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1. Introducéo

Rearranjos cromossdmicos ocorrem em 0,6% dos nascimentos, sendo que boa parte destas anormalidades cromossdmicas esta
relacionada a atraso neuromotor ou retardo mental (Battaglia, 2005). O diagndstico da sindrome de delecéo é sugerido pelos achados
confirmados pela deteccdo de uma delegdo da banda mais distal do brago curto do cromossomo 1 (1p36), associado a caracteristica
facial, atraso neuromotor e retardo mental que também é utilizado para a hip6tese diagndstica. A prevalénciada sindrome é de 1 para
cada 10.000 recém-nascidos ( Shapiraet a., 1997). As caracteristicas tipicas craniofacias, consistem em sombrancelhas em linhareta,
olhos profundos, hipoplasia do terco médio da face, nariz largo e achatado, queixo pontudo, atraso no fechamento da fontanela
anterior (77%) e orelhas anormais. Outras caracteristicas incluem hipotonia muscular mais acentuada nos primeiros anos de vida,
grave atraso no desenvolvimento neuromotor, microcefalia, deficiénciamental de grau variavel, anormalidades estruturais do cérebro
(88%), cardiopatia congénita (71%), problemas de visdo (52%), perda auditiva (47%), anomalias esquel éticas (41%), anormalidades
da genitdlia externa (25%), e anormalias renais (22%).

Apbs revisdo daliteratura, pode-se observar que a maioria dos estudos refere-se aos achados clinicos e exames genéticos, associado a
descricdo do desenvolvimento motor sob o enfoque neurolégico. Atuamente, a énfase estd na documentacdo do desempenho
funcional da crianga (Mancini et a., 2002). Desta forma, ndo existem dados sobre o impacto desta sindrome no desempenho da
crianca em atividades funcionais de vida didria. Outra limitagdo € a predominancia de evidéncias estrangeiras apenas sobre 0s
aspectos clinicos, dificultando a caracterizacgo do perfil funcional para criangas brasileiras portadoras da Sindrome de delecéo do
cromossomo 1p36.

Apesar desta ser uma sindrome prevalente, principalmente em criangas com retardo mental, ha poucos relatos na literatura,
principalmente em relacdo a caracterizagdo das alteragdes que afetam a estrutura e funcdo de vérios sistemas do corpo, sendo
necessério descrever o perfil funcional destes pacientes para posterior encaminhamento aos servicos de sallde especializados.

Desta forma, torna-se relevante caracterizar o perfil funcional destes pacientes por meio de uma escala padronizada e validada a
populacgdo brasileirainfantil (PEDI- Inventério da Avaliagdo Pediatrica de Incapacidade)

2. Objetivos

Caracterizar o desempenho funcional de uma crianga com Sindrome da delegdo do cromossomo 1p36, utilizando o Inventério de
Avaliacdo Pediétrica de Incapacidade (PEDI).

3. Desenvolvimento




Este trabalho trata-se de um estudo de caso, cujos dados do Inventario de Avaliagdo Pediatrica de Incapadidade (PEDI) foram
coletados a partir do prontuério de M.E.P. com a Sindrome de del ecéio do cromossomo 1p36. Esta avaliagdo padronizada, assm como
outras, é redlizada de forma sistemética na maioria dos pacientes da clinica de Fisioterapia da UNIMEP. Para divulgacdo das
informagBes contidas neste estudo foi solicitado a mée consentimento apos esclarecimentos acerca do estudo.

O PEDI é administrado no formato de entrevista estruturada com um dos cuidadores da crianca. Ele informa sobre o perfil funcional
de criangas entre seis meses e sete anos e seis meses de idade, em trés niveis de funcdo: auto-cuidado, mobilidade e funcdo socia. O
perfil funcional documentado pelo PEDI avalia as habilidades disponiveis no repertério da crianca para desempenhar atividades e
tarefas de suarotina didria (Parte 1), bem como o seu nivel de independéncia ou a quantidade de ajuda fornecida pelo cuidador (Parte
I1) e as modificagdes do ambiente utilizadas no desempenho funcional (ParteIll).

A Parte | do teste avalia habilidades da crianca em trés escalas funcionais. A escala de auto-cuidado inclui 73 itens ou atividades
funcionais, agrupadas nas seguintes tarefas. alimentacdo; higiene pessoal; banho; vestir/despir; uso do toilete; continéncia urinaria e
fecal. A escala de mobilidade inclui 59 itens ou atividades funcionais, agrupadas nas seguintes tarefas: transferéncias, locomocéo
dentro de um ambiente; locomogédo em ambientes externos; uso de escadas. A escala de fung&o social consiste de 65 itens agrupados
nas seguintes tarefas: compreensdo funcional; expressdo funcional; resolucdo de problemas; brincar; auto-informacdo; orientagcdo
temporal; participagdo em tarefas domésticas; nocoes de auto-protecdo; funcéo na comunidade. Cada item, que constitui as escalas
dessa parte, € avaliado com escore 1 (se a criancafor capaz de desempenhar a atividade em suarotinadiéria) ou escore 0 (se a crianca
ndo for capaz de desempenha-1a). Nessa primeira parte do teste PEDI, a pontuacdo dada aos itens que compdem cada escala é somada,
resultando em um escore total bruto para cada area de funcéo.

A Parte Il do teste PEDI avaliaaindependénciafuncional da crianca, que € umamedidainversa da quantidade de gjuda ou assisténcia
fornecida pelo cuidador no desempenho de oito tarefas de auto-cuidado, sete tarefas de mobilidade e cinco tarefas de funcéo socia. A
guantidade de assisténcia do cuidador € mensurada em escala ordinal que varia de 0 (indicando necessidade de assisténcia total) a
cinco (a crianga é independente no desempenho), com graduacdes intermediarias indicando nivels intermediarios de gjuda (maxima,
moderada, minima e supervisdo). Da mesma forma, como na Parte |, a pontuagéo dada para as tarefas em cada uma das trés éreas
funcionais é somada, resultando em trés escores totai s brutos de independéncia.

A Parte I11 do teste documenta a freqiiéncia de modificagdes do ambiente utilizadas no desempenho das mesmas tarefas funcionais
descritas acima (Parte 11). Neste estudo, foram utilizadas somente as escalas das Partes | e |l do teste. Estudos de validade e
confiabilidade revelaram coeficientes elevados, indicando que esse é um teste valido e fidedigno (Haley et al., 2000; Feldman et al.,
1990; Ganotti e Cruz, 2001). O escore total bruto obtido em cada escala pode ser transformado em escore normativo (percentil de
desempenho) e em escore continuo (obtido por meio de metodol ogia especifica de transformagéo Rasch) (Mancini et a., 2002).

4. Resultado e Discussao

M.E.P é umacrianca de 2 anos e 7 meses portadora da Sindrome de del ecéo do cromossomo 1p36, que realiza atendimento na Clinica
de Fisioterapia da UNIMEP nas éreas de fisioterapia e fonoaudiologia. Em relagdo aos dados de nascimento: RN pés-termo, parto
cesarea, com 2.300kg e 47 cm, demorou a chorar, apresentou ictericiae fez uso de incubadora durante 10 horas. A méae relatou que no
inicio da gestacéo fez uso de hormdnio para menstruar, devido o fato do resultado do exame de gravidez ter dado negativo. Apos
confirmar a gestacdo realizou acompanhamento pré-natal, sem interrupcdes. A crianca apresenta cardiopatia (2 sopros—1 de2 mme
1 de 4 mm, sendo que o 1° ja fechou), audicio normal, hipotonia, e a mde ndo sabe informar se a crianca apresenta problemas de
visdo. Foi realizado o exame de cariétipo de alta resolugdo, onde no resultado foi observada uma provavel delegdo na banda 1p36.22
do brago curto do cromossomo 1 em cada célula examinada em uma resolucdo de 550 bandas, onde foi sugerido a analise com
técnicas moleculares para confirmacdo desta delecdo, bem como um aconselhamento genético para interpretacdo do resultado. Em
tomografia computadorizada do cranio e ultrassonografia craniana transfontanela, os resultados obtidos foram todos normais. Estas
caracteristicas fenotipicas, evidentes na face sindrémica e hipotonia muscular associada a atraso neuromotor e a presenca de delecdo
apontada pelo exame genético, conforme relatado na literatura confirmam a hipdtese diagndstica desta sindrome. Além das
caracteristicas descritas anteriormente, ela também apresenta comportamentos estereotipados como morder as méos.

Os resultados obtidos através do Inventério de Avaliagédo Pediatrica de Incapacidade (PEDI), foram os seguintes: em relacdo as &rea
de auto-cuidado (habilidades funcionais) totalizou um escore bruto 12 e continuo 34.1 (+/- 2.0) e (assisténcia do cuidador) 1 de escore
bruto e continuo de 11.6 (+/- 11,6); em relagdo a mobilidade (habilidades funcionais) o escore bruto foi 2 e continuo 11.4 (+/- 4.7) e
(assisténcia do cuidador) 0 de escore bruto e continuo, e for fim afuncdo socia (habilidades funcionais), totalizou um escore bruto 4,
continuo 14,7 (+/-3,2) e (assisténcia ao cuidador) 0 de escore bruto e continuo. Os escores normativos de todas as &reas deram abaixo
de 10, confirmando a suspeita de atraso do desenvolvimento neuropsicomotor. Estes resultados apresentam-se natabela 1.

Quanto maior 0 escore continuo, maior a capacidade da crianca e consequentemente maior a independéncia desta. Porém, como
observado nafigura l, apesar da crianca apresentar um escore continuo maior para a area de auto-cuidado (habilidades funcionais) em
relacdo as &reas de mobilidade e funcéo social, ela é total mente dependente do cuidador.

5. Consider agbes Finais



A partir dos resultados rel atados anteriormente, podemos concluir que a M.E.P, apresenta uma pontuagdo maior do escore continuo de
habilidades funcionais na &rea de auto-cuidado em relagéo ao de assisténcia ao cuidador, e em relacdo a mobilidade e a fungdo social
o que reflete que a crianca apesar da sua pontuacdo mais elevada nesta area, € totalmente dependente do cuidador.

Assim como pelo resultado da PEDI, acentuamos a afirmacdo de que para uma crian¢a com a idade da M.E ( 2 anos e 7 meses), ela
esta com um atraso no DNPM, e o fato dos cuidadores ndo estimularem a crianga naquilo que ela é capaz de fazer, faz com que ndo
ocorra uma melhora significativa no quadro. Desta forma, € importante orientar os pais em relagdo a estimular a crianga no que ela
tem maior dificuldade, pois isto favorece o desempenho das habilidades funcionais e contribui para 0 aumento do nivel de
independéncia da crianca em relagéo ao cuidador (Brianeze et. al., 2009)

Sendo assim, posteriormente a aplicag@o deste Inventério de Avaliagdo Pediétrica de Incapacidade pode favorecer e contribuir na
identifi-cagc@o de prejuizos no desempenho da crianga, possibilitando que o cuidador acompanhe a evolugdo do tratamento com
nitidez e colabore com o plano de tratamento, trazendo maior autonomia para o paciente.

Por fim, a partir da revisdo de literatura realizada, observou-se que este trabalho refere-se a resultados inéditos, pois ndo ha na
literatura um estudo que demonstre as capacidades funcionais de pessoas com esta sindrome e como serd o desenvolvimento dessas
criancas e a relagdo com o nivel de assisténcia ao cuidador. Além disso, cabe ressdtar a necessidade de reavaliag8o, para
acompanhamento e orientagdo familiar no decorrer do desenvolvimento desta crianga
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Figura 1. Grafico referente ao escore confinuo para habilidade funcional e
assisténcia ao cuidador das areas de auto-cuidado, mobilidade e fungio social

Tabela 1: Dados referente ae escore brufo, ao escore normativo (idade de 2* ¢ Tm) e escore confinug e
respectivo erro-padrio

SCOME BRLITO ESCOAE BN AR | ORE COMTRMILD | ERAY
MORMATIO

Hahilidede Funcional

Agit-c1iddac

Rasksiinia ¥ Anaia se 10
ruidados

Aaitn-cisdado

WlaliiFiikasdi Fiigiiiinal B

Mohilidade

Fsnin it o i Aibaian de 140
ruidadon




