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Abstract

Background: Williams-Beuren Syndrome (WBS) is a genetic disorder caused by the deletion of multiples
genes of long arm of chromosome 7 (region 7q11-23), which causes behavioral and intellectual disability.
For the effectiveness of educational inclusion of these children, multidisciplinary approaches are needed
to guide teachers and parents. Aim: to describe the behavioral, cognitive and language profiles and to
identify autistic behavior in a group of children and adolescents with WBS. Method: 10 children and
adolescents with WBS, aged 5 to 16 years, and 10 children and adolescents with typical development,
matched by gender and age. Instruments used for assessment were: Nonverbal Intelligence Test (Leiter-
R); Child Behavior Checklist (CBCL/1%2-5; CBCL/6-18); Language Exam (TIPITI) and the Autism
Screening Questionnaire (ASQ). Results: the group with WBS presented a greater number of behavioral
changes with more inattention and social problems. Regarding the Leiter-R scale the intelligence scores
were below the average for age (67.8 points) in WBS. The control group (CG) scored into the average
(101.2). The group with WBS presented discrepancy in the morphosyntactic structure as well as an
increased number of echolalia in the subtests of TIPITI, when compared to the CG. Conclusion: based on
the behavioral and cognitive problems found in individuals with WBS, the need for a multidisciplinary
follow-up focused on cognitive stimulation and behavior control is confirmed, due to the interference of
these characteristics in learning abilities.

Key Words: Williams Syndrome; Intelligence; Behavior; Language.

Resumo

Tema: a Sindrome de Williams-Beuren (SWB) € uma aneusomia segmentar devido a delecao de multiplos
genes no brago longo do cromossomo 7 (regido 7ql1-23) associada a alteragcdes comportamentais e
cognitivas. Para que a inclusdo escolar dessas criangas seja eficaz sdo necessarias abordagens
multidisciplinares que orientem professores e pais. Objetivo: descrever o perfil comportamental, cognitivo
e de linguagem e identificar comportamentos autisticos em um grupo de criangas e adolescentes com
SWB. Método: 10 criangas e adolescentes com diagnéstico clinico e/ou citogenético-molecular de SWB
na faixa de 5 a 16 anos, e 10 criangas e adolescentes com desenvolvimento tipico, pareados por sexo e
idade. Instrumentos utilizados: Teste de Inteligéncia Nao Verbal (Leiter-R); Inventario de Comportamentos
para Criangas e Adolescentes - Child Behavior Checklist (CBCL/1Y2-5; CBCL/6-18); Exame de Linguagem
(TIPITI) e o Autism Screening Questionaire (ASQ). Resultados: o grupo com SWB demonstrou alteragdes
comportamentais do tipo desatenc@o e problemas sociais em comparacao com o grupo controle (GC). Na
escala Leiter-R os escores de inteligéncia dos participantes com SWB foram abaixo da média para a idade
(67,8 pontos) em comparacdo ao GC (101,2). O ASQ identificou um participante com comportamentos
autisticos. O grupo com a sindrome apresentou defasagem na estruturagdo no nivel morfossintatico e
elevado niimero de respostas ecolalicas nas provas do TIPITI, quando comparados ao GC. Conclusdo: em
fun¢@o dos problemas comportamentais e cognitivos encontrados nos participantes com SWB confirma-
se a necessidade de um acompanhamento multidisciplinar focado na estimula¢do cognitiva e controle
comportamental, devido a interferéncia destas caracteristicas na escolarizagao.

Palavras-Chave: Sindrome de Williams; Inteligéncia; Comportamento; Linguagem.
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Introducao

A Sindrome de Williams-Beuren (SWB) é uma
aneusomia segmentar devido a delecdo
hemizig6tica de multiplos genes continuos no brago
longo do cromossomo 7 (7q11.23)'. Sua incidéncia
é de 1:20.000 até 1:50.000 nascidos vivos®, e
prevaléncia maior de 1:7.500 nascidos vivos*3com
baixa recorréncia familiar'.

Descreve-se um fendtipo cognitivo e
comportamental caracterizado por graus variados
de deficiéncia intelectual, déficits de habilidades
viso-espaciais e executivas (memoria de trabalho e
planejamento), habilidades concretas de linguagem
tendo melhor desempenho na linguagem expressiva
do que na receptiva, alteracdes sintdtico-
pragmaticas da linguagem, limitacdes lingiiisticas
estruturais e funcionais que variam de acordo com
o nivel de deficiéncia intelectual, a saber, uso de
clichés, efeitos sonoros, recursos de entonagao,
ecolalia e pausas que afetam a comunicagdo e a
fala, hipersociabilidade, entusiasmo, empatia no
relacionamento social, transtorno generalizado de
ansiedade, fobias e transtorno de déficit de atenc@o
e hiperatividade®'*.

Devido a necessidade de inclusdo de criancas
e adolescentes com SWB nas salas regulares de
ensino torna-se necessdria a realizacdo de
avaliacOes para auxiliar o trabalho de pedagogos,
familiares e demais cuidadores. Com tais estudos,
busca-se ampliar a caracterizacdo do fenotipo
comportamental dessas criangas, jad que tais
trabalhos no Brasil sdo incipientes ainda'>'%. O
presente estudo teve como objetivos avaliar
indicadores de habilidades cognitivas e de
linguagem, descrever o perfil comportamental e
rastrear comportamentos autisticos em um grupo
de criancgas e adolescentes com SWB.

Método

Participaram do estudo 10 criancas e
adolescentes com diagndstico clinico-genético de
SWB, entre 5 a 16 anos e, como grupo controle
(GO), 10 participantes com desenvolvimento tipico,
pareados por sexo e idade. A confirmagdo de
diagndstico ocorreu mediante laudo de exame
citogenético molecular com confirmacao de delecao
hemizigdtica no cromossomo 7 (7q11.23) ou laudo
com avaliac@o clinica para a sindrome, ambos
emitidos por médico geneticista. Os pacientes foram
selecionados do Servigco de Genética do Instituto
da Crianca da Faculdade de Medicina da
Universidade de Sao Paulo. A pesquisa teve
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aprovacio do Comité de Etica em Pesquisa da
Universidade Presbiteriana Mackenzie (Processo
CEP/UPM no 1027/02/2008 ¢ CAAE no
004.0.272.000-08). Os instrumentos de coleta de
dados foram:

1. Teste de Inteligéncia Nao Verbal Leiter-R, Leiter
International Performance Scale - Revised": avalia
habilidades de inteligéncia ndo verbal que inclui o
raciocinio, a visualizacido, a memdria e a atengdo. O
teste € constituido por 20 testes, agrupados em 2
baterias: Visualizagdo/Raciocinio; Atencdo/
Memodria. No presente estudo foram aplicados dois
testes da bateria Visualizagdo/Raciocinio (Ordem
Sequencial e Padrdes Repetitivos), que permitiram
gerar escores de Inteligéncia Fluida.

2. Versdo brasileira do Autism Screening
Questionaire (ASQ) - Questionario de
Comportamento e Comunicag¢@o Social. Utilizado
para rastrear Transtornos Globais do
Desenvolvimento e/ou Transtornos Invasivos do
Desenvolvimento (TGD). Avalia interacao social
reciproca, comunicagdo e linguagem e, alteragdes
de comportamento. Os pontos de corte classificam
os individuos em trés escalas: sem diagndstico
(<15),com TGD (> 15 e <22) e com autismo ( >
22)2021,

3. O Exame de Linguagem TIPITI avalia o
desempenho lingiiistico. As provas examinam de
maneira oral e escrita dreas da linguagem. Avaliou-
se no estudo a comunicagao oral, especificamente,
linguagem expressiva. Para isto foram usadas as
provas de categorizacdo, defini¢cdes e
complementagio de sentencas®, como se segue:

. prova de categorizacdo: avalia habilidades para
organizar e categorizar vocabulos sobre eventos do
dia-a-dia. A categorizacdo permite ao participante
organizar os eventos em dreas semanticas. Foram
utilizadas as categorias de corre¢do: 1 - Resposta
aceitavel e justificativa aceitivel; 2 - Resposta aceitavel
e justificativa ndo aceitdvel; 3 - Resposta ndo aceitivel
e justificativa ndo aceitivel; 4 - Resposta aceitavel sem
justificativa; 5 - Resposta ndo aceitavel sem justificativa;
6 - Semrespostae; 7 - Somente ecolalia;

. prova de definicdes: avalia habilidades
metalinguisticas, no caso, o significado que o sujeito
atribui a palavras apresentadas. As respostas foram
categorizadas como 1 - Resposta aceitdvel com
diferentes atributos (categoria superior, fungao,
lugar, sindnimo, associacdo, elementos
constituintes, conteido, forma, material, cor e
tamanho), 2 - Resposta ndo aceitdvel; 3 - Sem
resposta e; 4 - Somente ecolalia;

Teixeira et al.
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. prova de complementagdo de sentencas: avalia
capacidades para estabelecer relagdes sintatico-
semanticas a partir de uma sentenca com seus
respectivos conectivos. Examina habilidades de
estruturacdo em nivel morfossintatico a partir da
sentenca complementar produzida pelo sujeito. Os
critérios utilizados para a categorizag@o foram: 1 -
Resposta correta; 2 - Resposta incorreta com variagdes
(compreendeu frase inicial, mas nao compreendeu
conjunc¢do, ndo compreendeu frase inicial nem
conjun¢do, compreendeu, mas apresenta erros
sintdticos; 3 - Sem resposta e; 4 - Somente ecolalia.

A categoria de resposta somente ecolalia foi
inserida em decorréncia do elevado niimero de
respostas desse tipo nos sujeitos com SWB.

4. Inventério dos Comportamentos de Criancas de 1,6
a 5 anos - Child Behavior Checklist (CBCL/1%2-5) e,
Inventdrio dos Comportamentos de Criancas e
Adolescentes de 6 a 18 anos - Child Behavior
Checklist (CBCL/6-18): foram respondidos pelos pais
e preenchidos pelos pesquisadores. Avalia
competéncias e padrdes comportamentais nos ltimos
seis meses?. Os inventdrios geram diferentes tipos
de perfis a partir de suas escalas que sdo:
Competéncias, Escala Total de Problemas Emocionais/
Comportamentais, Escalas/Sindromes de Problemas
de Comportamento e Escalas Orientadas pelo DSM.
Dentre os aspectos comportamentais avaliados
encontram-se competéncias em atividade, social e
escolar, Ansiedade/Depressao, Queixas Somaticas,
Problemas de Sociabilidade, Problemas com o
Pensamento, Problemas de Aten¢do, Isolamento/
Depressao, Violacdo de Regras, Comportamento
Agressivo, Problemas Afetivos, Problemas de
Ansiedade, Problemas Somaticos, Problemas de Déficit
de Atenc@o e Hiperatividade, Problemas de Oposi¢ao
e desafio, Problemas de Conduta, Problemas
Obsessivo-Compulsivos, Problemas de Estresse P6s-
Traumatico, Processamento Cognitivo Lento. Os
escores brutos foram convertidos a ponderados com
auxilio do programa Assessment Data Manager 7.2
(ADM)*,

Procedimentos

A coleta de dados ocorreu em uma tinica sessao.
Enquanto aplicavam-se a crianca os instrumentos
de avaliagdo cognitiva e de linguagem, a mae
respondia ao inventdrio comportamental. Nem
todas as escalas do inventario CBCL/6-18 constam
no CBCL/1v2-5 anos. Por essa razdo, nas analises
conjuntas, optou-se, apenas, pela inclusdao das
escalas compativeis aos dois instrumentos.

Fendtipo comportamental e cognitivo de criangas e adolescentes com Sindrome de Williams-Beuren.

O niimero total de respostas aos itens das trés
provas do TIPITI permitiu calcular o nimero e a
porcentagem de acertos. Na andlise estatistica
somente considerou-se como acerto a categoria 1
de resposta em cada uma das provas. Para cada grupo
o nimero de respostas foi agrupada de acordo com
as categorias estabelecidas. Foram efetuados
célculos de freqiiéncia de respostas as provas do
TIPITI, célculos de escores brutos e ponderados no
teste de inteligéncia e inventdrios de avaliacdo
comportamental e andlise de variancia (ANOVA) para
comparar os escores das escalas entre os grupos.

Resultados

Os resultados do Leiter-R indicaram uma média
do QI fluido no grupo com SWB de 67,8 e no GC de
101,2. De acordo com a escala ASQ um tunico
participante com SWB, pontuou acima de 15
pontos, o que indica a presenca de sinais de
Transtorno Global/ Invasivo do Desenvolvimento.

Os resultados encontrados na Prova de
Categorizacdo do Exame de Linguagem TIPITI
mostraram que, em comparagdo com o GC, os
participantes com SWB apresentaram maior nimero
de respostas distribuidas entre as categorias nio
corretas (ndo aceitdvel = 16 respostas e somente
ecolalia = 25 respostas), tendo apenas uma tnica
resposta categorizada como correta. O GC pontuou
29 acertos tanto pelas respostas como pelas
justificativas. Observa-se desse modo, uma
discrepancia entre os grupos tendo o grupo com
SWB um desempenho inferior ao GC.

Na Prova de Defini¢iio, 0 maior niimero de respostas
do grupo com SWB concentrou-se na categoria somente
ecolalia (60 respostas) enquanto que no GC as respostas
predominantes foram das em funcdo dos atributos
associacdo, fun¢do e superior (48, 39 e 29
respectivamente). O nimero de respostas corretas
(categorias superior, fun¢ao, lugar, sindbnimo, associagao,
elementos constituintes, contetdo, forma, material, core
tamanho) do grupo com SWB (68 respostas) foi
expressivamente menor que o GC (214 respostas).

Na Prova de complementac@o de sentencas, o
desempenho do grupo com SWB também foi inferior
ao GC com maior nimero de respostas na categoria
"somente ecolalia" (92 respostas), seguido de 30
respostas incorretas (categoria compreendeu frase
inicial, mas ndo compreendeu conjunc@o). Estes deram
poucas respostas na categoria "correta” (grupo com
SWB = 10 respostas versus GC = 143 respostas). As
respostas incorretas dos participantes com SWB
apresentavam erros de conjunco (24 respostas), erros
sintdticos (7 respostas) e, com elevada frequéncia,
somente ecolalia (92 respostas).
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Foi feita uma andlise de variancia univariada
(ANOVA) para comparar a média das escalas
compativeis dos inventdrios do CBCL/1%2-5 e
CBCL/6-18 entre os grupos com SWB e 0 GC. Como
mostrado na Tabela 1, com intervalo de confianca
de 95%, verificaram-se diferencas estatisticamente
significativas entre os grupos nas escalas:
Problemas de Sociabilidade (F = 14,75, p < 0,01),
Problemas com o Pensamento (F=4,75,p =0,04),
Problemas de Internalizacao (F =7,57, p =0,01),
Problemas Emocionais/Comportamentais Totais (F
=5,23,p=0,03), Problemas Afetivos (F=7,01,p=
0,01), Problemas de Ansiedade (F=7,75,p=0,01),

Pré-Fono Revista de Atualizagdo Cientifica. 2010 jul-set;22(3).

Problemas Somaticos (F=4,66, p=0,04), Problemas
Obsessivo-Compulsivos (F = 11,87, p < 0,01) e
Problemas de Estresse Pés-Traumatico (F=5,58, p
=0,03).

Todas as médias dos escores das escalas do GC
se localizam dentro da normalidade, diferente das
do grupo com SWB, com escores mais elevados.
Outra ANOVA foi realizada para comparar apenas
as escalas do inventdrio do CBCL/6-18 entre os
grupos (Grupo SWB, N =8; GC, N = 8). Nao foram
observadas diferencas em relacdo a ANOVA anterior
com excecao da escala de problemas de aten¢ao (F
= 4,59, p = 0,04) que demonstrou diferenca
estatisticamente significativa entre os grupos.

TABELA 1. Diferencas entre o grupo com Sindrome de Williams-Beuren (SWB) e o grupo controle (GC) nas escalas compativeis dos

inventarios do CBCL/1%2-5 ¢ CBCL/6-18.

SWB GC Comparacio
Escalas

Média Desvio Padrao Média Desvio Padrao Valor F Valor p
competéncia em atividades 34,1 7,3 32,8 5,1 0,15 0,69
competéncia social 455 9.3 47,6 7,1 0,26 0,61
ansiedade/depressao 63,7 13,8 54,7 52 4,09 0,06
isolamento/depressao 64 9,8 55,3 57 4,55 0,05%
queixas somdticas 57,3 99 51,1 2.8 4,09 0,06
problemas de sociabilidade 67,7 10,7 52,3 3,4 14,75 <0,01%*
problemas com o pensamento 63,3 8,6 543 7.8 4,75 0,04*
problemas de atengdo 65,7 8.5 57,7 8.5 3,43 0,08
violagdo de regras 57 8,6 56,6 7,6 0 0,92
comportamento  agressivo 57,9 7 55,3 6,6 0,6 0,44
problemas de internalizacdo 60,9 11,3 49,6 9,5 7,57 0,01%*
problemas de externalizacdo 56,1 9,8 523 11,2 0,34 0,56
problemas totais 61,7 9,7 50,5 11,7 5,23 0,03*
problemas afetivos 62 10,5 53,5 43 7,01 0,01*
problemas de ansiedade 64,6 8,3 56,4 6,7 7,75 0,01%*
problemas somaticos 57,3 8,4 50,7 2,1 4,66 0,04*
problemas de déficit de atencao e hiperatividade 61,8 9,6 574 9,9 0,75 0,39
problemas de oposigio e desafio 57,7 7,2 56,4 7,5 0,19 0,66
problemas de conduta 54,5 7,7 55,1 7,6 0,02 0,87
problemas obsessivo-compulsivos 63,2 10 50,8 1,7 11,87 <0,01*
problemas de estresse pos-traumadtico 64,6 9,4 55,6 5.2 5,58 0,03*

* Valores com diferencas estatisticamente significativas (p<0,05). Intervalo de confianca de 95%.

Discussao

Os resultados do TIPITI nas provas de
linguagem dos participantes com SWB mostram
dificuldades expressivas para estabelecer relacdes
sintdtico-semanticas, problemas com uso de
conjungdes, déficits de habilidades para estruturar
sentengas em nivel morfossintitico e elevada
frequéncia de respostas ecoldlicas. Foram obtidos
escores elevados na escala problemas sociais do
CBCL/6-18 (itens problemas de comunicacao, ciimes
nas relagdes sociais, preferéncias por pares mais
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jovens com média de 67,7. Ver Tabela 1). Entretanto,
a escala que avalia nimeros de interagdes sociais
(indicador de sociabilidade), o grupo com SWB nao
diferiu do GC (F=0,26, p=0,61). Isto demonstra que,
apesar das dificuldades de linguagem, estas criangas
e adolescentes mantém niveis adequados de
sociabilidade.

Como mostrado em estudos anteriores,
habilidades de linguagem receptiva s@o mais
prejudicadas que habilidades expressivas em

Teixeira et al.
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individuos com SWB?. Estas limitagdes, como
constatado no grupo, poderdo comprometer nao
s6 o processo de socializacdo como o de
escolarizacdo. De um lado, eles mostraram, conforme
os achados do TIPITI, falas com caracteristicas
prolixas que pode induzir os professores a avaliar
suas habilidades comunicativas como adequadas.
De outro, durante o processo de escolarizagao,
muitos destes déficits, provavelmente interferirao
na aprendizagem, por exemplo, criando dificuldades
para compreender tarefas, instrucdes, regras e
outras demandas ligadas ao processo de
escolarizagao™'?,

As alteracdes observadas no padrao
comportamental dos participantes com SWB
(obtidos nos CBCL) somadas a deficiéncia
intelectual (obtidas no teste de inteligéncia) devem
ser cuidadosamente observadas no contexto
escolar, ja que podem interferir no processo de
aprendizagem. Muitas vezes, os professores podem
desconhecer estas caracteristicas e ndo conseguir
implementar estratégias adequadas que permitam a
inclusdo e o aprendizado efetivo dessas criancas.

Na escala problemas sociais do CBCL/6-18 as
pontuagdes dos individuos com SWB foram
elevadas, demonstrando que eles apresentam
dificuldades de relacionamento; embora, na escala
de Competéncia Social (que mede frequéncia de
interacdes sociais) as pontuacdes apontam para a
normalidade, mas deve-se ter cuidado ao avaliar a
qualidade dessas interacdes. Estes dados
coincidem com estudos anteriores*®%%%. Qutras
varidveis que podem contribuir para a escala de
problemas sociais sdo alteracdes de comportamento
do tipo ansiedade, depressdo, problemas de
atencdo, cujos escores foram elevados no grupo
com SWB se comparado com o GC, assim como o
mostram outros trabalhos®>-62627,

Finalmente, um dado relevante foi constatado
ao observar que na amostra com SWB, um
participante apresentou caracteristicas indicativas
de alteracdes de comportamento do espectro autista
na SWB, embora a literatura tenha mostrado que os
transtornos em geral apresentam fendtipos sociais
distintos e clinicamente opostos em relagdo a um
dos sintomas cardinais dos transtornos do espectro
autista: problemas de interagdo social*?. O dado
coincide com estudo anterior®. No caso especifico
desta crianca recomenda-se uma avaliacdo mais
aprofundada para a confirmagio ou ndo do
Transtorno do Espectro Autista.

Fendtipo comportamental e cognitivo de criangas e adolescentes com Sindrome de Williams-Beuren.

Conclusao

O estudo apresentou dados preliminares de
indicadores do fenétipo comportamental e cognitivo
de criangas e adolescentes com SWB. Trata-se de
uma pesquisa com um restrito nimero amostral e por
isso deve-se ter cuidado ao expandir tais resultados
para a populac@o. No entanto, ela apresenta relevancia
social e cientifica por permitir a expansao deste
conhecimento, especialmente do ponto de vista
comportamental® em criancas e adolescentes
brasileiros com SWB, ajudando a compreender, nesta
populagdo, a origem das suas dificuldades escolares.

Individuos com SWB tém uma alta capacidade
de comunicag¢do e sociabilidade, porém, estas
habilidades podem mascarar seus déficits cognitivos.
Eles ainda apresentam dificuldades para estabelecer
uma comunicag@o apropriada, com repertdrio de
vocabuldrio limitado e com uso excessivo de clichés,
frases estereotipadas e comportamentos de imitagdo,
que interferem na qualidade das relacdes que
estabelecem com outras pessoas. Destacam-se
também alteracdes como, ansiedade, depressao,
problemas de ateng¢do que quando associadas
poderdo trazer dificuldades no contexto escolar.

H4 necessidade de um acompanhamento
multidisciplinar destas criancas e adolescentes com
SWB que deverd ser redobrado na idade escolar
devido ao comprometimento que muitas destas
caracteristicas produzem nas habilidades de
aprendizagem. Os professores, pedagogos e outros
profissionais ligados ao ensino regular devem ter
acesso a estas informagdes como uma maneira de
auxiliar o manejo dessas criancas e adolescentes.
Por isso, seria indicada uma avaliagdo dessas
criangas como forma de ajudar esses profissionais
a fazerem um trabalho mais adequado, e propor
programas de intervencdo com a finalidade de
melhorar estas dificuldades e a qualidade de vida
das criangas e adolescentes com SWB. De fato,
estudos futuros para avaliagdo comportamental e
cognitiva mais exaustiva além de estudos sobre
procedimentos pedagdgicos adequados para essa
populacio devem ser realizados nas salas de aula
comuns onde estas criancas estdo inseridas com a
finalidade de contribuir com um ensino mais eficaz.
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