os dados obtidos através de
uma entrevista unica com os participantes, gravada e transcrita. O bom
sucesso da entrevista e a sua adequacgao aos objetivos depende da boa
relagdo entre entrevistador e entrevistado, pelo que procuramos ter em
conta os seguintes aspetos:
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- O efeito das caracteristicas e identidade social do investigador
(género, idade, classe social, etc);

- O lugar onde se realiza a entrevista, de modo que o entrevistador
esteja identificado com o contexto cultural do entrevistado e este
se sinta a vontade e seguro;

- A representacdo do entrevistado sobre a entrevista e o significado
que lhe atribui, de modo a que entenda o que dele se espera de
uma forma adequada;

- A atencao a diversidade linguistica, de forma a que o entrevistado
possa entender perfeitamente o que é perguntado e o entrevistador
perceba corretamente o que o entrevistado quis dizer;

- O numero de perguntas deve ser limitado, e neste caso reduzimo-
lo a uma inicial, tendo o cuidado de, nas subsequentes, comecar
sempre por perguntas mais gerais e evitar ser intrusivos em relagéo
a aspetos privados;

- Sempre que necessario, a mesma pergunte deve ser reformulada,
colocada de forma diferente, mas sem mudar o foco ou acrescentar
mais informagao, procurando apenas motivar o entrevistado a
adicionar mais informagdo ou esclarecimento. As perguntas devem
fazer sentido para ele e serem adequadas a sua narrativa;

- Qualquer informacé&o relevante ndo deve ser desvalorizada através
de alguma forma de desincentivo (nomeadamente n&o verbal) mas
pode, pelo contrario, ser motivo de perguntas adicionais sem no
entanto se introduzirem elementos valorativos.

Para além da pergunta base inicial, foram usadas perguntas de diferentes
tipos (Spradley, 1979): a) Perguntas descritivas - que se centram sobre o
que aconteceu, ou acontece, nomeadamente na historia de vida, e que
foram as mais centrais nas nossas entrevistas: b) Perguntas “estruturais”-
que pretendem saber o que o entrevistado pensa, como pensa ou o
significado que da a aspetos do seu mundo e da sua vida; c) Perguntas
de contraste - que visam esclarecer as diferengas que o entrevistado vé
entre situagdes, fendmenos ou experiéncias e, d) Perguntas avaliativas
- que se centram sobre o modo como o entrevistado se sente, as suas
sensacgdes e sentimentos.

c) Anélise dos dados

A fase de analise dos dados, sobrepbde-se, na Grounded Theory, a
recolha dos dados. Isto porque na recolha e analise dos dados, o uso do
método de comparagao constante € um ponto central. O investigador tem
de se questionar sobre o que os dados dizem, o que esta a acontecer e
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estar aberto a novos dados ou a possibilidade de modificar as analises
feitas e as relagdes estabelecidas entre eles.

O trabalho de analise comega com a definicdo das unidades a codificar.
As unidades que podem ser analisadas separadamente designam-se
habitualmente incidentes, ou seja, a parte do conteldo, neste caso da
entrevista, que é alvo de analise do investigador. Estas unidades sao o
ponto de partida do processo de analise. Para o nosso estudo optamos
por codificar linha a linha. Ou seja, em cada linha do texto transcrito
das entrevistas foi identificado o cdédigo que corresponde ao aspeto mais
relevante dos dados.

A codificacdo e a categorizagdo sdo os processos centrais da analise,
quando identificamos e classificamos um conjunto de dados, quando
examinamos as unidades, neste caso as linhas, com o objetivo de
identificar diferentes eixos tematicos que nos ajudem a classificar essas
unidades de analise.

O processo de codificagdo compreende trés fases, cada uma
correspondendo a um tipo de codificagao diferente: aberta, axial e seletiva.
E a combinacdo delas que conduz dos incidentes (as unidades daquilo
que é dito nas entrevistas) a teoria substantiva, objetivo fundamental da
GT. O percurso &, pois, do incidente ao codigo e deste ao conceito, para
deste chegar a uma teoria substantiva que pode tornar-se depois em
teoria formal.

A codificagdo aberta € a primeira. A codificagdo é a operagao que
atribui a cada unidade um coédigo proprio de uma categoria em que
consideramos que se inclui. A codificacdo € que define as variaveis e
leva as categorias e respetivas propriedades. O processo de codificagdo
decorre do questionamento sobre as relagbes entre os dados e da
construgdo provisoria de categorias.

A categorizagdo permite classificar conceptualmente os cédigos atribuidos
dentro de uma mesma tematica. Cada categoria contém um significado
ou multiplos tipos de significados que se podem referir a situagoes,
contextos, atividades, acontecimentos, relagcdes, comportamentos,
opinides, sentimentos, perspetivas, métodos ou processos.

A integracdo entre categorias € feito a partir do estabelecimento de
relagoes entre conceitos. O que s6 pode acontecer fazendo comparagoes
constantes e sistematicas entre as semelhancgas e diferengas encontradas
nos dados usados para criar as categorias.

A codificagdo axial consiste no aperfeicoamento e diferenciacdo das
categorias resultantes da codificagdo aberta, e na analise dos conceitos e
sua organizagao, até se encontrar a categoria central e suas propriedades.
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O paradigma de codificagao (Flick, 2004) torna possivel a sistematizagéo
dos dados através das relagdes entre as categorias e subcategorias,
tendo em conta o fendmeno, as condigbes causais, o contexto, as
condi¢cbes intermediarias, as estratégias de acdo e as consequéncias
dos fendmenos.

A fase mais abstrata é a codificagdo seletiva. E nela que se refina
o processo, identificando-se a categoria central da teoria com a qual
as restantes se relacionam. Ela deve ser capaz de integrar as outras
categorias e expressar o essencial do processo. Pode ser uma nova
categoria ou uma das ja existentes.

O processo de anadlise termina quando se alcanga a saturagdo teorica,
ou seja, nenhum dado novo acrescenta algo diferente ao processo de
anadlise e de categorizagao.

Ao longo do processo de investigagdo vao sendo continuamente
produzidos memorandos, ou memos. Estes sdo notas que se referem
as ideias tedricas sobre os codigos, e as respetivas relagdes, que véo
surgindo ao longo do processo de codificagdo e sdo uteis no confronto
com a literatura existente e na redagédo final da analise. S&o registos
escritos das analises dos investigadores, representando o pensamento
abstrato sobre os dados e as representagbes das relagdes entre os
conceitos.

Os memos podem consistir em notas de cddigos, notas tedricas, notas
operacionais, diagramas légicos ou diagramas integrados. A medida que
a investigagcao decorre, os memos e diagramas vao mostrando maior
profundidade e complexidade conceptual, refletindo o avango da teoria.

A redagdo de memorandos € uma técnica muito importante na Grounded
Theory uma vez que € a partir da sua elaboragao que se inicia a analise,
nomeadamente através da construcdo de relagdes entre as categorias de
analise e a respetiva interpretacdo. Sdo também especialmente uteis na
fase de redacao dos resultados ja que contém os elementos fundamentais
que, emergindo dos dados, constroem a teoria.
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2.3. Amostra

Um dos primeiros problemas que se colocaram foi o de identificar
a populacdo e constituir a amostra a estudar. O numero de familias
identificadas na regido do Alentejo (ver capitulo anterior) e a existéncia
de uma entidade associativa nacional, fez-nos pensar que poderiamos
trabalhar a partir de uma base de dados ja existente. No entanto, foi
necessario ir construindo uma listagem de familias, a partir de sua
identificagcdo progressiva. A existéncia de informacao dispersa permite-
nos estimar que podera haver cerca de 300 familias identificadas e com
avaliagao genética feita, mas o acesso a elas revelou-se nao so dificil
como também mais moroso e gradual do que previamos.

Sendo nossa intengdo obter um grupo de participantes de d&mbito nacional
recorremos a unidades de saude e outras entidades que trabalham no
dominio da deficiéncia, intervengdo precoce ou reabilitagdo, que nos
permitiram localizar casos e realizar entrevistas em todas as regides
(Norte, Centro, Lisboa, Alentejo e Algarve).

A opcgao pela Grounded Theory tem, como vimos, influéncia decisiva
ao nivel da amostragem, dada a concegdo de amostragem teorica.
Apontamos por isso para as 60 entrevistas inicialmente previstas, apesar
da saturagao, de uma forma global, ter sido encontrada bem mais cedo,
por volta das 40 entrevistas. Embora compativel com a amostragem
tedrica, nao foram feitas segundas entrevistas as familias e apenas foi
introduzida nas entrevistas uma nova pergunta, relativa as diferencas de
percepgao e envolvimento de pais e maes que, embora nao considerada
neste estudo, desde ja permitiu obter dados para futuros trabalhos.

Quanto aos dados caracterizadores da amostra, é de referir:

a) Todos os casos de criangas e jovens considerados sdo rapazes,
com idades entre os 4 e 31 anos de idade e tém avaliacdo genética
concluida.

b) Entrevistados - Foram entrevistadas as maes de todas as criangas e
alguns pais, perfazendo 60 entrevistas das quais:

- Maes - 72,1%
- Pais - 27,9 %

Nesta fase do estudo nao se aprofundaram as diferencas entre as
perspetivas dos pais e das maes, tanto mais que o grupo estudado é
maioritariamente feminino.

c) Regido de Residéncia - As familias entrevistadas distribuem-se
geograficamente da seguinte forma:
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- Norte - 28,6%
- Centro - 9,5%
- Lisboa - 38,1%
- Alentejo - 14,3
- Algarve - 9,5 %

d) Habilitagdes - No que se refere as habilitagdbes académicas, temos:

- 12 Ciclo - 14,6%
- 92 Ano - 29,3%
- 122 Ano - 26,8 %
- Superior - 29,3%

Ha uma prevaléncia de familias de nivel académico superior claramente
mais elevada que a média da populagao portuguesa, que decorreu da maior
facilidade de contacto e de resposta ao tipo de recolha que foi efetuada.

2.4. Procedimentos de recolha de dados

As entrevistas foram sempre agendadas telefonicamente, tendo sido
explicada a familia a natureza e objetivos do estudo, sem nunca ter sido,
no entanto, enunciada a pergunta de partida e havendo o cuidado de evitar
qualquer referéncia aos resultados esperados. Obtido o acordo com a
familia (mae e/ou pai) foi agendado um encontro no domicilio da familia,
ou noutro local acordado por esta, desde que garantisse as necessarias
condicbes de a vontade e confidencialidade na recolha da informacgao.

A entrevista foi sempre individual. Mesmo nos casos em que mae e pai
foram ambos entrevistados ndo assistiram a entrevista um do outro. No
inicio de cada entrevista foi obtido o consentimento formal e recolhidos
alguns dados muito sucintos de caracterizagdo do entrevistado e da
crianga. As entrevistas foram sempre gravadas, com autorizagdo do
entrevistado. Em relagdo a 4 criangas foram também obtidas entrevistas
com técnicos das instituicbes que acompanharam o seu processo de
desenvolvimento. Todas as entrevistas duraram entre 1 e 2 horas.

Foram tidas em conta todas condi¢cdes anteriormente referidas para a
realizacdo de umaboa entrevista, nomeadamente aadequagaodalinguagem
e o estabelecimento de uma relagdo de confiangca e mutua aceitagao.

A pergunta de partida, em todas as entrevistas foi:

- Quais foram, na sua opiniao, os momentos mais significativos da
vida do seu filho/a.

Os pais/maes, sempre que necessario, foram incentivados a falar
mais sobre cada um desses momentos. Todos os respondentes foram



SINDROME DE X FRAGIL
pessoas, contextos & percursos o5

mais tarde incentivados a participar no Congresso em que foi feita a
apresentacao preliminar dos dados e respetiva analise.

2.5. Procedimentos de analise de dados

No processo de andlise dos dados foram seguidos os procedimentos
proprios da Grounded Theory anteriormente referidos, que assentam
em processos de constante questionamento e comparagao. Em termos
gerais, o processo seguido foi:

1. Decompor os dados em unidades de analise e questionamento
dessas unidades;

2. Nomear ou codificar, considerando este processo mais préoximo da
conceptualizagcdo do que da descricio;

3. Agrupar em categorias, tendo em conta a similitude, e atribuir-lhes
um nome abstrato;

4. Comparagdo constante, identificando as relagdes entre categorias
e o contributo das unidades para a categoria abstrata.

O ponto de partida foi a transcricao integral das entrevistas realizadas
que, como dissemos, decorreu em simultaneo com o processo de analise.
As entrevistas foram colocadas num arquivo eletréonico acessivel a todos
os membros da equipa de investigagao.

A primeira fase consistiu na codificagdo aberta. Diferentes investigadores
comegaram por codificar as entrevistas linha a linha. A opgéo por este
tipo de codificagdo pareceu—-nos mais adequada, de forma a garantir que
nao se perderia informacgao relevante.

Apo6s discussdo dos codigos, os mesmos foram aceites, desenvolvendo-
se um conjunto inicial de categorias. Esse conjunto comecgou por ser
bem maior do que o grupo final e as suas subcategorias eram também
bem mais.

O processo de comparagao constante foi a metodologia fundamental da
analise e codificagdo das entrevistas subsequentes, ja que cada uma
questionava tanto os codigos como a categorizagao inicial.

Sendo a pergunta inicial “Quais os momentos mais significativos” os
investigadores foram-se colocando questdes como:

- Como se diferenciam esses momentos de outros?
- Porque é que esses momentos s&o significativos?

- Que particularidades ou caracteristicas apresentam?
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O que aconteceu e que foi mais significativo e porqué?
- Quais os estados emocionais vividos em cada um deles?
- Quais as consequéncias?

- Quais as pessoas/ atores nesse momento?

- De que modo o que aconteceu contribuiu para o processo inclusivo
ou o dificultou?

As categorias foram-se organizando numa linha temporal de
acontecimentos, e cada aspeto (evento ou incidente) foi passivel de ser
situado nessa linha, numa perspetiva ainda meramente descritiva.

Neste ponto comecgou a ficar claro que nem todas as categorias sao
meramente descritivas nesse continuo temporal. Por exemplo, as
categorias relativas as primeiras preocupagdes e ao diagndstico, embora
consolidando-se como momentos conceptualmente diferenciados e
fundamentais, nao obedecem diretamente a logica etaria. Também as
varias categorias, inicialmente consideradas, relativas as transigoes de
ciclos acabam por emergir como uma problematica comum que as agrega
numa categoria Unica.

Nesta fase de codificagao aberta, os codigos estao proximos da forma como
os pais relatam o que aconteceu; proximos da descrigdo dos factos (ou das
opinides sobre esses factos) e das explicagdes e teorias dos pais. Usou-
se, sempre que possivel, como codigo palavras retiradas das entrevistas.

A passagem a codificagdo axial comegcou com o emergir das grandes
categorias relativas ao percurso de vida da crianga. Os cédigos puderam
ser organizados em torno de 6 grandes categorias: Primeiros sinais,
diagnostico, educacgao pré-escolar, 12 ciclo do ensino basico, transi¢coes
escolares e saida da escola. A ideia central que emergiu € que ao longo
de todo o processo ha acontecimentos e vivéncias que contribuem para
o desenvolvimento da crianga, da familia e da respetiva inclusdo e outros
que, agindo negativamente, impedem ou dificultam esse processo.

Para cada grande categoria tematica foram emergindo as diferentes
subcategorias e as respetivas propriedades e dimensdes. Respeitando
sempre a forma como os pais € maes organizam ou descrevem as
suas percegdes, a forma de organizar as subcategorias e respetivas
propriedades e dimensdes € variavel de categoria para categoria e foi
respondendo as interrogagdes dos investigadores relativamente aos dados.

A construgdo de memorandos iniciou-se na fase de codificagcdo aberta
sob a forma de notas de campo ou com interrogagdes sobre o significado
dos codigos. Na fase de codificagao axial e de organizagao dos codigos
em fungdo das categorias os memorandos passaram a integrar:
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Problemas e interrogagoes

Identificacdo e caracterizagdo das categorias
- Descricdo das suas propriedades e dimensodes
- ldentificagdo de conceitos que interpelam os dados

A organizagdao dos memorandos, estabelecimento de relagdes entre eles
e respetiva sequenciagao permitiram organizar conceitos mais abstratos.

De notar que, ao contrario da abordagem quantitativa, ou mesmo de
abordagens qualitativas em que se mantém as dimensobes quantitativas,
a preocupacgao fundamental € com a compreensdo da forma como os
conceitos de relacionam, se explicam, constroem e interagem e n&o com
a caracterizagado descritiva de uma populacdo. Ou seja, nao € importante
sabermos quantas familias nesta amostra (ou generalizando para uma
populagéo) vivem um determinado fendmeno, ou pensam de determinada
forma, mas sim como é que se organizam diferentes processos e como
os elementos e caracteristicas das categorias permitem compreender as
relagbes entre conceitos. Em Ultima analise de que forma cada conceito
esta presente e pode contribuir para a incluséao ou desenvolvimento das
criangas e familias que constituiram o nosso objecto do estudo.

A apresentagdo dos resultados de investigagdo baseada na Grounded
Theory deve organizar-se em torno das principais categorias identificadas,
devendo ter em conta que :

- Havendo uma categoria que se destaca e com a qual o resto
das categorias apresenta algum tipo de relagdo, esta deve ser
assinalada primeiro. Se ndo ha uma categoria que se destaque
das restante, entdo devem analisar-se as principais categorias
uma a uma;

- Cada categoria deve ser apresentada juntamente com as suas
subcategorias, definida e discutida;

- Depois de ter sido apresentada e discutidas cada categoria
individualmente, ha que discutir as relagbes entre elas. A partir
daqui é que se formulam as interpretagcbes tedricas do objeto de
estudo

- E recomendavel incluir uma representagdo grafica das relagées
entre as categorias principais.
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3. Resultados e discussao

Com referimos, a primeira questdao que colocamos aos pais e méaes foi:
"Quais foram, na sua opinido, os momentos mais significativos da vida do
seu filho/a”? Partindo desta primeira pergunta, procuramos identificar os
momentos mais significativos da vida da crianga na perspetiva dos pais e
conhecer mais aprofundadamente cada um desses momentos ou periodos.

A apresentagdo que aqui fazemos dos resultados néo segue a progressao
da analise, visto que a categoria central, apesar de ser apenas construida
e validada num momento posterior, € aqui desde ja apresentada de modo
a facilitar a compreensao global dos dados a partir da sua centralidade.

3.1. Categorias principais

Face a questao colocada, encontramos trés diferentes formas dos pais
olharem para a globalidade da vida da crianga, quando solicitados a
pensar retrospetivamente sobre ela.

Alguns pais, especialmente de criangas mais novas, com diagnostico
recente, ou a viver um periodo novo especialmente marcante, estdo
muito centrados na problematica atual do filho e toda a sua narrativa
é feita por referéncia ao momento presente, o qual, pelo seu impacto,
parece ter um peso centralizador na narrativa dos pais.

o ele estar em casa, assim, connosco (12M-19)

Outros pais, também de criangas mais novas ou com diagnoéstico mais
recente, referem que os momentos marcantes, do seu ponto de vista,
sao as aquisicdes que os filhos vao fazendo, as pequenas coisas que
conseguem, nao valorizando uma perspetiva temporal dos eventos mas,
antes, a identificagdo dos episddios de alegria descritos como vitérias.
Mais significativos... todos os dias sdo significativos para nos,
penso que ndo tenho assim nenhum diferente. Todos os dias é uma
novidade, uma surpresa. ( 75M—4)

No entanto, a maior parte dos pais identifica claramente alguns marcos
e eventos significativos. A ordem e importancia de cada um deles é
variavel, mas nas suas narrativas surgem mais frequentemente a
problematica do diagnéstico, os primeiros sinais € os momentos da vida
escolar mais significativos. A ordem de apresentagcao ndo corresponde,
necessariamente, a uma ordem de importancia. E seguida, geralmente,
uma ordem cronoldgica, descrevendo os momentos na sequéncia em que
foram vividos. Outros pais, no entanto, comegam por realgar momentos
particularmente marcantes e depois retomam entdo uma narrativa
cronolégica, em funcdo do desenvolvimento da crianga.
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A analise dos dados, feita de acordo com os principios e procedimentos
da Grounded Theory, levou a emergéncia de um conjunto de categorias e
subcategorias. Depois de termos analisado as categorias particulares, e
respetivas qualidades, que serao descritas nos pontos seguintes, fizemos
uma organizacao final de todas elas.

Como categoria principal emergiu, entdo, uma nova categoria que podemos
designar por “Percurso”. A escolha desta como a categoria central
significa, em primeiro lugar, que n&o ha linearidade no desenvolvimento
e no curso de vida destas criangas ou na visdao que as familias tém
sobre elas. A existéncia desta sindrome concreta ndo anula, antes pelo
contrario, uma enorme variabilidade relativamente a vida de cada crianga
e ao percurso de cada familia. O que marca a existéncia de SXF numa
familia nao €&, pois, algo intrinseco a caracterizagao da sindrome, mas
sim um percurso de vida que é feito, de modo diferenciado, por cada
familia. “Percurso” refere-se assim ao caminho vivido por cada familia,
com diferentes etapas, momentos e circunstancias, mas que & coerente
com a situagdo de vida atual.

Podemos identificar trés aspetos fundamentais na caracterizagdo desses
percursos. Em primeiro lugar os contextos; ou seja, a descricao de cada
acontecimento pela familia faz-se por referéncia ao contexto social e
histérico em que ocorre. Dele fazem parte pessoas, eventos, situados
num tempo, e processos especificos. Em segundo lugar, ha momentos,
nesse percurso, que sao claramente mais significativos e determinantes,
cujo impacto tem, para os pais, poder explicativo relativamente as
vivéncias subsequentes E, por ultimo, o final desse percurso pode ser
definido como a inclusdao, ou seja, uma plena e harmoénica integragao
no contexto social, tanto na familia, como na escola, como, em ultima
analise, na sociedade no seu todo. O que implica uma boa adaptagéo e
adequado bem estar tanto da crianga como da familia.

Esta categoria central organiza e desdobra as seis outras categorias
que emergem dos dados e que constituem seis grandes marcos no
percurso de inclusdo das criangas com SXF. Duas derivam diretamente
do processo de reconhecimento da existéncia de uma perturbagdo do
desenvolvimento e apontam para o impacto decisivo desses momentos
(ou processos) para o curso de vida. Sdo as categorias “primeiros sinais”
e “diagnéstico” que se relacionam mais diretamente com o sistema de
saude. Duas outras referem-se a periodos etarios especificos, com
duragdo mais ou menos pré-determinada (“educagéo infantil” e “12 ciclo
do ensino basico”) e sdo balizadas pela entrada em diferentes niveis
do sistema educativo. Uma quinta categoria refere-se as transigoes,
processos que se repetem dentro do sistema educativo, mas sempre de
modo diferente e em momentos distintos, embora reativem processos
semelhantes de ansiedade e novas exigéncias adaptativas. Uma sexta
categoria decorre da saida do sistema educativo e refere-se a tudo o que
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novos desafios que se colocam ao jovem a partir dai e ja ndo séo

especificos nem do dominio da saide nem da educagdo, mas que sao,
afinal, o culminar de um processo inclusivo bem ou mal sucedido.

Percurso
A4
| Primeiros sinais |(—)| Educagéo Infantil |
A4 A4
| Diagnéstico |<—)| 12 Ciclo Escola Bésica |—>| Transi¢gdes educativas
Saida Sistema
educativo
Inclusao

Figura |- Categorias e categoria principal

As categorias encontradas sao assim:

1.

Os primeiros sinais e a confrontagdo dos pais com as suspeitas
iniciais de que alguma coisa nao esta bem. Para todas as familias
essa é uma mudancga profunda e um ponto de viragem no seu curso
de vida. Exceto nos casos de lesdes perinatais, € um momento
cujo inicio é dificil de localizar com exatidao e em que ha bastante
variabilidade de caso para caso. Teremos de nos interrogar sobre
o significado dessa variabilidade e compreender as relagdes entre
as varias subcategorias e as variaveis que se colocam em acao
neste periodo.

O diagndstico de SXF, que é vivido como um processo longo e
doloroso e marca uma viragem, trazendo consigo uma verdadeira
crise, intensa e significativa. Na sequéncia da identificagdo das
primeiras suspeitas, cada familia enceta o processo conducente
a obtencdo de um diagnostico adequado e definitivo que, nos
casos da SXF, se conclui somente com a avaliagdo genética. A
compreensao desta etapa e das suas vicissitudes pode ajudar a
encontrar os elementos mais precoces que devem ser trabalhados
no sentido da melhor inclusdo das criangas e do processo de
adaptagao dos pais.
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3. O periodo pré-escolar da educacéao infantil com a entrada na creche
ou jardim de infancia que &€ um periodo bem definido e sempre
marcante, quer pelos problemas de adaptagcdo e inclusdao que
levanta, quer porque, pela primeira vez, alguém (os educadores)
chama a atencdo para que alguma coisa nao estara bem no
desenvolvimento da crianga. De um modo demasiado frequente,
este periodo € anterior ao diagndstico e o processo inclusivo tem
mais em conta as dificuldades desenvolvimentais ja reconhecidas
ou em rapido reconhecimento.

4. O primeiro ciclo do ensino basico € o periodo em que se
manifestam, muito claramente, as dificuldades de aprendizagem e
os problemas de comportamento caracteristicos da SXF. Comegam
aqui as dificuldades do processo inclusivo no sistema educativo e,
muitas vezes, da-se a real confrontagdo com a deficiéncia

S. As transicbes para os diferentes ciclos (22 ciclo, 32 ciclo e
ensino secundério) com diferentes modelos de organizagao das
escolas, expectativas quanto a inclusdo e problemas particulares,
representam, na sua globalidade, outros elementos marcantes
no percurso de vida. Cada uma dessas transicoes pode ser
considerada um desafio novo, mas encontramos fundamentalmente
a recapitulagédo das problematicas adaptativas e inclusivas cada
vez que se da a mudancga de ciclo. O que coloca em questio tanto
as caracteristicas da crianga como as da escola.

6. A saida do sistema educativo, ultimo e fundamental momento de
transicdo, em que a falta de respostas pdée em causa a inclusao
profissional e social. Trata-se de um momento em aberto que
questiona as diferentes dimensdes da organizagdo das rotinas e
ocupagoes diarias e em que assumem particular relevo a autonomia
e o encarar do futuro. A saida do sistema educativo abre para
novas etapas e dimensdes que requererdao analise particular.

Podemos olhar para todas estas etapas como sendo periodos de uma
trajetdria de inclusdo, em que cada evento, cada experiéncia e cada vivéncia
relacional contribuiram para promover a inclusdo e desenvolvimento da
crianga ou, pelo contrario, se tornaram obstaculo a essa inclusdo pela
forma como afetaram quer a crianga quer a sua familia.

O quadro seguinte (Fig. 2) ajuda-nos a pensar e arrumar os dados em
fungdo do momento em que sao descritos e em fungdo do seu efeito
facilitador ou perturbador do processo inclusivo. Tem, por isso, uma
utilidade descritiva mas também permite organizar os conceitos teodricos,
na medida em que nos ajuda a localizar a importancia dos diferentes
elementos e categorias por referéncia a um constructo mais tedrico e
abrangente que é o de percurso inclusivo.
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PERCURSO INCLUSIVO
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PRIMEIROS SINAIS

Nascimento

DIAGNOSTICO |
T
JARDIM DE INFANCIA ‘ ‘ TRANSICOES ESCOLARES

1 CICLO E.B. | [ sAiDA DA EsCOLA
LI L I B

N \\\\

PERCURSO NAO INCLUSIVO

Figura 2. Linha temporal do curso de vida e percurso inclusivo

Nesta imagem temos uma linha temporal central que corresponde ao
momento etario da crianga, por referéncia a qual se marcam os 6
grandes periodos ou categorias temporais que acabamos de enunciar.
Para cada um desses momentos & possivel encontrar os fatores que
contribuem para a boa inclusdo ou percurso inclusivo (representados por
setas colocadas na metade superior do gréfico) e fatores, variaveis ou
eventos que tém um papel negativo ou sdo obstaculo a esse processo,
por terem um carater contrario a inclusdo (setas na parte inferior). Sera a
conjugacao e o efeito cumulativo desses fatores que, em ultima analise,
vai aproximar o percurso de vida da linha mais inclusiva ou daquela que
indica menor inclusao.

3.2. Primeiros sinais

A primeira categoria a emergir da analise das entrevistas refere-se as
suspeitas iniciais ou primeiros sinais detetados pelos pais, nomeadamente
as maes, relativamente ao desenvolvimento do seu filho. A sua narrativa
de vida comega muito frequentemente por aqui: 0 momento a partir do
qual a existéncia de uma patologia comegou a manifestar-se e onde se
iniciou um percurso de vida divergente em relagao ao esperado.
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a) Gravidez e nascimento

Nao encontramos nas respostas da maior parte das maes referéncia

as expectativas criadas ao longo da gravidez. O que significa que a

idealizacdo normal do bebé deixou de constar das narrativas. Sabendo a

importancia desse processo (Franco, 2009), a referéncia a esses tempos

iniciais pode ser um bom indicador de um processo vinculativo iniciado e
consolidado antes do aparecimento da perturbagéao.

0s momentos mais marcantes foram claramente os momentos em que

a A. estava gravida, toda a gravidez e o nascimento, isso foi o mais

marcante ( 6P-4).

Estes pais identificam neste periodo sentimentos e factos que favorecem
0 processo vinculativo. Quer como periodo de descoberta, quer como um
primeiro momento de relacdo, marcado como um periodo especialmente
feliz. O que nos corrobora que “todas as criangas com deficiéncia
nasceram, um dia, na imaginagao dos seus pais, como criangas perfeitas,
competentes e promissoras. Todos nasceram, na sua fantasia e no seu
desejo, como ideais e capazes.” (Franco, 2009:180) e esse movimento
é fundamental no inicio do processo de inclusao, neste caso de inclusao
familiar.
uma descoberta dos passos,
das vérias etapas de desenvolvimento (6P-4)

toda aquela descoberta que advém do primeiro filho, e todo aquele
amor que se sente e todo aquele entusiasmo diario,... estarmos com
um primeiro filho e tudo aquilo que ele nos da... (6M-4)

No entanto, a auséncia de referéncias a essa fase podera ser igualmente
um bom sinal da adaptagdo a realidade das caracteristicas atuais da
crianca. Na generalidade dos casos o nascimento (e a gravidez) acontece
sem qualquer problema, ndao havendo qualquer sinal ou indicador que
aponte para a existéncia de algum tipo de perturbagdo do desenvolvimento.
Sao também poucas as maes ou os pais que referem concretamente o
nascimento entre os momentos mais marcantes e significativos. Referem-
no especialmente nos casos em que houve problemas, sempre as maes
e pais de criangas com mais de 15 anos, e num sentido negativo.

Algumas criangas tiveram, de facto, um nascimento dificil, com
complicagdes no parto que se poderao ficar a dever a uma falta de atividade
ou de ténus, que as leva a ser menos participativas e colaborantes no
trabalho de parto. Nos procedimentos € descrito o recurso a ventosas e
forceps e sao relatadas pequenas lesbes na face ou fratura da clavicula.
Nestes casos o tempo do parto é longo, ultrapassando o limite desejado,
com grande sofrimento para a crianga.

ele sofreu muito(5M-20)
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Ha descricdo de situagbes de perda de sangue, com necessidade de
transfusdo subsequente anemia e algum tempo na incubadora.

Penso que eles passaram do limite do nascimento do A. e ele sofreu
muito, veio com muitas lesées na cabega (12M-19)

Nasceu todo negro, depois foi logo para a incubadora ... antes dele
nascer, o sangue perdeu quase todo e ainda foi levar uma transfusdo
de sangue (24M-15)

... disseram-me que teve uma asfixia do parto, nasceu com o corddo
enrolado ao pescogo e foi tirado a ventosa, quanto mais a ventosa o
puxava mais o asfixiava. (24M-75)

Nos casos em que tera havido asfixia ou anoxia, tera sido desde logo
referida pelo médico a probabilidade de haver lesbes cuja gravidade ou
extensao permaneceram indefinidas na avaliagdo médica perinatal. Tais
dificuldades mantiveram-se, no entanto, como o grande fator explicativo
das eventuais dificuldades de desenvolvimento destas criangas ao longo
dos primeiros meses.
ele nasceu com um parto muito complicado; so6 ai ja foi um trauma
muito grande (12M-19)

A pediatra avisou-me logo que ele iria ter problemas porque tinha tido
uma asfixia muito grave (24M—75)

Nos casos em que nao houve referéncia explicita, as dificuldades do
parto foram esquecidas.
mas néo liguei nada a deficiéncia absolutamente nenhuma (5M-20)

Num caso apenas foi detetado ecograficamente, no periodo pré-natal,

um problema de desenvolvimento, mas que veio a nao se confirmar e
nao tinha qualquer ligagcao a SXF.

eram sinais que tudo indicava que algo ndo estava bem. Claro que era

tudo muito novo... foi-lhe diagnosticado numa das ecografias,... que

foram detetados problemas de desenvolvimento... (12P-19)

Vemos assim que algumas criangas comegaram aqui 0 seu percurso de
diferenca, mesmo sem diagndstico de SXF, nem ainda com diagnodstico
de atraso do desenvolvimento, mas as vezes apenas como ameaga ou
risco efetivo. Também é de realgar que ndo se encontraram casos em
que ja se soubesse da existéncia da SXF ou em que houvesse um receio
especial, apesar de haver casos de irmaos mais velhos com a sindrome,
mas que ndo estava, no entanto, diagnosticada.

Nestes casos, em que houve uma problematica neonatal identificada, o
acompanhamento destas criangas acabou por ser centrado no diagnodstico
de Atraso Global de Desenvolvimento, supostamente derivado das
dificuldades do parto. O que se tornou frequentemente num obstaculo
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ao encaminhamento para o diagnostico de SXF, porquanto o poder
explicativo da lesao cerebral parecia ser dominante.

Podemos entdo considerar duas primeiras subcategorias (Fig. 3)
relativamente ao inicio de problemas no momento do nascimento. Uma
em que, nao havendo qualquer problema, o nascimento da crianga é
vivido com o entusiasmo, amor e sentido de descoberta permanente
que o nascimento de um bebé suscita, mesmo que depois ndo surja na
narrativa dos pais. E outra em que os problemas de desenvolvimento
comegam desde logo a marcar a vida da crianga e da familia.

Descoberta
["Sem problemas Amor
Entusiasmo

Nascimento +

Falta de colaboragao Forceps

|_Com problemas {Baixo tonus Para]|5|a
Clavicula fraturada

Anoxia

Figura 3 - Categorias relativas aos problemas neonatais

b) Suspeitas iniciais

Considerando agora os casos em que o parto decorreu sem problemas,
encontramos as primeiras suspeitas a partir dos 3 meses, raramente
mais cedo.

Um grupo de maes comeca, a partir dessa altura, a sentir que alguma

coisa nao esta bem, embora ndo o saiba descrever bem nem identificar

claramente. Até aos 6 meses as maes comegam a descrever um

sentimento difuso de que algo estd errado. S&o geralmente sinais

descritos como sendo de alguma estranheza que muitas tendem a ligar
com o que conhecem sobre o autismo.

por volta dos 3 meses de idade, onde comecei a

perceber que havia coisas diferentes, havia sobretudo muitos gestos

caracteristicos do autismo, ou como eu ...

ouvia dizer e associava com o autismo (1M-16)

nos comegamos a perceber que qualquer coisa ndo estaria a decorrer
de acordo... com uma tipica crianga...(6M-4)
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Em alguns casos o que € descrito € a falta de ténus ou dificuldades ao

nivel da atividade motora. A crianga tende a ser pacata, sossegada, por
vezes com dificuldade em mamar.

Chegou a altura de se mexer, de se virar, aquelas coisas que as

criangas fazem e o M. no fazia (23M—8)

Ao 1 ano era muito pacato, sem hiperatividade ... Ndo mamar, muito
apético, estar demasiado sossegado (11M-14)

Diferengca em relagcdo ao irmdo mais velho:
mais molinho, mais tempo para sentar (5M-20)

Aos 3 meses achei que ele chorava muito (38M—75)

Entre os 6 e os 12 meses agrava-se esse sentimento difuso de que algo

esta mal e até aos 24 meses, parece consolidar-se a percegao de existir

algo claramente atipico nas dificuldades identificadas e sobressaem entao
as interrogagdes da mae.

Depois houve uma altura que para mim foi muito complicada ...,

quando eu percebi que havia alguma coisa que ndo estava bem, mas

que ndo sabia o que era. (6M—4)

Em alguns casos ha um inicio repentino de hiperatividade que preocupa
os pais de forma fundamental.

Ha, no entanto, um outro grupo em que nao se regista esta estranheza e em
que parece haver manutencao das aquisigdes, em que o desenvolvimento
das criangas parece decorrer normalmente e s6 entre os 24 e os 36
meses comegam a aparecer os primeiros sinais suspeitos. Nas familias
deste grupo as preocupacgdes eram até ai mais com a saude do que com
o desenvolvimento. Estes sinais suspeitos situam-se agora ao nivel da
fala: a crianga fala pouco ou manifesta atraso na linguagem.
Até quase ao dois anos... quando me preocupei que ele andava a falar
muito pouco ..., falava mas, quer dizer, falava um "mae” ... (5M—20)

porque é uma crianga que fez tudo dentro do tempo, comegou a andar
com um ano, comegou a dizer as primeiras palavras antes do ano,
muito cedo... com trés meses ele voltava-se na cama sozinho. A partir
dos trés anos é que se comegou a notar um atraso na fala (2M-24)

Porque o P. fez sempre tudo na tabela, sempre; andou com quinze
meses, sentou-se... fez tudo, sempre... certinho (7M-16)

Podemos considerar assim dois perfis, separados pela presenga ou nao
de caracteristicas (ou suspeitas) autisticas, que situa os primeiros sinais
antes ou depois dos 24 meses e estabelece duas subcategorias quanto
aos surgimento das primeiras preocupagodes e dos primeiros sinais (Fig. 4):
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a) O primeiro grupo (primeiro perfil) - desconfiangas autistas
3 meses de idade ( ) abanar das mé&os, algumas tentativas, logo
de muito pequenino, e depois para ai logo aos 6 meses por coisas a
andar a roda... ali foi a perce¢cdo de que ali havia alguma coisa mal.
(1m-16)

[a minha mée ] chegou a dizer o menino tem qualquer coisa... ndo
parece estar bem, tens de falar com o médico (23M-8)

b) O segundo grupo (segundo perfil) - aquisicdbes no tempo certo até a
aquisicao da linguagem.

Até aos trés meses achei tudo normal.... aproximando-se os quatro

anos e o A. ngo falava (38M—75)

Quanto a quem identifica as primeiras dificuldades e sinais, parece

haver também diferengas no que se refere a cada um destes perfis. No

primeiro, as desconfiangas partem essencialmente da mae que sente que

qualquer coisa nao esta bem e confronta a informagao com as situagoes
que conhece.

quando iamos a um jardim, normalmente as criangas, ndo falam a

mesma lingua, mas interagem e ele nada... (8M—77)

mas a diferenca que eu achava... o que eu achava
muito estranho... a forma dele fazer um desenho, um carro, a fixagdo
por uma cor ( 9M—20)

No segundo grupo € mais frequente ser a educadora na creche ou no

jardim de infancia, a partir dos 16 meses, alertar para que algo nao esta

bem ou entdo serem os pais a perceber que ha algumas dificuldades por

parte do filho quando o observam na realizacdo das proprias atividades
do jardim de infancia.

Acho que o ponto de partida foi o dia em que tive uma reunigo com

a educadora no infantario; na altura tinha ele trés anos e meio, mais

ou menos, e foi um bocado o confirmar das minhas suspeitas. ....;

A educadora chamou-me a escola e realmente achava que havia

qualquer coisa no B. que ndo estava bem (10M-7)

Para mim, ... até aos trés anos, ndo achava que ele fosse muito
diferente dos outros, brincava e isso ( 79M—37)

“Acha que é autismo?”- perguntei & educadora ( 7OM—7)
Face a estes primeiros sinais a familia obtém também diferentes tipos de

respostas e de acolhimento as suas preocupacoes.

Os pais do primeiro grupo descrevem mais frequentemente as seguintes
respostas:
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Auséncia total de resposta por parte da comunidade médica; ou
seja, os meédicos simplesmente nao identificam quaisquer sinais
nem respondem as inquietagdes das maes. Nessa desvalorizagéo
sdo mais frequentes os argumentos: a) que ha criangas mais
rapidas e outras mais lentas nas aquisigbes e cada uma tem um
ritmo proprio, b) que o0s rapazes sao mais lentos.

O pediatra também dizia que ndo tinha problema nenhum, que cada
um tem o seu tempo e néo valorizava (5M-20)

Uma resposta mais frequente por parte dos pediatras
que acompanham o desenvolvimento da crianga, além da
desvalorizagao das desconfiangas e medos dos pais, € pér em
causa a capacidade da mae para observar o que se passa com
a crianga, apontando-a como demasiado ansiosa. O que leva
muitas maes a entrar numa luta para obter encaminhamento para
uma Consulta de Desenvolvimento, esbarrando com a relutancia
do médico em passar a respetiva credencial ou reconhecer que
algo nao esta bem.

O pediatra [aos 4 anos] continuava a insistir que era tudo normal
(38M-15)

O médico de familia dizia que ele tinha era mimo a mais (9M-20)

“Vocé é parva, quer € arranjar uma doencga
para o seu filho?!” ( 9M—20)

No caso em que os médicos foram sensiveis, 0 encaminhamento
para as Consultas de Desenvolvimento nem sempre conduziu
também a um diagnéstico preciso. Em alguns casos apenas deu
lugar a um diagnéstico vago de Atraso Global do Desenvolvimento,
especialmente quando havia outra patologia associada (por exemplo
lesao cerebral), diagnéstico de hiperatividade ou de autismo, mas
sempre sem grande preocupacgao de compreensao etiologica.

No caso do segundo grupo, parece haver mais facil encaminhamento para
especialidades, quer seja a consulta de desenvolvimento, quer seja para
terapias especificas. No entanto esse caminho é muitas vezes descrito
como demorando muito tempo e sendo pouco conclusivo. Encontramos
mais especificamente:

1.

Desvalorizagdo das aquisicbes e adiamento do diagndstico para
entre os 6 a 8 anos.

Os médicos achavam que era mimo (19M-31)

O miudo ndo tem nada, anda ai a brincar, come bebe, brinca, ndo
tem nada, isso é mimo que vocés lhe ddo (19M-31).

Pediatras diziam que era por ele ser rapaz ( 7M-76)
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Pediatras diziam que ha criangas que comeg¢am a andar muito mais
tarde (9M-20)

O pediatra respondeu: o seu filho ndo tem nada.. tem é manha, sendo
ndo dormia de dia (23M—8)

2. Encaminhamento para médico especialista em Otorrinolaringologia,
por dificuldades na audigdo ou para outras especialidades, mas
sem ganhos significativos.

3. Encaminhamento para Consulta de Pediatria do Desenvolvimento
e consequente diagnostico de Atraso Global de Desenvolvimento.

E aos dois anos eu disse: “‘chega ! ou vocé me passa uma credencial
para eu ir para Santa Maria, para as consultas de desenvolvimento, ou

eu mudo de pediatra, simplesmente.” E ele respondeu-me: “ Eu vou
passar, mas so por um descargo de consciéncia’. ( 77M—74)

A verdade é que tive assim... um desacordo... assim um pouco mais
“vivago” com o médico de familia e realmente consegui que ele me
mandasse para as consultas de desenvolvimento ... mas isto ja o A.
tinha quase 8 anos. ( 9M—20)

Depois o médico comegou-me a encaminhar... comegou-se a
preocupar demais pela situagcdo dele e a partir dai fomos para o Garcia
da Orta e ai é que foi a evolugdo (23M-8)

4. Ha situagdes, no entanto, em que parece haver bom acolhimento,
com orientagdes aos pais.

O pediatra conseguiu—-me orientar: “faga assim com o corpo dele, oriente-o,
estimule-o, ajude-o a virar, troque as pernas” e ndo sei que.. (23M-8)

Quando se procura entender em que circunstancias foi possivel progredir

mais rapidamente para um diagnodstico, vemos que tal tem estado

sempre dependente de bastante insisténcia da familia no sentido do

encaminhamento para um servigco especializado de Pediatra ou para uma
Consulta de Desenvolvimento.

Aproximando-se os quatro anos e o Nuno ndo falava também nada

e como o pediatra continuava a insistir que era normal, resolvi

ir a Estefania a procura de novas respostas. La foi indicado um

pedopsiquiatra ( 38M-15, )

O pediatra ainda me disse: “Vocé vai estar cerca de ano ha espera
de uma consulta”, e eu disse: “paciéncia, pois tenho que fazer alguma
coisa por ele” . E depois ela conseguiu ai em dois meses... ( 11M- 74)
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Figura 4- Categorias relativas aos primeiros sinais e suspeitas

Resumindo, a detegcdo de que alguma coisa pode nao estar bem no
desenvolvimento do seu filho € um momento, ou periodo, particularmente
relevante para os pais. Mesmo que so retrospetivamente ele seja
organizado como um periodo efetivo, corresponde a multiplas preocupacgodes
e ansiedades que vao surgindo ao longo do tempo, com maior ou menor
intensidade e mais focalizadas ou mais diluidas no tempo.

A importancia deste periodo € muito grande pois € o seu encurtamento
e a possibilidade de chegar mais rapidamente a um diagndstico que
trara consigo as vantagens de maior clareza quanto a situagcao e mais
rapida intervencdo de acordo com as necessidades. Do ponto de vista
emocional este periodo comporta grande exigéncia para os pais e leva-
0s a agir no sentido de obter respostas para as suas inquietagoes.

N&o podemos deixar de ter em conta que os dados que analisamos se
referem apenas a familias em que os medos, suspeitas ou sinais se vieram
a concretizar, mais tarde, numa situagao problematica e, por isso, de
forma alguma se poderia considerar que todas as preocupagodes parentais
correspondem necessariamente a que alguma coisa esta errada ao nivel
do desenvolvimento dos seus filhos. No entanto, também é verdade que,
em todos os casos considerados, as preocupacgdes familiares nao tiveram
o acolhimento adequado por parte dos profissionais ou dos servigos
de saude, ou a resposta nao foi suficientemente célere na orientagao
para outros servigos ou para a realizacdo de meios complementares de
diagnostico de modo a encontrar uma adequada compreensao diagnodstica.

Encontramos trés diferentes percursos e situagdes. Um deles (menos
frequente) marcado por algum tipo de problematica neonatal, que nem
por isso facilita a chegada a um diagnostico de SXF, parecendo funcionar
até como obstaculo pois os primeiros sinais tendem a acolher-se sob
o diagnéstico genérico de Atraso Global de Desenvolvimento e a serem
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atribuidos as lesdes perinatais. Um segundo percurso € marcado por
suspeitas precoces, geralmente das maes, que sentem que alguma
coisa €& estranha ou ndo estd bem e questionam sobre o que esta
a acontecer. As suspeitas relativas a perturbagbes autisticas sdo aqui
compreensiveis, mas o percurso no sentido de um diagnéstico genético &
lento. Um terceiro percurso diferenciado comega mais tarde, pois trata-
se de criangas com aquisigdes feitas dentro dos prazos habituais até aos
3 anos, altura em que se tornam notérias as dificuldades cognitivas, na
linguagem ou de comunicagao.

Estes resultados referentes as preocupacgdes iniciais, ndo se diferenciam
muito dos encontrados noutros contextos, que as situam por volta dos 9
meses (Bailey, Skinner, Hatton & Roberts, 2000) ou aos 13 meses, em
média (Bailey et al., 2003). A diferenca surge, no entanto, quanto ao
diagnéstico de atraso de desenvolvimento que Bailey (Bailey, Skinner,
Hatton & Roberts 2000; Bailey et al., 2003) situa nos 24 meses e aqui
nos surge como sendo muito mais tardio.

Ha grande variabilidade tanto nas primeiras preocupagdoes, como
na determinacdo da existéncia de um atraso de desenvolvimento. A
literatura acentua que essa variabilidade quanto a identificagcdo dos
primeiros sinais depende tanto de variaveis da crianga como de variaveis
da familia (Bailey, Skinner, Hatton & Roberts 2000). As da crianga sdo
a severidade do atraso, comportamentos e temperamento. As variaveis
da familia sdo a idade e escolaridade da mae, irmaos e apoio social. A
estas variaveis e fatores os nossos dados acrescentam, inevitavelmente,
as respostas do servigo de saude e a forma como esta desperto para
a problematica envolvida, que se revelam decisivas para a aceitagao
efetiva desses primeiros sinais e para a busca do diagnostico.

As respostas recebidas do sistema de saude sado realmente diferentes
relativamente a cada um destes grupos, ou situagdes, embora haja em
comum um conjunto de respostas conducentes ao adiamento efetivo do
diagnostico: falha na detegdo dos sinais ou desvalorizagao dos sinais
detetados, atribuicdo as maes de perspetivas erradas e justificacdo dos
sinais como simples variagdes entre criangas ou diferengas de género.

Nos casos em que houve mais rapido encaminhamento para diagnéstico tal
facto deveu-se sobretudo a persisténcia dos pais, que por vezes tiveram
de encontrar caminhos alternativos e procurar apoio noutras pessoas.

3.3. Diagnéstico

Uma segunda categoria de respostas refere-se ao diagndstico, cuja
procura se inicia relativamente cedo, a partir destes primeiros sinais. O
diagnostico é a fase logicamente subsequente ao detetar dos primeiros
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sinais de que alguma coisa nao esta bem no desenvolvimento da crianga,
0 que leva os pais a procurar entender o qué e o porqué de tal situagao.

A procura do diagnostico inicia-se relativamente cedo. No entanto,
embora haja casos de diagndstico entre os 2,5 e os 11 anos, uma grande
parte parece fazer-se, por norma, apos os 6 anos de idade.

O diagnostico é entendido, pelos pais, como o mais importante e
decisivo entre todos os eventos relevantes. De um modo geral referem
té-lo vivido como como marco negativo, dado o choque que significa.
E descrito como um processo complicado e dificil, exigindo adaptagéo
profunda e sendo um verdadeiro “ponto de viragem”, responsavel por
uma mudanga significativa nas suas vidas. Para os pais, o diagnostico
representa por o nome as coisas. Mais do que atender aos sintomas
da sua criancga, procura-lo é tentar compreender o porqué. De tal modo
que algumas maes relatam como desenvolveram a expectativa, que mais
tarde descrevem como inadequada e irrealista, de que o diagnostico
trouxesse consigo a solugcdo para os problemas.

...0 maior marco ( 7M-76)
o momento mais marcante (2M-24)
...0 pior momento ( 77M—74)

Muito Complicado, choque, muito dificil ... quando soubemos que ele
tinha problemas (BM—II)

O que parece ser mais determinante na procura de um diagnostico mais
conclusivo, no caso das criangas com SXF, sdo essencialmente:

a) As dificuldades da linguagem e da comunicagao;

b) dificuldades de aprendizagem, especialmente as de natureza
escolar, quando da entrada no sistema educativo;

c) A existéncia de algumas caracteristicas fisicas ou de saude
associadas a aspetos comportamentais ou cognitivos suspeitos.

Entre a detegao dos primeiros sinais e suspeitas e o diagnéstico definitivo
vai um tempo que a literatura tem consignado como “odisseia diagnodstica”
tal a “aventura” e as vicissitudes que representa para as familias, a
crianga e todos os evolvidos no processo. Ha um longo percurso até a
criangca ser avaliada geneticamente, durante o qual surgem dificuldades
de varia ordem, e em que o diagnostico €, na maior parte das vezes,
feito por tentativas e aproximagodes, até chegar a um encaminhamento
para a avaliagdo genética, com as dificuldades que pde o acesso a um

reduzido nimero de servigos competentes para a fazer.

As principais dificuldades relativamente ao processo de diagnéstico, que
tendem a atrasa-lo, séo:
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a) Diagnostico generalista, pouco conclusivo ou apenas sindromatico,
feito pelos médicos especialistas. Tais diagnoésticos conduzem,
eventualmente, a intervengbes terapéuticas pontuais mas que
podem nao responder as necessidades das criangas ou aquelas
que as familias identificam. E geralmente a insisténcia da familia
que, nesses casos, tendo em conta a informagao comparativa ou
a chamada de atengéo para certas caracteristicas, leva a procura
de hipotese etiologica genética.

b) A opinidao desfavoravel do Pediatra que, algumas vezes, vai
contra a opiniao dos pais, da escola ou a comparagdo com outras
criangas. H& maes que descrevem longas lutas com o pediatra
para poderem ir a uma consulta de especialidade médica. Quando
o médico se envolve num processo de procura do diagnostico, por
reconhecer a sua necessidade, o tempo que decorre até a sua
obtencado é consideravelmente mais rapido.

Consoante a natureza das dificuldades assim € diferente o peso dos
diferentes profissionais na condugdo a um diagnéstico. E mais valorizado
o papel do Pediatra no caso das criangas mais novas, na avaliacao dos
parametros desenvolvimentais. Sendo também acentuado o papel do
Professor (ou professor de Educacgao Especial) que na escola percebe
mais claramente as diferengas entre a crianga com SXF e as outras. As
maes também acentuam a sua comparagao com outras criangas para
aumentar as suas suspeitas.
Foi-se por tentativas, até que o neuropediatra aconselhou o tal exame
de genética e confirmou o problema (23M-8).

Outra dimensao importante para o bom progresso do percurso inclusivo
familiar € a qualidade da comunicagdo das noticias e informagdes
relativas ao diagnostico. Muitas situagbes parecem ser destrutivas e
os pais descrevem como os tipos mais frequentes de comunicagao os
seguintes:

a) Informacgéo pelo telefone ou dada sem qualquer consideragdo ou
esclarecimento adicional, incluindo situagbes de informacgdo dada
em locais inadequados ou de forma apressada.

b) Comunicagdo de tipo cientifico, como se fosse uma aula de
genética. Os pais descrevem esta situagdo como “nao percebendo
nada” mas que isso nao impede o médico de prosseguir com
mais informac&o técnica detalhada, sem que a familia consiga
entender a gravidade da situagdo ou as perspetivas de futuro que
se colocam. O estado emocional dos pais tende a ser ignorado.

“O seu filho tem SXF”. Deu aula de genética, de cromossomas; eu
nem percebi muito bem, nem sabia se era grave. Comecei a chorar e
ele continuou com aula de genética (7M-16)
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c) Informacgéao fria, em que o médico, ou outro profissional de saude,
se limita a dar um panfleto e mandar a mae pesquisar na internet
ou entrar em contacto com a Associagao do SXF.

“O seu filho tem sindrome de x-frégil, tem aqui este folheto (o folheto
da Associagéo). Agora pesquise, tem ai uma Associacdo, dirija-se a
ela e ndo hd mais nada a fazer” (11M-14)

d) Comunicacgio de tipo paternalista ou insensivel, em que o técnico
que transmite a informagdo o faz como se a familia tivesse
tido azar, pois “sdo coisas que acontecem”, e por ma fortuna,
aconteceu aquela familia. Ou lamenta: “é para toda a vida, nao
ha nada a fazer”.

“Olhe, calhou-lhe a si”. (11M-14)

Ja a comunicacgao relatada como bem feita € cuidadosa com o impacto
emocional que causa nos pais e € dada na medida e nho momento em
que eles podem entender a informagdo, procurando ndo assustar ou
confundir.

A médica ndo quis dizer logo.. podia estar a assustar-nos ( 9M—20)

Orientaram-nos bem. O médico tem sido muito bom ... orientou-nos,
deu-nos informag¢do e depois fui a internet (23M—8)

Na avaliagdo desse impacto emocional do processo de diagnostico (ou
seja, como os pais sentiram e o que pensaram face a comunicagdo do
diagnéstico) encontramos:

- Esperanca iluséria no rétulo. Como se o encontrar a etiologia e dar
o nome a Sindrome fosse 0 mesmo que encontrar uma solugdo. Ou
quando isso parece, momentaneamente, afastar medos maiores,
e.g. a mae que pensa, aliviada, “afinal ndo é autismo”;

Eu toda descansada, porreiro,...
como se o rétulo fosse a solugdo (5M-20)

- Desilusao e frustragdo. Ha pais e maes que referem que nessa
primeira confrontagdo com o diagndstico a primeira coisa que
pensaram foi que nao poderiam mais ser felizes;

- Destrutividade. Como se o diagnéstico, nao esperado, fosse uma
sentenga para a vida, uma condenagéao.

- Interrogacao e confusdo. Um turbilhdo de interrogacoes e duvidas,
muitas delas sem resposta: o que se passa’ e agora? o que faco?
o que é isto? porqué?

Esse impacto teve, obviamente, consequéncias emocionais de curto e
médio prazo: sofrimento, choro, sentimento de ser unico, estar sO e
isolado, sufoco, ndo conseguir dormir nem descansar.

Algumas maes diferenciam entre o impacto do diagnodstico propriamente
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dito e o do processo que conduziu a ele. E dizem que fazer os exames

e os tratamentos, ter de lidar com o rétulo, com o siléncio, com a falta

de objetividade ou com as comparagoes, foi fator de maior sofrimento do
que o diagndstico em si mesmo.

mais impacto foi a realizagdo de todos aqueles exames e uma certa

indefini¢do. O rotulo foi ja o culminar de algo que ndo veio alterar

muita coisa. A indefinicdo do que tinha ou ndo tinha e o siléncio de

ninguém me dizer em concreto o que tinha foi mais angustiante

(38M-15).

Além da forma como se sentiram maltratados na comunicagédo do
diagnostico, e da falta de informagao, muitos pais referem ainda o impacto
negativo, e emocionalmente destrutivo, da pesquisa na internet, onde,
dizem, apareciam principalmente casos graves, “desgracas”, que em vez de
ajudar agravaram a sua perspetiva de um quadro negro e sem esperancga.
Pesquisa na internet, carradas de informagdo, uma monstruosidade

...tudo casos graves (11M-14)

Neste processo, os pais das criancas com SXF nao identificam muito
suporte, quer formal quer informal. Dao relevo a:

- O médico especialista, quando este da atengcdo ao processo,
orientagdo e informagdo adequadas;

- O cobnjuge, quando ajuda a suportar o impacto emocional da
noticia;

- Amigos, que ajudam em tarefas praticas, estando presentes e
colaborando na pesquisa de informacgao (na biblioteca ou na
internet);

- Pessoas que entram no processo logo de seguida, como os
terapeutas, que ajudam a encontrar o caminho ou a digerir o
impacto emocional;

- A resisténcia pessoal ou resiliéncia, a capacidade de encarar o
diagnéstico e de se adequarem a nova situagéo; pensarnaimportancia
das qualidades boas da crianga ajudou a encarar a situacgao.

Muitas mées acentuam que se sentiram muito s6s nesse processo
e nem sequer no marido encontraram inicialmente suporte. Num
segundo momento, os avangos no desenvolvimento da crianga (como
a aprendizagem da marcha ou outras pequenas aquisigﬁes) deram-
Ihes forca para enfrentar a situagdo, com sensacgdes de vitoria. Sera
importante, mais tarde investigar as diferencas na forma como maes
e pais encaram o aparecimento da deficiéncia no contexto da familia e
buscam o suporte de que necessitam.
Eu nao tinha ninguém, era a unica no mundo que tinha um filho
diferente (7M-16)
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Os dados obtidos quanto ao diagnoéstico vao, globalmente, ao encontro
do que sabemos da literatura cientifica. A realizagdo do diagnéstico é
decisiva para o futuro da crianga e da familia. Em primeiro lugar porque
possibilita o aconselhamento genético. A falta de diagndstico explica
que haja muitas vezes novas gestagdes (Bailey et al. 2002). Embora
a presenga de um diagnostico néo seja impeditiva de ter mais filhos, o
estudo de Raspberry e Skinner (2011) mostra que em 77% dos casos em
que ha diagnéstico de SXF a familia decide n&o ter mais filhos. Ou seja,
a informagao é muito importante, mesmo que nao decisiva ou impeditiva
do desejo de ter um filho. O aconselhamento genético € importante
igualmente no que se refere a familia alargada, dada a possibilidade de
haver avos, tios ou primos igualmente portadores embora sem o fenétipo
da sindrome. Em segundo lugar, a existéncia de um diagnodstico permite
a intervencdo precoce nos problemas e atrasos de desenvolvimento.
Bailey et al. (2008) evidenciam os beneficios do inicio de programas de
intervencdo precoce antes dos 21 meses, com aumento da intervengcao
direta com as criangas e as familias. Embora n&o haja uma evidéncia
de relagédo direta entre os resultados em termos de desenvolvimento e
a intensidade da intervencdo, a intervencdo precoce ao nivel da familia,
e diretamente com a crianga ao nivel da linguagem e das atividades
ocupacionais, parece ter um efeito claramente favoravel.

No entanto, a realizagcdo de um diagndstico esclarecedor quanto a
existéncia da sindrome e a sua etiologia depende sempre do envio ou
encaminhamento para a avaliagdo genética. Para que isso acontega o
mais cedo possivel, ha duas possibilidades ou processos:

a) Rastreio universal ou sistematico (Hill, Archibald, Cohen, & Metcalfe,
2010). Que pode consistir, no primeiro caso, na generalizagao
de um procedimento sistematico ao nivel pré-natal ou neonatal,
ou seja a possibilidade de testar toda a populagcao durante a
gravidez ou no nascimento. Ou pode ser feito, com carater
sistematico, em fungdo de identificacdo de portadores ou casos
anteriores de mutagao completa (Ryynénen, Kirkinen, Mannermaa,
& Saarikoski, 1995). A adesdo das familias aos procedimentos de
rastreio universal tem sido estudada (Anido, Carlson & Sherman,
2007; Anido, Carlson, Taft & Sherman, 2005, Bailey, 2010) e tém
surgido diferentes tipos de recomendagdes nesse sentido (Abrams
et al., 2012), evidenciando as suas vantagens, apesar de levantar
problemas de tipo econémico, clinico e ético.

b) Encaminhamento do Pediatra para a realizacdo de exames
genéticos face a existéncia de sinais ao nivel do desenvolvimento
da crianga. Na auséncia de uma pratica de rastreio universal ou
sistematico (também designado como em cascata), compete ao
Pediatra avaliar o desenvolvimento da criangca e decidir procurar
um diagnoéstico em conformidade, que permita chegar ao exame
genético. Isto exige que o Pediatra, ou o médico de familia, esteja
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sensivel a esses sinais, tendo os conhecimentos, experiéncia e
atengcdo necessarios para o poder fazer. Beneficia do uso de
instrumentos de triagem adequados ao recém-nascido e as
criangas mais novas (Kemper, & Bailey, 2009). Os sintomas e
sinais que levam a procura de diagndstico correspondem ao ja
identificado por Stoll (2001): caracteristicas fisicas, intelectuais e
comportamentais. E carecem de adequada formagao para poder
informar os pais sobre a situagdo e as implicagbes da avaliagao
genética que recomenda.

Na auséncia de procedimentos de rastreio universal colocam-se outros
problemas relativamente ao processo de diagndstico. A “odisseia
diagnostica” refere-se a esse periodo entre os primeiros sinais e o
diagnostico, ja que, na falta de procedimentos de rastreio, a familia
acaba por estar envolvida huma enorme quantidade de consultas e testes
antes de conseguir ter a avaliagao genética.

Quanto as causas para a demora e atraso no diagndstico, os resultados
encontrados vao ao encontro do que descreve Vigootsak et al. (2011) que
acentua que o teste ndo é ordenado de imediato pelo pediatra (além de
que a informacao é dada de forma insensivel que acentua a informagao
negativa e gera problemas de comunicagdo entre os membros da familia
apos o diagnostico). Stoll (2001) aponta também como causas para
esta situacdo a existéncia de caracteristicas nao especificas que podem
estar presentes em diferentes tipos de diagndstico; exame fisico n&o
adequado ou nao bem feito; histéria familiar que contribui pouco para um
diagnostico genético; atraso na realizagdo do exame molecular. Pelo que
estes dados apontam para a necessidade de adocao de procedimentos
de diagndstico rigorosos.

A idade média de realizagdo do diagnéstico, nos EUA, tem-se mantido
entre os 35 e 37 meses nos rapazes e cerca dos 41 meses nas raparigas.
Estudos com pais de criangas diagnosticadas com SXF (Schwarte, 2008)
“mostraram que 37,67 referem ter passado por mais de 10 consultas
com os seus profissionais de saude, relacionadas com os sintomas,
antes de ser indicado um teste ao DNA para avaliagdo do SXF; além do
que 55,57% dos pais estudados ja tinham uma segunda crianga antes da
primeira ser diagnosticada” (Abrams et al., 2012).

Embora outros estudos (Bailey et al., 2002) apontem para que metade
das familias tenham um diagndstico um ano apos a primeira suspeita, os
nossos dados, relativos a realidade portuguesa, apontam para bastante
mais, e os pais e maes descrevem processos longos, e por vezes muito
longos, até chegar a um adequado diagndstico. Consequentemente o
diagnostico passa muito para além do tempo médio encontrado noutros
estudos (Bailey et al., 2002; Bailey, Skinner, Hatton & Roberts 2000).
Se idade média do diagnodstico se tem mantido estavel, nos ultimos anos
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(Bailey, 2009), poderia ser tomada como um objetivo interessante para a
realidade portuguesa que parece ser muito diferente. Diminuindo assim a
elevada possibilidade de os pais terem outros filhos antes do diagnostico
do filho anterior.

Como vimos, a grande variabilidade no processo de diagndéstico envolve
habitualmente 3 aspetos: primeiras preocupagdes com o desenvolvimento
da crianga, identificagdo de um atraso no desenvolvimento e, finalmente,
o diagnoéstico (Bailey, Skinner, Hatton & Roberts, ZOOO). A passagem
por trés momentos €& fundamental para se chegar a uma intervengao
esclarecida. O problema do diagnéstico ndo €, no entanto, apenas
técnico, de como se faz ou quem o faz. Nem sequer apenas um problema
clinico, ou seja, relativo a forma de o comunicar e o que ele representa
enquanto presenga de uma perturbagido, sindrome ou doenca. E também
um problema psicologico, emocional, social e educativo. A existéncia ou
ndo de um diagnoéstico pde em causa o dinamismo de desenvolvimento
de um conjunto de pessoas, comegando pela crianga e a sua familia, e
o respetivo bem estar emocional e qualidade de vida.

Tao importante quanto o momento do diagnoéstico € o seu impacto e a
forma como a sua comunicagdo se repercute no estado emocional dos
pais e no seu processo de adaptacao a situagdo. Deste modo, o apoio
aos portadores, antes e depois da identificagdo do SXF, € um aspeto
importante. Tem sido avaliada também a qualidade e eficacia dos meios
e instrumentos disponibilizados aos médicos para o fazerem, por exemplo
folhetos e informacéo escrita (Bailey, etal. 2012) havendo umarelacéao entre
a qualidade informativa do material escrito disponibilizado e a concordancia
com o rastreio e o respetivo consentimento. Dai ser fundamental a
capacitagao dos profissionais de saude para o fornecimento de informagao
adequada sobre a Sindrome, enquadrada na transmissdo do diagnodstico.

3.4. Periodo pré-escolar

A entrada na educacgdo pré-escolar (seja na creche ou no Jardim de
inféncia) € um momento muito importante para as familias, um verdadeiro
evento na perspetiva da LCP que referimos anteriormente. Quando a
crianca sai do contexto familiar colocam-se novos desafios na relagéo
com outros profissionais e com seus pares. A idade de entrada na
creche é muito varidvel nas criangas cujo percurso de vida estudamos,
indo dos 4 meses aos 4 anos, dependendo das condi¢cdes da familia,
nomeadamente da atividade profissional da méae e da sua disponibilidade
para ficar com a crianga.

Como vimos, muito frequentemente o diagnodstico de SXF ndo esta feito
e apenas as criangas que identificamos anteriormente no primeiro perfil
apresentam algum tipo de referenciagcao quando da entrada na creche.
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A decisao de colocar a crianga na creche, nesses casos em que ja estava
identificada uma dificuldade de desenvolvimento, foi algumas vezes
aconselhada pelo Pediatra ou pelo Neuropediatra, mostrando os beneficios
que dai poderia advir em termos de socializagao da crianca e das respetivas
aprendizagens. O que levou essas familias a prescindir da ama, ou de
outros cuidadores, para a integragdo num estabelecimento educativo.
o Pediatra e o Neuropediatra disseram que era bom ele estar num

sitio com muito mais criangas, com uma parte pedagdgica vincada e a

parte da socializagdo mais ampla, para que ele repita o que os outros

estdo a fazer (23M-8)

A entrada no Jardim de Infancia € sentida pelos pais como muito
importante e um desafio. Enquanto processo de separagao € significativo
para qualquer familia, mas mais ainda pelas que tém uma crianga tem
necessidades especiais. Varios tipos de mudanga sdo identificados neste
periodo. Em alguns casos os pais tém de se envolver ativamente no
processo de procura do jardim de infancia que seja mais adequado as
necessidades especificas do seu filho, o que ndo é um processo facil,
tanto mais que, da parte dos estabelecimentos educativos, nem sempre
ha a adequada recetividade. Um outro tipo de mudancga reflete-se nas
rotinas que sao alteradas com a entrada da crianga na creche. Outras
familias ainda, tendo em conta o atraso de desenvolvimento da crianga e
as suas dificuldades, precisaram de fazer mudangas maiores como, por
exemplo, do local de residéncia, de modo a terem melhores recursos e
condi¢gbes para cuidar da crianga ou maior suporte familiar.
e entdo, mudamos a vida toda e viemos para aqui. E n&o foi facil para
ele no inicio, de facto isso foi um momento marcante (6M-4)

A avaliagdo global do percurso inclusivo no periodo pré-escolar é,
regra geral, positiva. Nalgumas situacgoes foi até a entrada no jardim de
infancia e o estar junto de outras criangas que contribuiu definitivamente
para o diagndstico. As qualidades que parecem estar mais ligadas a
boa adaptacado da crianca e ao sentir-se feliz e confortavel no jardim de
infancia, com boas relagbes tanto com os adultos como com as outras
criangas, sao:

Instituicdo ou servicos preocupados com o bem estar da crianga;

- Estabelecimento educativo com rotinas claras e praticas educativas
adequadas;

- Boa adequacgao dos recursos humanos;
- Educadores informados e interessados na tematica do SXF;

- Proximidade entre os educadores e a familia, mantendo uma
relagao proxima e pessoal;
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Boa relagao entre o educador especializado em Educagao Especial
e o educador da turma

Também porque ele, desde mesmo pequeninho, foi bem aceite e
conhecia as pessoas todas (7M-16)

O acompanhamento 1& era do meu ponto de vista, muito bom. No
sentido, em que havia de facto muitos recursos humanos e o dia-
a-dia era muito ... Porque tinha uma rotina estabelecida e portanto
funcionava tudo muito bem, eu diria que dentro da normalidade ( 6M—4)

Ao nivel da socializagédo integra-se com os outros meninos (39M-13)

Educadora muito amiga... Relagcdo pessoal de amizade ( 7M—76)

Quando isso acontece as criangas sao descritas como estando bem e
felizes e os pais valorizam especialmente as boas relagbes sociais no
contexto educativo, tanto com os adultos como com as outras criangas.

E ele estava bem, estava feliz, portanto, tudo bem. (6M-4)

Por outro lado, as dificuldades sentidas com o processo de inclusao na
creche ou no jardim de infancia estdo relacionadas com:

Resisténcia dos estabelecimentos educativos a aceitagdo da
crianga ao tomarem conhecimento que tem um problema de
desenvolvimento;

Desadequacgédo dos horarios dos jardim de infancia oficiais;

Pouco tempo dos educadores especializados, ou de apoio, para
estar com a crianga e apoia-la;

Necessidade dos pais encontrarem e pagarem por intervencdes
especializadas, nomeadamente terapias.

Educacgéo especial duas vezes por semana durante 45 minutos ( 6M—4)

Quando entrou para o JI foi encaminhado para oTerapeuta do ....; o
apoio foi pouco ou nenhum (38M-15)

A questdo das intervengbes e apoios especializados € muito importante

para

as familias, mas verificam-se varios problemas:
N&o ha, muitas vezes, articulagéo entre os varios servigos;

As consultas de especialistas sao muito espagadas e as consultas
de rotina tendem a ser apenas para controlo;

Manifestagdo de maior disponibilidade para acompanhamento e
apoio por parte de servigos particulares;

As terapias sdo geralmente insuficientes (por exemplo a terapia
da fala)
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- Os servigos privados acabam por ter um papel mais relevante do
que os publicos

entdo o apoio verificou-se pouco ou nenhum, entdo nio ia. E eu

pensei que seria melhor colocé-lo no particular e assim foi (38M-15)

andou sempre nos apoios mas de forma particular ( 38M—75)

a nivel de terapia da fala é um problema:
ou pagamos ou ndo existe... (23M—8)

la I3 de ano a ano, era s6 para o verem (5M-20)

No que se refere em concreto a intervengdao precoce, no caso dos
individuos hoje mais velhos, a resposta recebida nao foi adequada,
embora ja nessa época a legislagao previsse o seu funcionamento. Para
as criangas efetivamente cobertas pela rede de Intervencdo Precoce,
o apoio foi ocasional e limitado. Deste modo, o que levou os pais
a procurar apoio especializado dependeu mais das oportunidades, de
indicagdes e sugestdes recebidas do que propriamente de um plano
global de intervencdo para promover o desenvolvimento da crianca. No
entanto a existéncia de Intervengdo Precoce é valorizada.

Terapeutas fabulosos (6M-4)

Na altura ndo havia nada (em ...... ) nem IP (9M—20)

Algumas familias valorizam especialmente os centros privados por terem
mais respostas como, por exemplo, piscina (nata(;éo) e hipoterapia.

« Adaptagao de rotinas

Pais mwmssmm) Desafio {- Procura de creche adequada

« Outras mudancas

Preocupagdo com as criangas

Bom acompanhamento

Rotinas adequadas

Boas praticas educativas

Educadores informados e interessados
Boa relagdo educador - familia

Boa relagdo educador- ed. especializado

'-Aspetos positivos

Horarios desadequados
Falta apoios

Pouca educacéo especial
Falta Terapias

Dificuldades

-

Consultas médicas
Pediatras Terapias
Intervengéo precoce

Figura 5. Categorias relativas ao periodo pré-escolar da educagio infantil
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Os pais reconhecem que, nesta fase, o principal apoio recebido, relativo
ao cuidado dos seus filhos, veio da educadora e, de um modo particular,
da educadora especializada.

Devido ao momento em que o diagndstico foi feito, a inclusdo da crianga
na creche nao teve, geralmente, em conta a SXF mas sim as dificuldades
ao nivel do desenvolvimento global que foram detetadas a partir de
certo momento. Nao encontramos também, neste processo, marcantes
diferengas decorrentes da natureza das dificuldades, anteriormente referidas
a proposito dos sinais que conduziram aos diagndstico, para além do que
se refere ao papel do jardim de infancia na detegcdo dessas dificuldades.

As maiores exigéncias e dificuldades parecem referir-se as modalidades
especificas de intervengdo precoce e a sua interligagdo com a pratica
educativa do jardim de infancia. Parecem situar-se aqui os maiores
desafios e colocar-se as mais importantes implicagbes futuras: na
efetiva promogdo do envolvimento das familias no desenvolvimento
das criangas, com o imprescindivel suporte emocional, psicologico e
social, e, simultaneamente, o fornecimento as criangas das intervencdes
terapéuticas de que podem carecer, principalmente ao nivel da terapia da
fala, fisioterapia e terapia ocupacional.

3.5. Primeiro Ciclo do Ensino Basico

Por volta dos 6 anos as criangas com SXF entram no 12 ciclo do ensino
basico, iniciando a escolaridade obrigatéria. Nos casos em que ja ha
acompanhamento e estao identificadas as dificuldades ao nivel do jardim
de infancia, e com base nos relatérios dos educadores, € pedido um ano
de adiamento no inicio do primeiro ano de escolaridade, o que é vivido, por
alguns pais, como protetor da crianga face as suas dificuldades, e, por outros,
como impedimento a sua progressao, nao sendo esta decisdo bem aceite.

A entrada na escola é, de qualquer modo, um periodo descrito como
angustiante, constituindo, para muitos pais, o primeiro confronto com
a deficiéncia. Mais do que qualquer coisa até ai, estar agora com as
outras criangas e o confronto com as metas escolares exige enfrentar a

gravidade de ter uma crianga com SXF.
Qual a so/ug:éo.? O que é que vamos fazer? Foi um periodo bastante
angustiante (38M—75)

Este periodo traz aos pais preocupagdes sérias, concretas e algumas
exigéncias de adaptacdo. Comecgando pela preparagdo da entrada na
escola e a escolha da escola adequada. Em muitas situagdes tal exige
avaliagdo, comparagado e levanta multiplas interrogacdes. Se a entrada
e transicao foi preparada pelo jardim de infancia a situacdo parece ser
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mais facil para os pais, a nova escola e a crianga. No entanto, em muitos

casos foram os pais que tiveram de procurar uma escola adequada,

valorizando especialmente ter uma turma reduzida e uma auxiliar. Em

alguns casos, esta adaptagcdo a nova escola e a novos ritmos, pode

levar mesmo a mudancgas ao nivel da residéncia e frequentemente exige

também mudangas nas rotinas, como por exemplo as que se referem aos
horarios da familia e ao transporte das criangas.

teve o primeiro ano de escola adiado, mas foi porque eu pedi, foi da

minha autoria. ... até tinha uma educadora de infdncia que realmente

concordou comigo também, e fez um relatério no sentido de adiarmos.

. ndo estava preparado e pedimos o adiamento e

conseguimos (9M-20)

As principais mudancgas descritas pelos pais relativamente a entrada na
escola, resultantes das novas caracteristicas do 12 ciclo, e que requerem
um periodo de adaptabilidade para a crianga s&o: a) haver tarefas
mais definidas e estruturadas; b) haver exigéncias a serem cumpridas,
obedecendo as regras sociais; e c) necessidade da crianga se manter
concentrada e quieta durante um determinado periodo de tempo. Todas
estas exigéncias colocam dificuldades a generalidade das criangas com
SXF: a umas mais ao nivel do comportamento e a outras mais ao nivel
do envolvimento nas aprendizagens.

No que se refere as dificuldades da crianga em responder aos desafios
da escola, os pais identificam:

- Dificuldades de linguagem;
- Hiperatividade;

- Dificuldades de compreensao e aprendizagem das matérias
escolares;

- Dificuldades ao nivel da motricidade.

Em alguns casos, a entrada no 12 ano foi especialmente dificil pela
adaptacédo exigida.

logo nos primeiros dias ...Ele tinha necessidade, em estando muito

tempo sentado, de se levantar, ir a porta, abria a porta, assomava-se,

fechava a porta e sentava-se no seu lugar. Ndo era de fazer barulho,

ndo era de se meter com os colegas, ndo era de causar nada. (9M-

20)

Algumas criangas comegam nesta altura a tomar medicacdo para diminuir
a atividade motora e, deste modo, ajustar o seu comportamento as

exigéncias escolares.
SO aos seis anos € que comegou a tomar a Risperidona e comegou a
acalmar e a dormir a noite toda.(38M-15)
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Relativamente a escola, a principal dificuldade identificada pelos pais é a
falta de apoios especializados que nao existem ou sdo muito reduzidos e
limitados geralmente ao apoio do professor de Educacao Especial (durante
uma ou duas horas por semana) o qual, frequentemente, tem pouca
informacgéao sobre o SXF. Esta dificuldade, nos casos em que a inclusao
parece nao ter adequada sustentabilidade, leva muitos pais a terem uma
atitude de “guerra com a escola”, numa acao reivindicativa com o objetivo
de obter as condigdes minimas adequadas as suas criangas.

Contudo, no que se refere a avaliagao global do processo inclusivo neste
ciclo encontramos algumas categorias positivas e favoraveis, havendo
casos em que essa inclusao decorreu mesmo muito bem. Estes pais
referem que a inclusdo decorreu bem melhor do que esperavam e que a
crianga acabou por sair do 12 ciclo com boas bases ou entao salientam
que todos gostavam da crianga. Esta dimensao social e afetiva de boa
aceitagcdo e enquadramento social no contexto educativo parece ser,
para os pais, o principal critério inclusivo. Este sucesso do processo
inclusivo liga-se quase sempre as qualidades da crianga, principalmente
o ser sociavel, o que facilita as relagbes com professores e colegas.
Estas criangas que facilmente estabelecem relagbes, sdo sociaveis e
bem dispostas, parecem ser muito bem aceites e apreciadas por todos,
sendo muitas vezes elementos chave na vida da escola. As criangas que
alcangcam boas aprendizagens também tém geralmente um processo de
inclusdo melhor sucedido.

Para além destas qualidades da crianga, é decisiva para o processo a

atitude da escola face a inclusdo em geral, a inclusao daquela crianga em
particular e ainda a quantidade e natureza dos apoios de que dispde.

Entrou para uma turma reduzida e sempre com uma auxiliar

permanente ao lado dele. Foi-lhe tragado um plano educativo

individual, (38M-15)

na escola o M.... estava praticamente na sala com os outros
meninos, porque ele teve sempre um comportamento fantastico ( M-
20)

No entanto, em grande parte das situagdes, o processo inclusivo das
criangas com SXF ao nivel do 19 ciclo é descrito negativamente. Os
maiores problemas situam-se ao nivel do ensino-aprendizagem que é
avaliado pelos pais como insuficiente, mesmo atendendo as dificuldades
da crianga. Alguns pais referem ter tido necessidade de recorrer a apoios
educativos fora da escola, pagos por eles, que referem como tendo
contribuido mais para as aprendizagens do que as atividades escolares
desenvolvidas na instituicao escolar frequentada.
o pouco que o M. aprendeu na escola, confesso que tive que ser eu a
pagar do meu bolso... (9M-20)
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As razdes para este fracasso sao encontradas quer ao nivel da organizagao
pedagogica quer ao nivel da agao dos professores. Em muitos casos
estas criangas sao referidas como sendo postas de lado, mesmo estando
dentro da sala, e ndao tendo apoio, ou seja, estando na sala mas em
efetiva exclusdo. Nao parece ser corrente a existéncia de uma pedagogia
diferenciada, que permita a estas criangas adequar as suas aprendizagens
ao seu ritmo e competéncias. Pelo contrario, a organizagcido educativa tende
a assentar na existéncia ou ndo de um professor especializado que cuide
daquela crianca (ou grupo de criangas com NEE) em concreto. Quanto
aos professores, as queixas mais frequentes incidem nos professores de
educacgéao especial: para além do tempo de apoio ser considerado muito
reduzido, o seu trabalho é objeto de criticas. E frequentemente posta
em causa a sua dedicagdo e motivagdo para a tarefa (parecendo, aos
pais, estarem apenas interessados no lugar e na sua propria progressao
académica e na carreira, usando a crianga, quando deviam estar com
ela) facto que é referido como gerando revolta nas familias. No caso em
que as criangas foram integradas em salas especializadas, como é o
caso das salas TEACCH, a experiéncia é descrita como um “massacre”
dada a natureza das relagbes interpessoais das criangas no contexto
dessa turma.
SO tive a sala Teacch ..., em que tés anos foi um massacre, ...foram
trés anos muito, muito beras. Tive discussées com a diretora...
foram terriveis. (8M-11)

Os pais referem que a qualidade da inclusdao nao esta, no entanto,
dependente de haver muitos técnicos, muitos recursos ou dinheiro, ou
ainda salas “de multideficiéncia”, e sao relatados casos de elevada
exclusao (experiéncia descritas como terriveis) em escolas com estas
boas condicdes mas que podem, na opinido dos pais, ser menos
adequadas do que as “escolas do bairro”. Esta mais ao nivel da vontade
e envolvimento da escola no bem estar das criangas.

Relativamente a importancia das diferentes pessoas nesta etapa inclusiva
ao nivel do 19 ciclo verificamos que:

- O professor da turma parece ser decisivo para a qualidade da
inclusdo: os casos mais positivos sdo aqueles em que & descrito
como uma pessoa superdedicada, estabelecendo-se uma relagao
direta entre a sua dedicagdo e empenhamento e o sucesso do
processo educativo.

- O professor de educagao especial € igualmente decisivo no
processo: nos casos de boa inclusdo, estes professores estudam,
dedicam-se e fazem os pais sentirem-se acompanhados e
compreendidos. Inversamente, contribuem para a nao incluséo
quando nao permanecem na mesma escola ou fungdo, dada a
elevada rotatividade que se verifica, ou quando a dedicagédo e
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ligagdo as criangas € pouca e inconstante.

- E de muita importancia a existéncia de um plano educativo

individualizado especializado, o que falha frequentemente.
Durante a primaria ele tinha uma professora do ensino especial e se
calhar sentia-se mais acompanhado (2M—24)

...e como tinha aberto uma sala de multideficiéncia...
da qual beneficia (38M-15)

Encontramos pessoas muito boas e pessoas menos boas, e outras

muito mas, e tenho referéncia da professora primdria, em que tivemos

quatro anos maravilhosos ... uma pessoa superdedicada mesmo,

. ela andou sempre connosco, nas terapias, ajudava imenso, uma

pessoa muito humana (7M-16)

Quando o apoio recebido no ambito escolar ndo €& suficiente, dada a
ineficacia de educacgao especial ou das terapias recebidas, os pais recorrem
frequentemente a apoios externos. O apoio das instituicdes foi marcante
para o desenvolvimento das criangas, nomeadamente ao nivel das consultas
de pediatria e no acesso a terapias e atividades adequadas a crianga.

. Escolha da escola  Periodo angustiante

Dificuldades * Mudanga de rotinas —) * Mudancas

na entrada + Confronto com deficiéncia  Fase de adaptagdo
* Novas exigéncias

» Professor ensino especial

) Pessoas significativas * Professor

» Outros técnicos

» Caracteristicas da crianga {S“'a"e'

r - Capaz de aprender
Fatores « Atitude da escola
positivos » Apoios

» Aquisi¢cdes da crianga

Avaliagdo +
« Dific. linguagem
« Caracteristicas da crianga + Hiperatividade
. ~ « Dif. aprendizagem

+ Organizacéo da escola

Factores - .

. * Problemas ensino - aprendizagem
negativos ) .
- + Falta de suporte de ensino especial

* Atitude dos professores

Figura 6. Primeiro ciclo do Ensino Basico
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Resumindo, verificamos (Fig. 6) um aumento significativo de obstaculos
a inclusdo com a entrada no ensino basico, o que faz com que esta
mudanga seja um processo marcante para as familias. O papel das
pessoas concretas, nomeadamente os professores e outros técnicos
que acompanham a crianga nesta fase & muito importante. O apoio
social, formal e informal, é globalmente pouco e frequentemente os pais
ndo sabem a quem se dirigir, pelo que esse papel desempenhado por
professores, médicos, psicélogos ou terapeutas que estabelecem uma
ligagcdo mais proxima com a familia € fundamental.

Por outro lado, as caracteristicas das escolas nem sempre parecem ser
verdadeiramente inclusivas, sendo que o sucesso da integragdo das
criangas com SXF numa escola parece depender mais da conjugacao de

alguns fatores mais ligados a pratica dos profissionais do que a essas
caracteristicas sistémicas e institucionais.

3.6. Transicoes entre ciclos

A mudanga do 12 ciclo do ensino basico para os ciclos subsequentes é
marcada por diferengas grandes relativamente a estrutura do contexto
educativo. Desde logo por no 12 ciclo haver apenas um professor por
turma, que é responsavel pela globalidade das aprendizagens do grupo,
enquanto no 22 ciclo passa a haver uma grande quantidade de disciplinas,
que se vao sucedendo no horario, ao longo da semana, cada uma com
o respetivo professor. O que vai exigir uma diversidade de relagbes com
essas diferentes disciplinas e professores e pode obrigar a uma eventual
deslocacdo dos alunos de uma sala para outra. A turma também se
altera pelo que, nessa transicdo, o aluno pode perder a maior parte
dos seus anteriores colegas e tem de se adaptar a um novo grupo. No
32 ciclo, esta estrutura mantém-se e a turma pode ou ndo manter-se,
dependendo da crianga ficar na mesma escola. Atualmente, a legislagao
alarga a escolaridade obrigatéria ao 32 ciclo, 122 ano, o que obriga a
nova mudancga de turma e a uma alteragdo das disciplinas de acordo
com o ramo escolhido.

Os desafios que cada uma destas mudangas de ciclo coloca aos alunos
sao diferentes, assim como é distinto o patamar de desenvolvimento em
que eles se encontram em cada uma delas. No entanto, cada transigcéo
traz consigo ansiedades novas, relacionadas com a perda do contexto
conhecido e com a necessidade de se adaptar a novas relagbes. Para
mais, no caso de criangas com dificuldades de desenvolvimento, ou,
como no caso da SXF, em que os processos de adaptagao sao lentos e
progressivos, tais mudangas comportam dificuldades e exigéncias.

Numa primeira fase da analise dos dados, abordamos cada uma destas
transicbes separadamente, procurando as suas especificidades. No
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entanto, numa fase posterior, viemos a verificar que, para além das
particularidades de cada um dos momentos, as variaveis relativas as
criancas e as familias nos permitem olhar esse conjunto de mudancgas
como um processo uno de ajustamento as transigdes escolares, com
a reativacdo das problematicas e processos similares em diferentes
momentos.

A transicdo para o 22 ciclo é sempre vista com apreensdo, nomeadamente
devido as mudangas de organizagdo do contexto escolar, tais como: a
disperséo de atividades no espaco fisico de escolas maiores, a presencga
de alunos de niveis etarios muito diversos e a diversificagdo dos docentes.
Os pais mostram mesmo muita ambivaléncia em relagdo a transi¢cdo do
seu filho para o 22 ciclo (mais do que na transigcao para o 32 ciclo). A razao
dessa apreensao nao se encontra tanto tanto ao nivel das aquisi¢gbes e das
aprendizagens efetuadas, mas sim da manutengao do contacto social com
os pares, especialmente, claro, nos casos em que essa relagédo é boa, ou
mesmo a unica coisa boa da frequéncia do 12 ciclo. Ou seja, considerando
gque a crianga néo esta preparada em termos de aquisi¢gdes, mas o sistema
o permite. A primeira questao é entdo a sua passagem para o 22 ciclo.
N&o queria que ele perdesse,... para ndo fazer muita diferenca dos

outros (5M—20)

Muitas vezes os pais, e os outros profissionais, tentam adiar a passagem

para o 22 ciclo ja que ao fim de quatro anos de adaptagao ao 12 ciclo veem

como mais seguro e util manter a crianga no mesmo nivel de ensino.

Outros, no entanto, pela vontade de verem a crianga progredir preferem

que ele avance. Esta tomada de decisdo nao é facil, e a perspetiva

dos pais é que cada transicao € uma nova uma dor de cabega, porque

exige que seja reiniciado um novo processo de adaptagao e ajustamento.

O que implica uma nova “guerra” com novas pessoas € contextos, na
procura das adequadas respostas as necessidades do seu filho.

Novo marco a passagem para o ciclo, ... teve sempre em ensino

integrado e portanto, estava numa turma regular, com apoios e a

passagem para muitas disciplinas, muitos professores, andar de uma

sala para a outra ...foi complicado, foi complicado de gerir. ( 7M—76)

O que comegou mesmo a complicar, foi quando ele entrou para o
ciclo... Saiu da escola, primaria outra dor de cabeca (7M-76)

Tantos que no outro ano, queriam-no reter outra vez e eu disse:
“Desculpem, mas ndo “Ele vai para o ciclo, e vai para o ciclo” e a
resposta foi “ Mas o A. ndo esta preparado”. E la conseguimos, mas
foi contra todos na escola, contra o coordenador, contra a professora
de ensino especial (5M—20)

quando chegou ao quarto ano é claro que o M... ndo estava capaz
de ir para o quinto ndo &7 Mas o sistema também permitia. Entdo
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eu fui Ia chamada, e o que é que eu achava, e se ele ficasse um
ano repetido... e porque ele ia mudar para o ciclo e era uma escola
diferente e era mais alunos ... E eu concordei perfeitamente, porque
eu sabia que o ideal era o M.

permanecer mais um ano na priméria (9M-20)

Faz muita diferenca se a crianga se mantém na mesma escola basica
integrada, com 12 e 2 ciclo, ou se a mudanga, como é mais frequente, se
faz para uma nova escola com 22 e 32 ciclo, e eventualmente secundario,
com o consequente aumento do numero de alunos e diversidade de
idades. Este cenario tende a ser visto como mais ameacador para os pais.

Resolvida a questdao da opgdo por uma escola, o obstaculo seguinte
estad na opinido e atitude da escola que vai receber a crianga. De forma
talvez inesperada, muito pais referem que as escolas de 29 ciclo (e
depois também ao nivel dos outros ciclos) nao estao preparadas para
receber criangas com necessidades especiais. Em alguns casos, os seus
responsaveis e os professores mostram mesmo, mais velada ou mais
abertamente, a sua discordancia com a inclusao dessas criangas nesse
nivel escolar quando nao ha as aquisicdes escolares correspondentes.
depois o F... foi para o segundo ano do ciclo... o problemas eram os
professores. Porque estes achavam que este tipo de criangas deveriam
estar numa instituicdo e ndo na escola publica ( 9M20)

E mesmo... a nivel de... das pessoas, do pessoal técnico que muitas
vezes ndo esta preparada ( 7M-76)

Foi assim um bocadinho mais complicado e por vezes nem sempre se
apanham professores com mais sensibilidade para estes casos e dai
foi um bocadinho mais complicado (2M—24)

as pessoas fantdsticas, os professores também e azar dos azares,
a professora de educacdo especial, que era a mais importante, foi

terrivel. ... e ela o que me disse foi que ndo estava ali para ensinar,
pois isso tinha sido na primdria e eu ... ndo poderia esperar iSso ( 7M-
16)

Além da atitude face a inclusao, outras variaveis referentes a escola sdo

as alteragbes do espacgo fisico que decorrem da passagem do 12 ciclo

para os restantes: ter de andar de sala em sala e ter de se ajuntar aos
horarios que marcam as atividades de hora para hora.

Mas ainda me disseram: “ o miudo vai ter aulas numa sala e depois

tem passar para outra e depois ele perde-se de pavilhdo para

pavilhdo”... nunca se enganou nas salas, ele sabia perfeitamente,

passado uma semana, o horério de cor (5M-20)

...a passagem para muitas disciplinas, muitos professores, andar de
uma sala para a outra... houve ali de facto um stresse, ndo sei se
mais nosso do que dele ( 7M-76)
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Outra refere-se aos colegas que sao descritos como sendo por vezes

mais cruéis. Embora haja relatos de muito bom acolhimento da crianga

com SXF, haver, nha mesma escola, jovens de idades mais avancgadas &,
por vezes, uma dificuldade adicional com que elas tém de lidar.

...foi exatamente nesse ano que o M. disse que ndo queria ir a

escola, os amigos mudaram muito, a escola era muito grande e ele

viu-se aflito, pois na turma tinha aqueles amigos... que sempre o

apoiaram... e pela primeira vez na vida, o M. chorou e disse que ndo

queria ir & escola (9M-20)

foi um bocadinho mais complicado ... sempre se apanha professores
com mais sensibilidade para estes casos...as criangas sdo um bocadinho
cruéis, mas alguns professores também sensibilizavam (2M-24)

Outra categoria importante de obstaculos e dificuldades no processo
inclusivo na transicdo para o 22 ciclo e para os seguintes refere-se
aos professores, nomeadamente: a) haver professores nao sensiveis
a inclusdo de criangas com NEE, e b) haver professores de educacgéo
especial ndo dedicados, ou seja, trabalhando pouco e nao procurando
atualizar-se em termos das suas competéncias.
E entdo, sei até de um professor que dava pontapés nas cadeiras
nas reuniées porque achava que estas criancas tinham de estar numa
instituicio. (9M20)

Os professores ndo estdo preparados ...acham que ja tém muito
trabalho para despender um sabado ou um domingo (7M—76)

Os professores de educagcdo especial muitas vezes ndo estdo
preparados ... ndo sabem por onde comecgar (7M—76)

Uma outra categoria relacionada com as dificuldades refere-se a propria
crianga e aos pais:

- Stress da crianga face as exigéncia de adaptagdo - ja que a
ansiedade despertada pela nova situagao é demasiada e a crianga
nao consegue, por si mesma, lidar com ela;

Tinha partes de panico, por vezes ndo queria ir, de manhd em casa
vomitava, ou telefonavam-me da escola (isto na transicdo para o cic/o)
durante a primaria ele tinha uma professora do ensino especial e se
calhar sentia-se mais acompanhado. Quando passou para o ciclo de
manhé& vomitava, muitas vezes ndo ia, outras ia mas eu acabava de
chegar ao meu trabalho e telefonavam-me para o ir buscar porque ou
ele estava a vomitar ou estava mal disposto (2M—24)

- Desanimo dos pais face as dificuldades - referindo como sentem o
“coragao destrogado” perante as dificuldades sentidas pela crianga
na aprendizagem ou no enquadramento social na escola. Na
confluéncia destes obstaculos e dificuldades os pais descrevem
esta fase como muito atribulada, uma guerra entre familias e
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escolas e frequente desagrado com o professor de educagao
especial (que parece ser a figura central no processo).

Quando o processo inclusivo nas transi¢gdes nao é feito de modo adequado,
encontramos por vezes a mudanga de escola como alternativa, numa
tentativa dos pais de descobrirem outra escola que se adapte melhor
as necessidades da crianga. Em alguns casos escolas privadas ou
instituicbes de reabilitacdo e educacao especial que comecam a prestar
algum apoio supletivo.

Apesar disso, ha alguns casos em que a avaliagao global do processo
inclusivo nas mudancas de ciclo é positiva. Para tal parece ser
especialmente importante:

- A crianga ser bem acolhida por parte de dirigentes, professores e
colegas, passando a fazer parte da (“mobilia" da) escola;

- Haver pessoas “mais humanas” que acarinham, que mostram afeto
e proporcionam melhor ambiente;

- Ser uma escola pequena e com pouco alunos;

- Existir uma sala de multideficiéncia quando esta permite ter apoios
e funciona bem;

- A crianga adaptar-se bem ao espago, néao se enganar nas salas
nem ficar perdida.

No que se refere as dimensdes educativas e de aprendizagem:

- Por um lado, funcionam negativamente as diferencas entre as
necessidades da crianga e expectativas dos pais relativamente
as aprendizagens basicas e a disponibilidade dos professores
que remetem para o ciclo anterior essas aquisigboes. Ou seja, a
dificuldade dos professores em saber como agir face a criangas
cujas aquisigoes escolares proprias de ciclos anteriores ndao foram
feitas e, assim, tendem a ser afastadas do grupo.

- Por outro lado, é valorizado o percurso alternativo feito nas varias
disciplinas. Em que a criangas esta incluida no seu grupo-turma
numas disciplinas e na sala de apoio noutras.

Eu queria que ele aprendesse a ler, mas a partir dai ndo fez mais;...
diz que ndo sabe, que ndo quer (7M—76)

A professora disse que ndo estava ali para ensinar a ler; que para isso
tinha sido a priméria (7M-16)

. com apoios e ia a algumas aulas, o chamado percurso alternativo:
ia um bocadinho ha sala e depois voltava para a sala dele. Depois
entrou para a C+S e como tinha aberto uma sala de multideficiéncia...
unidade de multideficiéncia na qual beneficia de apoios e esta muito
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bem integrado. Tem as professoras de ensino especial. (38M-15).

E entdo foi acordado que o portugués e a matematica ndo tinha na
sala de aula, na altura em que os alunos fossem ter Portugués e
Matematica ela ia para a sala de apoio ter o Portugués e a Matematica
dele, para ver se evoluia alguma coisa. E nas outras disciplinas

iria... todos os professores acabaram por fazer um programa especial
alternativo para ele (5M—20)

Quanto ao apoio terapéutico, nas fases do 22 e 32 ciclo vai diminuindo.
Apenas as salas de multideficiéncia ddo algum apoio e quase sempre
tém de ser os pais a procura-lo no exterior do sistema educativo publico,
nas instituicbes especializadas. Em algumas situagdes comega a ser
conjugada a frequéncia da escola com atividades em instituicbes de
reabilitagdo. Também o inicio de medicagdo tem lugar neste periodo.
Tem terapias no Centro....( 7M—76)

Comecou a frequentar APPACDM duas vezes por semana (2M-24)
Nesta sala ja tem algum apoio ( 38M—75)

Andou a tomar medicamento para concentragdo ... Notava-se mais
tranquilo e mais calmo (5M-20).

A transicao para o 32 Ciclo reativa alguns dos problemas da transigao
para o 22 Ciclo. Quando a inclusdo correu bem e a crianga vive a sua
escolaridade com autonomia e é capaz de se auto-organizar, o 32 ciclo
ndo parece trazer grandes perturbagbes sendo encontrados caminhos
alternativos até ao 92 ano. O que acontece mais nas criangas com
boas competéncias sociais, extrovertidas e cooperantes, com tarefas
que as envolvem na escola (ser responsavel por tarefas como abrir as
salas); que gostam de ir para a escola e ganham alguma autonomia (por
exemplo no ir sozinho, tomar banho na escola nas aulas de Educagao
Fisica, ir sozinho a cantina almocar).
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Figura 7. Categorias relativas as transi¢des escolares

Globalmente (Fig. 7), as transi¢des acentuam a importancia do contacto
com os outros e das boas competéncias interpessoais, mesmo quando
as aprendizagens escolares ficam aquém do que os pais podiam desejar,
seja por insuficiéncia da escola seja pelas dificuldades cognitivas inerentes
a Sindrome.

Todas as transigbes trazem novas ansiedades as criangas com SXF e
as suas familias, e dependem muito da forma como s&o preparadas as
mudancas de escola e de ciclo (nomeadamente as alteragées de turma)
e do modo como a nova escola vé a aborda a presenga de uma nova
crianga ou jovem com SXF. Nas escolas nao preparadas para a inclusao,
ou em que os professores (da turma e da “educacgéo especial”) nao
tém uma perspetiva inclusiva, cada nova mudanga vai normalmente no
sentido da exclusao.

3.7. Saida da Escola

A saida da escola € uma das maiores preocupagodes dos pais das criangas
mais velhas. Até ha pouco tempo a escolaridade obrigatéria em Portugal
ia até ao 92 ano e, dessa forma, todos os jovens até aos 16 ou 17 anos
tinham assegurado o seu lugar no sistema educativo. Praticamente todos
os casos de jovens considerados no estudo sdo anteriores a recente
legislagdo que alarga a escolaridade obrigatéria até ao 122 ano, o que
trara mudancgas significativas e novos desafios no futuro. Embora tenham
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sido considerados casos em que o jovem saiu do sistema educativo
depois do 92 ano, ndo ha nenhum que tenha saido no final do 122 ano.
Ir para a Escola Secundaria e ingressar no 102 ano, com diferentes
areas vocacionais e forte orientagdo para as competéncias cognitivas e
as aprendizagens muito orientadas para a entrada na universidade, num
contexto competitivo, assusta os pais, pois entendem que a estrutura
escolar ndo esta preparada para os jovens com SXF ou outros problemas
de desenvolvimento.

Sair da escola é, tanto para as familias como para os jovens, mais
um marco importante e dificil: para as familias, porque ndo ha muitas
alternativas ao nivel de servicos e de respostas sociais ajustadas a
continuidade do processo inclusivo iniciado na escola; para os jovens,
porque correm o risco de ficar em casa, perdendo as amizades e as
referéncias criadas no percurso escolar.
Foi a fase mais atribulada...
a saida da escolaridade obrigatdria (1M-16)

...marco complicado ( M-16, )
92 ano .. e acabou! Bonito servigo... ndo hd nada (5M-20)

Ele estava melhor... adorava a escola (5SM-20)

Quando o percurso escolar termina colocam-se basicamente trés
alternativas de percurso: ficar em casa, ir para uma instituicdo para
pessoas com deficiéncia, ou seguir para formagao profissional. As familias
dos jovens que tiveram boas experiéncias de inclusdo educativa, e cujos
filnos gostaram muito de ter estado na escola, preferem ali continuar
depois do 92 ano, mas essa possibilidade s6 agora se coloca.

Depois do 92 ano foi para APPACDM...17 anos...
Né&o ha percursos alternativos (5M-20)

A alternativa de entrar para uma instituicido especial é, a partida,
assustadora para as familias cujos filhos fizeram um percurso de inclusao
razoavelmente bem sucedido. A valorizagdo de nao estarem segregados
e de desenvolverem boas relagbes interpessoais € muito importante.
Por outro lado, a representacao inicial das instituicbes de reabilitagcéo
é geralmente negativa e confronta inevitavelmente com uma ideia da
deficiéncia e o afastamento do meio social.
um marco significativo... foi a entrada
na instituicdo aos 12 anos (2M—24)

No entanto, muitas familias acabam por encontrar nessa instituicbes nao
s6 a Unica alternativa para os seus filhos, como algumas qualidades que
valorizam. Descrevem como principais vantagens: a) menor pressao dos
pares; b) estar entre iguais; c) ter mais amigos e d) ter mais atividades
(como desporto adaptado) e mais terapias.
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Foi bom pois deixou de sentir pressdo passou a ter miudos com
0os mesmos problemas...Ficou mais aberto... Mais dificil foi para os
pais(2M-24)

No que se refere a formacgao profissional, ndo encontramos casos de
sucesso vocacional ou formagéo profissional em contexto escolar. No
entanto essa € uma das principais esperangas e expectativas das familias,
ja que praticamente todos os pais e maes sao capazes de identificar
areas em que os seus filhos poderiam desenvolver maiores competéncias
e maior autonomia. O encaminhamento para formagao profissional & pois
uma das possibilidades dentro das instituicdes de reabilitagcdo. Alguns
dos jovens conseguiram ter acesso a formagao profissional com sucesso,
desenvolvendo competéncias para desempenhar tarefas mais simples ou
mais complexas. No entanto, apds o periodo de curso, as dificuldades
agravam-se quando se trata de fazer estagio. Pior ainda & conseguir a
transicdo do estagio para uma situagcao de empregabilidade. Nos casos
em que tal acontece, os pais referem a enorme frustracdo sentida pelos
jovens ao verem goradas as expectativas de emprego e autonomia
criadas.

Pequenas coisas numa fabrica de pastelaria (2M-24)

No 12 ano do curso cumpriu bem.. Estagio, zero... é uma tristeza...
Né&o hd quem Ihe dé estdgio (5M-20)

A falta de alternativa profissional ou ocupacional faz os jovens correr
o risco de ficaram muito isolados, em casa. As maes descrevem essa
situagdo como o risco de ficarem a viver numa redoma.

Algumas familias planeiam (ou até ja o fizeram) fazer alguma coisa para
promover a colocagao ocupacional ou profissional das suas criangas,
nomeadamente colaborando nos negodcios da familia.

Era capaz de jardinagem, varredor (5M-20)

Limpezas: limpa, varre, limpa tudo... colabora (5M—20)
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Figura 8. Saida da Escola

A questéo da incluséo social ndo se resume, no entanto, a ocupagao dos
jovens a partir do momento em que saem da escola. Ela é simultanea ao
processo educativo e tem a ver com diferentes dimensdes, frequentemente
subestimadas e que ndo encontramos diferenciadas nas narrativas dos
pais, nomeadamente:

- dimensdo cultural, tanto no que se refere a fruicio como a
expressao;

- lddica e desportiva;

- cidadania e relacionamento interpessoal.
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4. Conclusoes

Para podermos contribuir para a constru¢cdo de respostas adequadas as
necessidades das criangas e familias com SXF, precisamos de as conhecer,
de um modo abrangente, na sua realidade espacio-temporal, ou seja,
no seu processo de desenvolvimento no momento e contextos atuais.

Foi esse o objetivo principal deste estudo, em que ouvimos os pais e
maes falar sobre os momentos mais significativos do percurso de vida
dos seus filhos. A organizagdo de uma narrativa sobre o curso de vida,
com perspetiva temporal, € importante, pois da sentido e coeréncia ao
modo como os pais olham para o desenvolvimento dos filhos com SXF e
permite-lhes a avaliagao dos ganhos e da situacéo atual por referéncia a um

processo, ou seja, ao que aconteceu até hoje e ao que se espera do futuro.

Os periodos criticos do desenvolvimento da crianga com SXF organizam-
se claramente em duas linhas: a do diagnostico e a do progresso escolar.

A primeira, a do diagnostico, marca um percurso que vai dos primeiros
sinais até ao efetivo diagndéstico de SXF. Do ponto de vista da inclusao,
0 que temos aqui é essencialmente o processo de inclusao familiar,
ou seja, a forma como a familia se vai transformando e adaptando as
existéncias e desafios de uma perturbacdo grave do desenvolvimento
num (ou mais) dos seus membros. A inclusdo familiar serd assim a
base emocional sobre a qual se podem construir os momentos inclusivos
subsequentes. E aquela que pode garantir que a familia estd a cuidar
do seu proprio desenvolvimento tendo em conta a informagdo sobre a
situagdo da sua crianga. Neste processo, o confronto com a diagnodstico
é decisivo, ndo s6 para a adaptagdo familiar como para o percurso
inclusivo que entao se inicia.

Os restantes momentos de desafio inclusivo organizam-se essencialmente
em torno da progressao no sistema educativo. Dadas as particularidades
de cada sistema educativo é de esperar que os desafios e dificuldades
sejam especificos da realidade portuguesa. As diferengas, e mesmo
ruturas, na forma de organizar cada ciclo desde a educacgéao infantil
até a saida do secundario, colocam a cada dois ou trés anos novos
momentos de claro desafio para os pais, novos obstaculos e busca de
novas solugdes médicas, psicolégicas, educativas e sociais.

Estes momentos, ou periodos, sdo independentes das caracteristicas
da crianga ou da severidade das suas limitagbes. No entanto, as
intervencbes dependem necessariamente dessa variabilidade individual
e familiar. Dependem nomeadamente do grau das suas competéncias
cognitivas e das suas qualidades de relacionamento interpessoal.
Dependem igualmente dos recursos familiares (incluindo os culturais e
economicos) e do acesso que a familia tem aos recursos da comunidade,
nomeadamente do seu maior ou menor isolamento social ou geografico.



SINDROME DE X FRAGIL
138 pessoas, contextos & percursos

Globalmente, poe-se o problema da compreensédo da crianga em cada
fase da intervengdo educativa (e da organizagado do sistema educativo)
para responder as suas necessidades desenvolvimentais. O que significa
que o que tem bom efeito numa fase, por exemplo na Intervengao
precoce, deixa de fazer sentido em fases posteriores. Seria um erro
olhar todos os desafios do desenvolvimento a luz, por exemplo, de
terapias motoras especificas e pontuais, mas sera necessario responder
as necessidades da crianga, em diferentes dominios do desenvolvimento,
em funcdo das suas carateristicas pessoais e das tarefas psicossociais
que precisa de realizar.

O presente estudo pretende contribuir para o conhecimento dos principais
momentos do percurso de vida da crianga com Sindrome de X Fragil e
da familia, na perspetiva de ajudar a encontrar melhores respostas as
necessidades e problemas que se colocam. Assim, podemos sintetizar
como principais conclusdes:

1. Os primeiros sinais e suspeitas assinalados pela familia devem ser
seriamente considerados. O pediatra necessita de ter informacgao
sobre a Sindrome de X Fragil e ter em devida conta as preocupagdes
relatadas pelos pais. Mesmo que uma pratica de rastreio pré-natal
nao atualmente seja viavel, no contexto portugués, o atraso que
se verifica na idade do diagndstico deve ser consideravelmente
reduzido.

2. Um diagnéstico precoce depende sobretudo da consciéncia e
atengdo do Pediatra relativamente a Sindrome e do seu cuidado
em remeter os casos para avaliagdo genética. Assim sendo,
serao de especial valor as agbes de sensibilizagcdo e formacgéao
para as problematicas especificas da Sindrome. Os diagndsticos
genéricos, de Atraso Global de Desenvolvimento ou outros, ndo
sao suficientemente uteis.

3. A comunicagéao do diagndéstico € um momento muito importante e os
profissionais envolvidos devem ser convenientemente preparados
para o fazer, de modo que possam promover o desenvolvimento dos
pais e nao reforgar os sentimentos de confusdo e desamparo.

4. A Intervencdo Precoce é muito importante para estas criangas,
que deveriam beneficiar dela de modo mais frequente, sistematico
e substancial.

5. O apoio aos pais e ao seu processo de adaptagdo € importante
para evitar sentimentos de isolamento e condicbes emocionais
destrutivas e bloqueadoras do seu desenvolvimento. A promogao de
formas de suporte social, formal e informal, deve estar considerada
nos varios servigcos de saude, sociais e educacionais.

6. A inclusdo na idade pré-escolar é habitualmente o melhor periodo
da inclusao educativa em contextos exteriores a familia e parece
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depender, principalmente, da existéncia de bons educadores (com
e sem especializagdo em NEE).

7. A entrada na escolaridade basica € uma preocupagao enorme para
os pais. A boa inclusdo nesta fase esta relacionada principalmente
com as competéncias sociais da crianga, as caracteristicas
inclusivas da escola e a dedicagcao dos professores.

8. A falta de pedagogia diferenciada situa a intervengcdo mais ao
nivel do apoio com isolamento na sala ou com énfase nas salas
especializadas de “multideficiéncia”.

9. A transigao para o segundo ciclo do ensino basico constitui também
um grande desafio, dadas as mudangas na organizagdo educativa.
Os problemas de inclusdo estdo relacionados com a ansiedade
dos jovens com SXF, a atitude da escola face a sua incluséo
e a presenca de professores nao envolvidos nem sensiveis as
respetivas necessidades.

10. O problema da progressdao em fungao das aquisicbes académicas
ou das competéncias sociais exige uma atitude inclusiva clara na
relagdo da escola com as familias.

1. A transigdo para a Escola Secundaria deve ser melhor avaliada
futuramente, dadas as recentes mudancgas legislativas.

12. A escola deve potenciar tanto as aquisicbes académicas como a
autonomia pessoal e maxima inclusao social

13. A saida da escola, no final da escolaridade obrigatéria, é,
para muitos jovens, o final do caminho de inclusdo. A falta de
oportunidades vocacionais e profissionais empurra-os para uma
“redoma” de exclusédo.

E constante e elevado o risco das criangas com Sindrome de X Fragil
prosseguirem num caminho de nao-inclusao; dai que sejam necessarias
novas abordagens que permitam identificar e responder aos multiplos
obstaculos e problemas que surgem nesse percurso de vida que se
pretende inclusivo.
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5.

INTERVE,NCAO PRECOCE NA SINDROME
DE X FRAGIL

Ana Apolodnio
Vitor Franco

Introducao

A grande variabilidade de caracteristicas desenvolvimentais e
comportamentais presente nas criangas com Sindrome de X Fragil,
associada ao facto de nao existir um fenétipo muito evidente no nascimento
nem nos primeiros meses de vida, torna a sua detegdo e consequente
encaminhamento para despiste genético dificil e, frequentemente, muito
tardio. Em muitos casos apenas acontece quando o atraso em varias
areas do desenvolvimento da crianga se comega a tornar evidente, o que
nem sempre acontece antes dos 3 ou 4 anos de vida.

No entanto as pesquisas mais recentes sobre a Sindrome em idades
precoces (Roberts, Hatton, & Bailey, 2001) mostram que € possivel
documentar atrasos desenvolvimentais significativos nos primeiros dois
anos de vida da crianga, facto fundamental para a detegcao precoce da
SXF. E referida por estes autores a necessidade de descrever, de forma
0 mais rigorosa possivel, as caracteristicas iniciais do desenvolvimento
das criancas até aos 3 anos, disponibilizando os dados descritivos de
forma detalhada, de forma a permitir o rastreio e posterior identificagdo
de criangcas com SXF. Sublinham igualmente a necessidade de serem
utiizadas medidas de avaliagdo padronizadas, mais sensiveis as
variagbes individuais e, portanto, mais fiaveis e seguras. Colocam-se
assim dois desafios fundamentais: a identificagdo precoce da sindrome e
a intervencgao precoce no desenvolvimento das criancas afetadas.
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1. Identificacao precoce

A identificagao precoce implica a celeridade do despiste genético, um dos
problemas com que as familias mais se confrontam. Devido as questoes
ja referidas, quando nao ha uma histoéria familiar que o indique, a maioria
das criangas s6 sao referenciadas para despiste quando os sintomas de
atraso de desenvolvimento se tornam evidentes. Varios autores referem
enormes desfasamentos entre o momento em que as familias comegam
a manifestar as primeiras preocupagdes e a confirmagdo do diagnodstico.
Esta demora tem implicagbes na precocidade da resposta prestada,
ndo s6 ao nivel das dificuldades da crianga, como das questdes mais
especificas a nivel familiar.

Desde logo surge a importancia do aconselhamento genético,
fundamental para a prevencao de futuras gestagdes antes da confirmagao
do diagnostico. Todas as familias portadoras da pré-mutagédo ou da
mutagcao completa necessitam, e tém o direito, de estar na posse da
informagao genética completa, para poderem tomar decisoes relativas a
futuras gestagbes, mas apenas uma identificagdo precoce pode ajudar
a minimizar os sentimentos de incerteza e de frustragdo inevitavelmente
presentes e reforgados pela auséncia de diagndstico.

E igualmente fundamental promover a sensibilizagdo dos profissionais das
varias areas de intervengao, desde logo dos profissionais de saude que
devem ser sensiveis as preocupacgoes dos pais e utiliza-las como base para
possivel referenciagdo para despiste e intervengao. Mas a identificagao
precoce permite também a referenciacdo para uma intervengcao célere,
que respeite o tempo certo do desenvolvimento da crianga e lhe permita
beneficiar de todos os apoios possiveis e necessarios a estimulagao do
seu desenvolvimento e ao envolvimento ativo dos seus cuidadores.

2. Intervencao Precoce

Podemos definir Intervengdo Precoce como o conjunto das acgoes,
no ambito da educagdo, da saude e da seguranga social, prestados a
criangas entre os O e 0os 6 anos, que apresentam uma perturbagdo do
desenvolvimento, ou estdo em risco de atraso grave, e suas familias.

Quando uma crianga tem uma deficiéncia ou um atraso grave do
desenvolvimento é fundamental estimular, o mais precocemente possivel,
todas as suas capacidades de modo a ultrapassar as dificuldades
existentes, ajudar a familia a aceitar as caracteristicas do seu filho e a
tornar-se cada vez mais autobnoma e ajudar o meio que rodeia a crianga e
a familia a facilitar a sua plena integragéo social, eliminando as barreiras
sociais e as desvantagens criadas pela deficiéncia ou atraso da crianga.
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Em 19 de Outubro de 1999 o Despacho Conjunto n.2891/99, dos Ministérios
da Educacado, da Saude e do Trabalho e da Solidariedade publicou as
“Orientagdes regulamentadoras da intervengao precoce para criangas com
deficiéncia ou em risco de atraso grave do desenvolvimento e suas familias”
que, pela primeira vez, estabeleceu as linhas de actuagdo nesta area.

Este documento define a forma como as estruturas de intervengao
precoce se devem organizar no territorio nacional, numa perspectiva de
racionalizagcdo de recursos ja existentes, através da articulagdo entre
representantes da educacdo, da saude e da seguranga social, bem
como das instituicdes particulares de solidariedade social e cooperativas
de educacado. Esta articulagdo deve ser concretizada pela celebracéo
de Acordos de Cooperagdo entre os Ministérios e as IPSS, que
funcionam como instituicbes de suporte de equipas especializadas em
desenvolvimento infantil, com uma constituicdo multidisciplinar: educadores
de infancia, psicoélogos, técnicos de servigo social, fisioterapeutas ou
terapeutas ocupacionais, terapeutas da fala, médicos e enfermeiros. Tém
como funcdo dar resposta as necessidades da crianga e da familia,
reforgando o seu desenvolvimento e a sua autonomia e capacidade de
tomar decisbes, tendo como principio basico o respeito pela privacidade,
valores e dindmica da familia, através do estabelecimento de relagdes de
confianga entre profissionais e familias.

O Decreto-Lei n.2 281/2009, de 6/10 revogou o anterior Despacho
Conjunto e criou o Sistema Nacional de Intervengédo Precoce na Infancia
(SNIPI) que assegura a cobertura de todo o territério nacional por uma
rede organizada de Equipas Locais de Intervencao (ELI) e assenta
na “universalidade do acesso aos servigos, na responsabilizacdo dos
técnicos e dos organismos publicos e na correspondente capacidade de
resposta” (DL 281/2009).

Assume como objectivos a proteccdo dos direitos das criangas e o
desenvolvimento das suas capacidades, a deteccdo e sinalizagdo de
todas as criangas que tenham alteragbes nas fungbes ou estruturas do
corpo, bem como a intervencao em fungao das necessidades do contexto
de cada crianca, de modo a prevenir ou reduzir os riscos de atraso no
desenvolvimento. Sdo ainda objectivos o apoio as familias no acesso aos
servigos e recursos dos varios sistemas e o envolvimento da comunidade,
através da criagdo de mecanismos de suporte social.

A Intervencdo Precoce assume os principios de um modelo biopsicossocial
e sistémico, abordando a crianga numa perspetiva global e organizando-
se em trés niveis de prevencao: a prevencgao primaria atua ao nivel de
campanhas de informagdo e sensibilizacdo e de promocado de acdes
de despiste genético, a prevengao secundaria refere-se a detegdo e

diagnoéstico das perturbagcdes de desenvolvimento, a prevengdo de
patologias associadas, a procura de evolugdes funcionais e a detegcao de
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sinais de alerta; a prevencgao terciaria engloba todas as atividades dirigidas
a crianga, a familia e ao contexto que visam potenciar o desenvolvimento,
prevenir perturbagdes secundarias e modificar os fatores de risco dos
contextos ou atenuar os seus efeitos no desenvolvimento da crianca.

O trabalho desenvolvido pelas Equipas Locais de Intervengdao, que
apoiam directamente as criangas e suas familias, assume caracteristicas
muito particulares, inerentes a propria filosofia da IP e a sua populagao-
alvo. E fundamental para as criancas em idades precoces, com atraso
de desenvolvimento ou em situagdo de risco, usufruirem dos apoios
necessarios nos seus contextos naturais de vida, estimulando e reforgando
os lagos afectivos estabelecidos com os principais prestadores de
cuidados - pais, outros membros da familia, profissionais dos contextos
educativos. E importante capacitar a familia para proporcionar a crianca
um ambiente plenamente estimulante, aproveitando as oportunidades de
aprendizagem existentes na vida quotidiana e desenvolver um trabalho
junto da comunidade que potencie todas as condigdes propicias a inclusao
social (Franco & Apolénio, 2008)

Para tal, as Equipas devem desenvolver competéncias especificas,
nomeadamente ao nivel do funcionamento com caracteristicas
transdisciplinares, evidente na partilha com o grupo dos saberes individuais
e na tomada de decisdes conjunta e ao nivel da propria organizagao do
seu funcionamento. A atual organizacdo do SNIPI facilita o acesso, na
medida em que qualquer servigo, entidade ou pessoa pode referenciar as
situagcdes e procurar apoio junto da equipa mais proxima.

No caso de criangas com perturbagoes no desenvolvimento, nomeadamente
com Sindrome de X Fragil, a Intervencdo Precoce tem um papel
fundamental, mesmo antes do despiste ou processo diagnoéstico. Desde
logo na deteccao das alteragdes do desenvolvimento, confirmando as
suspeitas iniciais da familia de que algo ndo esta a decorrer como previsto
ou alertando para determinado atraso que se vai tornando evidente.

O funcionamento que se pretende cada vez mais em rede, numa légica
de articulagdo entre todos os servicos que compdéem o SNIPI e que,
a montante e a jusante, com ele se cruzam, deve permitir agilizar o
processo, frequentemente moroso e complicado, de encaminhamento
para despiste genético e consequente diagnostico.

Mas durante a fase de espera pela confirmagao diagndstica € imprescindivel
que seja realizado um trabalho intenso ao nivel da estimulacido do
desenvolvimento da crianga, de forma a potenciar todas as capacidades
e potencialidades de maturacdo proporcionadas pela grande plasticidade
do SNC. Desta forma & possivel optimizar os seus pontos fortes e reduzir
algumas sequelas, através de um conjunto de apoios especializados,
de ambito terapéutico e educativo que respondem as necessidades
especificas de desenvolvimento detetadas
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Mesmo na fase anterior a confirmagao do diagnostico deve ser planeado
e implementado um Plano de Intervengdo que envolva de forma ativa a
familia e outros cuidadores e que utilize todos os recursos disponiveis
nos contextos de vida da crianga, de modo a que as varias oportunidades
de aprendizagem existentes ao longo das suas rotinas diarias sejam
plenamente usadas para estimular o desenvolvimento.

No caso de criangas encaminhadas ja com o diagnoéstico definido, o inicio
dos apoios especializados deve acontecer mesmo antes que os atrasos
de desenvolvimento se tornem mais evidentes. Isto €& especialmente
importante na area da linguagem, ja que as capacidades comunicacionais
parecem mais severamente afetadas nos primeiros dois anos de vida
e sao criticas para outras areas, tais como as capacidades sociais e
cognitivas. As criangas com Sindrome de X Fragil tém necessidades
muito especificas, relacionadas com as questbes comportamentais, a
hiperatividade ou défice de atengao e as caracteristicas autistas, que nao
séo relatadas em criangas com outras perturbagcdes desenvolvimentais.
Esta especificidade exige um conhecimento profundo, de modo a dar a
resposta mais adequada, de forma global e sistémica.

Para além do apoio direto ao desenvolvimento da crianga ha varias
dimensbes em que deve incidir o suporte prestado pela Intervencéo
Precoce a familia.

A primeira refere-se a informagao sobre o desenvolvimento infantil, de
um modo geral. Frequentemente € o primeiro filho de pais jovens, que
podem nao ter experiéncia de convivio com outras criangas pequenas e
que, confrontados com as primeiras suspeitas, deles proprios ou de outras
pessoas, se sentem perdidos e confusos. E importante informar sobre o
desenvolvimentonormaldas criangas, oque € esperadoem cadaidade, sobre
o ritmo particular de cada um e as suas singularidades. Mas também ajudar
a compreender as caracteristicas comportamentais Unicas de cada crianga.

E igualmente importante informar sobre a Sindrome, ou ajudar a
compreender e descodificar a informagdo a que ja tiveram acesso.
Sabemos que o primeiro contacto com o diagndstico pode ser um momento
de confusao e sofrimento e que a informagao disponibilizada é por vezes
escassa, outras vezes excessiva, mas dificil de compreender e assimilar.
Os profissionais da equipa podem prestar aqui um apoio significativo,
sendo esta uma das necessidades mais vezes identificada pelas familias.

Finalmente, um aspeto muito importante do apoio prestado pela
Intervencado Precoce é o suporte emocional, que acompanhe os pais
durante o todo o processo de diagndstico (seja o despiste genético ou
a confirmagéo), a confrontagdo com a realidade concreta da existéncia
da Sindrome, a culpabilizagdo que dai pode advir e todo o processo de
desenvolvimento e adaptagdo da familia.
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6.

INCLUIR A SINDROME DE X FRAGIL NO
1° CEB: CONTRIBUTO DE UMA PROPOSTA
DIDATICA

Tania Costa

Introducao

A historia revela-nos uma situacdo complexa no que diz respeito a
natureza das respostas dadas a todos os que eram considerados diferentes
e que, por essa razao, colocam maiores barreiras a sua participagédo nas
aprendizagens e incluséao no grupo de pares (Lopes, 1997; Sanches,
1995; Correia, 1997). Nesta perspetiva, a Educacgao Inclusiva tornou-se
um tema nuclear em Educagdo, pois a sua implementagdo nao é de
todo simples e consensual, acabando por se transformar num conceito
que assume diferentes conotagdes (Rodrigues, 2001; Correia, 2005;
Sanches, 20058). E neste sentido que, consideramos a importancia de
discutir a pratica inclusiva e compreender o que exige o atendimento aos
alunos com necessidades educativas especiais (NEE), acreditando que
0 sucesso escolar é possivel para todos através de processos flexiveis
de ensino e praticas que facilitem o acesso ao curriculo na aquisigao
de competéncias académicas e ndo apenas a sua participagdo social
no ensino regular. Na investigacdo que aqui apresentamos, procurou-
se atender as necessidades especiais que resultam do diagnéstico de
SXF, tendo em conta a escassez de informagao relativa as implicagbes
e solugdes educativas destas criangas e jovens.

1. Incluir a Sindrome de X Fragil no 1°CEB
do Ensino Regular - A complexidade de
um processo

A SXF é uma doenga genética causada por uma mutagdo no gene
FMR1, sendo uma das causas hereditarias mais frequentes de défice
cognitivo (Cornish, Levita & Subhalter, 2007). Esta limitacdo, a par
das alteragcbes fisicas e de comportamento revela, na maioria das
criangas e jovens com SXF, um comprometimento grave na aquisigao
das competéncias sociais e académicas, obrigando a um atendimento
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educativo individual e especializado eficiente. Entre as varias limitagbes
educativas, das criangas e jovens com SXF, muitas estdo relacionadas
com problemas de comunicagdo e linguagem, notérios, muitas vezes,
ainda antes do diagnodstico da propria Sindrome. As manifestagoes
comportamentais assemelham-se ao autismo, como défice de atengao,
dificuldade de interagdo social, timidez, ansiedade, instabilidade
emocional e movimentos estereotipados das méos (Yonamine & Silva,
2002). Estas dificuldades de carater permanente t&m de ser encaradas,
na escola, como um motor de busca que procura otimizar o ensino
de acordo com as necessidades especificas de cada um destes
alunos. E essencial promover uma aprendizagem eficiente nas salas
de aula regulares, garantindo que o processo de ensino-aprendizagem,
dirigido aos alunos com SXF, provoque uma efetiva mudanga na sua
estrutura cognitva, ou seja, faga com que cada um deles alcance
uma modificabilidade cognitiva estrutural a partir de uma verdadeira
experiéncia de aprendizagem mediada, como defende Feuerstein (1991).

Ser capaz de responder adequadamente a diversidade das necessidades
destes alunos e de modo inclusivo, a todo o seu grupo/turma implica,
na escola, implementar respostas educativas que os ajudem a
participar o mais ativamente possivel nas aprendizagens e a sentirem-
se aceites no grupo de pares e comunidade a que pertencem.

Rodrigues (2007) refere, que a educacgdo inclusiva coloca maiores
exigéncias e renovados desafios a escola e aos professores, e que
devemos capacitar os docentes e as escolas para trabalhar um curriculo
que se adapte, no sentido de responder as necessidades especificas de
cada aluno. As respostas educativas tém de ser analisadas de acordo com
as suas capacidades, necessidades e motivagoes, dos desejos dos pais
e das condigbes existentes nos contextos educativos. Ou seja, devem ser
diferenciadas e organizadas de modo a adequarem-se a singularidade de
cada um. Segundo Bueno (1999), um ensino de qualidade para criangas
com NEE, na perspetiva de uma educagéo realmente inclusiva, envolve
pelo menos, dois tipos de formagao profissional docente: professores
“generalistas” do ensino regular, com um minimo de conhecimento e
pratica sobre o aluno diversificado e, professores “especialistas” nas
diferentes “necessidades educacionais especiais” quer seja para um
atendimento a essa populagéo, quer seja para apoio ao trabalho realizado
pelos profissionais de classes regulares que integrem esses alunos.

Nesta abordagem a complexidade do que € “incluir” os alunos com NEE
no sistema de ensino regular, emerge a urgente necessidade de uma
nova atitude pedagodgica que envolve mais do que pessoas, crengas
e expectativas humanas, obrigando a uma efetiva mudanca na forma
como se encara a diferenga, na sociedade escolar (Rodrigues, 2001).
A articulagdo e responsabilizagdo conjunta dos profissionais do ensino
regular e educacgao especial é basilar na adequacgao de praticas educativas
que respondam a especificidade de todo e qualquer aluno, objetivando
sempre o0 seu sucesso educativo. Assim, nas escolas inclusivas, a
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colaboragao € um elemento central. Para Correia (2005), a colaboragao
prevé que se reuna um conjunto de caracteristicas que passam pela
igualdade relacional, que implica partilha de objetivos, responsabilidades,
recursos e obriga a uma confianga e respeito mutuo entre todos.
Do mesmo modo, para Hargreaves (1998) as relagbes profissionais
educativas enquanto culturas de colaboracdo podem ser caraterizadas
de varias formas, embora no caso da escola inclusiva seja sobretudo
necessaria uma relagdo orientada para o desenvolvimento, uma vez que
para responder a heterogeneidade do grupo/turma é fundamental os
profissionais trabalharem em conjunto, desenvolvendo iniciativas proprias
ou outras que sao requeridas externamente, mas todas com tarefas
estabelecidas e finalidades conjuntas de atuagao pedagodgica. Contudo, a
colaboragao eficaz nem sempre é facil, face a uma cultura individualista,
na qual ndo ha tradicdo de partilha de meios e fins, nem de trabalho de
equipa (Fullan & Hargreaves, 2001). Assim, a concretizagdo pratica dos
principios da Educacao Inclusiva € muito complexa, na medida em que
obriga a uma efetiva mudanga de crengas e modos de atuagédo na escola
e comunidade educativa. Isto implica, sobretudo, uma profunda mudancga
de cultura de escola e uma nova forma de entender o atendimento as
NEE (Benavente, 1999).

A par da importancia do trabalho colaborativo para o desenvolvimento
de respostas eficazes e promogao de ambientes inclusivos, outro aspeto
crucial é a atitude do docente no processo de inclusao destes alunos com
SXF. E reconhecido que um fator que interfere de forma decisiva, neste
processo, consiste na atitude dos professores, e no empenhamento com
que procuram resolver os problemas que se colocam e ultrapassar os
obstaculos que se levantam (Rodrigues, 2006). O empenhamento dos
professores €& particularmente relevante, uma vez que os professores
tém de aceitar novas responsabilidades, direcionando a sua agao para
areas diferentes, muitas vezes sentidas como ameacgadoras (Rodrigues,
2006). Considera-se que os professores, situando-se na mediagdo
entre normativos legais e as praticas escolares, sao atores privilegiados,
dependendo em grande medida das suas atitudes e crengas, 0 sucesso
ou insucesso da inclusdo (Rodrigues, 2006). Com efeito, Malouf e
Schiller (1995), baseados em estudos que relacionam o conhecimento da
investigagdo e o conhecimento da pratica, concluiram que sdo as crengas
e as atitudes dos professores a par de dois outros fatores - o conhecimento
e aprendizagem do professor e os fatores contextuais - que condicionam
todo o processo de aplicagdo dos resultados da investigagdo a pratica.
Dessa forma, apesar da integracdo/inclusao poder ser imposta por lei,
o modo como o professor lida com as necessidades dos seus alunos
pode ser uma variavel muito mais influente para o éxito da inclusdo
do que qualquer estratégia administrativa ou curricular (Verdugo, 1994),
assumindo-se também que a organizagdo e gestdo da sala de aula se
baseia em grande parte nas crencas e percegdes do professor, sendo
pois este, considerado como o elemento “chave” em qualquer mudanga
que possa ocorrer (Speece & Keogh, 1996).
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Assim, a questdo central para os professores do ensino regular & saber
gerir a heterogeneidade e promover a igualdade de oportunidades de
sucesso de todos os alunos, num clima de escola para todos. Para
isso, € necessario estar atento as diferengcas. Diferenciar o ensino,
organizando atividades e interagdes, para que cada aluno seja cada vez
mais defrontado com situagoes didaticas enriquecedoras, tendo em conta
as suas necessidades e carateristicas pessoais, € outro aspeto central
na criagdo de escolas inclusivas (Rodrigues, 2008). A interacdo positiva
entre criangas com e sem NEE, em classes regulares, outro aspeto
fundamental para a criagdo de escolas inclusivas depende também e,
grandemente das atitudes dos professores e da sua capacidade para
promover um ambiente educativo salutar e harmonioso (Correia, 2005).
Na opinidao de Nielsen, (1999; p.25), “uma forma de o conseguir reside
no recurso a aprendizagem cooperativa, propiciadora de interagcbes em
pequenos grupos. Um ambiente de apoio e interajuda €& conseguido
quando todos cooperam para atingir objetivos de grupo e quando todos
se preocupam, em primeiro lugar, com o sucesso do grupo como um
todo. Quando trabalham de forma cooperativa, os alunos tendem a
mostrar um maior reconhecimento e a encorajar e apoiar os alunos com
NEE. Estas experiéncias positivas proporcionam a todos os envolvidos
uma oportunidade de crescimento social e emocional.”

Referenciando Fonseca (1999 citado in Fonseca & Cruz, 2002), a
atitude dos docentes do 12 Ciclo em relagdo ao desafio da construgao
de uma escola inclusiva com eficacia em escolas regulares, deve ir ao
encontro de uma sociedade mais solidaria, coesa, integradora e plural,
onde a inclusdo escolar seja uma componente principal ao lado de
outras, consubstanciando-se o exercicio do direito a ser diferente, mas
ndo longe da vista e do coragdo de todos, sim, de forma partilhada e
efetivamente participada. Sendo assim, falar de inclusdo de alunos com
SXF, nas turmas do ensino regular do 12 Ciclo, devera ser sinébnimo de
pedagogias centradas na expressdao multipla das culturas de cada um,
interculturalidade, espacgo de intercomunicagao e desvelamento das bases
simbodlicas do pensamento das criangas e de edificagdo de protocolos de
reconhecimento mutuo e de elaboragao das bases de interpretagéao critica,
onde se constituam equipas promotoras de aprendizagem pela descoberta
e intercambio de saberes (Sanches, 2009). Fazer a inclusdo atendendo
todos estes alunos com NEE, em classes regulares, com o apoio de servigos
especializados e educacionais apropriados, com o objetivo de conseguir
uma escola para todos em cooperagao, deve ser intengdo de qualquer
docente, e de outros especialistas do foro educativo (Meijer, 2003).

No a&mbito do desenvolvimento de uma pedagogia orientada para a
consecugdo dos principios de inclusdo, devera ser dedicada especial
atencéo as diferengas individuais patentes nos modos como cada aluno
aborda as aprendizagens, mormente, em relagao aos alunos com SXF.
A natureza da diversidade dos estilos de aprendizagem dos alunos de
cada escola constitui, provavelmente, o maior desafio a implementagao
de projetos de educacao inclusiva, uma vez que é do dominio comum,
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especialmente, no seio da classe docente, a real dificuldade que esta
subjacente a gestdo pedagogica das diferengas, em sala de aula,
sobretudo, quando, ali, estdo presentes alunos com NEE (Sanches,
2009). Agir de modo coordenado, em procedimentos de interagdao e
de colaboragado, configura, em termos de sintese, o papel estratégico a
desenvolver pelos docentes para alcancar metas inclusivas e ultrapassar
algumas dessas dificuldades.

Podemos considerar entdo que os professores de educagao especial
constituem um importante contributo na prossecucdo dessas metas,
nomeadamente, na tarefa de colaborar para a criagdo e desenvolvimento
de respostas as necessidades especificas e individuais dos alunos com
SXF, no seio do seu grupo/turma de referéncia. No que concerne a
este papel especifico ha necessidade de defender que nos contextos
escolares, os professores de educacao especial “hao sejam considerados
como especialistas a quem compete solucionar todas as dificuldades
experimentadas pelos professores de ensino regular’ (Porter, 1997,
p- 41). As funcbes destes profissionais de educagao passam, ainda,
pelo planeamento e desenvolvimento programaticos, implementagédo do
programa, servicos de avaliagdo e de orientagdo, agdes de supervisao,
comunicagao e coordenagao e ensino direto com os alunos. Segundo
Correia (2003, p.37), o professor de educagao especial deve tentar
“modificar o curriculo comum para facilitar a aprendizagem da crianga
com NEE; propor ajuda suplementar e servicos de que o aluno necessite
para ter sucesso na sala de aula e fora dela; alterar as avaliagbes para
que o aluno possa vir a mostrar o que aprendeu; estar ao corrente
de outros aspetos do ensino individualizado que possam responder as
necessidades dos alunos.”

Em relagdo ao desempenho profissional, na opinidao do mesmo autor,
deve ainda “colaborar com o professor da turma (ensino em cooperacéo);
efetuar trabalho de consultoria; fazer planificagbes em conjunto com os
professores da turma; trabalhar diretamente com o aluno com NEE (se
determinado no seu PEI)” (p.37). A medida que os alunos com e sem
NEE realizam aprendizagens em conjunto, em classes regulares, torna-
se cada vez mais estreita a necessidade de redefinir os diversos papéis
e responsabilidades de todos os envolvidos na educacdo. Na perspetiva
de Kronberg (2003, p. SO), “os professores de Educacgao Especial que
prestam servigos a alunos com NEE em classes de ensino regular muitas
vezes nao se sentem seguros quanto a atitude a tomar em determinadas
situagbes, nomeadamente sobre se podem ou devem dar uma aula para
toda a classe, responder a questdes levantadas nhuma debate a decorrer na
aula, disciplinar alunos sem NEE, ou corrigir trabalhos realizados em casa”.

Os docentes de educagao especial sdo recursos humanos, que ajudam
grandemente na obtengao destes principios nas escolas inclusivas. Segundo
Fonseca (1997), para a Educagdo especial devem ser recrutados os
professores e os técnicos mais competentes cientifica e pedagogicamente,
na medida em que lhes vao ser exigidas capacidades para dar resposta
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a complexas necessidades, nomeadamente: diagnostico, planeamento
curricular, metodologia pedagogica, competéncia técnica na utilizagédo de
varios processos de informagdo, administragdo, envolvimento pessoal e
toleréncia, relagdes publicas e fim de trabalhar em grupo com autoridades,
servigos e atendimento a pais. O docente de educacgao especial aparece
como uma pessoa que deve dinamizar na escola todo o processo de
inclusdo. Seguindo esta linha de pensamento, Kronberg (2003) afirma
que, “o professor de educacado especial servira de intermediario entre
as familias, alunos e profissionais e sera da sua responsabilidade a
sensibilizacdo dos diversos intervenientes sobre a inclusdo, preparando-
os para identificar as suas capacidades e desenvolver as suas aptiddes e,
assim, construir um circulo de apoio para resolver os possiveis problemas
e fazer um acompanhamento da situagao” (p.68). A sua acao devera assim
ser encarada numa perspetiva transversal, abarcando os varios niveis de
educacgao e ensino, integradora das aprendizagens e conhecimentos dos
alunos nos diferentes contextos educativos. Neste sentido, encontrar-
se-a numa posi¢do privilegiada para, em funcdo da especificidade de
cada situagdo, participar ativamente no processo de identificagdo de
respostas educativas diferenciadas e contextos integrados e promissores
de uma efetiva aprendizagem e participagdo de todos os alunos.

2. Proposta Didatica de Inclusdao da
Sindrome de X Fragil no 1°CEB

A Proposta Didatica (PD) que se desenvolveu, em colaboragdo, numa
turma do segundo ano, do primeiro ciclo do ensino basico, ambicionou,
sobretudo, responder as necessidades de um aluno com NEE, portador
de Sindrome de X Fragil (SXF), criando condicdes de ensino favoraveis
a aquisicdo de competéncias sociais e académicas. No sentido de
responder a sua especificidade educativa e aos desafios que a mesma
nos coloca, criamos uma PD que apresenta dois tipos de tarefas - uma
enquadrada na area de lingua portuguesa e outra enquadrada na area
de matematica, procurando, ambas, desenvolver competéncias gerais
de ciclo e competéncias especificas de educagao especial, ao abrigo do
D.L. N°3/2008, de 7 de janeiro (art. 172 - alinea a) e alinea d)).

2.1. Objetivos

O vetor que norteou esta investigacdo pretendeu remeter a PD para
um processo de construgao pedagogica, que contribuisse para o
aperfeicoamento da pratica inclusiva, nas salas de aula do ensino
regular, tornando-se uma forma humanizada de atender as necessidades
especificas dos alunos com SXF e seu grupo/turma. Pretendemos
conhecer o contributo da PD, analisando de que forma a construgao
e implementagao dessas tarefas, afetaram a criagdo de um ambiente
inclusivo e a promogao de aprendizagens em todos os alunos, incluindo o
portador de SXF. Numa analise conduzida por estes objetivos formulamos
as seguintes questdes de investigagdo: 1. Que mudanca se observou a
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nivel das percegdes / atitudes dos alunos e PR em termos da inclus&o?
2. Que aprendizagens fizeram os alunos?

2.2. Metodologia

A metodologia utilizada neste trabalho e a explicagdo dos procedimentos
da recolha de dados, enquadram-se nas caracteristicas de uma
investigagao qualitativa, permitindo, exatamente, obter “um conhecimento
intersubjetivo, descritivo e compreensivo, em vez de um conhecimento
objetivo, explicativo e nomotético” (Santos, 1987, p.22). Consideramos
que esta seria a opgao mais adequada porque se pretendeu fazer uma
descricao do processo estudado, ou seja, da concecao e implementagao
da PD, que construimos para o nosso estudo, interpretando e dando
significado a realidade estudada, sustentando as conclusbées do estudo
e as suas limitagoes (Bogdan & Biklen, 1994). Subjacente a esta
metodologia adotada, optamos por um “Estudo de Caso” porque como
nos refere Bell (2004), o estudo de caso pertence a uma familia de
métodos de investigagdo que tém em comum o facto de se concentrarem
em determinado caso, sendo este, muito mais que uma descricdo de um
acontecimento ou circunstancia.

A investigagdo decorreu no ano letivo 2010/2011, numa EB1/JIl, de
um Agrupamento de Escolas, do concelho do Montijo e tem como
participantes a professora do ensino regular (PR) da turma do segundo
ano, a professora de educagao especial (PE) e os dezoito alunos da
turma (A), dos quais se inclui um portador de SXF.

Tendo em conta que a investigagdo se foca no processo de incluséo
desse aluno, descrevemo-lo, com mais pormenor. O N. € uma crianga do
sexo masculino, com oito anos de idade, que apresenta um diagnodstico
conhecido de Sindrome de X Fragil (SXF), revelando um défice cognitivo
muito grave. Acompanha a turma em atividades de Expressdes - Plastica
e Fisica Motora, e nas tarefas que envolvam competéncias de socializagao
e autonomia, com o objetivo de adquirir interesse e motivagcdo pela
escola. Nao adquiriu ainda as competéncias basicas do processo de
aquisicdo da leitura e da escrita, ou do raciocinio légico-matematico.
Este aluno encontra-se abrangido pelo Decreto-Lei n® 3/2008 de 7 de
janeiro, com as seguintes medidas educativas: art. 172 - Apoio Pedagdgico
Personalizado, nas quatro alineas, a), b), c) - reforco de competéncias e
estratégias pela docente Titular de Turma e d) - reforgco de competéncias
especificas pela docente de Educagao Especial; e art. 182 - Adequagdes
curriculares individuais (12 ano). Na pratica, o aluno usufrui de um apoio
personalizado da PR, nas competéncias que se relacionam com a lingua
portuguesa e a matematica. No apoio individualizado, em contexto
de sala de aula, participa em atividades preparadas pela professora
de Educacdo Especial, especificamente destinadas a aquisicdo de
competéncias nas areas de comunicagao/linguagem, calculo e raciocinio
l6gico-matematico, desenvolvimento pessoal e social (psicomotricidade;
percegdo; autonomia; socializago).
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Atendendo a natureza do estudo e ao tipo de questdes a que procuramos
dar resposta, nos métodos de recolha de dados, pareceu-nos adequado
recorrer a consulta de textos e documentos escritos (método documental),
a entrevista semiestruturada (método de inquirigéo) e a observagao,
com vista a reunir um conjunto de dados, de forma direta ou indireta,
possibilitando interpretar e compreender, a partir da experiéncia vivida, a
realidade do processo de inclusao de um aluno com NEE, no sistema de
ensino regular do 12 CEB.

No que concerne ao tratamento da recolha, debrugamo-nos sobre
o diario de investigagcdo e as entrevistas aos participantes, definindo
as categorias de andlise, que entendemos de maior enfoque para a
percegado dos resultados que iam ao encontro das nossas questdes de
investigacao e, a partir destas, procedemos a analise de conteudo que,
na visdo de Bardin (2004), o recurso a esta técnica é util na analise de
comunicagoes, dado que permite compreender para além dos significados
imediatos. A sua utilizagdo na investigagdo qualitativa irda permitir, na sua
opinido, a superacao da incerteza e o enriquecimento da leitura.

2.3. Caraterizacao da Proposta Didatica

A PD e a construgdo de cada uma das atividades que a consubstanciam
promoveu a partilha de ideias, crencas e expectativas de cada participante,
de modo a responder da forma mais eficaz possivel, as necessidades
individuais e coletivas de todos os intervenientes no processo de ensino-
aprendizagem do grupo/turma, incluindo o aluno com SXF. A concecgao da
PD partiu da andlise conjunta - professora do ensino regular e professora
de educacao especial (PR/PE) - das Orientagbes Curriculares do 1°CEB e
do Decreto-Lei n23/2008, que legisla as medidas educativas dos alunos
com NEE e sua aplicagdo pratica. Seguiu-se um olhar atento sobre a
analise das planificagcdes propostas para o grupo/turma do segundo ano,
e posteriormente, as planificagdes especificas do aluno com NEE. O
processo obrigou, aqui, a partilha de conhecimento das professoras, com
o objetivo de articular as competéncias gerais previstas nas Orientagbes
Curriculares do primeiro ciclo do ensino basico e da Educagédo Especial.

Selecionaram a area tematica de lingua portuguesa e matematica que
pretendiam desenvolver, sendo que esta escolha é ja condicionada
pela especificidade do aluno com NEE, contemplando competéncias
especificas, do primeiro e segundo ano, do 1°CEB (nl'vel académico
em que se encontra o aluno com NEE e nivel académico em que se
encontra o grupo/turma, respetivamente), e competéncias especificas da
Educacao Especial (programac;éo definida no PEI do aluno com NEE).
Neste sentido, foi necessario encontrar aspetos comuns a estas trés metas
para definir com exatiddao o ponto de partida do trabalho colaborativo.
E nesta fase que ficam decididos aspetos como os temas, a duragdo
das atividades, os contelidos programaticos das mesmas e as datas de
implementacdo. Nos Quadros 1 e 2 exemplificam-se as competéncias
mobilizadas com a tarefa de Lingua Portuguesa (LP).
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Quaoro 1. CowmpeTeNCIAS EsPECiFicAs Do 1°CEB moBILIZADAS cOM A TAREFA DE LP
Compreenséo do Oral
« Saber escutar para reproduzir pequenas mensagens e para
cumprir ordens e pedidos;
* Compreender o essencial de historias contadas;
Expressao Oral
Falar de forma clara e audivel;
« Esperar a sua vez, saber pedir a palavra;
«  Formular pedidos e perguntas, tendo em conta a situagdo e o
interlocutor;
*  Comunicar com autonomia e clareza atendendo a oportunidade
Competéncias e situagao;
- * Leitura
Especificas +  Ler textos curtos com alguma fluéncia;
1°CEB « Compreender o essencial dos textos lidos;
Escrita
« Escrever textos curtos com respeito pelo tema, pelas regras
béasicas de ortografia e pontuacédo, assegurando a continuidade
referencial e marcando abertura e fecho;
Conhecimento Explicito da Lingua
«  Comparar dados para descobrir regularidades no
funcionamento da lingua;
«  Explicitar regras de ortografia e pontuacéo;
« Mobilizar os conhecimentos adquiridos na compreenséao e
producé@o de textos orais e escritos;
Quabro 2. CoMPETENCIAS ESPECIFICAS DE EDUCAGAO ESPECIAL MOBILIZADAS COM A TAREFA DE LP

Competéncias
Especificas
Educacao
Especial

Llnguagem Compreensiva/Expressiva

Contar uma pequena historia a partir de imagens de forma
ordenada;

« Descrever desenhos, gravuras, letras;

«  Compreender histdrias ouvidas;

«  Executar ordens simples com duas ou mais informacdes
relacionadas;

* Agrupar letras, palavras, desenhos;

«  Descobrir palavras que rimam;

Competéncias
Especificas
Educacao
Especial

Percecdo - Memoria Auditiva
« Discriminar pares de letras e palavras semelhantes;
*  Discriminar fonemas com sons semelhantes;
*  Memorizar e repetir lengalengas;

Percecdo - Memoria Visual
*  Completar figuras com letras;
« ldentificar imagens;
*  Memorizar e evocar um conjunto de letras, palavras, desenhos;

Orientagdo Temporal )
« Organizar dados em sequéncia;
« Descrever a sucessdo da atividade;

Orientagao Espacial
« Discriminar conceitos: inicio/fim; esquerda/direita; perto/longe
- em relagdo a si, aos outros e aos objetos;

Desenvolvimento Pessoal e Social

* Realizar e ser responsavel pelas tarefas que lhe sédo
atribuidas;

« Integrar-se com os pares nas atividades da sala de aula;

«  Saber enfrentar com confianca situagdes novas;

«  Saber adotar comportamentos mais adequados & sua insergéo
no grupo;

« Desenvolver atitudes sociais no sentido de cooperagéo e iniciativa;

« Persistir na execugéo das tarefas;

* Aumentar a atengdo/concentragdo;
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Seguiu-se o0 planeamento e construgdo das tarefas, englobando
estratégias, competéncias, recursos e relagdes de interdisciplinaridade.
A titulo de exemplo, no Quadro 3 carateriza-se a Tarefa 1, centrada

na Lingua Portuguesa. A tarefa & descrita em 4 fases, Introdugdo/
Motivacdo, Desenvolvimento, Concluséo e Ir mais além.

Quabro 3. DESCRIGAO DA TAREFA 1, PARA APRENDIZAGEM DAS LETRAS

* Apresentagao da lengalenga - “Abecedario sem juizo”,
através da sua leitura por um dos alunos da turma;

*  Exploragéo oral da lengalenga com o grupo-turma;

« Partindo da exploragao oral da lengalenga em grande
grupo, segue-se a distribuicdo dos cartdes, aos alunos,
com cada uma das frases que compdem a lengalenga, mas
sem a letra inicial que representa o alfabeto; entrega-se os
cartdes com as letras do alfabeto ao aluno com NEE;

Introdugao

Identificagdo das letras do alfabeto lengalenga;

Leitura individual dos cartdes com as frases;

Construgédo da lengalenga no quadro;

Escrita, pelos alunos, das letras do alfabeto

correspondentes, na ordem correta;

» Associagdo de letras, pelo aluno com NEE, com a

Desenvolvimento colocagao dos seus cartdes com as letras do alfabeto no
lugar correto, desenhado pelos colegas;

» Distribuicdo a cada aluno de uma folha com o grafismo
da letra do seu cartdo para desenhar as palavras que
compdem a sua frase da lengalenga;

* Execugdo do grafismo de todas as letras do alfabeto numa

ficha, pelo aluno com NEE;

«  Construgéo de um livro pelas professoras, a partir dos
trabalhos dos alunos, com vista a, posteriormente,
trabalhar as letras do alfabeto, nomeadamente, no seu
reconhecimento, identificagdo e desenho, permitindo fazer

Concluséo varios jogos de palavras;

« Elaboragdo de uma pequena reflexdo de avaliagdo a partir
de uma grelha orientada, pelos alunos;

*  Preenchimento, pelo aluno com NEE de uma grelha de
autoavaliagdo, com a ajuda da Professora de Educagao;

Propostas de Trabalho Autébnomo
1. Identificagdo as palavras que ndo conhecem;
Ir Mais Além 2. Pesquisa no dicionario os seus sin6bnimos;
3. Elaboragdo de uma pequena histéria a partir de cada
uma das frases da lengalenga;

A PD foi ainda, alvo, de uma avaliagdo continua que decorreu em
diferentes momentos da sua concecdo e implementagdo, a partir de
grelhas de avaliagdo de competéncias e grelhas de reflexdo, construidas
especificamente para cada um dos participantes envolvidos. Foram
assim, tidas em conta, a opinidao da PR e dos alunos, incluindo o
SXF, relativamente aos varios parametros que se pretendiam avaliar,
nomeadamente o seu impacto ao nivel da inclusédo e da aprendizagem
social e académica dos alunos. Procurou-se compreender, ao longo de
todo o processo, se os objetivos tragados foram cumpridos e que aspetos
devem ser alterados em propostas futuras para validar o cumprimento
das metas de inclusdo e aprendizagem de todo o grupo/turma.
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3. Resultados

Reportando aos resultados da nossa investigacdo, procuramos mudancgas
a nivel das percegdes/atitudes dos participantes no processo de incluséo
deste aluno com SXF e, encontramos inicialmente, varios fatores que
condicionam a pratica inclusiva, na sala de aula. Nomeadamente
barreiras de cariz organizacional, como a falta de espago, de tempo, os
horarios, e a impossibilidade de um trabalho colaborativo, muitas vezes
até por razdes sociais e humanas. No final da intervengao, os resultados
mostram que a construgdo de um novo programa que respondesse as
necessidades de todo o grupo/turma, causou um impacto muito positivo
na inclusdo do aluno com SXF. Este, por sua vez, ganhou com o trabalho
colaborativo, que permitiu criar todas as condigdes para que 0 seu processo
de ensino/aprendizagem atingisse alguns dos objetivos almejados.

Ao avaliar esta unica experiéncia, a PR diz-nos que a colaboragao é
fundamental, para conseguir planificar tarefas que obriguem a participagédo
de todos os alunos, reconhecendo nao ser possivel tragar metas tao
ambiciosas como as que preconiza a inclusdao, sem se estabelecerem
relagdes de sinergia entre os parceiros educativos. Este processo de
concecao e implementacdo da PD remete-nos entdo, para uma mudanca
na percegdo dos participantes, relativamente a forma de atuagdo, com o
aluno portador de SXF.

No inicio da investigacdo, PR e alunos, reconhecem a importancia da
inclusdo/colaboragdo, mas sugerem que este trabalho acaba por ser
confrontado com obstaculos como a falta de tempo, recursos humanos
e materiais, obstaculos que, nas suas opinides, diminuem o seu poder
educativo sobre as agdes pedagogicas, em particular, com o aluno
com SXF. Afirmam ainda que, resultado destas barreiras, nao existe
articulagao entre docentes, levando a um distanciamento no trabalho entre
o ensino regular e a educagao especial, sendo este aspeto determinante
para a estrutura e funcionamento da escola, para o desenvolvimento de
respostas eficazes a todos os alunos e para o aumento dos niveis de
eficiéncia e de competéncia dos proprios professores.

Embora a premissa da incluséo seja cada vez mais preconizada, o facto
é que, como se comprova nho nosso estudo, sao varios e constantes
os fatores que condicionam a colaboragdo docente, nomeadamente
a disponibilidade de tempo e as condigbes oferecidas pela escola ao
nivel dos recursos materiais € humanos. Desta forma, verifica-se, neste
contexto de investigagcdo, que as praticas inclusivas ndo estavam a ser
eficazmente asseguradas, pois tal implica uma abordagem cooperativa na
qual ganha corpo a necessidade de uma implicagdo conjunta, em trabalho
de equipa (Ainscow, 1997). A PR exercia o seu trabalho de forma isolada,
sem recurso a PE e, nao articulava as tarefas que planificava para o
grupo/turma, com as tarefas propostas na educagao especial, para o
aluno com SXF, em particular. De igual modo, o seu trabalho ndo tinha
em conta a participagdo do aluno com NEE nas atividades, sendo, esta
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sua resposta educativa, diferenciada mas nao inclusiva. No entanto, no
processo de implementacdo da PD, foi visivel uma tentativa de mudancga
de atitude pedagogica da PR, a este nivel colaborativo e, essa atitude
renovada, transformou a motivagdo do grupo/turma para as tarefas de
lingua portuguesa e matematica, sendo que com a implementagao da
PD, PR e alunos, assumiram ter sido possivel contornar algumas das
barreiras a inclusédo e, trabalhar de forma colaborativa, contribuindo para
a criagdo de um ambiente inclusivo.

No que concerne as aprendizagens conseguidas, o estudo mostra que a
concecgao de atividades, a partir de uma cultura de colaboragao beneficia
ndo so6 a inclusdo dos alunos com NEE, como os seus pares sem NEE,
de modo a que todos se sentem responsaveis pelo processo educativo e
pelo sucesso das atividades em que se envolveram. No final do processo,
os alunos apresentaram resultados académicos positivos, avaliados a
partir da grelha de competéncias e o seu discurso revelou um maior
envolvimento na tarefa de incluir o colega com SXF. Os alunos passaram
a ter em conta os interesses do colega com SXF.

Consideramos, a partir dos nossos resultados que, a PD contribuiu para
a melhoria da aprendizagem e acabou por beneficiar todos os alunos.
Referenciando refere Bairréo (1998), os alunos “ditos normais” acabam por
adquirir mais competéncias em termos de capacidades de cooperacao,
entreajuda e compreensao em geral do “outro”. De acordo com Morgado
(2003), estudos realizados comprovam os resultados que encontramos
na nossa investigagao, ao nivel da aprendizagem. A presencga de alunos
com NEE em contextos de ensino regular pode estimular as experiéncias
de aprendizagem de alunos ao nivel académico e social. De igual modo
refere “ Os programas de educagado inclusiva promovem também em
todos os alunos o desenvolvimento de atitudes e valores positivos face a
diferenga e diversidade, fomentando atitudes de cooperagao” (p. 76).

4. Conclusoes

A nossa investigagao leva-nos a concluir que aspetos como a articulagéao de
conteldos programaticos, estratégias ludicas utilizadas na implementagao
das atividades e o trabalho colaborativo entre docentes e alunos, ao longo
de todo o processo de concegdo e implementagdo da PD, contribuiram
para o seu sucesso a todos os niveis. Esta conclusdo, € suscetivel de
reflexdo para melhoria futura das praticas de ensino no atendimento
aos alunos portadores de SXF, nas salas de aula regulares. A Escola
tera de dar os primeiros passos para promover a colaboragdo entre
todos os profissionais, alunos, familias e comunidade. Nao é suficiente
que cada sujeito envolvido no processo de ensino—aprendizagem destas
criangas e jovens, desempenhe cabalmente o seu papel e, sim, que em
conjunto com todos os outros, seja tragado um diagnéstico, avaliagao e
intervencdo adequados para minimizar as suas dificuldades e maximizar
todo o seu potencial.
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E nesta dinamica profissional que o professor do 12CEB tem um papel
crucial procurando criar condi¢cdes de trabalho colaborativo com a Educacgéo
Especial e, novas formas de atuagdo conjunta, para conceber propostas
didaticas que respondam a diversidade e atendam as necessidades de
todos os que intervém no processo de inclusdo da Sindrome de X Fragil.
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7.

AS NOVAS TECNOLOGIAS COMO
PROMOTORAS DA INCLUSAO SOCIAL

Ana Costa
Silvia Reis

No trabalho desenvolvido com alunos que apresentem a Sindroma de
X Fragil existe uma grande preocupagao com a intervengado ao nivel das
competéncias funcionais com recurso a metodologias praticas. Este tipo
de atividades cinge-se, muitas vezes, ao contexto educativo, ndo sendo
possivel a generalizagcdo destas competéncias para o contexto do dia-
a-dia. E na vida diaria que os jovens irdo necessitar de aplicar o que é
trabalhado na escola, surgindo assim a necessidade de criar condigbes,
fornecer materiais e estratégias adequadas para que eles possam ser
autonomos e funcionais nas diversas atividades e nos diferentes ambitos
da sua vida diaria.

Daqui surge a necessidade de estabelecer uma continuidade entre
as intervengcbes em contexto educativo e social, e de demonstrar a
possibilidade de rentabilizacdo de sistemas de comunicagao aumentativa
e alternativa que fomentem uma maior autonomia na vida pdés-escolar,
auxiliem na organizagcdo do dia-a-dia e que permitam a total inclusdo
das criangas e jovens.

1. A Sindroma de X Fragil e inclusao

A Sindroma do X Fragil (SXF) é uma patologia integrada no vasto quadro
da deficiéncia mental. A SXF apresenta um leque de caracteristicas
que acarretam varias limitagdbes em areas bastante distintas, no entanto,
existem trés que podem ser consideradas como as principais: deficiéncia
mental, alteragdes comportamentais e compromisso a nivel da linguagem
(Yonamine & Silva, 2002).
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O compromisso intelectual reflete-se grandemente nas dificuldades de
aprendizagem, dificuldades de pensamento abstrato e na resolucao de
problemas. Este compromisso € mais frequente nos rapazes, tendo
habitualmente as raparigas um atraso menos acentuado (Verkerk, et al.
1991). As criangas/jovens com SXF apresentam também alteragbes na
area da linguagem. Estas sdo usualmente detetadas numa idade precoce,
dado que numa grande parte dos casos as criangas ndo conseguem
elaborar frases curtas antes dos 2 anos e meio e repetem palavras/
expressoes (ecolalia). A expressao verbal rapida e confusa, a dificuldade
em estabelecer corretas relagdes semanticas e a alteragdo das estruturas
sintaticas sao outras manifestagcdes que se podem observar na expressao
oral. Por ultimo, refere-se a area comportamental, na qual se podem
manifestar alguns comportamentos que sao frequentemente observados
em criangas com perturbagoes do espectro do autismo, como movimentos
repetidos das méos, desenvolvimento social atipico e pobre contacto
ocular. Sdo também frequentes manifestagdes de hiperatividade, défice de
atencdo e concentragao (Robens, et al. 2005; Hartley & Seltzer,2011).

Tendo em consideragédo as caracteristicas desta sindroma, é importante
encontrar cada vez mais estratégias para promover o adequado
desenvolvimento das criangas/jovens com SXF e promover a sua inclusao.

A inclusdo é uma tematica cada vez mais explorada (Maciel, 2000) no
campo das deficiéncias. As caracteristicas da SXF tornam o processo
educativo e social destas criancas/jovens cada vez mais exigente,
quando se pretende que seja verdadeiramente inclusivo e que tenha
como principal finalidade a potencializagcdo das suas competéncias e
fomente maior grau de autonomia social.

A educacgéao é um dos elementos fundamentais no processo de socializagdo
de qualquer individuo, tendo em vista a sua plena incluséo (Kyriatopoulou
& Weber, 2009). Considerando a atual politica da inclusdo dos alunos
com Necessidades Educativas Especiais (NEE) no ensino regular, as
praticas inclusivas deverao culminar na criagdo de uma estrutura educativa
de suporte social que se ajuste a todos os alunos independentemente
das suas condicdes fisicas, sociais e linguisticas (Correia, 2003). A
inclusdo de criangas com SXF implica uma reflexdo, ndo apenas sobre
o papel da escola, mas também sobre a importancia da potencializagao
da autonomia social. As aprendizagens deverao ter como principal
objetivo a facilitagdo da vida futura, numa perspetiva funcional, isto &
facilitar uma inclusdo e participagéo ativa na vida em sociedade, tendo
como pressuposto uma crescente autonomia do individuo. Para que tal
se alcance, €& necessario que as areas académicas se aproximem dos
conteudos funcionais, dotando os alunos de competéncias praticas.

O conceito de incluséao estabelece que as diferengas humanas sao
normais (Tojal, 2007). Este conceito tem, no seu oposto, o de exclus&o.
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Sendo a exclusao social de pessoas com deficiéncia tdo antiga quanto a
socializagdo do Homem (Maciel, 2000), a preocupagdo com a inclusdo
social tem vindo a aumentar. Testemunhamos hoje a evolugao de
paradigmas relativamente a inclusdo de pessoas com deficiéncia, ndo so6
na sociedade em geral, mas também no contexto educativo.

A incluséo no contexto escolar procura fomentar a participagao de todos
os alunos com NEE, incluindo aqueles com NEE severas, nas classes
de ensino regulares, independentemente dos seus niveis académicos e
sociais (Correia, 2003). Pretende-se desta forma, evitar o isolamento
social e possibilitar a existéncia de um espaco para a interagcédo e a
diminuicdo do preconceito (Batista & Enumo, 2004). A pratica de uma
filosofia de inclusdo devera permitir a cada aluno o estimulo necessario
e o respeito pelas suas capacidades, interesses, caracteristicas e
necessidades, numa abordagem baseada na diferenciagdo pedagodgica.
Este modelo de ensino/aprendizagem consiste em aplicar diariamente
estratégias diversificadas, para responder a diversidade dos diferentes
estilos de aprendizagem. Assim sendo, o ensino devera adaptar-se a
estas criangas/jovens consideradas como “diferentes”, desenvolvendo-
se num ambiente inclusivo, onde todos os alunos tém direito a respostas
educativas flexiveis, adequadas as caracteristicas individuais, no seu

mundo relacional e de acordo com as circunstancias proprias do seu
desenvolvimento. Este ambiente de aprendizagem devera ser diferenciado
e de qualidade para todos os alunos. As diferengas devem ser reconhecidas,
respeitadas e o trabalho desenvolvido deve centrar-se na singularidade
da crianga/jovem, de forma a permitir-lhe um desenvolvimento condigno
(Freire, 2008; Kyriatopoulou & Weber, 2009).

Nesta perspetiva, compreende-se que a escola € um local onde se aprende
a viver, a participar e a conviver (Ladeira & Amaral, 1999). Quando a
crianga/jovem apresenta alguma dificuldade ao nivel da interagédo social e
da comunicacao, o desenvolvimento de relacionamentos positivos com os
outros fica comprometido. A inclusdo da criangca/jovem com alteragdes ao
nivel da comunicagao proporciona oportunidades de interagao com os seus
pares (Zionts, 1997). Deste modo, estes alunos devem ser encorajados
a desenvolverem as suas competéncias de relacionamento com os seus
pares e com o professor para que a sua inclusdo seja bem sucedida.

Ao definir objetivos educativos, deve ser tido em consideragcao o
conhecimento acerca das caracteristicas da SXF, perspetivando a
possibilidade de um desenvolvimento funcional do aluno nas varias
areas, bem como deve fazer-se uma analise realista dos contextos (Coll,
Palacios & Marchesi,1995). Para Correia (2008), em casos de NEE a
escola devera afastar-se dos modelos de ensino/aprendizagem baseados
no curriculo normal passando a centrar-se no aluno, possibilitando assim,
a implementagcao de um ensino que tenha por base as necessidades
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e caracteristicas individuais. Segundo o Decreto-Lei (DL) n.2 3/2008,
de 7 de Janeiro, com as alteragdes introduzidas pela publicagcédo da
Lei n.2 21/2008, de 12 de Maio, sempre que o aluno apresente NEE
que o impegam de adquirir as aprendizagens e competéncias definidas
no curriculo comum, a escola deve implementar o Curriculo especifico
individual (CEIl). Este pressupde alteragdes significativas no curriculo
comum, podendo estas traduzir-se na introducdo, substituicdo e/
ou eliminagdo de objetivos e conteudos de acordo com o nivel de
funcionalidade do aluno. O CEI inclui também conteudos conducentes
a autonomia pessoal e social do aluno. Este tipo de curriculo prioriza o
desenvolvimento de atividades de cariz funcional centradas nos contextos
de vida, na comunicagdo e, nos trés ultimos anos de escolaridade, a
organizagao do processo de transicdo para a vida pos-escolar.

As caracteristicas inerentes a problematica da SFX reforcam a necessidade
de implementacdo desta medida por vezes muito precocemente (no 12
ciclo), dado que os sujeitos apresentam um nivel de funcionalidade baixo.
O curriculo do aluno devera ter como principal objetivo dar resposta as
suas necessidades, devendo por essa razao integrar um conjunto de
competéncias de vida essenciais, tais como as aptidoes sociais, a gestao
do dinheiro e do tempo, entre outras. Desta forma, o percurso delineado
fomenta o desenvolvimento de competéncias essenciais a participagdo do
sujeito numa variedade de contextos, preparando assim os alunos para
responder as suas necessidades atuais e futuras (Madureira & Leite, 2003).

Para que o processo inclusivo tenha éxito importa que tanto professores,
como pais e outros agentes educativos trabalhem em colaboragao,
num clima de partilha de decisées, recursos e apoios (Correia, 2008).
As peculiaridades desta sindroma impdem objetivos funcionais que
possibilitem o desenvolvimento de um maior nivel de autonomia pessoal
e social. O que pressupoe a melhoria das competéncias comunicativas,
uma area que pode ser trabalhada através da utilizagdo de softwares.

2. Comunicacao aumentativa e alternativa

Comunicar € um processo “essencial, nao s6 da socializagdo, mas também
da formacéo do individuo, atendendo a que este adquire consciéncia de
si proprio, a medida que interioriza, exercita e consolida posturas e
comportamentos nas trocas significacionais com os seus semelhantes” (in
Guerreiro, 2008, p.1156). Assim, sendo a comunicagdo € o veiculo por
exceléncia para a construgao do “eu” como ser biopsicossocial (Guerreiro,
2008), uma vez que é através dela que o individuo se torna parte do
mundo (Rowland & McDonald, 2009).

Como refere Serpa (2003), ser capaz de comunicar com sucesso contribui
para a melhoria da autoestima, aumenta as possibilidades de participar
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ativamente em experiéncias significativas, possibilita a satisfacdo das
necessidades fisicas, emocionais e sociais, e apoia a aquisicdo de
conhecimentos.

Apesar da comunicagao ser uma necessidade fundamental para todos os
seres humanos (Fontes & Abreu, 2010), existem certas incapacidades
fisicas ou cognitivas que podem comprometer a mesma (Von Tetzchener &
Martinsen, 2000). E neste ambito que surge a Comunicagdo Aumentativa
e Alternativa (CAA). A CAA é definida segundo a American Speech-
Language-Hearing Association (ASHA), como a area da pratica clinica
que tenta compensar dificuldades ou incapacidades evidenciadas por
individuos com disturbios na comunicagéo (Sevcik & Romski, 2000).

N&o existe uma unica condicdo médica que indique o uso de CAA. A
aplicagcdo destes sistemas deve ter um caracter funcional, sendo por
isso necessario avaliar a situagdo e as necessidades de cada um. E
de notar que todos os individuos, apesar das suas maiores ou menores
dificuldades, podem beneficiar da utilizagdo de CAA (Millar & Scott, 1995).

Tendo em consideracdo as carateristicas gerais apresentadas pelas
criangas/jovens com a SXF, a aplicagcdo dos sistemas de CAA visa a
aquisicao de melhores competéncias para comunicar eficazmente em
qualquer contexto. E importante referir que a CAA ndo visa substituir
integralmente as competéncias de fala, mas sim complementar e mesmo
incentivar o uso das capacidades residuais de comunicagao do individuo
(Gerigota, 1995). Deste modo, a CAA pode ser considerada como
multimodal, uma vez que permite a utilizagdo de diversos modos e canais
de comunicagéo (Sevcik & Romski, 2000).

O objetivo da CAA é tornar os individuos mais independentes e competentes
em situagcdes comunicativas, podendo ampliar as oportunidades de
comunicagdo nos mais diversos contextos, sejam eles o familiar, o
escolar ou em comunidade (Bersch, 2008; Garbin & Dainese, 2009).
Deste modo, pretende preparar os individuos para serem competentes
do ponto de vista da comunicacdo ao longo de toda a sua vida (Mirenda,
2001). No entanto, a CAA tem o papel de cumprir objetivos que vao
muito além da comunicagdo propriamente dita, devendo auxiliar na
normalizagdo do processo educativo, na ocupagao laboral, do 6cio e do
controlo do espacgo fisico envolvente. Desta forma, deve preconizar a
inclusdo do individuo na sociedade, como membro de pleno direito e de
livre expressdo (Damasco, 1994).

No campo especifico da potencializacao das aprendizagens educativas,
a CAA tem um papel importante no desenvolvimento de competéncias
motoras, cognitivas e afetivas. Com referéncia especifica a cognicao,
realgca-se a estimulagdo ao nivel da memoria, atengao, percegao,
raciocinio, entre outros (Zaporoszenko & Alencar, 2008). Para além



SINDROME DE X FRAGIL
174 pessoas, contextos & percursos

de estimular estes aspetos em unissono, os sistemas de CAA devem
aproveitar as competéncias reveladas pelo aluno (Gerigota,1995),
impulsionando a aquisi¢cao das restantes.

A SXF tem vindo a ser investigada com maior incidéncia desde a década
de 90, como se pode verificar através de estudos como os de Morton
e Macpherson (1992), Haataja, Vaisanen, Li, Ryynanen e Leisti (1994),
Turner, Webb, Wake e Robinson (1996), Peixoto, Santos, Seruca,
Amorim e Castedo (1998). Atualmente & conhecida a origem da SXF e
as principais carateristicas manifestadas nos individuos portadores desta
sindroma (Turner, Webb, Wake & Robinson, 1996). No entanto, o estudo
do funcionamento destas criangas/jovens nos seus contextos tem sido
pouco explorado, ja que, de acordo com Morais e Franco (2012), os
estudos sobre esta sindroma em Portugal sdo bastante reduzidos.

A CAA tem sido amplamente investigada, havendo incidéncia de estudos
sobre a utilizagdo dos diversos sistemas em patologias especificas,
como €& o caso da paralisia cerebral e do autismo. No entanto, &
necessario estudar a relagdo entre a CAA e a SXF, avaliar as suas
potencialidades de aplicagdo em jovens com esta sindroma, para que
se possa compreender como pode ser rentabilizada na promocao das
aprendizagens, na comunicagao e na autonomia.

A relacido entre sistemas de CAA e a escola tem vindo a ser estudada
a par com a mudancga de paradigma relativamente a inclusao de alunos
com NEE. A CAA auxilia no processo de aprendizagem escolar (Reily,
2006; Jordan, Nohama & Britto Junior, 2009), facilitando a integragao
dos alunos no meio social (Millar, Light & Schlosser, 2006; Capovilla,
Gongalves, Macedo & Duduchi, 1998; Smith & Ryndak, 1999). Além disso,
a CAA tem um impacto positivo no desenvolvimento de competéncias de
linguagem, estabelecendo-se como uma ferramenta importante para a
inclusdo escolar (Capovilla & Nunes, 2001).

Um dado relevante prende-se com o fato de a utilizagcdo de tecnologias
de apoio em contexto de sala de aula se mostrar positiva, no sentido em
que aumenta a motivagdo do aluno (Paula & Enumo, 2007) e fomenta
a sua concentragdo nas atividades que empreende (Jordan, Nohama &
Britto Junior, 2009). Compreende-se assim que existem argumentos
validos para a aceitagdo deste tipo de ferramentas como benéficas para
o aluno em contexto escolar e, mais especificamente, em sala de aula.

Por ultimo é de realgar a importancia do papel do professor no sentido de
orientar, estimular, avaliar e ensinar o aluno. A utilizagdo das tecnologias
de apoio nado pretende nunca substituir o elemento humano fulcral
no processo de ensino/aprendizagem, mas sim coadjuva-lo (Jordan,
Nohama & Britto Junior, 2009).
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2.1. Sistemas de CAA de baixa e alta tecnologia

Os sistemas de CAA podem ser de baixa tecnologia/tradicionais ou de
alta tecnologia (Von Tetzchner & Martinsen, 2000), possuindo ambos
as suas caracteristicas, bem como vantagens e desvantagens proprias
(Gongalves, Capovilla & Macedo, 1997).

As tecnologias de apoio tradicionais sdo usualmente tabelas que possuem
letras, palavras, signos graficos ou fotografias. As tecnologias de apoio
para a comunicagdo mais recentes, por sua vez, utilizam dispositivos
eletrénicos mais avangados como os computadores (Von Tetzchner &
Martinsen, 2000).

A evolucao tecnoldgica caminha na diregao de tornar a vida das pessoas
mais facil (Bersch, 2008), pelo que a busca pelo aperfeicoamento dos
sistemas de alta tecnologia tem sido uma constante nos ultimos tempos.

A utilizacao de sistemas de alta tecnologia possibilita a criagdo de meios
para além da comunicagdo. Estas ferramentas podem possibilitar, entre
outros aspetos, o controlo do ambiente, como ligar e desligar uma luz
(Von Tetzchner & Martinsen, 2000). O uso de alta tecnologia na CAA
possibilita ainda a integragao pessoal numa maior variedade de contextos
comunicativos (Millar & Scott, 1995), pelo que se criam mais e melhores
condicbes para aquisicdo de autonomia e independéncia nos mais
diversos contextos.

E referido por McCall, Markova, Murphy, Moodie e Collins (1997) que
a utilizacdo de sistemas de CAA de alta tecnologia faz com que os
interlocutores vejam a CAA como uma forma viavel para comunicar.
No entanto, € necessario mencionar que a utilizagdo de sistemas de
CAA possui desvantagens. Millar e Scott (1995) referem que a maior
desvantagem da utilizacdo destes sistemas € o equipamento em si, uma
vez que o individuo necessita de o transportar consigo nos diversos
momentos da sua vida. No caso dos equipamentos de alta tecnologia,
é ainda necessario assegurar a carga da bateria para que o sistema
funcione. Pesando as vantagens e desvantagens expostas relativamente
a utilizagao de sistemas de CAA baseados na alta tecnologia, julga-se
que os beneficios que estes podem trazer a vida do utilizador compensam
as suas desvantagens.

2.2. Sistema Eugénio V3

Existem variados programas que possibilitam a criagdo de tabelas de alta
tecnologia. No apresentaremos agora o Sistema Eugénio.

O sistema Eugénio é “um sistema de apoio a comunicagdo aumentativa
e alternativa para o Portugués Europeu, desenvolvido pelo Laboratério
de Sistemas de Informacgao e Interactividade (LabSI2) da Escola Superior
de Tecnologia e Gestdo de Beja (ESTIG), Laboratério de Sistemas de
Lingua Falada do INESC-ID (L2F/INESC-ID) e o Centro de Paralisia
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Cerebral de Beja (CPCB), que permite o recurso a predigdo de palavras
para apoio a escrita em qualquer aplicagdo do MS Windows” (Garcia &
Oliveira, 2011, pp. 1).

Este sistema foi criado com o objetivo de apoiar pessoas com dificuldades de
comunicag&o, tanto ao nivel da fala como da escrita (Garcia & Oliveira, 2008).

A busca de métodos que facilitem a navegagdo nos softwares de CAA
e que fomentem a facilitagdo da comunicagao através dos mesmos, tem
vindo a ser estudada desde a década de 90, o que visivel em estudos
como o de Michalarcs e Calil (1990) e como é referido em publicagbes
como a de Fontes e Abreu (2010).

Referimo-nos aqui ao sistema Eugénio, uma vez que consideramos que
possui ferramentas particularmente eficazes na promocgao e facilitagao
da comunicacdo. Este sistema possui ferramentas como a expansdo de
abreviaturas, a predicdo de palavras/frases e a adaptagao ao contexto fisico.

A expansao de abreviaturas permite ao utilizador escrever palavras
ou mesmo frases somente através da sua abreviatura, reduzindo-se
o tempo e o esforgo requeridos para processar as mensagens (Fontes
& Abreu, 2010). A predicao utiliza o contexto da escrita para antever
a palavra pretendida, sem que haja necessidade de escrever todas as
letras (Higginbotham, 1992) e baseia-se nas palavras que o utilizador ja
escreveu anteriormente (Von Tetzchner & Martinsen, 2000).

A adaptagao ao contexto fisico tem por base a utilizagcdo do Global
Position System (GPS), que permite determinar a localizagao do utilizador
quando se desloca de um local a outro. No entanto, dentro do mesmo
espacgo, a localizagdo por GPS torna-se ineficiente, uma vez que este
sistema nao permite a distingdo entre dois espacgos distintos dentro de
um mesmo local. Nestes casos €& necessario o recurso a dispositivos
Bluetooth. Estes dispositivos permitem que, dentro de um mesmo local,
haja reconhecimento da distingdo entre espacos, como por exemplo entre
a cozinha e a sala de estar (Garcia & Oliveira, 2011).

2.3. Funcionalidades do sistema Eugénio na CAA

A expansao de abreviaturas € uma funcionalidade que nao abordaremos
aqui. uma vez que nao foi abordada na nossa intervengcdo, com sistemas
de CAA em casos de individuos com SXF. A predicdo de palavras/frases
permite que o sistema ordene as palavras com base na sua importancia
para o utilizador, sendo as mais relevantes apresentadas em primeiro
lugar (Garcia, 2003). Desta forma, através da predi¢cdo, as palavras/
frases mais utilizadas, estdo disponiveis para o utilizador, diminuindo-
se a necessidade de navegacao adicional no software, o que reduz
significativamente o tempo necessario para comunicar. Alguns preditores
de palavras utilizam também a informagao gramatical de forma a melhorar
a sua eficacia (Garcia, 2003). Esta funcdo pode revelar-se importante no
desenvolvimento de competéncias linguisticas nos sujeitos, pois o proprio
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software adequa e corrige as estruturas semanticas e sintaticas inseridas,
aspetos que, como referido anteriormente, se encontram comummente
alterados em individuos com a SXF.

Quando os sistemas possuem predigdo de palavras verifica-se ainda a
diminuicdo dos erros de compreensao dainformacao por parte do interlocutor,
bem como uma menor incidéncia de erros na construgdo de enunciados
(Michalarcs & Calil, 1990). Desta forma, as questdes relativas a quebra
do processo comunicativo aquando da utilizagdo de meios aumentativos
ou alternativos de comunicagao (Michalarcs & Calil, 1990; Jordan,
Nohama & Britto Junior, 2009; Fontes & Abreu, 2010) sdo colmatadas.

Fazendo o paralelo desta funcionalidade do sistema Eugénio com a
sua utilizacdo em casos de individuos com a SXF, compreende-se
que a predicdo de palavras pode auxiliar na construgdo morfossintatica
de enunciados, melhorar a compreensdo dos mesmos por parte do
interlocutor e levar a diminuicdo do tempo necessario para a correta
construgdo de enunciados. Desta forma, poder-se-ao contornar algumas
das dificuldades comummente apresentadas na SXF, promovendo-se a
comunicagdo e a consequente melhoria na interagao social.

Para o presente caso importa essencialmente falar sobre a adaptagao
ao contexto fisico. No estudo de Marvin, Beukelman e Bilyeu (1994) é
revelado que existem padrbes de utilizagdo de vocabulario consoante
o local fisico em que a pessoa se encontra. Por conseguinte, devem
aproveitar-se estes padroes de comunicagdo quando se trabalha
a facilitagdo da mesma, sendo crucial a adaptagédo dos sistemas ao
contexto fisico. Os sistemas com esta adaptagdo, como € o caso do
Eugénio, baseiam-se na localizagdo do utilizador para facilitar o acesso
ao vocabulario relevante para a situagao. Esta aplicagcdao pode ainda
possibilitar a adaptagdo da interface, como por exemplo a regularizagdo
da luminosidade do ecra do computador, consoante o espaco seja interior
ou exterior (Garcia & Oliveira, 2011).

Nos sistemas de CAA é importante que as fungcbes sejam acedidas
facilmente, reduzindo-se a necessidade de procura de informagdo nas
tabelas, uma vez que esta quebra a interagdo comunicativa, conduzindo
a sentimentos de frustracdo (Gerigota, 1995). Através das funcionalidades
do software Eugénio, como é o caso da adaptagdo ao contexto fisico,
este aspeto pode ser colmatado. Sera o proprio sistema, através de
adaptacao prévia, a adequar as tabelas a serem reveladas para cada
local de interagdo comunicativa.

E ainda de referir que é dificil para os técnicos preverem qual o vocabulario
importante para o individuo consoante o contexto em que ele esta inserido
(Dark & Balandin, 2007). Desta forma, a adaptagao do proprio sistema
com base no vocabulario ja utilizado em determinado local, pode revelar-
se vantajosa para uma comunicagdo mais eficaz e adequada.

Tendo em conta as carateristicas da SXF - podendo referir-se
especificamente o vocabulario pobre, a dificuldade na correta construgao
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morfossintatica e a afecdo a nivel pragmatico - compreende-se a
importancia de facilitar ao utilizador o acesso ao vocabulario relevante,
com base no local onde aquele se encontra. Deste modo, o individuo
apenas tera de selecionar as palavras/frases relevantes para o contexto,
como por exemplo, o bar da escola. Criam-se também condi¢cbes para
que o individuo adeque o seu discurso em termos pragmaticos, uma vez
que o vocabulario presente esta organizado para o contexto. Por sua vez,
a estruturacdo de tabelas especificas para aquele local facilita ainda a
utilizagdode vocabulariorelevante e promove a construgao sintaticaacertada.

2.4. Reflexoes sobre o sistema Eugénio

O Eugénio tem vindo a desenvolver-se através de progressivas corregoes
de problemas encontrados no percurso da sua utilizagcdo, de forma a
melhorar as suas potencialidades (Garcia, 2003). Apesar de as primeiras
versbes do sistema estarem ja terminadas, este continua em estudo,
para o aperfeicoamento das suas funcionalidades.

Para aumentar a eficiéncia dos sistemas de CAA ¢ importante haver a
incorporagdo do conhecimento sobre o contexto comunicativo no préprio
software. A adaptagdo ao contexto fisico tem ja vindo a ser estudada
(Dominowska, Roy & Patel, 2002) e verificou-se que ajuda na adequacgao
do processo comunicativo. A eficiéncia dos sistemas de CAA pode ainda
ser auxiliada pela capacidade de identificagao do interlocutor, o grau
de familiaridade e o conteudo de conversas anteriores (Davis, Moore &
Storey, 2003). Assim, da mesma forma que a adaptagcdo ao contexto
fisico pode trazer vantagens a comunicagdo, também a adaptagdo do
sistema a outros fatores, como por exemplo o interlocutor, podera revelar-
se uma mais-valia. Deste modo, mais do que ter em consideragdao o
local, o sistema poderia adaptar-se, por exemplo, a dois professores
distintos em contexto escolar.

2.5. Atitudes perante a utilizacao de Comunicacao
aumentativa e alternativa

A inclusao de alunos com NEE, e em particular de alunos com dificuldades
ao nivel da comunicagdo, esta rodeada de dificuldades resultantes das
caracteristicas das proprias patologias, bem como das restricdes inerentes
a estas condicdes. Neste sentido, observam-se atitudes, tanto positivas
como negativas, por parte dos constituintes da comunidade educativa.

As atitudes dos outros tém influéncia no desenrolar das relagdes sociais
e, consequentemente, na interacdo. Desta forma, tomam um papel
importante neste artigo, uma vez que tém um impacto significativo nos
relacionamentos e na comunicagao. As atitudes sao processos complexos
que evoluem ao longo do tempo, que se modificam de acordo com
as experiéncias e vivéncias de cada sujeito e que, paralelamente, se
véo moldando de acordo com o resultado das mesmas (Lima, 2000).
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Considera-se assim pertinente conhecer as atitudes desenvolvidas
perante a utilizagdo de sistemas de CAA por criancas/jovens com NEE,
dando especial atengcdo a SXF.

Desde ha muito que as atitudes perante individuos que utilizem sistemas
de CAA sao alvo de estudo. McCall, Markova, Murphy, Moodie e Collins,
apresentaram em 1997, resultados de um estudo sobre a percegao da
comunicagao com base em sistemas de CAA, pelos seus utilizadores e
parceiros de comunicagdo. Neste estudo é enfatizada a importancia de
uma perspetiva positiva da parte de todos os envolvidos no processo de
comunicagao, para se poder otimizar a utilizagdo dos sistemas de CAA.
Esta preocupacdo tem crescido com a evolugao do conceito de inclusao.

Torna-se assim importante a sensibilizagdo perante a CAA e o
conhecimento destas tecnologias pela comunidade, dado que esta
questédo influi no sucesso da sua utilizagédo (McCaII, et al. 1997; Ladeira
& Amaral, 1999).

A importdncia da comunicagdo surge com um valor acrescido no caso
do contexto escolar. E neste contexto que o aluno se desenvolve e
cresce no seu relacionamento com os pares e restantes elementos da
comunidade escolar. Desta forma, as atitudes das pessoas inseridas
neste contexto perante a utilizagdo de CAA ganham também um peso
acrescido. Isto porque as atitudes se refletem nos comportamentos, e
se constituem como base de relagbes de amizade, conflito, aceitagdo e
rejeicdo nos sistemas sociais (Rodrigues, 1988).

A interagdo social com os pares, estabelecida no meio escolar através
de contatos informais ou formais, € essencial para o desenvolvimento
da identidade social, cultural e individual de um aluno. Experiéncias
positivas com pares ajudam a desenvolver a autoestima e o sentimento
de pertenga a um grupo social maior. Através das interagdes sociais
formais, os jovens aprendem a lidar com diversos tipos de pessoas, a
defenderem-se; descobrem o limite entre a assertividade e a agressividade;
e desenvolvem capacidades de trabalho cooperativo (Stinson & Foster,
2000). A aceitagado pelos pares contribui de forma positiva e significativa
para o funcionamento social dos sujeitos. No entanto, nem sempre
esta aceitagcao faz parte da realidade dos contextos educativos, pois
as criangas/jovens com NEE tendem a ser excluidas pelos seus pares.
Esta atitude é ainda mais frequente quando o aluno apresenta limitagoes
na comunicagao (McDougaII, DeWit, King, Miller, & Killip, 2004; Beck,
Thompson, Kosuwan, Prochnow, 2010).

A literatura indica que sao mais frequentes as atitudes de rejeicdo pelos
pares quando o jovem com NEE apresenta, concomitantemente, mais
do que um tipo de limitagéo (McDougaII, DeWit, King, Miller, & Killip,
2004). Compreende-se que, sendo a SXF uma sindroma complexa
com caracteristicas de alteragbes em diversos niveis, as atitudes
dos outros poderao ser pouco positivas. Desta forma, suprimindo-se
algumas das dificuldades que o jovem com a SXF possa apresentar na
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comunicagao, espera-se que as atitudes por parte dos outros sejam de
maior aceitagio.

A utilizagao de sistemas de CAA na SXF parece poder ajudar a contornar
algumas das alteragoes tipicas, como as comportamentais, e melhorar
a qualidade da interagcdo social. Apesar de existirem ainda algumas
atitudes menos positivas perante a utilizagdo de CAA, esta facilita e
promove a qualidade da comunicagdo, dando assim mais oportunidades
de socializagdo ao individuo.

3. ContributosdaCAA paraaautonomiasocial

Sao variadas as referéncias na literatura, quanto ao papel fundamental da
escola na promogao de competéncias funcionais para que o aluno possa
ser autbnomo na sua vida futura. Compreende-se, deste modo, que a
preparagcao para uma maior autonomia a nivel social deve ser iniciada
ainda no contexto escolar, quando falamos de alunos com NEE.

Em 1994, Molina referia que pouco importa a integragdo escolar da
crianca com deficiéncia mental se, apdés a escolaridade obrigatoria,
esta nao estiver minimamente preparada para desempenhar fungoes
adequadas em sociedade. A evolugao do paradigma da escola inclusiva
tem caminhado no sentido de promover esta inclusdo e funcionalidade
tanto na vida escolar como poés-escolar. Como é referido pela UNESCO
(1994), a escola deve dotar os alunos de competéncias necessarias a
vida diaria, disponibilizando formagdo que responda as necessidades
sociais e de comunicagdo. O ensino funcional surge assim como uma
preparagao fundamental para o aluno funcionar adequadamente em
comunidade, e com autonomia (Pereira, 1998; Martins, 2001). O trabalho
desenvolvido durante o periodo escolar deve ser generalizado e aplicavel
a diversos contextos de vida, construindo a ponte necessaria entre a
escola e a vida em sociedade. Os curriculos funcionais pressupdéem que
o trabalho seja orientado neste sentido, pelo que é responsabilidade dos
envolvidos no processo educativo preparar os alunos para esta transigao
de forma progressiva. Como institui o Ministério da Educacgéo, (Ladeira &
Amaral, 1999), as aprendizagens realizadas na escola necessitam de ser
continuadas noutros contextos de modo a proporcionar oportunidades de
generalizagdo de conhecimentos e o aumento de condigbes de utilizagc&o
das competéncias aprendidas.

A introdugao de sistemas de CAA como potenciadores de competéncias
linguisticas, cognitivas e de comunicagdo, em alunos com a SXF ainda
em contexto escolar pode promover a autonomia na vida pés-escolar.
Em primeiro lugar, os sistemas de CAA permitem a crianga/jovem uma
maior confianga no processo comunicativo (McCaII, et al. 1997), o que
ira fomentar um maior niumero de interagbes sociais. Por outro lado,
o individuo ao utilizar o sistema de CAA deixa de ser visto pelo outro
como “incapaz” de comunicar, passando a ser visto como parceiro de
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comunicagao (McFadden, 1995). Criam-se desta forma condi¢bes para
uma maior interacdo, promovendo-se a inclusdo na sociedade.

Trabalhando durante todo o processo de escolarizagdo estas
funcionalidades, de acordo com as necessidades de cada aluno com
NEE, estdo a promover-se competéncias essenciais para o acesso a
uma vida adulta autbnoma e plenamente participativa (Hasazi, Furney &
DeStefano, 1999).

De acordo com Costa (1998) a integragdo dos individuos com deficiéncia
mental depende da sua capacidade de funcionar em grupo e de manter
padrées de comportamento adequados aos contextos. Realca-se
assim a importancia de fornecer aos individuos ferramentas que lhes
permitam adequar e melhorar a sua funcionalidade no meio social. No
caso especifico dos individuos com SXF a adequagdo comportamental
pode ser motivada através das rotinas e da compreensao contextual
das situagdes. A organizagdo e preparagdo de softwares que auxiliem o
individuo a compreender as situagdes contextuais ira minimizar a situagao
de stress e fomentar um comportamento adequado.

Tendo em atencao que softwares como o sistema Eugénio podem ter
adequacgéao ao contexto fisico, a regulamentagcdo comportamental podera
ser trabalhada. Além disso, esta adaptagao do sistema ira ter um impacto
positivo no funcionamento dentro do grupo, ja que ira trazer ao utilizador
melhores competéncias de interagdo e comunicagdo. Prendendo-
se o conceito de autonomia com a capacidade de realizar atividades
necessarias a vida dita normal (Brown, et al. 1988) e verificando-se
que os sistemas de CAA auxiliam neste processo, realgcamos a sua
importancia na promogao da independéncia pessoal.

4. Conclusao

As questdes da inclusdo, da SXF e da utilizacdo de CAA com criangas/
jovens sao tematicas extensas, que procuramos explorar, relacionando-
as entre si, e focalizando-nos na meta da autonomia pessoal do sujeito
com NEE.

A inclusdo tem vindo a ser abordada tanto no ambito da comunidade
como a nivel escolar. A nossa maior preocupacgdo relativamente a
autonomia surge com os contextos sociais, onde a protegdo a pessoa
com deficiéncia € menor, sendo-lhes exigida uma maior funcionalidade.

Apesar das limitagbes inerentes a sindroma, a crianga/jovem com
SXF apresenta potencialidades que se deverao rentabilizar em prol da
sua autonomia. Nao s&o apenas as caracteristicas comportamentais
e desenvolvimentais que dificultam a inclusdo social, mas também a
existéncia de um percurso escolar por vezes pouco ajustado as suas
necessidades. E necessario que estas criangas/jovens beneficiem
de respostas qualificadas e especializadas, de forma a acederem a
experiéncias em situagao real de vida, que os preparem para melhor
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se adaptarem as exigéncias da sociedade, por meio da introdugdo, nos
curriculos, de conteldos uteis e funcionais, ao longo do seu percurso
escolar.

Os sistemas de CAA constituem-se importantes recursos, uma vez
que favorecem e aumentam as capacidades funcionais dos sujeitos,
estimulando a independéncia, inclusdo e socializagao. Consideramos que
a sua utilizagdo num quadro social mais inclusivo € um fator essencial
para o desenvolvimento destas criangas/jovens, tornando-as mais

independentes e adaptadas aos contextos em que a vida os coloca.

Preparar o processo de transicao para a vida pos-escolar, ainda na escola,
pode ser uma forma de prever obstaculos e antecipar a resolugao de
problemas que surgirdo ao longo da vida adulta. Cabe aos intervenientes
no processo educativo garantir que estes alunos recebam uma educagao
focalizada nas suas caracteristicas e necessidades especificas, garantindo
que possam participar plenamente na vida da comunidade. Na diferenga,
disporao das ferramentas para conquistar a igualdade de oportunidades,
num quadro de reconhecimento enquanto cidadaos de pleno direito.
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8.

MUSICOTERAPIA E SINDROME DE
X FRAGIL

Susana Gutiérrez Jiménez
Vitor Franco

Neste capitulo pretendemos dar a conhecer a Musicoterapia enquanto
forma de intervengdo com criangas com a Sindroma do X Fragil. A
partir do trabalho com uma crianga com esta sindroma, sera descrita a
abordagem, objetivos e forma de trabalhar da Musicoterapia, bem como
as metas esperadas e alcancadas; serdo apresentadas as potencialidades
da musica e dos jogos sonoros musicais como instrumentos terapéuticos
para promover o desenvolvimento ao nivel emocional, cognitivo, social
e da comunicagdo. Sera ainda analisada a eficacia da intervencao da
Musicoterapia e o seu impacto a curto e longo prazo. Para tal, sera
tido em conta o trabalho realizado e os resultados obtidos ao longo de
cerca de 10 anos do processo musicoterapéutico, tanto numa intervengao
clinica individual como de grupo.

1. Origem e campo da Musicoterapia

A denominagdo de Musicoterapia fortaleceu-se a partir da metade do
século passado, na sequéncia das muitas sequelas emocionais, fisicas e
sociais que a Segunda Guerra Mundial originou. Foi durante esta época
que se comegaram a estudar cientificamente os efeitos terapéuticos
da musica em diferente areas, principalmente na saude mental e
reabilitagdo neuromotora e comegaram a ser documentados os beneficios
terapéuticos da Musicoterapia como disciplina, que ja tinha um largo
historial de utilizagdo ao longo dos tempos (Posh Blasco, 2001; Sanz,
2001). Nos Estados Unidos da América, nos hospitais para veteranos,
contrataram-se musicos profissionais como “ajuda musical” iniciando-se,
deste modo, as primeiras atividades da musica enquanto terapia. Os
médicos, observando os resultados alcancados, abriram o caminho a
Musicoterapia.

Eva Augusta Vescelius tinha fundado, em 1903, em Nova York, a
“National Society for Musical Therapeutics”. Em 1950, surge a National
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Association for Music Therapy” e, em 1958, na Gra-Bretanha, a Society
for Music Therapy and Remedial Music, destacando-se aqui o trabalho
realizado por Juliette Alvin, cujo objetivo principal foi reunir a maior
quantidade de informacgao existente e iniciar a comunicagao internacional
entre musicoterapeutas.

1.1. O que é a Musicoterapia

A Federagdo Mundial de Musicoterapia define a Musicoterapia como
“ a utilizacdo da musica e/ou de seus elementos constituintes, ritmo,
melodia e harmonia, por um musicoterapeuta qualificado, com um cliente
ou grupo, num processo destinado a facilitar e promover comunicagao,
relacionamento, aprendizagem, mobilizagdo, expressdo, organizagao e
outros objetivos terapéuticos relevantes, afim de atender as necessidades
fisicas, emocionais, mentais, sociais e cognitivas. A musicoterapia procura
desenvolver potenciais e/ou restaurar fun¢des do individuo, para que ele,
ou ela, alcance uma melhor qualidade de vida, através de prevencgao,
reabilitagdo ou tratamento” (World Federation of Music Therapy, 1996).

“

A Associacdo Americana de Musicoterapia define-a como “ a utilizagdo
clinica, baseada na evidéncia, das intervengbes musicais para alcancgar as
metas individuais dentro de uma relagao terapéutica, por um profissional
especializado que tenha completado uma formagdo em musicoterapia”
(AMTA, 1995).

Bruscia (1987) define a musicoterapia como “ um processo que se dirige a um
fim, no qual o terapeuta ajuda ao cliente a acrescentar, manter ou restaurar
um estado de bem-estar, utilizando experiéncias musicais nas relagoes
que se desenvolvem a partir destas, como forgas dindmicas de cambio”.

Podemos diferenciar trés areas de intervengdo na Musicoterapia:
educativa, clinica e social, aplicando-se, a cada uma delas, diferentes
metodologias. Posch Blasco (1999) dividiu a pratica da Musicoterapia em
métodos passivos e métodos ativos, nomeadamente:

a) Métodos Passivos ou recetivos

Sao aqueles em que o eixo principal é a audicdo musical. Enquadram-se
neste grupo os seguinte meétodos:

- métodos isomorficos de Altschuller, EUA (1948) - Baseiam-se na
modificagdo do estado de animo; fundamentam-se no principio do
ISO (do grego, “igual”) que consiste na procura da forma musical que
esteja em consonancia com o estado de animo do cliente, a partir da
audicdo de uma série de musicas gravadas, progressivamente variaveis,
favorecendo, assim, a mudanga.

- método das “viagens musicais” de Cid Posch, Espanha (1967) -
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Utilizado em psiquiatria hospitalar,substitui uma viagem real por outra de
evocagdes musicais; dentro da técnica “variedade de objectos”, utiliza o
apoio audiovisual.

método GIM (Guided Imagery and Music) de Bonny, EUA (1970) -
Baseado na audi¢gdo musical em estado de relaxamento, tem como base
de acdo terapéutica provocar imagens mentais e emogdes com finalidade
criativa; utiliza exclusivamente musica classica, a qual se pensa favorecer
experiéncias mais profundas de evocacdo das emocgoes.

método recetivo de Jost, Franca (1973) - Propde ouvir uma série de
pecas musicais associadas em pares de diferentes modalidades, pedindo
ao cliente que escolha a que o representa melhor, em associagdo com
um determinado sentimento .

Métodos Ativos ou Criativos

Aqueles em que o eixo principal € de agado paramusical. Neste grupo
enquadram-se:

meétodo projetivo de Dorothy B. Crocker. EUA (1950) - Propde ao cliente
desenvolver uma historia verbalmente, motivada a partir de uma peca
instrumental que o terapeuta interpreta ao piano.

método de Paul Nordoff e Clive Robbins.EUA (1962) - Baseado na
improvisagdo musical, em co-terapia, na qual um dos terapeutas
improvisa ao piano enquanto o outro interage com a crianga que
apresenta algum nivel de deficiéncia (paralisia cerebral, autismo, etc)
oferecendo instrumentos para acompanhar a improvisagdo; as sessoes
séo gravadas e analisadas de seguida, tendo como objeto de analise
o tom musical, o ritmo, a harmonia e a forma de resposta de todos os
componentes expressivos.

improvisacao musical de Alfred Schmoltz. Austria (1970) - Baseia-se na
motivagdo da expresséo livre; o terapeuta executa um ritmo e os clientes
acompanham com diferentes intrumentos melédicos, entrando e saindo
livremente.

dialogo musical: Orloff -Chulberg EUA (1982) - Método que favorece
o intercambio de sequéncias musicais através da improvisagdo entre o
terapeuta e dois ou mais clientes; realiza-se utilizando instrumentos de
percussdo com timbres variaveis.

perfil para analise da improvisagdo musical: Bruscia, EUA (1982) -
Dando continuidade ao modelo Nordoff-Robbins, analisa o discurso
sonoro produzido pelo cliente, dividido em trés etapas: observagéo clinica
da improvisagdo do cliente em diversas condi¢des, analise musical da
improvisagao e interpretagdo dos dados.

abordagem plurimodal, de Schapira, Argentina (2002) - pretende criar
novos postulados tedricos, construidos sobre pontes entre as teorias
tradicionais da disciplina e a sua pratica; utiliza como recursos as
improvisagbes musicais, o trabalho com cang¢des, musica gravada
e editada e a EISS (estimulagéo de imagens e sensagbes através
dos sons); a intervencgdo privilegia as capacidades do sujeito e seu
desenvolvimento.
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1.2. Objetivos da Musicoterapia

Apds mais de meio século de existéncia do exercicio profissional da
musicoterapia, vemos como o seu desenvolvimento tedrico se foi
consolidando numa praxis em areas como a educagao, saude e a nivel
comunitario (prisc")es e hospitais). Os seus objetivos variam segundo a
area de exercicio.

Tratando-se de uma pratica terapéutica que dispoe da musica como recurso
privilegiado para o tratamento das disfungdes emocionais, fisicas ou psiquicas
em todas as etapas do ser humano, é, desde o inicio, interdisciplinar
e holistica. A finalidade da Musicoterapia € ajudar o ser humano, de
diversos modos, na prevengdo, na doenga ou na area psicossocial.

Como assinala Ruud (1990), “parece razoavel que, em vez de reduzir
0 nosso conceito de musica e 0 nosso conceito de ser humano a uma
dimensdo da nossa existéncia, realcemos, especialmente no campo da
musicoterapia, a sua natureza interdisciplinar’. A musicoterapia valoriza
um conceito de ser humano em que todos os fatores (biologicos,
socioldgicos e psicolégicos) sao considerados como necessarios para
0 nosso entendimento da relagdo com a musica e a forma como esta
relagcdo pode fazer parte de uma estratégia terapéutica. “Isto significaria
uma mudanca de um paradigma da unidade em direccdo a um paradigma
da complexidade”. (Ruud, 1990). Assim, a prioridade da Musicoterapia
seria criar um espago de manifestagdo e desenvolvimento da proépria
subjetividade e ndo de transmissao e aquisi¢ao de conhecimentos musicais.

2. O trabalho com uma crianca com SXF

M. é um rapaz que nasceu com anoéxia, em resultado de um parto dificil.
Foi encaminhado pelo servico de Pediatria do Hospital Espirito Santo de
Evora para a equipa de Intervengdo Precoce da Associado de Paralisia
Cerebal de Evora, ja que apresentava grave atraso do desenvolvimento,
principalmente a nivel motor e cognitivo. Quando iniciou o ensino basico,
deixou de ser acompanhado por essa equipa e passou a ser acompanhado
pela equipa de reabilitacdo da mesma Associacgao.

Trata-se de uma crianga com competéncias, dificuldades e potencialidades,
como todas as outras, com uma historia familiar e social especifica,
considerando que as familias de criangas com SXF sofrem grandes alteragoes
na estrutura familiar e nos habitos de vida (Morais & Franco, 2012).

Aos seis anos M. apresentou algumas mudancgas subitas do estado de
animo, alteragdes da sensibilidade, conduta auto e hetero—agressiva sem
provocacgédo, hiperatividade, falta de atencdo e periodos de agressividade.
Nessa altura iniciou a terapéutica farmacoldgica com Ritalina, a qual é
dada de forma irregular pela familia, que vivencia o dar medicagdo com
alguma culpabilidade.



SINDROME DE X FRAGIL
pessoas, contextos & percursos 191

Quando tinha 7 anos M. foi sinalizado para avaliagdo em Musicoterapia.
Nesta area é fundamental a articulagdo com a familia e comunicar de
forma estratégica afim de favorecer o crescimento saudavel da crianga.
Esta comunicacao terapeuta-familia-terapeuta € uma prioridade para que
o trabalho realizado nas sessdes seja produtivo.

No caso de M., o facto de estar afetado pela SXF reduz a sua
possibilidade de se expressar e comunicar com os outros. Como varios
autores assinalam (Scerif et al, 2005) as criangas com SXF apresentam,
desde a infancia, um conjunto de problemas cognitivos, comportamentais
e emocionais, que incluem atraso cognitivo, alteragdes da linguagem, da
comunicagao e adaptagao social.

2.1. As sessoes de Musicoterapia

As sessbOes de Musicoterapia foram inicialmente individuais e semanais,
predominando os métodos ativos e criativos, com improvisacdo de
instrumentos de percussdo, percussdao sobre o proprio corpo e uso do
piano por parte do terapeuta.

Com base no método de Orff-Shulwerk, utilizado para facilitar a
organizagao temporal e a expressao a partir das atividades de percussao,
surge assim, espontaneamente, a improvisagao. Num jogo de olhares e
intengdes comunicativas onde o ritmo evolui naturalmente até atingir uma
forma que da energia, forga e estrutura, partindo do interior de M. para
fora e a que o terapeuta da significado e contetudo verbal para permitir a
consciéncia das diferengas de tempo e intensidade das emocgoes sentidas.

Frente a uma crianga com SXF, o musicoterapeuta escuta a subjetividade
de uma psique em processo continuo de construgdo, que ainda ndo esta
estabelecida como tal e manifesta clara dificuldade em constituir-se nas
suas vivéncias e produgdes. Desta forma, a musica e os fenémenos
sonoros musicais (formas musicais realizadas nas sessdes) sdo
vivéncias as quais € dado significado, que vém do interior, comunicam
e desenvolvem a expressao daquilo que a crianga sente e é. Estas
producgoes sonoras que se realizam em cada sessao sao manifestagoes,
experiéncias que deixam ver claramente que M. necessita do outro para
se constituir e ser lido como tal. M. € o dono deste tempo e deste espaco
estabelecido para se realizar, para pér em jogo a experiéncia relacional
e simbdlica que lhe proporciona crescer. E na expressao de si proprio,
que se manifesta no corpo, no movimento e na complexidade sensorio
motora, que se liga com o desejo e o amor do outro.

A musica também contribui para (Coriat, 2005):

- desenvolver a coordenacao motora, como associagcdo e dissociacao de
movimento, equilibrio e marcha;

- desenvolver a capacidade auditiva: discriminagdo de sons, reproducdo
e memoria;

- adquirir habilidades de expressao corporal, instrumental e grafica;
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- desenvolver habilidades de fala e linguagem através de jogos de
articulagdo, vocalizagdo, controle de voz e canto.

As preocupacgdes iniciais da familia foram os problemas na comunicagao,
a pobreza de vocabulario e as dificuldades na organizagao da linguagem.
Aqui, a Musicoterapia tinha por objetivo desenvolver esta area, ja que a
musica, como linguagem que €&, possui caracteristicas estruturais, uma
vez que a sua forma, em sequéncias temporarias, precisa de modelos
de organizacgao das variaveis do som produzido. Como observa Cabrera
(2005) a musica € um meio de expressdo nao verbal, uma linguagem
que facilita a comunicagdo e a expressdo emocional, que permite as
pessoas descobrir o que ha no seu interior e partilhar com os seus
pares. O olhar do musicoterapeuta sobre M. tentou ser, antes de mais,
subjetivante, um olhar que questiona para além das dificuldades, que
procura encontrar o ser que se esconde por tras da patologia e fazer
a ponte para potencializagdo das suas capacidades como crianga. Ao
libertar sons, cangdes e movimentos, vai sendo dado significado ao fazer
proprio e do outro. Com intervengdes centradas nas capacidades da
crianga e ndo nas suas dificuldades, em cada sesséo estabelece-se um
vinculo, o verdadeiro encontro. Olhares, caricias, gritos, choros, siléncios
e cangbes de embalar sdo meios que ajudardao M. a habitar de maneira
diferente o proprio corpo e o espacgo terapéutico.

M. foi crescendo e melhorando, especialmente, a aquisicdo de palavras/
frases e também a organizagao necessaria para as produzir. Em relagdo
ao comportamento, tornou-se mais adequado em algumas situagodes;
noutras ndo, dependendo muito do conceito que os outros, adultos
ou colegas, tém dele. M. tem, no entanto, facilidade no conhecimento
intuitivo, o que lhe permite facilmente agir de acordo com o que os outros
esperam dele.

2.2. Musicoterapia como abordagem grupal

A primeira dificuldade superada foi a da socializagdo e construgdao de
identidade, ja que, aos 12 anos, M. precisava de ter pares de referéncia,
outros jovens com quem se pudesse identificar. Na escola, a integragao
era cada vez mais dificil e M. passava o tempo a sentir que nao era
como os outros, sem compreender as aulas e sem participar no intervalo
com os colegas.

Foi ai que a equipa percebeu a necessidade da intervengédo em grupo.
M. iniciou o Grupo de Musicoterapia com pares que partilham interesses
e motivagao. Este grupo era formado por quatro meninos € uma menina,
todos os clientes da APCE e tinha como objetivo principal “Ouvir e ser
ouvido”, equacao essencial para a socializagdo funcional.

Os objetivos especificos propostos foram:

- melhorar o partilhar, ouvir os outros e esperar pelo momento proéprio
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para ser ouvido.

- comunicar: conseguir que os colegas entendam o que penso, sinto e
quero transmitir;

- desenvolver a linguagem recetiva; ouvir os pares e perceber o que os
outros estdo a dizer. Este objetivo esta diretamente relacionado com o
trabalho feito na percecdo auditiva, que requer atengdo e discriminagéo
dos sons do ambiente envolvente;

- projetar a voz;

- favorecer a autonomia; assumir responsabilidades e tomar decisoes.

Como nos diz Levin (2012) “a musicalidade n&o existe em si mesma ou
como um método para se relacionar com outro. SO tem lugar quando
se faz na exclusividade dessa relacdao que da luta, que luta contra
o irreversivel de um diagnostico-prognodstico ou de uma sindroma
prefigurada e estabelecida por um déficit”. Os resultados deste grupo
foram visiveis ao nivel da adequacdo em termos de comportamento e
na fluidez da comunicagdo entre pares. Ao serem valorizados os seus
produtos sonoros, as criangas conseguiram motivar-se cada vez mais e
cuidar, de alguma forma, uns dos outros.

Assim chegamos as metas propostas para os primeiros seis meses
de trabalho continuo, com sessdes semanais de 90 minutos cada.
Lamentavelmente, pouco se refletiu destes ganhos no contexto escolar.
Nesta altura, M. encontrava-se a iniciar o quinto ano, com inclusdo numa
sala de multideficiéncia criada na escola do segundo ciclo da zona de
residéncia. Enquanto responsavel de caso, o musicoterapeuta realizou
reunides com as professoras que acompanhavam M., ficando com a
sensacao que as boas intengbes ndo bastam. Elas relatavam o dia a dia
de M. como muito complicado, com repetidas situagdes de incontinéncia
urinaria, que as levavam a interromper as atividades, tendo ocorrido,
também, agressodes fisicas as professoras. Trabalhdmos estratégias de
comunicagao verbal e ndo verbal (regras explicitas e implicitas dentro da
sala de aulas) e tambem ao nivel das atividades.

Como refere Paterson (2003) relativamente ao trabalho de parceria
realizado entre professores de mulsica e musicoterapeutas com
criangcas com necessidades educativas especiais, apesar dos objetivos
serem diferentes de acordo com cada area (educativa ou terapéutica)
conseguem-se assim melhores resultados bem como ganhos ao nivel da
capacitagdo e desenvolvimento dos profissionais das duas areas.

3. Conclusoes

Muitos programas referem a Musicoterapia como uma das intervencgoes
que mais resultados positivos consegue, especialmente nas areas da
comunicagéo e socializagdo. E o caso de Neira, Rubio, & Leoén (s/d) que
trabalham num projeto cujo objetivo € compreender e realizar atividades
com criangas do espetro do autismo, na qual incluem criangas com SXF,
da regidao de Sevilha; ou os programas especificos para crianga com
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SXF (Carmona, 2011; Minguez, 2006) que destacam na Musicoterapia
a capacidade de favorecer especificamente as areas da comunicagao,
linguagem e socializacdo.

Nas sessbes de Musicoterapia do caso relatado, criou-se um espaco
de liberdade e um vinculo de confianga terapeuta -cliente que, a partir
do jogo, da comunicagdo implicita ndo verbal, dos materiais sonoros
musicais e do ritmo (do fazer, do jogo e também da base sonora musical)
permitiu a criagcdo de conteldos fiéis a personalidade de M.

Neste espago ndo se procurou a perfeicdo do produto. As sessdes de
Musicoterapia tinham como objetivo vivenciar a experiéncia e desenvolver,
deste modo, o processo criativo de M. O tratamento em Musicoterapia
dinamica fundamenta-se no relacionamento e ndo numa técnica especifica,
como ocorre, por exemplo, na musicoterapia de improvisagao (Gallardo,
2004; Pellizari et al, 2006; Schapira et al, 2007). Brincar com os
instrumentos e os sons, com as cores e usa-los para se expressar,
sentir, pensar, associar, soltar os sentimentos e pensar sobre eles, € o
processo terapéutico em si mesmo.

M. conseguiu melhorar em muitas areas mas, para a sua familia, os
tragos da patologia sdo tao fortes que, muitas vezes, os esforgos de M.
parecem nao valer a pena.

Hoje, com 17 anos M. acaba de ser tio. Estd em casa porque na escola
nao ha um auxiliar para o acompanhar; deveria ter iniciado um novo
percurso no terceiro ciclo de escolaridade, obrigatorio por lei mas que,
no entanto, ndo se concretizou. A mae nao pode trabalhar porque tem
que cuidar dele. O seu futuro é incerto e, muito provavelmente, sera
institucionalizado num centro para outros jovens que, tal como ele, tém

muita dificuldade em encontrar o seu lugar na sociedade.

Entretanto, ao longo de 10 anos, M foi acompanhado em diferentes
abordagens: Musicoterapia individual, em grupo e, no ultimo ano, em
co-terapia com fisioterapia, considerado um recurso importante apés a
cirurgia que realizou a um pé. A Musicoterapia constituiu-se, assim,
como um espaco ludico e prazeroso, onde M. podia ser ele mesmo e
auto descobrir-se em cada sessé&o.
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“X Fragil” e “Sindrome de X Fragil” representam uma constelagao, importante e
complexa, de situagdes. O conhecimento sobre as origens e efeitos do X Fragil
continua a evoluir, proporcionando novos desafios cientificos e novas formas de
compreensao da doenga.

Enquanto isso, as familias de criangas com SXF continuam a ter de lidar
diariamente com os desafios da aprendizagem e do comportamento da crianga.
O congresso em este livro assentou forneceu ampla evidéncia estes desafios,
e o seu tema, Pessoas, Contextos e Percursos, lembra-nos que tanto a
biologia da SXF como a experiéncia vivida da Sindrome sao importantes para
se compreender sua natureza e as suas consequéncias. Os investigadores
devem ter em mente as principais razées pelas quais o nosso trabalho é tao
importante: garantir que os servicos e tratamentos prestados sao seguros e
eficazes, tornar disponiveis servigos adequados e apoios para todas as criangas
e familias e, finalmente, ajudar as pessoas com SXF e as suas familias a atingir
uma qualidade de vida elevada, compativel com as suas aspiragdes pessoais.

Don Bailey, Ph.D.
RTI Iternational
(Prefacio)
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