Caracterizacao do fendtipo comportamental e de linguagem

na sindrome de Williams-Beuren

Natalia Freitas Rossi!

Botucatu; 2010.

Rossi NF. Caracterizacdo do fendtipo comportamental e de linguagem na sindrome de Williams-Beuren [tese]. Botucatu (SP): Instituto de Biociéncias de

A sindrome de Williams-Beuren (SWB) € um distirbio
neurodesenvolvimental causado por uma delecdo hemizigética
de 1.5Mb na regido cromossomica 7q11.23. Essa sindrome é
reconhecida pelo comportamento socidvel, com fala fluente
e favorecimento das habilidades auditivas se comparadas as
visuais. O objetivo deste estudo foi caracterizar o fenétipo
comportamental e da linguagem na SWB. A casuistica geral
desta pesquisa foi formada por 40 individuos com diagnés-
tico da SWB, positivos para a delecdo do gene da Elastina
na regido cromossomica 7q11.23 confirmado pela técnica
de Hibridizacao in situ por Fluorescéncia (FISH), sendo 30
falantes do Portugués do Brasil e dez falantes do Portugués
de Portugal. Também foram avaliados 30 individuos controles
falantes do Portugués do Brasil e dez falantes do Portugués
de Portugal. Para responder ao objetivo, a pesquisa foi divi-
dida em trés estudos. O objetivo do Estudo 1 foi investigar
problemas comportamentais de criancas e adolescentes com
a SWB, identificados pelos pais e correlaciona-los ao desem-
penho intelectual e de linguagem. No Estudo 2, o objetivo foi
caracterizar o perfil da fluéncia da fala em individuos com a
SWB na situacd@o de narrativa, comparando-os com individuos
com desenvolvimento tipico de linguagem e idade mental. O
objetivo do Estudo 3 foi comparar o desempenho de individu-
os com SWB com controles semelhantes por idade mental e
cronoldgica em tarefas auditivas e visuais, além de investigar o
perfil de habilidades auditivas comparadas as visuais. Foi apli-
cado o inventdrio comportamental Child Behavior Checklist
(CBCL/6-18 anos), provas e testes de linguagem para o
Estudo 1. Foram aplicadas tarefas em situacdo de narrativa,
com apresentacgao de figura de ac@o e figuras sequenciais para
andlise da fluéncia no Estudo 2. O Teste Illinois de Habilidades
Psicolinguisticas foi utilizado no Estudo 3. Os resultados dos
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estudos mostraram que problemas de atencdo e problemas
com contato social foram os mais referidos pelos pais dos
individuos com a SWB. A andlise de correlacdio sugeriu que
os problemas comportamentais identificados pelos pais estdo
mais diretamente relacionados ao desempenho da linguagem
(Estudo 1). Quanto a fluéncia da fala, verificou-se diferencas
significantes, principalmente paras as disfluéncias comuns da
fala e pausas com frequéncia mais elevada para o grupo SWB
em relacdo aos controles. Resultado semelhante foi encon-
trado na comparagao entre o grupo SWB de Portugal e seus
controles. Nao foram encontradas diferengas estatisticamente
significantes entre a fluéncia da fala do grupo com a SWB do
Brasil quando comparada a do grupo de Portugal (Estudo 2).
Quanto ao desempenho no ITPA, os resultados mostraram
diferencas estatisticamente significantes entre o grupo com
SWB e controles por idade mental e cronolégica para todas
as tarefas auditivas e visuais (recepgdo, associagdo, memoria
sequencial e closura). O grupo com a SWB apresentou desem-
penho semelhante em algumas habilidades auditivas e visuais
(memdria sequencial e closura); e desempenho superior para
outras habilidades visuais em relacdo as auditivas (recep¢do
e associacdo). Os achados sugerem que os comportamentos
predominantes, identificados pelos pais de individuos com a
SWB apresentam correlacdo com o desempenho na linguagem
(Estudo 1). Sugere-se que a frequéncia aumentada das disflu-
éncias, apresentada pelos individuos com a SWB do Brasil e
de Portugal, na situagdo de narrativa, pode estar relacionada
as dificuldades na elaboragdo e organizagdo da linguagem
(Estudo 2). Sugerem ainda que tanto as habilidades auditivas
quanto as visuais estdo prejudicadas na SWB, quando o ITPA
foi analisado (Estudo 3).



