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RESUMO

Introducgdo: A Craniossinostose Coronal bilateral implica em diminuigdo do Perimetro Craniano (PC) no eixo antero-
posterior (Braquicefalia) e frequentemente se associa ao aumento do eixo céfalo-caudal (vertical-altura) do cranio
(Turricefalia), sendo um dos achados mais comuns nas Sindromes de Crouzon e Apert. Objetivo: Identificar, analisar
e sintetizar os métodos de avaliagdo cognitiva apropriados para o acompanhamento da evolugdo de pacientes
com cranioestenoses sindromicas, em particular as sindromes de Apert e de Crouzon. Método: Trata-se de uma
revisdo de escopo. Para a formulacdo da pergunta norteadora da pesquisa e da estratégia de busca, foi utilizada a
estratégia Population [((Apert OR Crouzon) AND (Disease OR Syndrom*))], Concept [((cognit* OR neurobehavioral
OR neurocognit* OR neuropsyc*) AND (evaluation OR evaluations OR assessment OR “test” OR tests OR status OR
development OR disorder OR disorders OR impairment OR impairments OR impaired OR function OR functions))] e
Context (em qualquer contexto). Foram inclusos os artigos escritos em inglés, portugués e espanhol em qualquer
periodo. A busca foi realizada nas bases de dados: Embase, Scopus, PubMed/MEDLINE e rede BVS Salud. Resultados:
Inumeros testes de avaliagdo cognitiva validados internacionalmente foram aplicados aos pacientes com Apert e
Crouzon, mas ndo se observou uma padronizacdo (protocolo) seguida pelas varias unidades de assisténcia. Dos 75
tipos de Testes Cognitivos aplicados houve o predominio da Escala de Inteligéncia de Wechsler (e seus subtestes),
50%. Na populacdo avaliada predominou duas faixas etarias: escolares e adolescentes. As criangas com Apert e
Crouzon obtiveram escores piores nos transtornos de socializagdo, atencao e internalizagao quando comparadas com
0 grupo normativo, sendo os piores resultados encontrados em Apert. Fatores que interferem no desenvolvimento
neuropsicomotor: pressdo intracraniana, malformagdes encefélicas, genética, idade na corregdo cirdrgica (postergacdo
da primeira cirurgia apds um ano de idade associou-se a um quociente de inteligéncia mais baixo), institucionalizagao,
ambiente familiar, escolaridade dos cuidadores e nivel socioeconémico. Consideragoes finais: os resultados obtidos
contribuiram para maior conhecimento do perfil cognitivo dos pacientes com estas sindromes. Somente conhecendo
as habilidades e dificuldades neuropsicomotoras, cognitivas e psicossociais dos pacientes com Apert e Crouzon é
que as equipes de saude, da escola e de cuidadores poderdo entender melhor a capacidade perceptiva destes no
processo de aprendizado e estardo mais aptas em atender as necessidades especiais destes pacientes e poderao
ofertar os estimulos mais adequados no momento mais oportuno.
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|NTRODU(;,AO As alteracdes morfoldgicas cranianas observadas
nas Craniossinostoses Sindromicas sdo variadas,
existindo mais de 150 sindromes associadas a
Craniossinostose Sindromica!, sendo de especial
interesse, neste estudo, as Sindromes de Apert e

A Craniossinostose Sindrémica consiste
na fusao prematura das suturas cranianas
em pacientes sindromicos e afeta em torno

de 1:100.000 a 1:30.000 nascidos vivos deCrouzon. ) _

causando restricdo do crescimento do cranio A prevalencia da Sindrome de Apert varia
~ A . . . . ; ; 1,3-4

e alteragdes na base do cranio com hipoplasia de 1:80.000 a 1:160.000 nascidos vivos!34. Na

e dismorfismo associados® Os pacientes com Sindrome de Apert, observa-se craniossinostose do
Craniossinostose Sindrémica s30 mais propensos tipo Braquicefalia devido a defeito de fechamento
a ter dilatagdo ventricular, hidrocefalia, expans&o “ja linha n'led@ cranlgfaC|aI’que ocorre devido
do espaco subaracnéideo e hérnia tonsilar @ coalescéncia de ilhas dsseas resultando

cerebelar quando comparados aos pacientes com &M malformacdes da face media; anomalias
craniossinostoses esporadicas de sutura Gnical2. odontoldgicas; fenda palatina ou palato estreito com
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tumefacles; sindactilia, além de outras anormalidades
axiais esqueléticas. A maioria dos casos de Apert surge
esporadicamente devido a mutacdes no gene FGFR2,
embora existam casos familiares com transmissdo. A
sindrome de Apert é caracterizada pela presenca de
craniossinostose multissutura, retrusdo do terco médio
da face e sindactilia das maos. As malformacoes estdo
presentes ao nascimento e a inteligéncia pode ser
afetada e sdo responsaveis pelos déficits funcionais®”’
(secundarios a ndo aquisicdo da fungdo ou a perda da
capacidade funcional ja adquirida), destacando-se as
anormalidades nos sistemas: a) musculo-esquelético
(sinostose progressiva de multiplos ossos); b)
respiratériol’® e c) nervoso central e periférico, por
interferirem diretamente no desenvolvimento cognitivo.
As criancas com Apert apresentam uma ampla
variagdo do desenvolvimento cognitivo e pontuagdo
variada do QI de causa multifatorial como: idade
da crianga na primeira cirurgia craniana realizada,
anomalias da substancia branca, ventriculomegalia,
deficiéncias visuais e auditivas, habilidades motoras
finas deficientes devido a sindactilia, desenvolvimento
da fala e da linguagem, aspectos psicossociais,
ambiente no qual a crianca se desenvolve (familiar
ou instituicao) e outros!~616569-7378  As criangas com
sindrome de Apert criadas dentro da familia possuem
melhor desenvolvimento cognitivo que seus pares
institucionalizados®8-1°. A influéncia das anormalidades
da substancia branca no desenvolvimento cognitivo e na
pontuacdo do QI foi variavel na literatura e os resultados
dos estudos de malformacdes da substancia branca
(do corpo caloso, septo pellcido e sistema limbico)
sugeriram que estas malformagdes podem levar a
uma maior incidéncia de transtornos de memoria,
cognicao e comportamento!68211-13 As anomalias do
septo pellcido estavam mais associadas ao Quociente
de Inteligéncia (QI) < 70+101314 H3 na literatura a
seguinte proposta de classificagdo diagnostica clinica:
a) Caracteristicas clinicas classicas (craniossinostose
multissutura, retrusdo do terco médio da face e
sindactilia) ou b) Caracteristicas clinicas sugestivas
e uma variante patogénica heterozigdtica no FGFR2
identificada por teste genético molecular®. Todos
os individuos com Apert tém variante patogénica
heterozigdtica no FGFR2 e a analise de sequéncia
de FGFR2 detecta pequenas delecdes/insergdes
intragénicas, variantes missense, nonsense e de sitio
de emenda e duas mutagdes adjacentes, denominadas
S252 W e P253R. A mutacdo ocorre no gene do receptor
2 do fator de crescimento de fibroblastos (FGFR2)*10,

A incidéncia da Sindrome de Crouzon é
variavel na literatura, sendo relatada entre 1:50.000
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e 1:1.000¢, sem distingao de acometimento quanto ao
sexo; entretanto, ha relatos de que a craniossinostose
do tipo sagital e/ou metdpica predomina no sexo
masculino e quando a craniossinostose é coronal ou
bicoronal predomina no sexo feminino. A sindrome de
Crouzon é a mais frequente das disostoses craniofaciais,
responsavel por aproximadamente 4,8% de todos os
casos de craniossinostose e sendo a mais comum do
grupo das craniossinostoses complexas. A taxa de
transmissdo dominante é de 100% e tem penetrancia
de larga escala com expressao fenotipica altamente
variavel. A Sindrome de Crouzon é uma sindrome
disgenética multifatorial, onde se observa Braquicefalia,
impressoes digitais pronunciadas do cranio, hipoplasia
do terco médio da face, drbitas rasas e alteragdo do
gene FGFR219-1015-16 J3 na Sindrome de Crouzon
com Acantose Nigricans, observa-se Braquicefalia,
impressoes digitais pronunciadas do cranio, hipoplasia
do terco médio da face, drbitas rasas e alteragdo do
gene FGFR31-2:6:5-10.12-13,1517-18  Tanto o gene FGFR2,
quanto o gene FGFR3 estdo relacionados aos fatores
de crescimento fibroblastico e a matriz extracelular.
Mutagdes nestes genes resultam em alteragdes na matriz
extracelular que passa a secretar citosinas de maneira
autocrina e paracrina, modificando a propria matriz
e alterando o processo osteogénico, resultando nas
anormalidades encontradas na Sindrome de Crouzon?.
A fusdo precoce das suturas cranianas, centrofaciais e
da base do cranio, determina a Braquicefalia; os ossos
fundidos se tornam uma estrutura dssea fixa e Unica;
compensatoriamente, ha o crescimento na direcdo das
suturas abertas como uma tentativa de possibilitar
0 crescimento craniofacial e o desenvolvimento do
encéfalo; resultando em crescimento 6sseo anémalo
e deformidades faciais'%!>-6, As malformacoes de
Crouzon sdo responsaveis pelos déficits funcionais
(secundarios a ndo aquisicdo da funcdo ou a perda
da capacidade funcional ja adquirida), destacando-
se as seguintes alteragbes: a) labio superior curto,
hipoplasticidade maxilar, prognatismo, hipoplasia
centrofacial, maxila hipoplasica, desoclusdo dentaria,
arco dental em forma de V com dentes muito
espacgados, fissura palatina ou labiopalatina, palato em
ogiva, uvula bifida, labio superior curto, labio inferior
e lingua proeminentes, micrognatia, diminuigdo das
dimensdes da arcada dentdria superior, apinhamento
das denticGes decidua e secundaria, mordida cruzada,
dentes malformados, erupgdo dentaria atrasada,
impactacdes, canino maxilar, erupcdo dentaria
ectopica, agenesia dentaria; b) perda auditiva do
tipo condutivo consequente as deformidades do
ouvido médio como as alteragbes do estribo, fusdo
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no promontdrio, anquilose do martelo, distorcbes e
estreitamento do didmetro do ouvido médio, agenesia
da membrana timpanica e atresia do canal auditivo
externo. As infeccGes recorrentes do tipo otite média
ocorrem devido as malformagGes existentes e contribuem
para a perda auditiva; c) no sistema tegumentar, na
Sindrome de Crouzon com Acantose Nigricans, ha
manchas aveludadas, cor marrom a preto no pescogo,
nas axilas e na regido inguinal; d) no sistema musculo-
esquelético, ha sinostose progressiva de multiplos ossos
(cranio, face, vértebras cervicais) determinando fusdo
de vértebras cervicais, principalmente em C2-C3 e C5-
C6; e) no sistema respiratdrio, ha o “nariz em bico de
papagaio” (Pollybeak deformity) decorrente da acentuada
hipoplasia dos maxilares e encurtamento anterior do
dorso nasall1520-23, A obstrucdo das vias aéreas superiores
€ secundaria ao desvio septal, ao encurtamento nasal
anterior e ao estreitamento rinofaringeo, causando
angustia respiratéria aguda, dispneia, polipneia, apneia
e roncos durante o sono. A maxila retrusiva e o palato
ogival levam a insuficiéncia respiratoria de graus
variados e a Sindrome de Apneia Obstrutiva do Sono
(SAQS); €e) no sistema nervoso central e periférico ha
Braquicefalia e impressdes digitais pronunciadas do
cranio, fronte alta e larga, abaulamento da fontanela
anterior, achatamento occipital e protuberancia fronto-
occipital (Turricefalia). O desenvolvimento cognitivo é
normal na maioria dos casos. Ha relatos na literatura de
pacientes com déficit cognitivo secundario a Hipertensao
Intracraniana (HIC) de duragao prolongada com corregao
cirdrgica postergada®i11>1624, A HIC e a hidrocefalia
progressiva podem ocorrer nos pacientes com Crouzon
e levar a consequéncias como déficit cognitivo e atraso
do desenvolvimento neuropsicomotor, sendo imperativo
o diagndstico precoce e o0 manejo precoce da HIC e da
hidrocefalia. A estenose de jugular presente em pacientes
com Crouzon leva a congestdo venosa cerebral, absorcdo
prejudicada do liquido cefalorraquidiano e hidrocefalia.
A congestdo venosa cerebral se mantém mesmo apos
a cirurgia de Derivagdo Ventriculo-Peritoneal (DVP) para
a corregao da hidrocefalia, evoluindo para herniagao
tonsilar. O desenvolvimento de impressdes cerebriformes
na regido cranio occipital, a HIC e o alargamento da
fossa hipofisaria, sdo sinais de alerta para gravidade.
MalformacgGes encefdlicas como ventriculomegalia,
malformacao de Arnold-Chiari e agenesia de corpo caloso,
podem ser encontradas em Crouzon; f) hipertelorismo,
exoftalmia, proptose bilateral, estrabismo divergente,
atrofia Optica, perda da acuidade visual, nistagmo,
coloboma, anisocoria, micro ou megalocdrnea, catarata,
glaucoma, disturbios visuais secundarios a paresias ou
agenesias da musculatura ocular extrinseca. A atrofia
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Optica é decorrente do canal éptico estreito. A exposicdo
ocular, como resultado de drbitas rasas, pode resultar em
abrasGes da cérnea, conjuntivite ou ceratoconjuntivite.
HIC pode provocar complicacdes como atrofia Optica
bilateral, nistagmo, estrabismo e cegueira.

A avaliagdo cognitiva investiga os processos de
aprendizagem e de aquisicdo de conhecimento através
da percepgéo da informagdo do meio em que o individuo
estd inserido e que esta registrado na memoria deste.
Investiga o processo de aprendizagem que consiste
nas competéncias, habilidades, conhecimentos,
comportamentos e valores que foram adquiridos ou
modificados como resultado de estudo, experiéncia,
formacgdo, raciocinio e observacdo. Os processos de
aprendizagem e de aquisicdo de conhecimento se fazem
através da percepcdo. A percepgdo € a fungdo cerebral que
atribui significado a estimulos sensoriais, a partir de
histérico de vivéncias passadas (memorias). Através
da percepcdo, um individuo organiza e interpreta
suas impressdes sensoriais para atribuir significado
ao seu meio. A percepcgao consiste na aquisicao,
interpretacdo, selecao e organizagao das informacoes
obtidas pelos sentidos e a avaliagdo cognitiva investiga
detalhadamente a capacidade funcional do individuo. A
importancia da avaliacdo cognitiva é possibilitar o estudo
das capacidades funcionais do individuo através do uso
de instrumentos (escalas, exames e testes) que avaliam
o desempenho do individuo em relagdo a linguagem,
atencdo, memodria, raciocinio, definindo o perfil deste
em seus pontos fortes e dificuldades em relagao ao seu
aprendizado. A relevancia da avaliagdo cognitiva em
Apert e Crouzon é fornecer informagdes detalhadas sobre
as habilidades e as dificuldades neuropsicomotoras,
cognitivas e psicossociais destes pacientes contribuindo
para que as equipes (saude, escola e cuidadores) estejam
mais aptas em atender as necessidades especiais destes
pacientes, ofertando a estimulacdo e os tratamentos
necessarios de forma mais adequada e no momento
mais oportuno; o que possibilitara estes pacientes
atingirem seu desenvolvimento pleno e se tornarem
adultos funcionalmente capazes, independentes e com
qualidade de vida satisfatoria 202532,

Este estudo tem como objetivo identificar, analisar
e sintetizar os métodos de avaliagdo cognitiva apropriados
para o acompanhamento da evolucdo de pacientes com
cranioestenoses sindromicas, em particular as sindromes
de Apert e de Crouzon.

METODOLOGIA

Trata-se de uma revisdao de escopo que segue
a proposta do Instituto Joanna Briggs (JBI, 2021)33-34,
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Esta revisdo foi estruturada por meio das
seguintes etapas: 1) elaboragdo da pergunta norteadora
e do objetivo da revisdo; 2) elaboragdo da estratégia
de busca; 3) pesquisa nas bases de dados; 4) selegao
dos artigos com base na leitura de titulos e resumos; 5)
selegdo de artigos cientificos a partir da leitura integral
dos mesmos; 6) sumarizagdo dos resultados; e 7)
apresentacdo e discussao dos resultados encontrados.

Para a formulacdo da pergunta norteadora
da pesquisa e da estratégia de busca, foi utilizada a
estratégia Population, Concept e Context (PCC). Dessa
forma, definiu-se P-pacientes com cranioestenoses
sindrémicas (Sindromes de Apert e Crouzon);
C-métodos de avaliagdo cognitiva; C-em qualquer
contexto. Seguindo essa definigdo, elaborou-se a
seguinte pergunta norteadora: “Quais os métodos
de avaliagdo cognitiva utilizados em portadores de
Cranioestenoses Sindromicas (Sindromes de Apert e
Crouzon).

Estabeleceu-se como critério de inclusdo
artigos que continham os trés elementos do PCC, que
respondiam a pergunta da pesquisa, escritos em inglés,
portugués e espanhol em qualquer periodo. Foram
excluidos os artigos escritos em outros idiomas, os que
ndo respondiam a pergunta norteadora da pesquisa,

Tabela 1

as revisOes de literatura, opinido de especialistas,
folhetos ou aqueles cujos textos completos ndo foram
encontrados de forma online.

A busca dos artigos foi realizada entre 6 de maio
e 8 de junho de 2022, com apoio de duas bibliotecarias,
nas seguintes bases de dados: Embase, Scopus,
National Library of Medicine (PUBMED/MEDLINE) e na
rede BVS Salud (OPAS, OMS, BIREME, LILACS).

Para a busca, foram utilizados descritores em
salde (Decs/Mesh), palavras-chaves e seus termos
alternativos. Para a realizacdo da busca foram
utilizados os operadores boleanos or, and e definidos
os seguintes termos Population [((Apert OR Crouzon)
AND (Disease OR Syndrom*))]1, Concept [((cognit* OR
neurobehavioral OR neurocognit* OR neuropsyc*) AND
(evaluation OR evaluations OR assessment OR “test”
OR tests OR status OR development OR disorder OR
disorders OR impairment OR impairments OR impaired
OR function OR functions))] e Context (em qualquer
contexto).

A Tabela 1 apresenta os descritores em saude
(Decs/Mesh), palavras-chave com seus termos
alternativos e a mnemonica Populagdo Conceito e
Contetdo (PCC) utilizados na estratégia de busca.

Descritores em saude (Decs/Mesh), palavras-chave com termos alternativos, mnemonica Populagdo Conceito e Contetdo (PCC).

Mneménica P (Populagao)

C

C (Conceito) (Conteido)

“Apert Crouzon Disease” or “Apert Syndrome”
or “Crouzon Disease” or Syndrome,
Apert” or “Apert-Crouzon Disease” or
“Apert Crouzon Disease” or "Disease,
Apert-Crouzon” or “Apert Syndrome” or
“Syndrome, Apert” or “Acrocephalosyndactyly
(Apert)” or “Acrocephalosyndactyly, Type
1" or “Acrocephalosyndactylies, Type

Descritores 1" or “Type I Acrocephalosyndactylies”

“Functions, Cognitive Avaliation” or * Function,
Cognitive Avaliation” or “Cognitive Functions
Avaliation” or “Cognitive Function Avaliation” or
“Cognitions Avaliation” or “Evaluation of cognitive
impairment” or “Cognitive Performance Avaliation”
or “Functions, Cognitive Evaluation” or * Function,
Cognitive Evaluation” or “Cognitive Functions
Evaluation” or “Cognitive Function Evaluation” or

“Cognitions Evaluation” or “Cognitive Assessment Em qualquer

é hP;lI:vras- or “Type I Acrocephalosyndactyly” Screening Instrument” or “Neurobehavioral Cognitive contexto
or “"Acrocephalosyndactyly, Type 1” Status Examination” or “Neurocognitive Test” or
or “Acrocephalosyndactylies, Type “Neurocognitive Tests” or “Testes Neuropsicoldgicos “or
1" or Acrocefalossindactilia Tipo II” “Neuropsychological Tests” or “Pruebas
or “Acrocephalosyndactylia Type Neuropsicoldgicas” or “Exame Cognitivo” or “Teste
11" or “Acrocefalosindactilia Tipo II” Neuropsicoldgico” or “Neuropsychological Assessment”
or “Acrocefalossindactilia Tipo 2” or or “Developmental Neuropsychological Assessment”
“Acrocephalosyndactylia Type 2" or or “Developmental Neuropsychological Tests” or
“Acrocefalosindactilia Tipo 2 Repeatable Battery
((cognit* OR neurobehavioral OR neurocognit*
OR neuropsyc*) AND (evaluation OR evaluations
Desc/Mesh ((Apert OR Crouzon) AND (Disease OR OR assessment OR “test” OR tests OR status Em qualquer

Syndrom*))

OR development OR disorder OR disorders OR contexto
impairment OR impairments OR impaired OR

function OR functions))

Fonte: Bauru, 2022.
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Entre os 184 artigos encontrados (Embase=74
referéncias, Scopus=56 referéncias, National Library
of Medicine PUBMED/MEDLINE=34 referéncias e na
Rede BVS Salud-OPAS, OMS, BIREME, LILACS=20
referéncias), 90 foram excluidos com o apoio do
software Mendeley, por estarem duplicados. Apos
leitura criteriosa dos titulos e resumos dos 94 artigos
restantes, 46 foram selecionados para a leitura do
texto completo e entre eles 21 foram selecionados
por responderem a pergunta de pesquisa.

Lovalho AF, Barreto AF, Astolfi GHB, Mazzo A, Fernandes AY

Dessa forma, a amostra final deste estudo
foi composta por 21 artigos. O processo de selecdo
dos estudos foi realizado por dois avaliadores
independentes e esta apresentado na Figura 1.

Para fim de analise, os artigos foram numerados
de 01 a 21 e denominados de “estudo”. Os resultados
foram apresentados na forma de tabelas e relatorio
discursivo. Para cumprir o rigor metodoldgico foi
aplicada a ferramenta Prisma adaptada para Revisao
de Escopo (TRICCO, A. C. et al. 2018)33-34,

Figura 1: Fluxograma do processo de sele¢do dos estudos. Bauru, 2022.

RESULTADOS

Entre os 21 estudos que fizeram parte dessa
amostra, 19 publicacdes foram publicadas em inglés
(90,48%), nos ultimos 40 anos, nos continentes:
América, Europa, Africa e Oceania. O Brasil foi o pais

Medicina (Ribeirdo Preto) 2023;56(1):e-203361

onde se desenvolveu o maior nimero de publicagdes com
seis publicacdes (28,5%), seguido pelo Reino Unido com
quatro publicagGes (19,0%), EUA com trés publicacGes
(14,3%), Australia com duas publicacGes (9,5%), Franca
com duas publicagbes (9,5%) e com uma publicagdo
(4,8%) a Espanha, Grécia, Holanda e Nigéria.



Avaliagdo cognitiva em Apert e Crouzon

A Tabela 2 apresenta os estudos segundo
autoria (autor principal), ano de publicacdo, titulo
do estudo, pais da publicacdo e local (instituicdo)

em que foi realizado.

Tabela 2

A Tabela 3 apresenta os estudos segundo os
tipos de métodos de avaliagdo cognitiva utilizados

para se avaliar o paciente.

Estudos selecionados segundo autoria, ano de publicagdo, tipo de estudo e pais de publicagdo.

Local em que

Estudo Autoria An_o de.. Titulo Pal-s de.. o estudo foi
publicacao Publicacao .
realizado
Tara L. Apert Syndrome Synonym: Seattle Children’s
E1l Wenger M. 2019 pert sy ynonym: E.U.A. .
et al. Acrocephalosyndactyly Type I Hospital
Hilton C Fingers Matter: The Development of UCL Institute of
E2 et al ’ 2019 Strategies for Solving Arithmetic Problems Reino Unido Education, University
’ in Children With Apert Syndrome College London
French National Re-
ference Center for
Paternoster SYM9.9C Cognitive Assessment in Craniofacial malfor-
E3 G. et al 2019 School Age Crouzon and Pfeifer after Franca mations, Hospital
’ ’ early Fronto-facial Monobloc Necker Enfants
Malades e Clinique
Marcel Sembat
A 37-year-old Nigerian woman
E4 Kana M. et 2018 with Apert.syndrome med.lcal and Nigéria Kadqna S.tate
al. psychosocial perspectives: a case University
report.
. An Explgrat|on of the COgI’l.Itlve, UCL Institute of
Hilton C. et Physical and Psychosocial : . : - .
E5 2017 : . Reino Unido Education University
al. Development of Children with Apert
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Tabela 3
Estudos selecionados segundo os tipos de métodos de avaliagdo cognitiva utilizados para se avaliar o paciente.

Método de avaliagdo Estudo

3, 6,7, 8,11, 12,
13, 14, 15, 16,

Escala de Inteligéncia de Wechsler com suas multiplas variagdes adaptadas para a faixa etaria
do examinado e seus varios subtestes?5-32:36-39

17, 18
Teste de Wechsler Intelligence Scale for Children (WISC-III) [Wechsler, 1994)]?5-32:36-39 6 7’13’ 1116, 11%3’ 13,
Teste de Wechsler para adultos-WAIS?5-32,36-39 6.7, 111’712’ 14,
Teste de Wechsler Nao-Verbal?5-32:36-39 3,8
Teste de Wechsler para criangas-WISC IV?25-32:36-39 3
Teste de Wechsler para criangas pré-escolares -WPPS125-32,36-39 11
Teste de Wechsler de Chave Numérica 25-32:36-39 17
Teste de Wechsler-WAIS, subteste de Percepgao Visual 25-32:36-39 17
Teste de Wechsler-WAIS, subteste de Figuras Incompletas?5-32:36-39 17
Teste de Wechsler-WAIS, subteste de Vocabulario2>-3236-39 17
Teste de Wechsler-WAIS, subteste de Aritmética e de resolugdo de problemas
aritméticos?5-3236-39 17
Teste de Wechsler-WAIS, subteste de Compreensao?5-32:36-39 17
Teste de Wechsler-WAIS, subteste de Imagem?>-32:36-39 17
Teste de Wechsler-WAIS, subteste de Cubos?>-32:36-3° 17
Teste de Wechsler-WAIS, subteste de Semelhancas de Raciocinio?5-32:36-39 17
Teste de Wechsler-WAIS, subteste de Compreensdo de Quadrinhos?>-32:36-39 17
Quocientes de Inteligéncia (de inteligéncia verbal, de inteligéncia geral, de desempenho e de 6,7,11, 13, 18,
inteligéncia em escala real)25-32:36-39 20
Token Test de: (De Renzi e Vignolo) e (Di Simoni)?5-3242 6,11
Teste de fungdes atencionais (TEA-Ch)?25-3242 3,13
Teste de Stroop25-32:42 6, 11
Teste de Vocabuldrio de Imagens Peabody?5-32, 6,11
Matrizes Progressivas de Raven (PM-47)25-32:40 3,8
3Ezs4§i[,a de Habilidades Britanicas II (BAS II)—Vers&o do primeiro ano (faixa etaria 2; 6-5; 11)%" 9, 15
Questionario de Recursos e Estresse Simplificado (QRES) de Friedrich, Greenberg e Crnic®t 11, 12
Teste de programas alternativos GO-NO-GQ?5-32:62 17
Entrevista clinica com Método Piaget criangas?>-32°6 2
Avaliagdo de habilidades de contagem e aritmética inicial pelos Principios de Gelman e Gallistel
(1978)%-3257 2
Avaliagdo de habilidades de contagem e aritmética inicial pela Caixa de Hughes (1986)20:25-32
Avaliacdo de senso numérico pela triagem de sentido numérico de Jordan & Hanich?5-32:53
f;vsiliagéo do conhecimento numérico pelo teste de conhecimento numérico de Griffin e Case?* 2
Avaliacdo da gnose dos dedos pelo método de Gracia-Bafalluy e Nogl?>-32.54 2
Avaliagdo da tematica reflexiva pelo método de Braun e Clarke?5-3263 2
Avaliagdo de Subtizagdo e comparagao?s-32 2
Avaliagdo de Conhecimento de contagem?>-32.53-54,57 2
Avaliacdo de Estratégias para resolver problemas aritméticos?5-32:53-54,57 2
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Método de avaliagao Estudo
Avaliagao de Diferentes formas de usar os dedos® 2
Avaliacdo de mudancas na gnose dos dedos>* 2
Teste da Torre de Londres?>-3243 3
Teste de bloqueio de Corsi?>-32.64 3
Avaliagdo de cognigdo social (NEPSY-II)25-32:35 3
Avaliacdo psicoldgica pelo Questionario de Saude do Paciente 9 (PHQ-9)*° 4
Formulario L-M da escala Stanford-Binet?>-3241 6
Teste A-a-T-w (instrumento psicométrico de medida de competéncia linguistica)?>-32 8
Lista de Verificagdo do Comportamento Infantil (CBCL/6-18)¢ 9
Escala de Avaliagdo de Distlurbios do Comportamento Disruptivo (DBDRS)®¢ 9
Cronograma de Entrevistas de Diagndstico do Instituto Nacional de Saude Mental (DIS) 9
Teste Terman Merril (LM)?25-32:67 11
Escala de Gesell e Amatruda?>-3268 11
Teste de Desempenho escolar de Stein?>-32 11
Escalas de Comportamento Adaptativo de Vineland?5-32:6° 13
Dominio de habilidades de vida diaria® 13
Dominio de socializagdo®® 13
Dominio de habilidades motoras3° 13
Avaliagdo Pré-Escolar (CELF-Pré-escola)?5-32 15
Escala de Linguagem Pré-Escolar—3 (PLS-3)7° 15
Great Ormond Street Speech Assessment (GOS. SP. ASS)7* 15
Anadlise Fonoldgica da Fala da Crianga (PAC) ou Processamento Auditivo Central (PAC)”? 15
Vocal Pro ® Le Analysis 15
Escala de quantificacdo ndo padronizada de Brodsky, Crysdale e White”? 15
Questionario Luria - Nebraska” 16
Teste fonoldgico de consciéncia (TAF)3° 16
Teste de emparelhamento escrito de nimero-simbolo (Smith)7® 17
Teste de Modalidades de Digitos de Simbolos (SDMT)?5-32 17
Teste de emparelhamento escrito de nimero-simbolo (Smith)7s 17
Teste de Memoéria Comportamental Rivermead (RBMT)2°-32 17
Figura complexa de Rey?>-3276 17
Questionario de Analise Clinica de Krug (CAQ)%-32 17
Escala de desenvolvimento de Brunet-Lézin”” 18
Teste “Drawn-a-Person””® 21
Teste Piers-Harris (aplicado ao paciente e a sua mae) Escala de Auto-conceito Piers-Harris?*® 21
Teste Sears?>-32 21
Teste de Inibicdo de conduta (desenhado)?5-32 17
Teste de observagdo comportamental da linguagem (PROC)?5-3247 6
Teste de Vocabuldrio de Boston?5-32:80 17
Teste do Tracado ou Palografico?s-32 17

Fonte: Bauru, 2022.

Medicina (Ribeirdo Preto) 2023;56(1):e-203361



Avaliagdo cognitiva em Apert e Crouzon

DISCUSSAO

Ao se identificar os métodos de avaliagao
cognitiva aplicados nos pacientes com as Sindromes
de Apert e Crouzon nos 21 estudos selecionados nesta
Revisdo de Escopo, constata-se que foram utilizados
75 tipos de testes de avaliacdo cognitiva, sendo a
maioria destes testes validados internacionalmente,
entretanto, ndo se observa a existéncia de uma
padronizacao ou protocolo definido seguido pelas
varias unidades de assisténcia aos pacientes com
craniossinostoses sindromicas, principalmente em
relacdo a Apert e Crouzon. Esta falta de padronizagéo
das avaliagbes cognitivas aplicadas dificultou
a comparacgdo dos perfis de desenvolvimento
neuropsicomotor e cognitivo destas populagdes
estudadas nos varios centros de assisténcia aos
portadores de anomalias craniofaciais e permitiu
somente uma comparacao das caracteristicas gerais
destes grupos de pacientes. A analise dos resultados
das avaliagbes cognitivas aplicadas aos pacientes
dos estudos analisados evidenciou a necessidade de
uma avaliacdo neuropsicoldgica mais criteriosa que
forneca um perfil de desenvolvimento mais detalhado
dos pacientes com as Sindromes de Apert e Crouzon,
principalmente naqueles com Apert, devido a grande
heterogeneidade fenotipica apresentada por estes,
como relatado na literatura.

O principal método de avaliagdo cognitiva
aplicado, nos 21 estudos selecionados nesta
Revisdo de Escopo, foi a Escala de Inteligéncia de
Wechsler (com suas multiplas variagdes adaptadas
para a faixa etaria do examinado e seus varios
subteste) que foi aplicado em 12 (estudos 3, 6,7,
8,11, 12, 13, 14, 15, 16, 17, 18) dos 21 estudos
analisados (57,14%)31:2529,31,35-39,

Em relacdo as multiplas variagcdes da Escala
de Inteligéncia de Wechsler adaptadas a faixa
etaria do examinado observou-se que os testes
foram realizados na seguinte ordem decrescente de
frequéncia de aplicacdo:

- Teste de Wechsler para criangas-WISC III
(6 a 16 anos), nove estudos (42,86%)

- Teste de Wechsler para adultos-WAIS (16 a 90
anos), seis estudos (28,57%)

- Teste de Wechsler Nao-Verbal (4 a 21 anos), dois
estudos (9,52%)

- Teste de Wechsler para criangas-WISC IV
(6 a 16 anos), um estudo (4,76%)
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- Teste de Wechsler para criangas pré-escolares
(dois a sete anos)-WPPS1, um estudo (4,76%);
0 que estd de acordo com a faixa etaria dos
pacientes estudada. Analisando-se a faixa etaria
da populagdo avaliada nos 21 estudos desta
Revisdo de Escopo, observa-se que a idade dos
sujeitos variou de zero a 37 anos com a seguinte
distribuigdo:

- lactentes - de zero a dois anos, avaliados em
seis estudos (28,57%),

- pré-escolares - de trés a sete anos, avaliados
em nove estudos (22,86%),

- escolares - de oito a 12 anos, avaliados em 17
estudos do total de 21 (80,95%),

- adolescentes - de 13 a 19 anos, avaliados em
13 estudos (61,90%),

- adultos - acima de 20 anos, avaliados em
oito estudos (38,01%). Portanto, a populagao
submetida a avaliacdo cognitiva se encontrava
predominantemente em duas faixas etarias:
escolares e adolescentes, ou seja, dos oito anos
e zero més aos 19 anos e 11 meses.

Em relacdo aos varios subtestes da Escala de
Inteligéncia de Wechsler?1,25-27,:29,31-32,38-39  ghgservou-
se que foram realizados os seguintes subtestes: de
Chave Numérica, de Percepcdo Visual; de Figuras
Incompletas; de Vocabulario; de Aritmética e de
resolugdo de problemas aritméticos; de Compreensdo;
de Imagem; de Cubos; de Semelhancas de Raciocinio
e de Compreensao de Quadrinhos; todos aplicados
em apenas um estudo.

O Teste de Inteligéncia de Wechsler avalia
de modo ndo-verbal a capacidade intelectual de
criangas e jovens de 4 a 21 anos e foi desenvolvido
com o objetivo de avaliar individuos linguistica e
culturalmente diversos e individuos com habilidades
verbais limitadas, como: Transtorno Especifico
de Linguagem, Deficiéncia Auditiva, Deficiéncia
Intelectual, Transtorno do Espectro do Autismo, entre
outros. E considerado, no contexto internacional,
como o padrao-ouro para avaliacdo cognitiva?!:38-39,

A Escala Nao Verbal de Habilidade Wechsler?!
€ uma avaliacdo individual da capacidade cognitiva
para idades de quatro a 21 anos, adaptada a partir
de versdes anteriores do Teste de Wechsler visando
minimizar instrugdes nao verbais, mas mantendo o
formato de subteste e pontuagBes compostas. As
orientacles pictdricas sdo exclusivas desta avaliacao
e sdo usadas para comunicar as orientagdes dos
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subtestes. O objetivo ao desenvolver essa avaliacao
nao-verbal era avaliar de forma justa os individuos
de grupos cultural e linguisticamente diversos'’.

O segundo método de avaliagao cognitiva mais
utilizado foi o Teste de Quociente de Inteligéncia
(QI) (com suas variagdes de inteligéncia verbal,
inteligéncia geral, de desempenho e de inteligéncia
em escala real)?>-2628 que foi aplicado em seis estudos
(28,57%) do total de 21 estudos analisados. Consiste
na expressao do nivel de inteligéncia de um individuo
num determinado momento em relagdao ao padrao
comum a sua faixa etaria. Alguns itens do teste
sao visuais, enquanto muitos sdo verbais e variam
desde problemas baseados no raciocinio abstrato
até a concentracdo na aritmética, vocabulario e
conhecimentos gerais. No Fator de Inteligéncia Geral
(G), os testes de QI medem o desenvolvimento
intelectual geral, sdo eles: Escala Binet-Simon,
Escala de Stanford Binet, WAIS Escala Wechsler para
Adultos, WISC Escala de Inteligéncia Wechsler para
Criancas, Matrizes Progressivas de Raven, Escala
de maturidade mental Columbia. Em 1916, Lewis
Terman propds a seguinte classificacdo:

- 121-130 Superdotacao

- 110120: Inteligéncia acima da média

- 90-109: Inteligéncia normal (ou média)

- 80-89: Embotamento

- 70-79: Limitrofe

- 50-69: Raciocinio Lento

- 20-49: Raciocinio muito abaixo da média?s-30.36-38.41,

Ainda analisando a frequéncia de aplicagdo
do teste na avaliagao cognitiva dos pacientes com
Apert e Crouzon nos 21 estudos analisados, em
terceiro lugar, com utilizacdo em dois estudos
(9,52%), encontram-se os testes: Token*?, Fungdes
Atencionais (TEA-Ch 262°, Stroop*?, Vocabulario da
Figura de Peabody, Matrizes Progressivas de Raven?3
e Escalas Britanicas de Habilidade 2 (BAS-II)*344,

Em seis dos 21 estudos selecionados nesta
revisdo (estudos 3, 11, 12, 14, 15 e 21), devido
ao déficit cognitivo incapacitante dos pacientes
avaliados, os testes, questionarios e entrevistas
aplicados foram respondidos pelos cuidadores, sao
eles:

1) Questionario de Recursos e Estresse
Simplificado Friedrich, Greenberg e Crnic (QRES)*®
que mede o estresse de pais de criangas com
transtornos do desenvolvimento. Utilizado em trés
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estudos (estudos 11, 12 e 14) correspondendo a
14,29% do total de 21 estudos analisados.

2) Teste “Piers-Harris (aplicado ao paciente
e a sua mae)*: avalia o autoconceito em criangas
e adolescentes entre 7 e 18 anos, é usado como
uma ferramenta para monitorar a mudanga no
autoconceito ao longo do tempo. E uma ferramenta
de triagem que identifica individuos que necessitam
de futuras intervengGes avaliativas ou terapéuticas.
E um questionario de autorrelato de 60 itens com
o subtitulo “Como me sinto em relagdo a mim
mesmo”. Compreende seis dominios: a) Ajuste
Comportamental, b) Livre de Ansiedade, c) Felicidade
e Satisfacdo, d) Situacao Intelectual e Escolar, €)
Aparéncia Fisica e Atributos e f) Aceitagdo Social.
Utiliza duas escalas de validade que identificam
respostas tendenciosas e a tendéncia de responder
aleatoriamente. Foi utilizado no estudo 21, ou seja,
em 4,76% do total de 21 estudos analisados.

3) Teste Sears?: consiste em formularios
de avaliagdo para criancas (8 a 12 anos) e para
adolescentes (13 a 18 anos), formularios de relatério
dos professores e dos pais. Os formularios podem
ser usados em qualquer combinacdao de avaliagao
de alunos, pais e professores e medem construtos
de autorregulacdo, responsabilidade, competéncia
social e empatia, além de itens projetados para
capturar a perspectiva Unica do avaliador. Os
itens sdo expressos como caracteristicas positivas
desejaveis. Os formulérios refletem a construgdo
global de resiliéncia social e sdo praticos para
avaliacOes repetidas (monitoramento do progresso).
Foi utilizado no estudo 21 correspondendo a 4,76%
do total de 21 estudos analisados.

4) Entrevista semiestruturada questionando
aos pais sobre o tipo de escola frequentada pelo filho,
as intervengodes realizadas e as preocupacoes atuais
sobre o desenvolvimento de seus filhos. Utilizado no
estudo 15, correspondendo a 4,76% do total de 21
estudos analisados.

5) Questionario breve (ndo especificado),
utilizado no estudo 3 (4,76%).

Além dos Testes de Avaliagdo Cognitiva
aplicados aos pacientes e aos seus cuidadores
ja descritos, somaram-se os testes de avaliacdo
multidisciplinar, estes Ultimos complementaram os
resultados dos primeiros e obteve-se, dessa forma,
maior detalhamento do desempenho dos pacientes
com as Sindromes de Apert e Crouzon nos 21
estudos analisados. Como consequéncia se definiu
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de forma mais precisa o perfil destes pacientes em
seus pontos fortes e dificuldades e em relagdo ao
aprendizado destes. Os seguintes testes de avaliacao
multidisciplinar foram realizados:

a) Avaliacdo fonoaudioldgica: audiometria
tonal liminar e Timpanometria

b) Avaliacdo radioldgica: Ressonancia (RNM)
encéfalo e SPECT

c) Avaliagdo genética: Exoma

d) Avaliagdo Ortodontica e Odontoldgica

e) Avaliagdo socioeconOmica: através da
Metodologia de Graciano, Lehfeld e Neves® que
consiste em pardametros utilizados na analise
socioecondmica e retrata situacGes encontradas
socialmente, um instrumento de compreensao
da realidade do usufrutuario e permite a
intervencdo nesta. Seus indicadores sdo situagao
socioecon6mica, numero de membros da familia,
escolaridade, ocupacdo e habitacdo; sendo estes
itens sistematizados em um “Instrumental de
avaliagdo socioecon6mica”. Foi utilizada em trés
estudos (estudos 11,12 e 14), correspondendo a
14,29%% do total de 21 estudos selecionados e
analisados.

Ao se analisar o perfil populacional dos 21
estudos que compdem esta Revisao de Escopo,
destacam-se as seguintes caracteristicas:

A) Diagndstico sindrémico

Identificam-se trés grupos distintos: a) os
estudos avaliaram pacientes portadores da Sindrome
de Apert. Este foi o maior grupo, sendo formado
por 13 estudos (estudos 1, 2, 3, 4, 5, 8, 13, 14, 15,
16, 18, 19, 20) e perfazendo 61,90% do valor total
de 21 estudos analisados; b) os estudos avaliaram
pacientes portadores da Sindrome de Crouzon, sendo
este grupo formado por quatro estudos (estudos 7,
10, 12 e 17), ou seja, 19,05% do valor total de 21
estudos analisados; c) os estudos avaliaram uma
populacao mista, tanto pacientes portadores da
Sindrome de Apert, quanto pacientes portadores da
Sindrome de Crouzon, sendo este grupo formado por
quatro estudos (estudos 6, 9, 11, 21) representando
19,05% do valor total de 21 estudos analisados.
Portanto, nesta Revisao de Escopo se mapeou
um numero maior de estudos que analisavam os
pacientes com a Sindrome de Apert, provavelmente,
por serem estes mais abundantes na literatura,
devido ao fato da Sindrome de Apert se apresentar
de forma mais complexa (maior nimero de
malformacGes associadas em um mesmo individuo),
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mais variada (varios fenoétipos), com maior frequéncia
de déficit cognitivo e com maior severidade do atraso
do desenvolvimento neuropsicomotor, quando
comparada com a Sindrome de Crouzon®81022-23, E,
por isso mesmo, demandando das equipes de saude,
escola e cuidadores, maior nimero de intervengdes
e exigindo maior conhecimento sobre a patologia.

B) Origem (instituicdo, cidade, pais)

Dentre os 21 estudos selecionados e analisados
nesta Revisdo de Escopo, em relagao aos indicadores
bibliométricos, constatou-se que o Brasil foi o pais
com o maior nimero de estudos publicados com
seis estudos, ou seja, 28,5% do total; sendo cinco
produzidos no Hospital para Reabilitacdo para
Anomalias Craniofaciais da Universidade de Sao
Paulo (USP) de Bauru e um no Hospital da Faculdade
de Ciéncias Médicas, Universidade Estadual de
Campinas, Unicamp. Destacando-se, portanto, o
Hospital para Reabilitacdo de Anomalias Craniofaciais
da USP de Bauru como o centro de assisténcia aos
portadores de malformacgdes craniofaciais que teve
a maior producao cientifica desta Revisdao?10.14:17.23,

C) A data de publicacao dos estudos analisados
compreendeu o periodo de 1997 a 2019, com a
maioria publicada em 2019, indicando tratar-se de
um tema de investigacao atual.

Independente do tipo de teste de avaliacdo
cognitiva utilizado, constata-se que os individuos
com Apert possuem uma gama ampla de fendtipos
que variam desde um intelecto normal ou deficiéncia
intelectual leve até deficiéncia intelectual moderada a
grave!%!“, J3 os pacientes com Sindrome de Crouzon
apresentam habilidades cognitivas satisfatérias, com
base nos relatos dos pais, nas avaliagdes dos proprios
pacientes e nos resultados dos inUmeros testes de
avaliacdo cognitiva aplicados a estes. A Sindrome de
Crouzon ndo estd associada a prognéstico cognitivo
ruims3-4.9-10,14-16,22-23 - sando talvez por isso que na
literatura ha poucos estudos especificos para Crouzon
(quando comparado a Apert), possivelmente porque
a incapacidade intelectual neste grupo é muito menor
em comparagdo com aqueles com Apert.

Em relagdo as criangas com craniossinostose
sindromica, estudos analisados relataram que estas
tém QI semelhante a populacdo normal, porém
estas criancas tém potencialmente mais risco de
desenvolver deficiéncia intelectual e problemas
sociais; por isso mesmo, a reabilitacdo precoce
e abrangente é crucial e deve ser ofertada de
forma multidisciplinar e no momento étimo da
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estimulacao para que estas criancas se tornem
adultos independentes e com qualidade de vida
satisfatoria. Para tal, os programas de reabilitacdo
devem ser planejados para focar nas fungdes
cognitivas afetadast#6:°:14-1549,

Com a finalidade de ofertar programas de
reabilitacdo individualizados e voltados para as
fungdes cognitivas afetadas, a maioria dos estudos
selecionados aponta para o0 mesmo caminho:
devido a heterogeneidade das alteracdes cognitivas
(apresentadas pelas varias craniossinostoses
sindrOmicas e até mesmo pelos varios fenétipos
existentes dentro de uma mesma sindrome), ha a
necessidade de avaliagdo neuropsicoldgica criteriosa
e multidisciplinar®10.16:49-50 Qs estudos analisados
sdo unissonos em relatar que o ambiente em que
as criangas com Apert e Crouzon se desenvolvem
interfere no seu desenvolvimento e no seu potencial
futuro e que ambientes com recursos escassos e
familias carentes levam a QI menors9:2249,

Os estudos sdo concordantes ao afirmar que
mais pesquisas sao necessarias para se aprofundar
o conhecimento em relagdo aos fatores de riscos
preditivo e correlativo nas Sindromes de Apert e
Crouzon, tornando possivel uma melhor abordagem
das capacidades e necessidades funcionais dessas
criangas, permitindo uma inclusao educacional mais
adequada.

Analisando os resultados das avaliagles
cognitivas aplicadas nos pacientes com as Sindromes
e Apert e Crouzon, observa-se que estes se
encontram de acordo com a literatura existente,
pois relataram os mesmos resultados em relagao
ao desempenho da linguagem, atencdo, memédria,
raciocinio, dos pontos fortes e das dificuldades
em relagdo ao aprendizado e desenvolvimento
destes pacientes com as Sindromes de Apert e
Crouzon?4-10,12-19,22-24,49-51 = Anglises exploratodrias
testaram diferencas entre subgrupos de criancas
com os varios tipos de craniossinostoses sindromicas
e dentre estas, as criancas que obtiveram os niveis
de Quocientes Intelectuais Funcionais Globais mais
baixos, foram as com Apert. As criangas com Apert
e Crouzon obtiveram as classificacdes mais altas
de transtornos de socializacdo, de atencao e de
internalizagdao quando comparadas com as criangas
do grupo normativo que ndo possuiam Déficit
Intelectual. As criangas com Apert foram as que
obtiveram os piores resultados neuropsicoldgicos e
cognitivos®16:50,
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Também foram concordantes os resultados
dos varios estudos analisados em relacdo aos fatores
que interferem no desenvolvimento neuropsicomotor
dos pacientes com Apert e Crouzon, sendo eles:
pressdo intracraniana; malformacgGes encefalicas;
fatores genéticos; idade da corregdo cirdrgica;
fatores psicossociais, institucionalizacdao, qualidade
do ambiente familiar, escolaridade dos cuidadores e
nivel socioecondmico?5-10:12-19,22-24,49-52,

No que tange a idade da correcdo cirlrgica,
os resultados do desenvolvimento cognitivo para
criangas nascidas com as sindromes de Apert e
Crouzon, atualmente sdao mais promissores do que
os relatados anteriormente na literatura; isto se
deve ao fato do manejo cirdrgico e multidisciplinar
terem se tornado mais avangados e as criangas
terem tido acesso a programas de intervengdo mais
precocemente. A postergagdo da primeira cirurgia
ap6s um ano de idade associou-se a um QI mais
baixo. A analise cognitiva do paciente é importante
porque define o perfil de deficiéncias do mesmo e
guia a equipe de salde ao momento mais adequado
da cirurgia corretiva e no acompanhamento pds-
Cirurgicolo—12,15—16,24_

O estudo 2 (E2) forneceu fortes evidéncias de
que se deve estimular a exploracdo da gnose dos
dedos em criangas com Apert a fim de se evitar que
estas tenham baixo desempenho em suas habilidades
aritméticas iniciais. Dado que a gnose dos dedos se
desenvolve muito rapidamente nos primeiros seis
anos de vida em criangas com desenvolvimento
tipico, o estudo postulou se iniciar a estimulagdo das
criangas com Apert a desenvolver o uso dos dedos
e a realizar a cirurgia corretiva das maos o mais
precocemente possivel e forneceu fortes evidéncias
de que as anomalias das maos em criangas com
sindrome de Apert as colocam em risco de atraso
no desenvolvimento de suas habilidades aritméticas
iniciais. Uma vez que os dedos influenciam no
desenvolvimento das habilidades aritméticas, as
intervengdes cirdrgicas ortopédicas nas maos dos
pacientes com Apert tém impacto significativo no
desenvolvimento cognitivo destas criangast®>3-54,

Outro fator que deve ser considerado na
avaliagdo do desenvolvimento global e cognitivo
de pacientes com Apert e Crouzon sao os aspectos
moleculares. A literatura relata que pacientes com
Apert com a mutagdo p.SerS252Trp apresentam
fenotipos oculares mais graves. Ja a mutacdo
p.Pro253Arg estad associada a doenca mais grave
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em relagdo a sindactilia e a desfechos cognitivos.
Nesta revisdo, o estudo E7 apresentou um paciente
com Apert e mutagdo p.Pro253Arg que tinha um
FSIQ de 108 e superior ao QI dos pacientes com
Apert e mutagdes p.SerS252Trpl3-49-10,1550-51 Ng
literatura, varios estudos tentaram correlacionar o
QI de pacientes com Apert com as anormalidades
do sistema nervoso central (hipoplasia do septo
pelucido, malformacdo de estruturas limbicas,
anormalidades no corpo caloso, megaencefalia,
anormalidades de giro, encefalocele, anormalidades
do trato piramidal, hipoplasia da substancia branca,
heterotopia de substancia cinzenta e deformidade
de Chiari I)>8-10,15-1619.2350 O gene da molécula de
adesdo celular L1 (L1ICAM) desempenha um papel
importante no desenvolvimento da substancia
branca e para exercer sua fungdo, deve interagir
com FGFRs. Como os defeitos no FGFR levam a
sindromes de craniossinostose, os defeitos no FGFR
podem gerar anormalidades no cérebro por falta de
interacdo com L1CAM, produzindo defeitos primarios
na substancia branca. Mais estudos sdo necessarios
para se estabelecer uma melhor correlagao entre as
alteracdes genéticas, o fenodtipo e a intensidade do
déficit cognitivo nas Sindromes de Apert e Crouzon?®,

Unanimemente, os estudos analisados sdo
concordantes em afirmar que os fatores ambientais
(aspectos sociais, qualidade de vida, nivel de
escolaridade dos pais e ocorréncia de institucionalizacdo)
influenciam o desenvolvimento cognitivo, pois em
ambientes com recursos limitados, as intervencgoes
médicas e psicossociais organizadas para atender
estes pacientes e apoiar suas familias sdo escassos e
consequentemente, em comparagao com seus pares
normais, os pacientes com Apert e Crouzon se tornam
adultos com menor escolaridade, casam-se menos,
possuem menos amigos, tém menor empregabilidade
(recorrendo a mendicancia, como descrito no artigo
E4) e maior dependéncia de cuidados de terceiros na
idade adulta?5-1012-19,22-24,49-51 ' Nesta revisao, o estudo
E16 destacou-se por ter sido o Unico que reforgou
a necessidade de se realizar neuroimagem com a
finalidade de se estabelecer a presenca ou ndo da
hipoperfusdo na area temporal nos casos de desvio
fonoldgico. Mais estudos correlacionando os resultados
da avaliagao cognitiva e o padrao em neuroimagem
funcional sdo necessarios'’.

As limitacbes desta Revisdo de Escopo se
devem a fatores bibliométricos, como: 1) numero
reduzido de estudos relacionados ao tema da
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pergunta desta revisdao publicados nas bases de
dados utilizadas e 2) o nimero reduzido de pacientes
estudados nos 22 anos de produgdo cientifica
analisados nesta Revisdo de Escopo, com a maior
amostra populacional de pacientes com Apert de 60
e a maior amostra populacional de pacientes com
Crouzon de 113 sujeitos de pesquisa!3!®,

CONCLUSAO

A presente Revisdao de Escopo mostrou
que o tema “Métodos de avaliagdo cognitiva de
pacientes com Sindrome de Apert e de Crouzon”
vem sendo mais bem explorado nos ultimos anos,
principalmente em decorréncia da ampliagdo dos
métodos de avaliagdo cognitiva e da evolucao das
técnicas cirurgicas de correcdo das malformacgoes
craniofaciais que sao aplicados nos pacientes com
Craniossinostoses Sindrémicas, principalmente nas
Sindromes de Apert e Crouzon. Cabe ressaltar que,
apesar da grande variedade de testes cognitivos
disponiveis para avaliagdo dos pacientes com as
Sindromes de Apert e Crouzon2°:53-57.59.60 ndo ha
uma normatizagdo protocolar bem definida que
seja um padrdo a ser seguido pelos varios centros
de assisténcia aos pacientes com Craniossinostoses
Sindromicas. Esta caréncia de uma normatizacao
protocolar bem definida para investigagcao do perfil
cognitivo dos pacientes com as Sindromes de
Apert e Crouzon, aliada a grande variabilidade de
apresentacgdo fenotipica, principalmente na Sindrome
de Apert, ambos os fatores dificultam em muito
a comparacao dos resultados dos varios estudos
realizados nos Centros de Malformagdes Craniofaciais
de todo o mundo. E importante ressaltar também
que, em ambientes com recursos limitados, como
nos paises em desenvolvimento, as intervengdes
médicas e psicossociais organizadas para atender
estes pacientes e apoiar suas familias sdo escassos,
0 que determina um futuro com qualidade de vida
ruim e um nivel mais baixo de QI nos pacientes com
as Sindromes de Apert e Crouzon.

Quanto a analise da literatura, a presente
Revisdo de Escopo evidenciou algumas lacunas a
serem preenchidas:

- A necessidade de avaliagdo neuropsicoldgica
mais criteriosa dos pacientes com as Sindromes
de Apert e Crouzon, principalmente, nos
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pacientes com Apert, considerando-se a grande
heterogeneidade dos fenoétipos (e das alteracoes
cognitivas determinadas por estes fendtipos)
nestes ultimos.

- A necessidade urgente de criacdo de politicas
publicas de saude que promovam programas de
reabilitacdo especificos e planejados focados nas
fungdes cognitivas afetadas dos pacientes com
Apert e Crouzon, nos paises em desenvolvimento.

- Mais estudos sao necessarios para acompanhar
e compreender melhor as habilidades cognitivas
dos pacientes com Apert e Crouzon, bem como
estudos especificos para validacdo de novos
instrumentos de avaliagdo cognitiva.

- Mais pesquisas sdo necessarias para se
aprofundar o conhecimento em relagdo aos
fatores de riscos preditivo e correlativo nas
Sindromes de Apert e Crouzon, tornando possivel
uma melhor abordagem das capacidades e
necessidades funcionais dessas criangas.

- Mais estudos sdo necessarios para se normatizar
a avaliacao cognitiva dos pacientes com as
Sindromes de Apert e Crouzon.

Implicagoes para a pesquisa

Esta Revisdao de Escopo mostrou que apesar
da existéncia de inUmeros métodos de avaliagdo
cognitiva validados e disponiveis na literatura para
aplicacdo nos pacientes com as Sindromes de Apert
e Crouzon, ha ainda a necessidade de que mais
estudos sejam realizados objetivando-se a criacao
de instrumentos e métodos (como escalas, exames
e testes) que investiguem detalhadamente e de
forma mais especifica as capacidades e transtornos
cognitivos dos pacientes com as Sindromes e Apert
e Crouzon. Mostrou também que apesar de existirem
inimeros métodos de avaliacdo cognitiva validados
e disponiveis na literatura para aplicacdo nos
pacientes com Apert e Crouzon com a intengdo de se
avaliar as capacidades funcionais destes, ainda ha a
necessidade de que mais estudos sejam realizados
para que se defina um protocolo de avaliagdo
cognitiva a ser seguido que padronize a investigacao
do desempenho dos individuos com Apert e Crouzon
em relagdo a sua cognicdo (linguagem, atencao,
memodria, raciocinio, comportamento, pontos fortes e
dificuldades em relacdo a aprendizagem, capacidade
de socializacdo e qualidade de vida). A padronizacao
facilitaria a comunicacao e promoveria a maior
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troca de informacgdes entre os varios centros de
assisténcia e pesquisa voltados para os pacientes
com as Sindromes de Apert e Crouzon.

Implicagdes para a pratica

Esta revisao mostrou que os estudos realizados
para se avaliar cognitivamente os pacientes com
craniossinostose sindrémica, principalmente aqueles
com as Sindromes de Apert e Crouzon, com o objetivo
de se tracar o perfil destes pacientes, contribuiram
fornecendo informacdes detalhadas sobre as habilidades
e as dificuldades neuropsicomotoras, cognitivas e
psicossociais destes pacientes para as equipes de
saude, da escola e de cuidadores, tornando as equipes
mais aptas no atendimento das necessidades especiais
dos pacientes. Estudos que fornegam um maior
conhecimento sobre o perfil de dificuldades e facilidades
na aquisicao de habilidades e da capacidade funcional dos
pacientes com Apert e Crouzon, possibilitardo atender as
necessidades especiais destes pacientes de forma mais
adequada e oferecer a estimulacdo no momento 6timo,
0 que promovera o pleno desenvolvimento cognitivo
das criangas e adolescentes com Apert e Crouzon,
possibilitando-as se tornarem adultos funcionalmente
capazes de viver de forma independente e com uma
qualidade de vida satisfatoria.
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