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Sindrome do X Fragil com variante de Dandy-Walker:
estudo clinico das manifestagcoes comunicativas orais e
escritas

Fragile X syndrome with Dandy-Walker variant: a clinical
study of oral and written communicative manifestations

RESUMO

A sindrome do X Fragil € a causa mais frequente de deficiéncia intelectual hereditdria. A variante de Dandy-
Walker trata-se de uma constelagdo especifica de achados neurorradiolégicos. Este estudo relata achados da
comunicagdo oral e escrita de um menino de 15 anos com diagndstico clinico e molecular da sindrome do
X-Fragil e achados de neuroimagem do encéfalo compativeis com variante de Dandy-Walker. A avaliagdo
fonoaudioldgica foi realizada por meio da Observaciao do Comportamento Comunicativo, aplicagdo do ABFW
— Teste de Linguagem Infantil - Fonologia, Perfil de Habilidades Fonol6gicas, Teste de Desempenho Escolar,
Teste Illinois de Habilidades Psicolinguisticas, avalia¢do do sistema estomatogndtico e avaliacdo audioldgica.
Observou-se: alteragio de linguagem oral quanto as habilidades fonolégicas, semanticas, pragmdticas e morfos-
sintdticas; déficits nas habilidades psicolinguisticas (recep¢@o auditiva, expressdo verbal, combinagdo de sons,
memoria sequencial auditiva e visual, closura auditiva, associagdo auditiva e visual); e alteracdes morfol6gicas
e funcionais do sistema estomatognatico. Na leitura verificou-se dificuldades na decodificacdo dos simbolos
graficos e na escrita havia omissdes, aglutinagdes e representacdes miltiplas com o uso predominante de vogais
e dificuldades na organizac@o viso-espacial. Em matematica, apesar do reconhecimento numérico, ndo realizou
operacoes aritméticas. Ndo foram observadas alteracdes na avaliagdo audioldgica periférica. A constelagio de
sintomas comportamentais, cognitivos, linguisticos e perceptivos, previstos na sindrome do X-Fragil, somada
as alteragdes estruturais do sistema nervoso central, pertencentes a variante de Dandy-Walker, trouxeram in-
terferéncias marcantes no desenvolvimento das habilidades comunicativas, no aprendizado da leitura e escrita
e na integragdo social do individuo.

ABSTRACT

The Fragile X syndrome is the most frequent cause of inherited intellectual disability. The Dandy-Walker
variant is a specific constellation of neuroradiological findings. The present study reports oral and written
communication findings in a 15-year-old boy with clinical and molecular diagnosis of Fragile X syndrome and
neuroimaging findings consistent with Dandy-Walker variant. The speech-language pathology and audiology
evaluation was carried out using the Communicative Behavior Observation, the Phonology assessment of the
ABFW - Child Language Test, the Phonological Abilities Profile, the Test of School Performance, and the
Illinois Test of Psycholinguistic Abilities. Stomatognathic system and hearing assessments were also performed.
It was observed: phonological, semantic, pragmatic and morphosyntactic deficits in oral language; deficits in
psycholinguistic abilities (auditory reception, verbal expression, combination of sounds, auditory and visual
sequential memory, auditory closure, auditory and visual association); and morphological and functional
alterations in the stomatognathic system. Difficulties in decoding the graphical symbols were observed in rea-
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ding. In writing, the subject presented omissions, agglutinations and multiple
representations with the predominant use of vowels, besides difficulties in
visuo-spatial organization. In mathematics, in spite of the numeric recognition,
the participant didn’t accomplish arithmetic operations. No alterations were
observed in the peripheral hearing evaluation. The constellation of behavio-
ral, cognitive, linguistic and perceptual symptoms described for Fragile X
syndrome, in addition to the structural central nervous alterations observed
in the Dandy-Walker variant, caused outstanding interferences in the develo-
pment of communicative abilities, in reading and writing learning, and in the

individual’s social integration.
INTRODUCAO

A sindrome do X Fragil € a causa mais frequente de de-
ficiéncia intelectual hereditdria’-». Relaciona-se a presenga
de uma regido de fragilidade mais sujeita a ocorréncia de
quebras ou falhas ou de um sitio frigil na porcdo distal do
brago longo do cromossomo X, mais especificamente em
X(q27.3. Essa fragilidade cromossdmica nio € a causa, mas
a expressdo citogenética da mutacdo de um gene localizado
nessa regido, designado FMR-1®. Como caracteristicas gerais
encontram-se déficit intelectual variado, comportamentos
do espectro autistico, alteragdes de linguagem, convulsoes,
estrabismo, hipotonia, flacidez articular, perimetro cefdlico
aumentado, pés planos, face estreita, fronte alta, 1dbios finos,
macrodontia, macroorquidia, nariz longo e grande, palato
arqueado e estreito, prognatismo, anomalias de pavilhdo au-
ricular e malformagdes cardiacas principalmente o prolapso
de valvula mitral“>.

A literatura também descreve outras caracteristicas. Men-
ciona-se a ocorréncia de hiperatividade, falta de atencdo, hiper-
sensibilidade a estimulos, transtornos de conduta, angustia em
situacdes desconhecidas, timidez, discurso repetitivo, evitacao
de contato ocular e estereotipia, dificuldade em socializacdo e
prejuizos na aquisi¢do de independéncia em atividades de vida
didria, principalmente no género masculino®>®.

O termo “Complexo de Dandy-Walker” tem sido descrito
como um continuo de anomalias da fossa posterior associadas
a multiplas anomalias congénitas, classificado de acordo com
determinados critérios dependendo do tipo de alteragdo encon-
trada. Assim, a malformacao de Dandy-Walker € caracterizada
por dilatacdo cistica do quarto ventriculo e alargamento da fossa
posterior, completa ou parcial agenesia do vermis cerebelar,
alterac@o tentorial e hidrocefalia. J4 a variante de Dandy-Walker
€ caracterizada por hipoplasia varidvel do vermis cerebelar
com ou sem alargamento da cisterna magna, presenca de co-
municacdo entre o quarto ventriculo e o espacgo aracndideo e
auséncia de hidrocefalia®. Desta forma, a variante de Dandy-
Walker € considerada a forma mais branda do complexo de
Dandy-Walker®'".

A associag@o entre sindrome do X Fragil e variante de
Dandy-Walker € pouco descrita na literatura. Diante o ex-
posto, o objetivo deste estudo foi relatar as manifestagcdes de
comunicagdo oral e escrita de um individuo com diagndstico
da sindrome do X-Frégil e achados radiolégicos do sistema
nervoso central da variante Dandy-Walker.
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APRESENTACAO DO CASO CLINICO

O estudo foi aprovado pelo Comité de Etica em Pesquisa
da Faculdade de Odontologia de Bauru da Universidade de
Sdo Paulo, sob nimero 004/2009. A participagdo do sujeito
ocorreu com a assinatura do Termo de Consentimento Livre
e Esclarecido pela representante legal, seguindo a Resolugao
196/96 da CONEP.

Contextualizacio clinica

Participou do estudo um individuo do género masculino de
15 anos de idade, com diagnéstico genético e clinico da sin-
drome do X Frégil e achados neuroradioldgicos da variante de
Dandy-Walker, com queixa familiar relacionada a dificuldades
na comunicagdo oral e escrita, bem como na aprendizagem
escolar.

A avaliacdo da comunicacdo oral e escrita constou da
aplicacdo dos seguintes procedimentos: observacdo do compor-
tamento comunicativo; ABFW — Teste de Linguagem Infantil
— Fonologia (Parte A)!?; Perfil de Habilidades FonolGgicas
— PHF"Y; Teste de Desempenho Escolar — TDE"¥, escrita de
texto com tema de sua escolha; Teste Illinois de Habilidades
Psicolinguisticas (adaptac@o brasileira) — ITPA!. A andlise
dos resultados destas avaliacdes seguiu as normas descritas no
manual de cada procedimento. Realizou-se também a avaliagao
do sistema estomatogndtico quanto aos aspectos morfoldgicos
e funcionais e avaliacio audioldgica (audiometria tonal liminar,
logoaudiometria, imitanciometria — Midmatte 622 e Zodiac
automatico).

Durante entrevista estruturada, a mae referiu auséncia
de intercorréncias durante gestacdo e parto; atraso do desen-
volvimento neuropsicomotor e hipotonia na infancia. Além
disso, ap6s os 2 anos de idade houve diminui¢do do contato
visual, surgimento de flapping (observado até aproximada-
mente cinco anos), desenvolvimento motor descoordenado e
desenvolvimento linguistico lento. No momento da entrevista,
o participante ainda apresentava comportamentos repetitivos
de morder o dorso das maos, incoordenag@o motora (dificul-
dade para correr, subir e descer escadas, amarrar cadargo, usar
tesoura), compulsdo alimentar e intolerancia a frustragdo ou
mudancas na rotina. Quanto as habilidades académicas, no
momento frequentava escola regular (terceira série do ensino
fundamental em escola piblica) com pouco aproveitamento.
Na escola tinha apenas um amigo (que veio de sala especial),
e ficava a maior parte do tempo sozinho.

O participante frequentou terapia fonoaudioldgica dos 4
aos 11 anos e terapia ocupacional e psicoldgica dos 7 aos 14
anos. Apesar da busca desde a tenra infancia, o diagndstico s6
foi obtido aos 14 anos. O participante possui dois primos de
segundo grau com a sindrome do X Frégil.

O participante passou por avalia¢des médicas e avaliagdo
psicoldgica (Quadro 1).

O participante passou por avaliacdo do sistema estomatog-
natico (Quadro 2).

Quanto ao comportamento comunicativo, foram observadas
habilidades conversacionais inadequadas para a idade crono-
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Quadro 1. Dados da histdria clinica quanto as avaliagdes médicas e avaliagao psicolégica

Procedimentos Resultados

Frontal pouco alargado
Ressonéancia magnética
Walker

Cisterna magna aumentada comunicante com o IV ventriculo caracterizando Variante de Dandy-

Exame médico clinico Pés planos

e estreito e prognatismo

Flacidez e frouxidao articular
Aumento do perimetro cefalico

Face estreita, fronte alta, labios finos, nariz longo, macroorquidia, macrodontia, palato arqueado

Oftalmologia Hipermetropia

Radiografia de coluna

Escoliose em “S” da coluna téraco-lombar

Ecocardiografia Normal

Exame genético

Mutagao completa no gene FMR1 - sindrome do X Fragil (Investigagdo de mutagdo no gene
FMR1 por técnica de PCR)

Avaliacao psicoldgica

QI nao verbal indicando deficiéncia intelectual moderada

Ql verbal indicando nivel moderado de deficiéncia

Desempenho grafo-perceptivo gravemente comprometido

Comportamentos mal adaptativos e déficit de atencao (Teste Guestaltico Visomotor e WISC-II1)

Quadro 2. Resultados da avaliac@o do sistema estomatognatico

Sistema

- Resultados
estomatognatico

Labios entreabertos

Insercao de frénulo lingual anterior e limitante
Palato ogival; auséncia do dente 45
Overbite de quatro milimetros
Apinhamento incisivos centrais e laterais
inferiores

Aparelho ortodéntico na arcada inferior
Face dolicocefalica

Fronte proeminente e angulo naso-geniano
reduzido

Cintura escapular e cabeca levemente
anteriorizada

Aspectos
morfolégicos

Hipotonia leve em bochechas, masseteres,
mentual e labio superior
Mobilidade/motricidade facial alterada
Fungéo velofaringea alterada

Respiragao oronasal e do tipo média
Incoordenagao pneumofonoarticulatéria
Labios afastados

Auséncia de formagao do bolo alimentar
durante mastigacao

Degluticao de liquido com contracéao
de mentual, pressionamento lingual e
movimentos associados de cabeca

Aspectos
funcionais

l6gica, com significativas alteragdes nos niveis pragmatico,
semantico e morfossintatico. O participante iniciou e manteve
turnos verbais com produgdes proprias, fazendo uso de pro-
nomes pessoais, nomes de objetos cotidianos e lugares, e de
atributos com sentido lexical (pronomes possessivos, advérbios
de espaco e de tempo com significado gramatical). Suas ora-
¢des eram coordenadas, entretanto frequentemente seus turnos

eram incoerentes, descontextualizados, com perseveragdo de
temas e desorganizados morfossintaticamente, devido a erros
de flexdo verbal e nominal. Desta forma, seu discurso narra-
tivo era elaborado com frases encadeadas, porém apresentava
comprometimentos de coeréncia e coesdo e utilizava temas
preferenciais para atividades dialdgicas. A inteligibilidade de
fala esteve comprometida devido a imprecisao articulatoria,
hesitagdes e repeticdes de palavras e frases durante o discurso.
O nivel semantico, quanto aos aspectos receptivo e expressivo,
apresentou-se menos prejudicado, uma vez que o discurso
apresentado pelo participante quase sempre versava sobre reper-
tério condizente com suas atividades de vida didria e interesse.
Observou-se compreensdo de ordens e comentdrios simples em
contextos concretos, imediatos ou ndo, relacionados as ativi-
dades de vida didria vivenciadas. O tempo de atencdo esteve
reduzido e houve pouca manutencdo de contato visual. Foram
observados, ainda, comportamentos mal adaptativos como
morder o dorso das maos e realizar movimentos repetitivos.

Foram obtidos os resultados das avaliagdes audioldgica,
ABFW12 PHF" e TDE" (Quadro 3).

No subteste de escrita por meio de ditado do TDE, obser-
vou-se inadequacdo de utilizacdo do espago no papel, postura
corporal e preensdo do 14pis; desvios ortogréficos e utilizagao
exclusiva de letras de forma maitsculas. Os desvios ortogréficos
no subteste de ditado caracterizaram-se por erros de represen-
tacdo multipla, confusdo do x am, troca de letras parecidas,
omissodes de letras, acréscimo de letras e apoio na oralidade.
A pontuacio deste subteste foi 13, estando abaixo do esperado
para a sua série escolar. No subteste de leitura, o participante
a realizou de maneira silabada, com falhas na decodificagao
grafema-fonema. Isso comprometeu a compreensao do material
lido, caracterizando uma utiliza¢ao insatisfatéria da rota fonolo-
gica. Apenas palavras regulares, de alta frequéncia e com duas
e trés silabas foram lidas corretamente, porém o participante
nem sempre compreendia o que lia. A pontuagd@o obtida neste
subteste, 32 pontos, foi inferior ao esperado para sua série es-
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Quadro 3. Resultados do ABFW — Teste de Linguagem Infantil, TDE
e PHF

Procedimentos Resultados

Audiometria tonal
liminar, imitanciometria e
logoaudiometria

Audicao periférica normal

Sistema fonoldgico totalmente

ABFW — fonologia
9 adquirido

Andlise: 6 pontos

Adicao: 5 pontos
Segmentacao: 5 pontos
Subtragao: 2 pontos
Substitui¢ao: 0 ponto
Recepgao de rimas: 4 pontos
Rima sequencial: 2 pontos
Reversao silabica: 0 ponto
Imagem articulatéria: 6 pontos
Pontuag&o total: 30 pontos
(habilidades fonoldgicas inferiores
a 5 anos)

Perfil de habilidades
fonoldgicas

Leitura: 32 pontos - Inferior para seu
nivel escolar

Escrita: 13 pontos - Inferior para seu
nivel escolar

Aritmética: 3 pontos - inferior para
seu nivel escolar

Escore total bruto: 48 pontos -
inferior para seu nivel escolar

Teste de desempenho
escolar

colar. No subteste de aritmética, observou-se reconhecimento
numérico. No entanto, houve melhor desempenho para somas
de nimeros que continham apenas um digito, caracterizando
dificuldade na realizacdo de operacdes matemadticas. A pontu-
acdo obtida neste subteste, 3 pontos, foi inferior ao esperado
para sua série escolar.

Durante escrita espontinea, também houve dificuldade
quanto a utilizagdo do espago no papel, postura corporal e
preensdo do ldpis. O participante escreveu sobre “a sogra”,
um dos temas que faz parte do seu discurso repetitivo. Foram
observados os seguintes desvios ortograficos: erros de represen-
tagdo multipla, omissdes de letras, silabas e palavras de baixa
carga semantica (artigos, pronomes e preposi¢des), juncao
de palavras, utiliza¢dao predominante de vogais e restri¢ao de
consoantes. Verificou-se, ainda, auséncia de pontuacdo e de
acentuacdo. Quando solicitada a leitura do texto, o participan-
te ndo decodificou os simbolos grificos e narrou o que havia
escrito com 0 apoio em seu texto. Durante a tentativa de leitura
conseguiu identificar palavras regulares e de alta frequéncia,
o que também foi verificado na leitura de palavras isoladas
(TDE). Frente as dificuldades de escrever (palavras isoladas do
TDE e narrativa espontanea) e ler (leitura de palavras isoladas
do TDE e da narrativa espontanea), concluiu-se que o partici-
pante ndo estava alfabetizado e sua escrita encontrava-se em
nivel sildbico-alfabético.

A avaliacdo das habilidades psicolinguisticas foi realizada
por meio do ITPA (Quadro 4).
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Quadro 4. Resultados do ITPA

Subtestes Idade psicolinguistica Escore
escalar”
Recepcéao auditiva 7 anos e 9 meses 25
Recepcao visual 9 anos 36
Memodria sequencial auditiva 4 anos e 8 meses 26
Meméria sequencial visual 4 anos e 3 meses 36
Associagao auditiva 8 anos e 6 meses 28
Associagao visual 8 anos e 6 meses 34
Closura visual 8 anos e 6 meses 36
Closura gramatical 8 anos e 9 meses 24
Closura auditiva 8 anos e 3 meses 34
Expressdao manual 10 anos e 11 meses 38
Expressao verbal 3 anos e 3 meses 26
Combinacéo de sons N&o conseguiu realizar -

* O escore escalar esperado para 10 anos e 11 meses. Idade maxima do pro-
cedimento.

DISCUSSAO

No caso apresentado, as caracteristicas genético-clinicas
referentes aos dismorfismos faciais (face alongada, palato
arqueado e prognatismo), anomalias do pavilhdo auricular
(orelhas grandes e de abano), macroorquidismo e flacidez liga-
mentar, juntamente com a mutacdo completa no gene FMR1,
confirmaram o diagndstico de sindrome do X Fragil®®.

Em avaliacdo neurolégica, os achados da ressonancia mag-
nética de cranio foram condizentes com a variante de Dandy-
Walker (frontal pouco alargado; cisterna magna aumentada
comunicante com o IV ventriculo). Essas anomalias perten-
cem a um continuum de malformacdes (hipoplasia do vermis
cerebelar, frontal pouco alargado; cisterna magna aumentada
comunicante com o IV ventriculo)®'?. Cabe ressaltar que
na revisdo da literatura realizada, foi encontrada apenas uma
descri¢do clinica da associa¢do da sindrome do X-Fragil com
os achados neurorradiolégicos compativeis com malformagao
de Dandy-Walker'V. Entretanto, nesta descri¢ao nio h4 relato
quanto ao desempenho comunicativo ou académico.

O participante teve diagndstico de déficit intelectual
compativel com o descrito na literatura para a sindrome do X
Fragil®*+9, Em sua familia, h4 outros casos confirmados da sin-
drome, que € responsdvel por aproximadamente 14% de todas
as deficiéncias intelectuais idiopdticas no género masculino e
por um ter¢o de todas as deficiéncias intelectuais ligadas ao
X®, Homens com a sindrome do X Fragil tendem a apresentar
mais limitacdes quanto a independéncia, no que diz respeito a
residéncia, emprego, habilidade em executar atividades coti-
dianas (sociais), amizades e lazer®.

A presenca da deficiéncia intelectual®*% interfere no de-
senvolvimento da aprendizagem em geral e traz reflexos no
desenvolvimento da linguagem oral e escrita, o que pdode ser
observado neste caso clinico. Durante a avalia¢do, vrios com-
portamentos mal adaptativos foram observados como morder
as maos, comportamentos perseverativos, contato ocular pobre,
fala repetitiva e fixagc@o por tema conversacional. A literatura
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apresenta que na sindrome do X Frigil o comportamento €
bastante variado, podendo haver caracteristicas do espectro
autfstico associadas a esta entidade®>6®,

Estudos mostram que comportamentos do espectro autisti-
co também podem ser encontrados em quadros envolvendo o
complexo de Dandy-Walker®. Apesar de achados controversos
na literatura, alteracdes do cerebelo, presentes na variante de
Dandy-Walker, tém sido descritas em casos que apresentam
manifesta¢des do espectro autistico. Entretanto, vale ressaltar
que a hipoplasia do vermis cerebelar ndo € considerado um
marcador neuroanatdmico do autismo. Pesquisas também
relacionam alteracdes da cisterna magna a quadros psicoti-
cos"V e a agenesia de corpo caloso pode estar associada a um
comprometimento intelectual maior.

Os resultados da avaliagdo do sistema estomatognatico
indicaram alteragdes em estruturas craniofaciais como face
longa, labios entreabertos, hipotonia, palato ogival, overbite
e prognatismo, correspondentes a algumas das alteragdes do
dismorfismo facial presentes na sindrome do X-Frégil. Essas
alteracdes t€m importancia clinica por fazerem parte das ca-
racteristicas fenotipicas desta sindrome!'*. Os aspectos de
mobilidade e motricidade orofacial e funcdes estomatogndticas
alterados indicam desequilibrio entre o sistema funcional e
esqueletalV e trazem interferéncia nos aspectos expressivos
da linguagem.

Quanto as habilidades comunicativas, observou-se a interfe-
réncia dos aspectos comportamentais nas situacdes interativas,
o que dificulta o desenvolvimento das relagdes interpessoais
de modo mais satisfatorio. A literatura refere que os déficits de
percepg¢do social, 0 aumento da ansiedade social e as caracteris-
ticas do espectro autistico, comumente observados na sindrome
do X-Fragil, interferem nas relacdes sociais e na independéncia
em desempenhar os papéis que definem a vida adulta®. As ha-
bilidades receptivas mostraram-se mais preservadas, ou seja, o
participante foi capaz de compreender contextos situacionais de
vida didria. As habilidades expressivas sofreram interferéncias
da elaborag@o morfossintdtica, pragmatica e semantica.

O nivel semantico foi o mais preservado, considerando que
nas habilidades dialégicas a temdtica quase sempre versava
sobre repertorio condizente com suas atividades de vida didria.
Em seu discurso, foram identificadas hesitacdes com frases
entrecortadas e episddios ininteligiveis, corroborando a literatu-
ra®*39_ Individuos com a sindrome do X-Fragil apresentam nao
apenas déficits relacionados a sintaxe, mas também a semantica,
como dificuldade de evocar palavras e pouca habilidade na
escolha de palavras alvos no léxico mental ao tentar produzir
um pensamento com significado e bem estruturado. Isso causa
interferéncia na fluéncia do discurso e inteligibilidade do con-
teddo a ser transmitido®Infere-se que a baixa ocorréncia de
alteracOes receptivas reportadas neste estudo deve-se ao fato
de a linguagem receptiva ser considerada em razdo do nivel
intelectual. Estas foram condizentes ao esperado para a idade
mental como descrito na literatura®>®.

Uma revisao da literatura sobre a comunicagdo de indivi-
duos com a sindrome do X Fragil® também descreveu atrasos
na aquisi¢do e no desenvolvimento da linguagem com &nfase
na alteracdo pragmdtica, de estabilizacdo do sistema fonol6-
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gico e nos desvios na organizacio sintatica. Estudos sobre o
complexo de Dandy-Walker, mais especificamente a sindrome
de Dandy-Walker, também prevéem prejuizos nas habilidades
de comunicagdo. Entretanto, nao foram encontrados trabalhos
sobre descricdes detalhadas das habilidades comunicativas
com quadros em que estd presente a variante de Dandy-Walker.

Os resultados das avaliacdes de leitura, escrita e aritmética
condizem com escores inferiores a série escolar do participante.
Seu desempenho em atividades de escrita foi condizente com
processos iniciais de aquisi¢cao da linguagem escrita: conseguiu
apenas escrever com letras de forma maitdsculas; apresentou
dificuldade na decodificag@o dos simbolos grificos, com leitura
silabada e na decodificacdo de palavras regulares com com-
prometimento da compreensio; apresentou reconhecimento
numérico, porém teve dificuldade na realiza¢do de operagdes
matematicas simples para seu nivel de escolaridade.

Para a série escolar em que se encontrava o participante,
esperava-se o conhecimento de regras ortograficas e adequagao
das habilidades do processamento perceptivo e psicolinguis-
ticas. Trata-se, por exemplo, de coordena¢do motora fina, ha-
bilidades visoespaciais e visoperceptuais, aten¢ao sustentada,
discriminacdo e memoria auditiva e visual, metalinguagem.
Na sindrome do X-Fragil®* h4 a possibilidade de comprome-
timento dessas habilidades, seja pelo atraso do desenvolvimento
global, seja pelas altera¢des cognitivas previstas ou pelo atraso
na aquisi¢cao da linguagem oral.

A habilidade de processar simbolos visuais desempenha um
papel importante na aprendizagem da leitura e da escrita em
sistemas com ortografia alfabética. Qualquer desordem nessa
habilidade pode acarretar déficit na consciéncia de fonemas e
na correlacdo fonema-grafema™. Verificando os escores obti-
dos no Perfil de Habilidades Fonolédgicas, pdde-se observar a
dificuldade apresentada pelo participante na decodifica¢do e
manuseio dos simbolos gréficos.

No que se refere as habilidades psicolinguisticas, as mais
prejudicadas referem-se a combinacdo de sons, expressao
verbal, seguida da memdria sequencial auditiva e visual. En-
tretanto, considerando a idade cronolédgica do participante e
a idade maxima padronizada pelo teste, houve prejuizo nos
demais subtestes, uma vez que as demais habilidades estdo
adequadas para no mdximo 10 anos de idade, com excecdo
do subteste de expressdo manual. Observou-se influéncia do
controle da atencdo nestas atividades.

Reter informagdes ou assimilar no¢des abstratas, tais como
as requeridas no aprendizado da leitura, escrita e matematica,
envolvendo habilidades para perceber, relacionar e fixar sequ-
éncias na estrutura de sons e letras com significado, resolver
situacdes-problemas mais abstratas e complexas, generalizar e
aplicar informacdes em situagdes novas sao dificuldades encon-
tradas no aprendizado académico de individuos com a sindrome
do X-Fragil®®, Essas caracteristicas interferem nas fungdes
cognitivas, no nivel intelectual, nas habilidades psicolinguis-
ticas e comunicativas. H4 necessidade de grande influéncia do
ambiente social quanto a promocgao de estimulag@o qualitativa
quantitativa para otimizar o potencial deste individuo.

Pode-se notar grande variabilidade de altera¢des de lingua-
gem entre os individuos com a sindrome do X-Frégil, assim
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como no grau de severidade dos distirbios da comunicagao
oral e escrita®. O sucesso em atividades escolares € potencial-
mente dependente do ambiente familiar, do desenvolvimento
da linguagem, das func¢des cognitivas e das habilidades espe-
cificas perceptuais que favorecerdo a apreensio de estratégias
utilizadas no processo de aprendizagem®.

A literatura aponta para diversas possibilidades de alte-
ragcdes do desenvolvimento em individuos que apresentam
quadros do complexo de Dandy-Walker®. Como a variante de
Dandy-Walker € a forma mais branda do complexo, € possivel
a ocorréncia de quadros assintomdticos, havendo dependéncia
do fator etioldgico destas malformacdes ou da presenga de
associagdes com outros quadros clinicos. Assim, quando a va-
riante de Dandy-Walker estd associada a outras malformagoes,
anormalidades cromossdmicas ou sindromes, haverd impacto
negativo para o desenvolvimento dos pacientes.

Quanto a associagdo da sindrome do X-Frégil e a variante
de Dandy-Walker, compreende-se que este € mais um fator de
risco para alteragdes da comunicacgdo e aprendizagem. Nesta
perspectiva, ressalta-se a importancia do diagndstico precoce
e com equipe multidisciplinar, como indicado em estudo sobre
essa tematica”.

A literatura®? aponta que na sindrome de Dandy-Walker a
malformacdo cerebral, apesar de etiologia desconhecida, tem
sido reportada como tendo uma rela¢do causal com varios tipos
de anormalidades cromossOmicas e sindromes com diversas
malformacgdes. Foram ainda discutidos outros quadros perten-
centes ao complexo de Dandy-Walker.

COMENTARIOS FINAIS

Diante os dados obtidos neste estudo verificou-se alteracio
de linguagem quanto a aquisicdo de habilidades fonoldgicas,
pragmadticas, semanticas e morfossintdticas e alteracdo em
habilidades psicolinguisticas. Essas alteracdes demonstram
interferir no processamento das informagdes, com reflexos
relevantes para as habilidades comunicativas e aprendizagem
escolar.

A presencga de alteracdes estruturais do sistema nervoso
central, encontradas na variante de Dandy-Walker somadas
ao quadro da sindrome do X-Fragil, traz risco adicional para
prejuizos no processo comunicativo. Outro aspecto importante
refere-se a presenca de comportamentos do espectro autistico,
previstos tanto na sindrome do X-Fragil quanto no complexo
de Dandy-Walker.
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Portanto, ressalta-se a importancia do diagndstico o mais
precocemente possivel para oferecer oportunidades terapéuticas
especificas. Isso permitird a otimiza¢@o do potencial e contri-
buird para a melhoria da qualidade de vida dos individuos e
de seus familiares.

REFERENCIAS

1. Ridaura-Ruiz L, Quinteros-Borgarello M, Birini-Aytés L, Gay-Escoda
C. Fragile X-Syndrome: Literature review and report of two cases. Med
Oral Patol Cir Bucal. 2009;14(9):434-9.

2. D’Hulst C, Kooy RF. Fragile X syndrome: from molecular genetics to
therapy. J Med Genet. 2009;6(2):577-84.

3. Yonamine SM, Silva AA. Caracteristicas da comunicagio em individuos
com a sindrome do X Fragil. Arq Neuropsiquiatr. 2002;60(4):981-5.

4. Roberts JE, Schaaf JM, Skinner M, WeelerA, Hooper S, Hatton DD, et al.
Academic skills of boys with fragile x syndrome: profiles and predictors.
Am J Ment Retard. 2005;110(2):107-20.

5. Hartley SL, Seltzer MM. Exploring the adult life of men and women with
fragile x syndrome: results from a national survey. Am Assoc Intellect
Dev Disabil. 2011;116(1):16-35.

6. Price J, Roberts J, Vandergrift N, Martin G. Language comprehension in
boys with fragile and boys with down syndrome. J Intellect Disabil Res.
2007;51(Pt 4):318-26.

7. Bayley DB, Raspa M, Holiday D, Bishop E, Olmsted N. Functional
skills of individuals with fragile X syndrome: A lifespan cross-sectional
analysis. Am J Intellect Dev Disabil. 2009;114(4):289-303.

8. Ferreira GC, Lamonica DA. Caracteriza¢do da linguagem na sindrome
do X-fragil: estudo bibliogréfico. Pré Fono. 2005;7(1):111-20.

9. Sasaki-Adans D, Elbabaa SK, Jewells V, Carter L, Campbell JW, Ritter
AM. The Dandy-Walker Variant: A case series o f 24 pediatrics patients
and evaluation of associated anomalies, incidence of hydrocephalus, and
developmental outcomes. J Neurosurg Pediatrics. 2008;2(3)194-9.

10. Lavanya T, Cohen M, Gandhi SV, Farrel, T, Whiby EH. A case of
Dandy-Walker Variant: The importance of a multidisciplinary team
approach using complementary techniques to obtain accurate diagnostic
information. Br J Radiol. 2008;81(970):242-5.

11. Imatala G, Yamanouchi H, Arisaka O. Dandy-Walker syndrome and
chromosomal abnormalities: review. Congenit Anoma. 2007;47(1):113-8.

12. Wertzner HV. Fonologia (Parte A). In: Andrade RFA, Befi-Lopes DM,
Fernandes FDM, Wertzner HF. ABFW — Teste de linguagem infantil nas
areas de fonologia, vocabuldrio, fluéncia e pragmatica. Sdo Paulo: Pré-
Fono; 2000. p.5-40.

13. Alvarez AM, Carvalho IA, Caetano AL. Perfil de habilidades fonoldgicas.
2a ed. Sdo Paulo: Via Lettera; 2004.

14. Stein LM. Teste de desempenho escolar: Manual para aplicacdo e
interpretacdo. Sio Paulo: Casa do Psic6logo; 1994.

15. Bogossian MADS, Santos MJ. Manual do examinador: Teste Illinois de
habilidades psicolinguisticas. Rio de Janeiro: EMPSI; 1977.



