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PERFIL DE HABILIDADES DO DESENVOLVIMENTO EM
CRIANCAS COM HOLOPROSENCEFALIA
E HOLOPROSENCEFALIA LIKE

Profile of skills of development in children with Holoprosencephaly
and Holoprosencephaly-like
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RESUMO

Objetivo: investigar e comparar o desempenho nas habilidades relacionadas ao desenvolvimento
motor, cognitivo, linguistico, de socializagéo e autocuidados de individuos com holoprosencefalia e
com holoprosencefalia-like. Método: participaram deste estudo 20 individuos com diagndstico de
holoprosencefalia, na faixa etaria de 18 a 72 meses, de ambos os sexos, divididos em 2 grupos. O
grupo 1 (G1) composto por 12 individuos com sinais clinicos do espectro da holoprosencefalia, e o
grupo 2 (G2) com holoprosencefalia-like composto por 8 individuos com sinais clinicos do espectro
da holoprosencefalia-like. A coleta de dados foi realizada por meio da aplicagao do Inventario Portage
Operacionalizado que avalia as areas alvos deste estudo. Para a analise estatistica utilizou-se analise
descritiva da mediana e dos valores minimos e maximos e foi aplicado o teste estatistico de Mann
Whitney (< 0,05% para significAncia). Resultados: os grupos 1 e 2 apresentaram altera¢cdes em
todas as areas do desenvolvimento avaliadas. Entretanto, os individuos do G1, com holoprosence-
falia apresentaram maiores comprometimentos nas habilidades: motora, cognitiva, de linguagem,
de socializa¢do e autocuidados, quanto comparados aos individuos do G2, com holoprosencefalia-
like. Conclusao: o desempenho nas areas motoras, cognitivas, de linguagem, de socializagéo e
autocuidados de individuos com holoprosencefalia e holoprosencefalia-like foi aquém do esperado,
principalmente naqueles individuos com holoprosencefalia, que se justifica pelo maior comprometi-
mento no sistema nervoso central. A natureza destas alteragdes pode estar associada ao universo
de alteragGes neuroldgicas e craniofaciais descritas nestes quadros clinicos e também a influéncia
do ambiente social.
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O fendtipo da holoprosencefalia é bastante
variavel e pode ser dividido em subtipos conforme a
gravidade das malformagbes®. Abrange um espectro
continuo de manifestacdes envolvendo graves
anomalias do cérebro e da face até manifestacdes
brandas com individuos aparentemente normais.
Inclui malformacgdes associadas ao sistema nervoso
central (SNC) e anomalias craniofaciais como hidro-
cefalia e microcefalia, alteragdes do corpo caloso,
coloboma da iris, anormalidades hipotalamicas,
trigonocefalia, defeitos do tubo neural, anomalias
faciais medianas (ciclopia, etmocefalia, cebocefalia,
fissura labial mediana) e anomalias faciais mode-
radas, como hipotelorismo ou hipertelorismo ocular,
hipoplasia da face mediana, fissura labiopalatina,
agenesia de pré-maxila, inciso maxilar central
unico. Manifestagdes como convulsdes, deficiéncia
intelectual, atraso neuropsicomotor, problemas de
degluticdo e alteragbes enddcrinas, também séo
observadas’™2.

Ha um fendtipo distinto no espectro holoprosen-
cefélico, denominado de holoprosencefalia-like —
(HPE-like)'*'¢, que apresenta como caracteristicas:
hipotelorismo ocular, incisivo central superior unico,
fissura labiopalatina, hipoplasia da face média e
microcefalia'*'”. Trata-se de um grupo genetica-
mente heterogéneo dependente do tipo de mutacao
genética'®, com desvios variaveis da normalidade
do SNC e com comprometimento mais brando
quando comparado com a HPE6,

Estudos que abordam o desempenho de indivi-
duos com HPE nas diferentes areas do desenvol-
vimento sdo escassos?'®, mas extremamente rele-
vantes para a compreensao das reais necessidades
destes individuos, principalmente quanto a busca
de estratégias que favoregcam o desenvolvimento e
integracéo social e educacional dos mesmos.

Sabe-se que as alteragbes estruturais e funcio-
nais do SNC somadas aos aspectos ambientais e
sécio adaptativos produzem interferéncias diversas
no desenvolvimento global dos individuos com HPE
e HPE-like, ou seja, as alteragbes anteriormente
referidas produzem reflexos negativos nas habili-
dades motoras, cognitivas, linguisticas, de sociali-
zacao e autocuidados.281"13.14.20,

Com base no exposto, o objetivo deste estudo
foi investigar e comparar o desempenho das habi-
lidades relacionadas ao desenvolvimento motor,
cognicao, linguagem, socializa¢do e autocuidados
de individuos com HPE e com HPE-like.

METODO

A selecao da casuistica foi realizada a partir de
levantamento do registro de pacientes com diag-
nostico de HPE, no hospital onde este estudo foi
realizado, buscando aqueles com diagndstico de
HPE e HPE-like.

Participaram deste estudo 20 individuos com
diagnéstico de HPE, na faixa etaria de 18 meses
a 72 meses, de ambos os sexos, divididos em 2
grupos:

e Grupo com HPE (G1): composto por 12 indivi-
duos com sinais clinicos do espectro da HPE, 5
do sexo masculino e 7 do feminino, com idades
entre 18 meses e 60 meses.

«  Grupo com HPE-like (G2): composto por 8 indi-
viduos com sinais clinicos do espectro da HPE-
like, 1 do sexo masculino e 7 do feminino, com
idades entre 36 meses e 72 meses.

A Figura 1 apresenta a caracterizacdo da
casuistica quanto ao sexo e idade em meses.

HPE (G1) HPE-like (G2)

N Sexo Idade (meses) N Sexo Idade (meses)
01 M 39 01 M 38
02 M 60 02 F 60
03 M 20 03 F 60
04 M 20 04 F 72
05 F 24 05 F 48
06 F 18 06 F 48
07 F 36 07 F 40
08 F 19 08 F 36
09 F 58
10 F 60
11 F 24
12 F 36

Figura 1 — Caracterizacao da casuistica, segundo o sexo e a idade cronolégica em meses
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ApoOs a lIdentificacdo dos individuos foi reali-
zada avaliagéo por meio da aplicagao do Inventério
Portage Operacionalizado — (IPO)?'. Este inventario
abrange cinco areas do desenvolvimento: area
motora, de cognicdo, linguagem, socializacdo e
autocuidados, distribuidas por faixa etaria de zero
a seis anos e uma sexta area denominada estimu-
lag&o infantil para a faixa etaria correspondente de
zero a quatro meses de idade cronoldgica ou com
tal nivel de funcionamento.

O IPO* constitui um instrumento util para
nortear as prioridades de treino em criangas com
atraso do desenvolvimento. Tal como proposto
pelos autores, constitui um método de avaliagcdo
informal sobre habilidades especificas do desen-
volvimento da crianca, fornecida por meio de
relato dos pais ou por observacao pelo avaliados
dos comportamentos alvos. O IPO analisa 580
itens, identificando as habilidades em cada area
do desenvolvimento. E subdividido nas diferentes
areas: 1) motora, por 140 itens (e.g. preensédo de
objetos, bater palmas, sentar, andar); 2) cognitiva,
por 108 itens (e.g. recordar-se de objetos vistos,
somar e subtrair); 3) linguagem, por 99 itens (seguir
ordens, nomear objetos, pessoas e eventos, fazer
perguntas); 4) socializagcéo, por 83 itens (e.qg. sorrir,
contato visual, brincar) e 5) autocuidado, por 105
itens (comer, escovar dentes, tomar banho). A area
de estimulagéo infantil conta de 45 itens (e.g choro,
controle de tronco, sorriso). A area denominada
estimulacédo infantil é aplicada quando a crianca
nao consegue realizar os comportamentos listados
na primeira metade dos itens da faixa etaria de zero
a um ano, para todas as areas avaliadas. Assim,
por exemplo, caso haja uma crianca, mesmo com
quatro anos de idade cronoldgica que nao responda
as faixas etarias de dois-trés anos, um-dois anos
e 0s comportamentos listados na primeira metade
dos itens da faixa etaria de zero a um ano, aplica-se
a area de estimulagao infantil?'.

A aplicacdo do IPO foi realizada mediante relato
do responsavel legal pela crianca e por observacao
dos comportamentos alvos. Cada participante teve
trés sessdes de avaliagdo, cada uma com apro-
ximadamente cinquenta minutos de duracdo. O
protocolo de respostas foi preenchido e os mate-
riais ludicos e pedagogicos foram organizados de
acordo com a exigéncia do inventario?'.

A avaliagdo de cada crianga foi iniciada pela

observacdo de itens relativos a sua faixa etdria
anterior, por exemplo: se a crianga tivesse 4 anos
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e 3 meses, aplicava-se o protocolo referente a faixa
de 3 a 4 anos, para as cinco areas avaliadas. A
medida que o desempenho da crianga apresentava-
se suficiente, prosseguia-se na faixa etaria superior,
até quinze erros consecutivos. Caso se iniciasse a
avaliacdo de uma crianca, em faixa etaria anterior
a sua, e fosse constatado desempenho insuficiente
retrocedia-se ainda mais a faixa etaria. Assim,
mesmo a crianga tendo quatro anos de idade crono-
I6gica, de acordo com o desempenho nas habili-
dades, era possivel verificar quais as habilidades
que a crianca possuia e a faixa etéria da habilidade
prevista pelo inventario.

Desta forma, cada crianga, de acordo com a
expectativa do seu desenvolvimento para a idade
cronolégica, poderia apresentar desempenho
abaixo, na média ou acima do esperado.

Para a analise dos dados obteve-se o numero
de acertos em cada area avaliada e a respectiva
porcentagem de sucesso por meio da regra de
trés, realizada pela pontuagao esperada, na idade
cronolégica da crianca. Este instrumento permite
verificar o percentual de respostas adequadas, por
exemplo, a crianca de seis anos apresenta 20% dos
comportamentos previstos para a faixa etaria. Isto
permite verificar e comparar o percentual de desem-
penho das criancgas de faixas etarias diferentes nas
areas alvos deste instrumento. Cabe ressaltar que,
o desempenho esperado para cada sujeito, esta
na dependéncia da area avaliada e de cada faixa
etaria, conforme pode ser verificado no IPO?",

O projeto foi submetido a aprovagao pelo Comité
de Etica em Pesquisa da Instituicdo onde o estudo
foi realizado, recebendo o protocolo de aprovacao
numero 253/2005. Os responsaveis legais pelos
participantes assinaram o Termo de Consentimento
Livre e Esclarecido (Resolugdo MS/CNS/CNEP n®
196/96). Ressalta-se que foram cumpridos os prin-
cipios éticos.

Para comparagédo estatistica do desempenho
do G1 com o G2 foi aplicado o teste Mann Whitney
(=< 0,05% para significaAncia).

RESULTADOS

Na Tabela 1 sdo apresentados os escores
obtidos para o G1 e G2, considerando o porcentual
de acertos minimo e maximo, a mediana e a apli-
cacao do teste estatistico de Mann Whitney, consi-
derando as areas motora, cognitiva de linguagem,
socializacdo e autocuidados, respectivamente.
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Tabela 1 — Valores minimo, maximo, mediana e valor de pdo g1 e g2 para as areas motoras, linguagem,

cognitiva, socializacao e autocuidados

V. min V max Mediana Valor de P
Motora
G1 0 16,5 7,70 0,000204*
G2 32,2 65,3 58,5
Linguagem
G1 0 18,5 10,55 0,000205*
G2 20,5 49,4 41,5
Coghnitiva
G1 0 16,6 8,00 0,000203*
G2 42,8 62,8 47,5
Socializacao
G1 5,2 14,2 9.0 0,000202*
G2 42,8 64,7 56,0
Autocuidados
G1 0 15,3 4,8 0,000195*
G2 33,3 51,1 49,5

*estatisticamente significante
V. min = Valor minimo
V. max = Valor maximo

DISCUSSAO

Na area motora foi possivel verificar que apesar
de todos apresentarem alteracdo do desempenho
motor houve diferenca estatisticamente significante
na comparagéo entre os grupos G1 e G2. Na area
motora, 0 G1 apresentou desempenho significan-
temente inferior ao G2, tanto que o valor maximo
obtido por G1 foi menor que o valor minimo obtido
por G2.

No fendtipo de individuos com HPE séao
previstos atrasos do desenvolvimento neuropsico-
motor pela complexidade e intensidade (grau) de
comprometimento do SNC. Podem estar afetados
0s ganglios da base, os nucleos talamicos e hipo-
talamicos, alteracdes que desencadeam quadros
de quadriplegia espastica, movimentos atetdides
ou outras manifestagcdes expressas como incoorde-
nacao motora®. Por outro lado, nos individuos com
HPE-like o desenvolvimento neuropsicomotor pode
seguir etapas de desenvolvimento muito proximas
ao esperado para individuos com desenvolvimento
motor tipico'.

O atraso no desenvolvimento motor pode fazer
com que a crianga perca oportunidades concretas
de ampliar seu repertério, ocasionando lacunas
nas areas perceptiva, cognitiva, linguistica e social,
uma vez que a crianga adquire conhecimentos
por meio da exploracdo do meio ambiente — pela
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manipulacdo de objetos e repeticdo de acdes,
resultando no dominio de seu esquema corporal — e
pelas relagdes sociais estabelecidas em situacdes
vivenciadas?.

Na area de linguagem os individuos do G1 apre-
sentaram desempenho significantemente inferior
quando comparados ao G2. Verifica-se na tabela
1 que o valor maximo obtido por G1 foi menor que
0 valor minimo obtido por G2. Apesar dos partici-
pantes de G2 terem apresentado melhores escores
quando comparados ao G1, estes também estavam
aquém do esperado para a faixa etaria, demons-
trando a presenca de déficits significantes nesta
area.

As alteraces cerebrais previstas nos casos de
HPE?2+46810-141718 - enyolvendo deformidades hemis-
féricas, sdo causadas por falha no desenvolvimento
da vesicula prosencefalica. A atipicidade cerebral
€ um marcador bioldgico importante para riscos
do desenvolvimento da linguagem, uma vez que a
linguagem é uma fungéo cortical superior que tem
seu desenvolvimento sustentado, por um lado, por
uma estrutura anatomofuncional geneticamente
determinada e, por outro, por estimulos depen-
dentes do ambiente."”

Um estudo, realizado com o objetivo de avaliar
as habilidades de desenvolvimento de criangcas com
HPE nas éreas: social, atencdo visual, compre-
ensao auditiva e habilidades expressivas, concluiu



que apesar de as criangas apresentarem compro-
metimentos em todas as areas avaliadas, a area
com maior prejuizo foi a que envolvia habilidades
expressivas. Sabe-se que as habilidades expres-
sivas estao relacionadas ndo somente a producao
dos atos motores que compoem o conteudo linguis-
tico, mas também ao processamento das informa-
cbes e a capacidade de organizar o pensamento
em palavras.

Uma das principais alteracées relatadas na HPE
refere-se a malformacéo do corpo caloso®24. Este
fornece conexdes neurais bidirecionais entre as
areas corticais homodlogas dos hemisférios cere-
brais, permitindo a transferéncia de informacdes
entre os hemisférios, influenciando, portanto, o
desenvolvimento da linguagem, das fungdes psico-
motoras e cognitivas.

Na area cognitiva os individuos do G1 apre-
sentaram desempenho significantemente inferior
quando comparados ao G2. Os individuos do G1
apresentaram desempenho muito aquém do espe-
rado, considerando o valor maximo obtido. No
G2, os percentuais de acerto apesar de melhores,
também foram abaixo do esperado. A cognicéo
pode ser definida como a capacidade de processar
informacbes e relaciona-las. Nesta perspectiva,
as alteracdes anatdmicas do SNC, presentes na
HPE contribuem para achados na drea cognitiva.
Estudos?'® relataram que individuos com HPE
tendem a apresentar deficiéncia intelectual®>'®. Na
HPE - like, entretanto, ndo sdo esperadas alte-
racoes tdo graves no SNC e, por isso, individuos
deste tipo de HPE podem apresentar desenvolvi-
mento cerebral e inteligéncia dentro de pardmetros
de normalidade.ss

Na area de socializacdo, os individuos do G1
apresentaram desempenho significantemente infe-
rior quando comparados ao G2, entretanto este
grupo também apresentou desempenho aquém
do esperado para a faixa etaria. Sabe-se que o
ambiente fornece estimulacdo qualitativa e quan-
titativa para o desenvolvimento das habilidades
humanas, as quais devem acompanhar as expec-
tativas socio-culturais da sociedade as quais a
crianca esta inserida. Nesta perspectiva, pode-se
supor que a influéncia das alteragbes cerebrais e
craniofaciais, incluidas no complexo malformativo
da HPE e associadas as dificuldades encontradas
no desempenho linguistisco, possam justificar as
dificuldades nos processos interativos'’. A litera-
tura refere' que a possibilidade de engajamento
social € um indice importante para avaliacdo das
funcdes executivas basicas. Tal fato também pode
explicar estes achados, uma vez que na HPE as
alteracdes previstas séo relacionadas aos diversos
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dismorfismos estruturais do SNC e da face, o que
na HPE-like sdo mais brandas.

Infere-se também que os dismorfismos faciais
(mais acentuados na HPE) possam interferir no
desenvolvimento da autoimagem e autoestima e
nas relagdes que o individuo estabelece no seu
ambiente; assim, as marcas faciais, previstas
nesta entidade clinica, podem interferir na relagéo
de interlocutores com estes individuos, causando
preconceitos e/ou atitudes menos favoraveis para
processos de interacdo e socializac¢ao.

Na area de autocuidados os individuos do G1
obtiveram valores bastante inferiores do esperado,
confirmando a dependéncia familiar para a reali-
zacao das atividades de vida diaria. O mesmo pode
ser observado para G2, que mesmo com a dife-
renca estatistica significante, também apresentou
escores inferiores para os padrdes de desenvolvi-
mento esperados para criangas tipicas. De acordo
com a literatura®®, a cultura brasileira tende ao prote-
cionismo com relagdo as criangas na realizagéo
de tarefas da rotina diaria, mas quando a crianca
apresenta problema de saude ou doencga crénica,
este protecionismo tende a ocorrer de maneira mais
intensa, pois podem existir, por parte dos familiares,
sentimentos de que a crianca necessita de maiores
cuidados e protecédo. Assim, ha uma tendéncia de
os familiares auxiliarem a crian¢a mais que o neces-
sario, nao permitindo que ela atue com autonomia
no seu ambiente, trazendo interferéncias negativas
em seu desenvolvimento global.

Na busca bibliografica?*” sobre estudos com
habilidades de desenvolvimento em individuos
com HPE, observou-se que além de escassos,
estes geralmente sdo realizados com casuisticas
pequenas, ndo proporcionando a possibilidade de
generalizagéo dos dados. Esta observagao € rele-
vante. Mesmo assim, os achados deste estudo
foram compativeis com os resultados dos parcos
estudos'™'® sobre esta tematica.

Realizar a correlagdo gendtipo-fendtipo em
grandes casuisticas podera contribuir para melhor
compreensdo da génese destas alteracdes e os
reflexos na qualidade de vida destes individuos.
Cabe ressaltar que, neste estudo, nao foram reali-
zadas analises considerando as anomalias estru-
turais do SNC, mas utilizada a classificagcao*'® dos
tipos de HPE e HPE-Like. Esta é uma possibilidade
— importante e necessaria — a ser realizada em
futuros estudos.

Estudos que abordam desenvolvimento de
criangas com o espectro da HPE!'82023 enfatizam a
necessidade do acompanhamento destas criancas,
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para que possam adquirir conhecimento, integrar-
se nos ambientes sociais e favorecer melhoria da
qualidade de vida.

A relevancia deste estudo esta na indicagédo de
importantes reflexdes na diregéo do reconhecimento
da necessidade e importancia do acompanhamento
terapéutico intensivo para favorecimento de um
melhor desenvolvimento de individuos com HPE, e
consequentemente, proporcionar integragao social
e melhoria da qualidade de vida dos mesmos.

CONCLUSAO

Os individuos com HPE apresentaram desem-
penho inferior nas areas motora, de linguagem,
cognicao, socializacdo e autocuidados, quanto
comparados aos individuos com HPE - like. A
natureza destas alteracdes pode estar associada
ao universo de alteragdes neuroldgicas e craniofa-
ciais descritas nestes quadros clinicos e também a
influéncia do ambiente social.

ABSTRACT

Purpose: to investigate and compare the performance skills related to motor development, cognition,
language, socialization and self-care of subjects with holoprosencephaly, and holoprosencephaly-like.
Method: the study included 20 subjects diagnosed with holoprosencephaly, aged 18 up to 72 months
old of both genders, divided in 2 groups. Group 1 (G1) consisting of 12 subjects with clinical signs
of the spectrum of holoprosencephaly and group 2 (G2) with holoprosencephaly-like composed of 8
subjects with clinical signs of the spectrum of holoprosencephaly-like. Data collection was performed,
applying Operating Portage Inventory which assesses the areas targeted in this study. For statistical
analysis, descriptive analysis of the median and the minimum and maximum test was applied to the
Mann Whitney (< 0.05% for significance). Results: groups 1 and 2 showed changes in all assessed
areas of development. However, subjects of G1 with holoprosencephaly showed greater impairments
in motor skills, cognitive, language, socialization and self-care, as compared with subjects of G2,
with holoprosencephaly-like. Conclusion: the profile of motor skills, cognitive, language, socialization
and self-care of subjects with holoprosencephaly, and holoprosencephaly-like, according to age
groups was above the expected, especially for subjects with holoprosencephaly, which is justified by
greater involvement in the nervous system central. The nature of these changes may be related to the
universe of neurological and craniofacial described in these clinical pictures and also the influence of
social environment.

KEYWORDS: Cognition; Language; Motor Activity
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