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Resumo

Introdugao: A disgenesia do corpo caloso (DCC) consiste em uma desordem do
neurodesenvolvimento, na qual o individuo apresenta diferentes graus de ma-
formacao no corpo caloso. As pesquisas mais recentes tém apontado para uma
possivel relacao entre a DCC e sinais caracteristicos do Transtorno do Espectro
Autista (TEA). Neste contexto, € importante que os profissionais envolvidos no
cuidado e na reabilitagcao do individuo com DCC compreendam essa possivel relacéo,
e como isto afeta o sujeito em seu envolvimento nas atividades de vida diaria. Sendo
assim, sdo necessarios pesquisas e estudos cientificos sobre as consequéncias da
DCC no comportamento para subsidiar os profissionais de salude no processo de
reabilitacdo. Objetivo: investigar a caracteristicas de comportamentos caracteristicos
do TEA em individuos com DCC. Métodos: Foi realizado um estudo observacional
transversal do tipo exploratério de abordagem quantitativa. Foram aplicados com os
responsaveis dos participantes os seguintes questionarios: Escala de Responsividade
Social-Segunda Edicao (SRS-2) heterorelato; indice de Barthel; dominio de atividades
de vida diaria (AVD) da Escala de Comportamento Adaptativo Vineland 3. Os dados
coletados foram armazenados no software Research Electronic Data Capture
(REDcap). Apds a tabulacdo de dados, a analise descritiva consistiu em dados
expressos em numero (percentual). Resultados: A amostra foi composta por quatro
participantes com idade entre 19 e 26 anos (dois do sexo masculino), 75% (n=3) com
DCC total e 25% (n=1) com hipoplasia. Todos os responsaveis que responderam ao
qguestionario foram as maes dos participantes. Para o SRS-2, 50% (n=2) dos
participantes pontuaram entre 60 e 65, pontuagdo que indica prejuizos no
comportamento social reciproco de forma leve. Além disso todos os participantes
tiveram alteragdo em pelo menos um dominio do SRS-2. Em relagdo ao indice de
Barthel, todos os participantes apresentaram pontuacdo acima de 70 indicando
independéncia em cuidados pessoais essenciais. Com a aplicagdo do Vineland, foi
possivel identificar que apesar de todos os participantes serem maior de idade, todos
eles apresentaram idade equivalente menor que 6 anos em todos os subdominios da
AVD. Discussao: ldentificou-se que individuos com DCC apresentaram dificuldades
em relacdo ao comportamento social reciproco, como o apontado em outros estudos.
Além disso, de acordo com os resultados do subdominio de AVD do vineland-3 o
atraso decorrente da DCC também impacta em dificuldades no envolvimento nas
AVD. Conclusao: Os individuos com DCC parecem apresentar alteragcdes no
comportamento social reciproco. Dessa forma, faz-se necessario que os profissionais
da reabilitagao que trabalham com DCC considerem as alteragées no comportamento
social como caracteristicas do quadro clinico e se atentem a isso durante o processo
de tratamento. Além disso, também é preciso considerar como o quadro clinico
impacta no envolvimento nas AVD.

Palavras-chave: Agenesia do Corpo Caloso; Transtorno do Espectro Autista;
Comportamento Social; Atividades Cotidianas (http://decs.bvs.br/).




Abstract

Introduction: Agenesis of Corpus Callosum (ACC) is a neurodevelopmental disorder
in which the individual has different degrees of malformation in the corpus callosum.
Studies have shown a possible relationship between ACC and characteristic signs of
Autistic Spectrum Disorder (ASD), with potential implications on the rehabilitation of
individuals with ACC and their involvement in activities of daily living. There is a need,
however, for studies on the effects of ACC on social and motor behaviour, supporting
health professionals in the rehabilitation process. Objective: This study aimed at
investigating the characteristics of behaviors characteristic of ASD in individuals with
ACC. Methods: An exploratory cross-sectional observational study with a quantitative
approach was carried out. The following experiments were applied with the
participants' guardians: Social Responsiveness Scale-Second Edition (SRS-2) hetero-
report; Barthel index; activities of daily living (ADL) domain of the Vineland Adaptive
Behavior Scale 3. The collected data were stored in the Research Electronic Data
Capture (REDcap) software. After tabulating the data, the descriptive analysis
consisted of data expressed in numbers (percentage). Results: The sample consisted
of four participants aged between 19 and 26 years (two males), 75% (n=3) with total
ACC and 25% (n=1) with hypoplasia. All those responsible who answered the
guestionnaire were the mothers of the participants. For the SRS-2, 50% (n=2) of the
participants scored between 60 and 65, a score that indicates mild impairments in
reciprocal social behavior. In addition, all participants had changes in at least one SRS-
2 domain. Regarding the Barthel Index, all participants scored above 70 indicating
independence in essential personal care. With the application of Vineland, it was
possible to identify that although all participants were of legal age, they all had an
equivalent age of less than 6 years in all ADL subdomains. Discussion: It was identified
that individuals with ACC had difficulties in relation to reciprocal social behavior, as
pointed out in other studies. In addition, according to the results of the ADL subdomain
of vineland-3, the delay resulting from ACC also impacts on difficulties in engaging in
ADL. Conclusion: Individuals with ACC seem to show changes in reciprocal social
behavior. Thus, it is necessary for rehabilitation professionals who work with ACC to
consider changes in social behavior as characteristics of the clinical condition and pay
attention to this during the treatment process. In addition, it is also necessary to
consider how the clinical condition impacts on the involvement in ADL.

Keywords: Agenesis of Corpus Callosum; Autistic Spectrum Disorder; Social
Behavior; Activities of Daily Living (https://decs.bvs.br/).
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Capitulo 1 Revisao de Literatura

1.1 Corpo Caloso

1.11 Estrutura

O corpo caloso (CC) (Figura 1) € uma estrutura exclusiva dos mamiferos
placentarios (PALMER; MOWAT, 2014). Esta estrutura pode ser definida como um
feixe de substancia branca (ABOITIZ; MONTIEL, et al. 2003).

De acordo Aboittiz e Montiel et al., (2003) e Machado (2006) o corpo caloso é
constituido por muitas fibras mielinicas, cerca de 200 milhées, que perpassam o plano
sagital, por conseguinte, conecta as areas simétricas do cortex de cada hemisfério.
Machado (2006) descreve que o corpo caloso é dividido em quatro partes: tronco,

joelho, esplénio e rostro do corpo caloso (Figura 2).

Figura 1- Ressonancia Magnética de cranio em corte sagital com o corpo caloso

evidenciado pela seta branca (Fonte: Zicarelli et al. 2014).
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Figura 2- Divisao do corpo caloso (Fonte: Zicarelli et al. 2014)

O tronco do corpo caloso, em corte sagital, pode ser observado como uma
lamina branca arqueada dorsalmente, se desenvolvendo posteriormente no esplénio
do corpo caloso, que se direciona anteriormente em direcao a base do cérebro para
constituir o joelho do CC. Este se junta originando o rostro do corpo caloso, que segue
com a lamina rostral até a comissura anterior, uma das comissuras inter-hemisféricas
(MACHADO, 2006).

Wilteson (1989) descreveu a anatomia do CC da seguinte forma: o tergo
anterior permite a conexao das areas pré-frontais, pré-motoras e motoras
suplementares; o corpo anterior € constituido por fibras responsaveis por interligar o
cértex motor; o corpo posterior envolve as regides do cortex somestésico e parietal
posterior; e as regides do terco posterior do corpo caloso (istmo e esplénio) fazem a
conexao das areas corticais parietais, temporais e occipitais.

Todavia em 2006, Hofer e Frahm descreveram esta anatomia de uma forma
diferentes (Figura 3), eles consideraram a trajetéria das fibras calosas estudadas em
humanos in vivo, e confrontaram os resultados encontrados com o que ja tinha na

literatura sobre primatas ndo humanos.
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Figura 3- Diferencas entre os modelos e Wilteson (1989) e Hofer e Frahm
(2006) (Fonte: Hofer e Frahm 2006).

A diferenca entre os modelos de Wilteson (1989) e Hofer e Frahm (2006) ocorre
no terco anterior € no corpo médio. No modelo Hofer e Frahm (2006) o tergo anterior
(regiao ) € menor, enquanto o corpo anterior (regido Il) € apontado como maior. Outro
aspecto diferente € como as fibras motoras realizam o cruzamento, no modelo
proposto pode Hofer e Frahm (2006) o cruzamento ocorre na segunda metade do CC,
regido posterior a indicada no modelo Witelson (1989).

O CC é a maior comissura do cérebro, considerada a principal comissura inter-
hemisférica objetivando conectar os hemisférios (ABOITIZ; MONTIEL, et al. 2003;
MONTADON, et al. 2003).

1.1.2 Funcao do corpo caloso

O corpo caloso tem como fungdo conectar a maior parte das areas corticais
(ABOITIZ; MONTIEL, et al. 2003; MONTADON, et al. 2003). Palmer; Mowat, 2014 et
al., (2012) apontam que a coordenacdo e transferéncia de informagdes entre o
hemisfério direito e esquerdo € a principal fungéo do corpo caloso. Ainda destacam
que esta transferéncia entre as informagdes influencia na cognicdo e funcao

neurolégica.



20

A comunicacao inter-hemisférica é essencial para a integracao das informacgdes
entre os hemisférios, sejam de informagdes sensoriais € motoras, além das funcdes
cognitivas superiores, como linguagem e raciocinio abstrato (HINKLEY et al., 2012;
PAUL, 2011; MACHADO, 2006).

Destaca-se que os estudos sobre a fungao do corpo caloso inicialmente foram
desenvolvidos com a intengdo de acompanhar pacientes submetidos a calosotomia
cirargica (cirurgia de secc¢ao do corpo caloso para limitar a disseminacao da atividade
epiléptica) como tratamento para epilepsia refrataria ao tratamento farmacolégico
(SPERRY, 1970 apud TOVAR-MOLL, 2007). Estes pacientes, conhecidos como split-
brains, apresentavam a sindrome de desconexdo inter-hemisférica durante pods-
operatorio, que consiste em danos na integracao das informacdes apresentadas de
forma individual a um dos hemisférios (SPERRY, 1970 apud TOVAR-MOLL, 2007).
Este estudo auxiliou no processo de compreensao das assimetrias cerebrais.

Ja no estudo de Lassonde et al.,, (1991), identificaram que criangas que
passaram calosotomia tinham desempenho, em atividades que exigiam a conexao
entre os hemisférios, semelhante aos seus pares que nao passaram pela cirurgia, no
entanto, os adolescentes e adultos que passaram pela cirurgia demonstravam
sintomas da desconexao inter-hemisférica.

Neste contexto, pode-se discutir sobre a neuroplasticidade, ou seja, capacidade
de se regenerar funcionalmente em resposta a ocorréncias internas ou externas do
organismo (RIESGO, 2016). A reorganizacdo funcional que ocorre devido a
neuroplasticidade pode acontecer de forma mais intensa durante o periodo do
desenvolvimento Sistema Nervoso Central (SNC), e este periodo se da durante o
desenvolvimento infantil (BRIDI FILHO; BRIDI; ROTTA, 2018; LENT, 2008).

Outra populagao que vem sendo considerada nos estudos sobre corpo caloso
e a integracao dos hemisférios séo os individuos com DCC. No caso dos individuos
com DCC é possivel identificar a acdo da neuroplasticidade, tendo em vista que
apesar da ma formacao, auséncia parcial ou total do corpo caloso o desempenho
dessas pessoas em atividades que exigem a comunicacao entre os hemisférios
cerebrais aparenta estar minimamente preservada (LASSONDE et al., 1991).

Todavia Bloom e Hynd (2005) destacam que apesar dos estudos com
individuos com malformacéao do CC estarem avangcando e auxiliando no entendimento
da funcéo do CC, ainda nao existe um consenso sobre seu papel na transferéncia das

informacdes entre os dois hemisférios.
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1.2 Disgenesia do Corpo Caloso

1.2.1  Definigao e etiologia

De acordo com Kendall (1983) nomeia-se Disgenesia do Corpo Caloso os
diferentes graus de sua ma-formacao, considerando desde a auséncia do CC até
minimas e sutis alteragdes em sua estrutura. Sendo assim pode ser definida como
uma desordem do neurodesenvolvimento (MONTADON, et al. 2003).

Sua etiologia, segundo Paul et al., (2007) e Sajan et al., (2013) pode estar
relacionada a uma combinagao de mecanismos genéticos. Ja os dados de prevaléncia
das malformagdes do corpo caloso variam bastante (TU et al., 2009).

Além disso, existe uma diversidade de nomenclaturas adotadas na literatura,
pois alguns definem DCC como a auséncia parcial e total do corpo caloso, enquanto
outros definem as mesmas caracteristicas como agenesia do corpo caloso (ACC)
(MOUTARD et al., 2012).

Neste contexto, no presente estudo sera utilizada a nomenclatura de DCC
considerando as seguintes classificagdes: agenesia ou disgenesia total do corpo
caloso para a auséncia completa do CC; disgenesia parcial do CC para os casos em
que tenha a preservagdo de um remanescente caloso; hipoplasia para definir a
condicao na qual o CC apresenta redugao em sua espessura.

1.2.2 Diagnoéstico

A identificacdo dos diferentes tipos de DCC pode ser realizado por meio de
exames de imagem, como a ressonancia magnética (RM), o progresso nessa
modalidade de exames tem permitido identificar cada vez mais as alteragcdes no corpo
caloso (MONTADON et al., 2003).

Essas alteracées podem ser identificadas ainda no periodo da gestacgao, Fratelli
et al., (2007) e Ghi et al (2010) apontam que aproximadamente na vigésima semana
de gestacéo pode ser realizado o diagnéstico a partir de sinais na ultrassonografia.
Todavia esse diagnostico pode ter a acuracia comprometida, sendo assim é

importante realizar ressonancia magnética fetal para comprovar o diagndstico
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(DHOUIB et al., 2011; GHI et al., 2010). De acordo com Dhouib et al., (2011) a taxa
de concordancia entre os exames de RM fetal e ap6s o nascimento é de 85%.

Quando nao diagnosticado precocemente pode ser identificado por meio de
exame clinico associado a ressonancia magnética. A ressonancia magnética € uma
forma de alta definicdo, que indica e permite o estudo in vivo do sistema nervoso
humano em seu estado normal e patolégico (MOLL; BRAMATI, 2001). Sendo assim,
com a RM é possivel identificar as alteragdes do corpo caloso (MONTANDON et al.,
2003; GHl et al., 2010).

No entanto, nem todos os casos sao diagnosticados, ja que o individuo pode
ter alteragéo no corpo caloso e nao ter nenhuma alteragdo no desenvolvimento que
justifigue uma investigacao. O que prejudica esta analise é a falta de identificacao dos
casos, ja que as pessoas podem possuir alteragdo no corpo caloso e nado terem
conhecimento (PISANI et al., 2006).

Nao ha uma uniformidade em relagdo ao tipo de disgenesia e o prognéstico
clinico (FRATELLI et al., 2007; MOUTARD et al., 2003; MOUTARD et al., 2012). Em
algumas pesquisas identificou-se que em casos de auséncia total do corpo caloso os
sujeitos apresentam maiores prejuizos que em casos de disgenesia parcial
(MOUTARD et al., 2003; MOES; SCHLMOELLER.; SCHLMOELLER, 2009).

Entretanto, estudos também apontam que nao existe diferenca de prognostico
em casos de disgenesia total e parcial (GOODYEAR et al., 2001). Além disso, a
literatura também indica que pessoas com DCC podem apresentar o desenvolvimento
normal e sem intercorréncias (CHADIE et al. 2008; ROMANIELLO et al., 2006).

1.2.3 Quadro clinico e reabilitacao

De acordo com a literatura, individuos com DCC podem apresentar atraso no
desenvolvimento de linguagem, motor e psicomotor, além disso, também podem ter
episédios de epilepsia (CHADIE et al, 2008, MOES; SCHLMOELLER;
SCHLMOELLER, 2009).

Em consonancia, os dados de uma pesquisa com periodo de acompanhamento
de 24 meses até os 16 anos indicaram que todos os pacientes com alteracdes
associadas a DCC apresentaram retardo mental, atraso no desenvolvimento
psicomotor e epilepsia (PISANI et al., 2006). Os autores também apontam que existem

pessoas que n&o apresentam nenhuma alteragéo neuropsicomotora.



23

Romaniello (2016) identificou em seus estudos que a DCC reflete no
desenvolvimento neuromotor, podendo resultar em atraso na aquisicdo dos marcos
do desenvolvimento motor, ou seja, atraso em relacdo as habilidades motoras que
bebés e criangas possuem em cada idade. Entretanto, os atrasos foram diferentes em
relacdo a cada tipo de disgenesia e se estas sdo sindrémicas ou nao sindrémicas. O
autor também identificou que entre os pacientes sindrémicos 95% tiveram atraso na
aquisicao de todos os marcos, e os individuos com agenesia sindrobmica do corpo

caloso apresentaram atraso mais grave no desenvolvimento.

1.2.4 Disgenesia do Corpo Caloso e Transtorno do Espectro
Autista

A DCC também pode impactar nas respostas comportamentais dos individuos
(BADARUDDIN et al., 2007). Os individuos com DCC podem apresentar cognicao
social reduzida, ou seja, possuem dificuldade em compreender os outros em
ambientes sociais (BROW; PAUL, 2000; SYMINGTON et al., 2010). De acordo com
Paul et al., (2014) este comportamento & semelhante aos dos individuos com TEA.

No estudo de ElI Ameen, lbrahim e Mounir (2019) com individuos com
alteragdes no corpo caloso, eles identificaram que 23% apresentaram caracteristicas
do TEA.

O TEA, de acordo com a quinta edicdo do Manual Diagnéstico e Estatistico de
Transtornos Mentais (DSM-V), pode ser definido como um transtorno do
neurodesenvolvimento, e o individuo pode demonstrar dificuldades e alteragcdes em
comunicagao e interacdo social, associadas a interesses e atividades restritas e
repetitivas, estes sinais podem aparecer na infancia e permanecer ao longo da vida.

Além disso, considera-se o nivel de suporte necessario para cada individuo
com TEA, podendo ser classificado em nivel de suporte | (necessidade de apoio), Il
(necessidade de apoio substancial) e Ill (necessidade de apoio muito substancial)
(DSM-V, 2013).

Ao considerar a comunicagao social para exemplificar as diferencas entre os
niveis de suporte, uma pessoa com necessidade de nivel de suporte |, pode falar
frases completas e se envolver na comunicagéo, mas demonstra dificuldade em iniciar
interacdes sociais. Ja com necessidade de suporte nivel Il pode falar frases simples e

a interagao ser limitada a temas de muito interesse para ele. Em relagdo ao lll, o
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individuo pode apresentar falas inteligiveis e raramente iniciar interacbes sociais
(DSM-V, 2013).

Para identificar as possiveis alteragcdes no desenvolvimento e comportamento
faz-se necessario estar atento as habilidades e comportamentos apresentados para
identificar se estes estdo em consonancia com o esperado para idade (ALMEIDA,
2018).

E preciso realizar uma investigacéo, considerando diferentes fatores de riscos
pré-natais, perinatais, mutacionais e ambientais (ALMEIDA, 2018). Também se faz
necessario exame fisico e neurolégico completo, com énfase na pesquisa de
dismorfismos e em sinais das sindromes genéticas potencialmente implicadas
(ALMEIDA 2018; HODGES; FEALKS; SOARES, 2020).

O processo avaliativo € essencial para os profissionais de reabilitagdo, pois a
partir dele que os profissionais tracam seu plano de intervencdo. Ademais, os
profissionais da reabilitagdo consideram para além do diagnéstico a funcionalidade
dos individuos.

Existem estudos acompanhados diversas faixa-etarias de individuos com DCC.
Badaruddin et al., (2007) analisaram 61 criangas com DCC com idades entre 2 a 11
anos, 23% dos participantes receberam diagnéstico de TEA.

Lau et al, (2012) também buscaram rastrear sintomas de autismo em
individuos com DCC, eles identificaram que 106 participantes, 45% das criancas, 35%
dos adolescentes e 18% dos adultos indicaram sinais de autismo durante a aplicacao
de instrumento padronizado, mas com avaliagdo clinica o diagnéstico TEA nao foi
fechado.

Ja Paul et al., (2014) compararam adultos com DCC e TEA, sendo o primeiro
grupo com 26 participantes (21 DCC total e 5 DCC parcial) e o segundo com 28
participantes. Os participantes e seus pais responderam diversos questionarios,
incluindo a Escala de Responsividade Social 2 (SRS-2) e o Autism Diagnostic
Observation Schedule (ADOS) (Protocolo de observacdo para diagnéstico do
autismo). Trés dos participantes com DCC preencheram critérios para TEA do SRS-2
e outros trés para preencheram critérios para TEA do ADOS. Todos os seis possuem

DCC completa.

1.2.5 Disgenesia do Corpo Caloso e Funcionalidade



25

A funcionalidade, de acordo com a Classificagcdo Internacional de
Funcionalidade, Incapacidade e Saude, é o resultado da relagcdo entre as
consequéncias da condicao de saude nas estruturas e fungdes do corpo, como estas,
juntamente, com os fatores pessoas e ambientais refletem na atividade e participacao
do individuo (ORGANIZACAO MUNDIAL DA SAUDE, 2003).

Em contrapartida, o termo incapacidade também & um termo que considera
essa relacao, mas inclui deficiéncias, limitacdo de atividades ou restricdo na
participacdo (ORGANIZACAO MUNDIAL DA SAUDE, 2003).

Atividades e participagdo englobam diversas categorias, dentre elas as
atividades de vida diaria (AVD) como lavar-se e secar-se, cuidar do corpo e de partes
do corpo, vestir-se, comer e beber e cuidar da propria saude. Estas atividades estao
relacionadas ao autocuidado e sdo importantes, pois relacionam-se com a
sobrevivéncia basica e o bem-estar (Associagdo Americana de Terapia Ocupacional,
2015). Sendo assim, observa-se como € essencial ter conhecimento do impacto da
condicao de saude nessas atividades para o processo de reabilitacdo, tendo em vista
que a reducdo ou perda da capacidade de realizar essas atividades podem resultar
em impactos psicologicos, fisicos e nas relagbes familiares (FOTI, 2005;
LAVERDURE; BEISBER, 2021).

Esta tematica perpassa pelo objeto de estudo e atuacdo do terapeuta
ocupacional, no entanto, infere-se que considerando a necessidade do trabalho
multidisciplinar todos os profissionais necessitam considerar os impactos da condicao
de saude no dia a dia dos individuos como um dos direcionadores no processo de
reabilitagao.

Ao finalizar a avaliagdo os profissionais de saude dao inicio ao processo de
reabilitacdo. Neste processo € essencial considerar o papel da neuroplasticidade.

Os individuos com DCC podem ser considerados um modelo natural de
neuroplasticidade, tendo em vista que apesar das alteragbes no corpo caloso o
desempenho dessas pessoas em atividades que exigem a comunicacao entre os
hemisférios cerebrais aparenta estar minimamente preservado (LASSONDE et al.,
1991).

Estes individuos podem apresentar comprometimento durante atividades mais
complexas, mas no geral conseguem realizar as tarefas (LASSONDE et al., 1995;
MOUTARD et al., 2003; PAUL et al., 2007).
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1.3 Justificativas

1.3.1 Relevancia para as Ciéncias da Reabilitagcao

A literatura indica que a malformacao calosa pode resultar em atraso do
desenvolvimento neuropsicomotor (MOES; SCHLMOELLER; SCHLMOELLER, 2009;
MOUTARD et al., 2003; PISANI et al., 2006). A DCC pode refletir nas respostas
comportamentais dos individuos (BADARUDDIN et al., 2007). Podendo apresentar
comportamentos caracteristicos do TEA (EL AMEEN; IBRAHIM; MOUNIR 2019;
PAUL et al., 2014).

Paul et al. (2014) ao investigarem a relagdo entre DCC e TEA apontaram, que
alteracdes do CC podem estar relacionados com comportamentos caracteristicos do
TEA. Todavia apontam que a associac¢ao entre DCC e TEA ainda € obscura, indicando
a necessidade de mais estudos sobre a relacdo dessas duas desordens do
neurodesenvolvimento.

Neste contexto, € importante que os profissionais envolvidos no cuidado e na
reabilitacéo do individuo com DCC compreendam essa possivel relagéo, e como isto
afeta o sujeito em seu envolvimento em suas AVD.

Maciel (2006) destaca que prejuizos fisicos € mentais resultantes de anomalias
congénitas, como ocorre em alguns casos de DCC, ocasionam sofrimento para o
individuo, familiares, além dos custos referentes ao tratamento.

Tais aspectos justificam a necessidade de pesquisas sobre o tema para
subsidiar os profissionais de salde no processo de reabilitacdo. O conhecimento
produzido nesta pesquisa pode auxiliar na identificacdo de tratamento do paciente,

orientacao aos familiares devido a uma maior compreensao do seu quadro clinico.

1.3.2 Relevancia para a Agenda de Prioridades do Ministério da
Saude1

O presente projeto considera a Agenda de Prioridades do Ministério da Saude,
mas especificamente o eixo 14 que é referente a salide materno-infantil. Tendo em
vista, que o estudo considera qual a relagao entre a DCC e as caracteristicas do TEA.

! https://bvsms.saude.gov.br/bvs/publicacoes/agenda prioridades pesquisa_ms.pdf
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A discussao dessa possivel relacao € importante para o desenvolvimento de politicas
publicas relacionadas ao desenvolvimento infantil e intervencdo precoce, ao
considerar que tanto a DCC e o TEA s&o desordens do neurodesenvolvimento.

Desta forma, estudos relacionados a malformacgdes congénitas, como a DCC,
e que possam contribuir para as praticas de diagnéstico, intervencao, precoce,
atendimento e tratamento, tornam-se cada vez mais necessarios em nosso pais. A
presente pesquisa podera contribuir futuramente para a difusao

Sendo assim, quanto mais pesquisas sao realizadas sobre a relacao das duas
e como a DCC reflete na funcionalidade, mais informagées se tem para o
desenvolvimento de politicas publicas.

1.3.3 Relevancia para o Desenvolvimento Sustentavel?

O projeto esta em consonancia com a Agenda 2030 da Organizacao das
Nacgdes Unidas. Entrando em acordo com o objetivo de desenvolvimento sustentavel
relacionado a saude e bem-estar, mas especificamente ao objetivo 3.1: reforcar a
capacidade de todos os paises, particularmente os paises em desenvolvimento, para
o alerta precoce, reducao de riscos e gerenciamento de riscos nacionais e globais a
saude.

Tendo em vista, que o presente projeto objetiva investigar possiveis relagao
entre dois transtornos do neurodesenvolvimento que afetam a infancia e segue pela
vida adulta. Sendo assim, faz-se necessaria esta investigacao considerando varias
faixas etarias, para que os profissionais possam compreender como elas podem se
relacionar ao longo do desenvolvimento.

Neste contexto, o conhecimento sobre relagdo entre os dois transtornos do
neurodesenvolvimento pode auxiliar no desenvolvimento de politicas publicas

relacionadas a intervencgao precoce.

1.4 Objetivos

1.4.1 Geral

2 https://odsbrasil.gov.br/objetivo/objetivo?n=3
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Investigar a caracteristicas de comportamentos caracteristicos do TEA em

individuos com DCC.

1.4.2 Especificos

1. Investigar os padrdes restritos, repetitivos, comunicagao e interagéo social
na DCC.;

2. Comparar os sintomas caracteristicos do TEA entre os diferentes tipos de
DCC (Completa; parcial; hipoplasia);

3. Identificar possivel repercussdo da DCC no envolvimento nas AVD.

1.5 Hipoteses

A hipotese do presente projeto € que os individuos com DCC podem apresentar
alguns comportamentos caracteristicos do TEA. Levando em consideracdo que a
literatura tem apontado para uma possivel relacao entre DCC e TEA (PAUL et al.,
2014).

Além disso, acredita-se que os participantes podem apresentar dificuldades em
realizar suas AVD. Tendo em vista, que o atraso no desenvolvimento pode resultar
em modificagdes na vida destes sujeitos impactando em sua independéncia e
autonomia (MOUTARD et al., 2006; WILSON, SMITH E RABINS, 2020).
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Capitulo 2 Participantes e Métodos

2.1 Aspectos éticos

Em consonancia com a resolugéao 466/2012, esta pesquisa foi aprovada pelo
comité de Etica em Pesquisa (CEP), via Plataforma Brasil (CAAE:
44421415.2.0000.5249). Todos os participantes assinaram um termo de
consentimento livre e esclarecido (TCLE; Apéndice 1) apds serem informados sobre
a natureza do estudo e do protocolo a ser realizado.

2.2 Delineamento do estudo

Sera realizado estudo observacional transversal do tipo exploratério de
abordagem quantitativa. Destaca-se que nos estudos observacionais os dados s&o
coletados e ndo ha manipulagdo de variaveis como em experimentos (PORTNEY;
WATKINS, 2015). Estes estudos podem ser descritivos (descrever as caracteristicas
de populagdes e de fendmenos) ou exploratorios (investigacdo sistematica das
relagdes entre duas ou mais variaveis) (PORTNEY; WATKINS, 2015). A presente
pesquisa € um estudo exploratério, pois serdo considerados os diferentes tipos de
DCC e sua relacdo com os sintomas caracteristicos de TEA por meio da pontuacao
total do instrumento utilizado, além de comparar o DCC em relagado aos dominios do

instrumento e buscar identificar como € o envolvimento dos individuos nas AVD.
2.2.1 Local de realizacao do estudo
Instituto D’OR de Ensino e Pesquisa (IDOR) do Rio de Janeiro.

2.3 Amostra

A amostra sera composta por individuos com disgenesia do CC, sendo

divididos em disgenesia total do CC, disgenesia parcial do CC e hipoplasia, maiores
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de 18 anos, que sdo acompanhados pelo grupo de pesquisa do Instituto D'Or de
Ensino e Pesquisa (IDOR).

2.3.1 Local de recrutamento do estudo
Instituto D’OR de Ensino e Pesquisa (IDOR) do Rio de Janeiro.
2.3.2 Critérios de inclusao

1. Diagnéstico médico de DCC por exame de neuroimagem, sem delimitacdo de
idade.

2.3.3 Critérios de exclusao

Participantes que nao responderem e ndo completarem todos os questionarios,
seja devido a uma dificuldade de compreensdo ou por falta disponibilidade para

completa-los.
2.4 Procedimentos/Metodologia proposta

2.4.1 Avaliagao clinica

Os individuos serao selecionados a partir da lista de inscritos nas pesquisas do
IDOR. Sendo assim, logo no inicio os participantes irdo a instituicdo para assinar o
TCLE e serao submetidos a ressonancia magnética para confirmacao do diagnéstico
de DCC.

Em seguida, serdo colhidas diversas informacdes, por meio de exames e
avaliagcdes de diversas areas, tendo em vista que o presente projeto € uma pequena
parte de um projeto de pesquisa maior. Nesta etapa das avaliagdes serao aplicados
0s questionarios principais da presente pesquisa.

Serao aplicados questionarios aos responsaveis dos individuos com DCC.
Inicialmente foi aplicado o SRS-2, destaca-se que nao foi colocado em anexo, devido

ao respeito aos direitos autorais dos autores da avaliacao.



31

O SRS-2 foi desenvolvido por Constantino e Gruber (2021) e traduzido por
Borges (2022). Esta ferramenta de avaliagao permite identificar possiveis prejuizos no
comportamento social reciproco (desde ausentes até graves). Este instrumento
possui quatro versdes: pré-escolar para criangas de dois anos e meio a quatro anos e
meio; escolar para criangas de 4 anos quatro e meio aos dezoito anos; adulto
autorrelato; adulto heterorrelato. Sendo o ultimo utilizado na pesquisa.

O instrumento tem 65 itens que abordam os seguintes dominios: percepcao
social; cognicao social, comunicagcao social; motivacao social; padrées restritos e
repetitivos; comunicagéao e interacao social (CONSTANTINO, 2012; BORGES, 2021).

Destaca-se que na perspectiva deste instrumento de avaliagdo a percepcao
social consiste na capacidade captar pistas sociais, este dominio diz respeito aos
aspectos sensoriais do comportamento sensorial reciproco. Ja a cognigao social é a
capacidade de interpretar pistas sociais, esta categoria considera os aspectos
cognitivos interpretativos do comportamento sensorial reciproco. A comunicagao
social consiste na comunicacdo expressiva, considera os aspectos automaticos do
comportamento social reciproco. Por fim, a motivacdo social consiste na medida na
qual uma pessoa é motivada a se engajar em comportamento interpessoal.

Apéds a aplicacdo SRS-2, sera aplicado o indice de Barthel (Anexo 1). Este
questionario foi desenvolvido por Mahoney e Barthel (1965) e validado no Brasil por
diversos autores dentre eles Aratjo (2007). Este instrumento foi selecionado por
apresentar como dominios as atividades de vida diaria. Esta avaliacao foi utilizada
para avaliar a independéncia dos participantes de forma quantitativa (MAHONEY;
BARTHEL, 1965). Foi observado o grau de independéncia na realizagdo de AVD.
Estas estao distribuidas em dez itens: alimentacgao, higiene pessoal (banho e asseio),
vestimenta, controle esfincteriano intestinal, controle miccional, uso do sanitario e
mobilidade (cama/cadeira, superficies planas e escadas).

Também sera aplicada a Escala de Comportamento Adaptativo Vineland 3.
Esta escala foi desenvolvida por Sparrow, Sicchett e Saulnier (2016) e traduzido no
Brasil por Vitta (2019). Tem como objetivo avaliar o comportamento adaptativo em
individuos de idades entre zero e 90 anos. Existem trés versées do questionario,
sendo estes: Formulario de Entrevista Extensivo; o Formulario de Pais/Cuidadores e
o Formulario do Professor. E Todas as versdes sao divididas em cinco dominios:
comunicacgdo, atividades da vida diaria, socializacdo, habilidades motoras e

comportamentos mal-adaptativos (internalizantes e externalizantes) (SPARROW,
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CICCHETTI; SAULNIEr, 2016). No presente estudo foi utilizado o dominio de AVD do

formulario de entrevista extensivo.

2.5 Desfechos

2.5.1 Desfecho primario

Sera utilizada a pontuacao do SRS-2.

2.5.2 Desfecho secundario

Serao utilizadas a pontuagéo do indice de Barthel e do dominio de AVD do
Vineland 3.

2.6 Analise dos dados

2.6.1 Tamanho amostral (calculo ou justificativa)

Sera utilizada uma amostra nao probabilistica do tipo de conveniéncia.

2.6.2 Variaveis do estudo

A pesquisa tera as seguintes variaveis: idade, sexo, tipos de DCC (por exemplo,
Agenesia completa ou hipoplasia) com altera¢des e sem alteragées do SNC (Sistema
Nervoso Central), pontuagao obtida através do SRS-2, indice de Barthel e do dominio
de AVD do Vineland 3.

2.6.3 Plano de analise estatistica

Inicialmente as variaveis de interesse serao extraidas da plataforma RED-CAP
e serdo armazenadas em Microsoft Excel para posteriormente serem utilizados no
Programa Estatistico JASP (The JASP Team 2020, Netherlands) para a analise

estatistica dos dados.
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Sera realizado o teste de Shapiro-Wilk para identificar se a distribuicdo dos
dados € normal ou ndo-normal. A partir do resultado do teste de normalidade sera
realizada analise descritiva dos dados para identificar média e desvio padrao ou
mediana e intervalo interquartil (diferenca entre os percentis 75 e 25) para variaveis
continuas com distribuicdo normal e nao-normal, respectivamente. As variaveis

categéricas serao descritas como frequéncia (%).

A analise de variancia (ANOVA) de um fator sera aplicada para verificar se a
pontuacao total da SRS-2 difere entre os trés grupos de DCC (3 niveis: disgenesia
total, disgenesia parcial e hipoplasia). Em seguida, a ANOVA de um fator também sera
aplicada separadamente para cada dominio da SRS-2 para verificar possiveis
diferencas entre grupos. No caso de diferencgas significativas reveladas pela ANOVA
para pontuacgao total ou para pontuagédo em um dominio da SS-2, o p6s-teste de Tukey
sera utilizado para comparagdes entre pares, considerando o nivel de significancia de
0,05.

Pretende-se utilizar o coeficiente de correlagdo de Pearson para verificar as
possiveis associacdes significativas entre os escores do SRS-2 e o indice de Barthel.
O limiar estatistico sera estabelecido em 5%

2.6.4 Disponibilidade e acesso aos dados

As identidades dos pacientes serdo protegidas e suas informagées mantidas
em seguranca. A lista de participantes (registro de inclusdo) sera mantida localmente
no IDOR e nao deverdo ser transferidas para nenhum outro local. Os dados
subsequentes serao identificados tdo somente pelo numero exclusivo do estudo do
paciente. O registro da inclusdo e os dados do estudo serdo armazenados
separadamente. Os registros mantidos nao incluirdo quaisquer informagdes que

permitiam a identificacao dos pacientes.
2.7 Resultados esperados

Espera-se a presenca de comportamentos como padrdes restritos, repetitivos,
comunicacéo e interagédo social em alguns individuos com DCC, ou seja, pontuacao

total maior que 60. Diferencas entre os sinais caracteristicos de TEA nos diferentes
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tipos de DCC (Completa; parcial; hipoplasia). Além disso, espera-se encontrar
dificuldades em relagédo a independéncia nas AVD.

2.8 Orcamento e apoio financeiro

Este estudo foi financiado pela Fundacao de Amparo a Pesquisa do Estado do
Rio de Janeiro (FAPERJ, No. E-26/211.104/2021) e Coordenagcdo de
Aperfeicoamento de Pessoal de Nivel Superior (CAPES, Cédigo Financeiro 001; No.
88881.708719/2022-01, E No. 88887.708718/2022-00).

Quadro 1: Apoio financeiro.

CNPJ Nome Tipo de E-mail Telefone
Apoio
financeiro
00889834/0001- | CAPES | Bolsa prosup@capes.gov.br | (061) 2022-
08 6250

2.9 Cronograma

Quadro 2: Cronograma de execugao.

ETAPA INICIO FIM
Elaboracao do projeto de pesquisa Fevereiro Outubro
2021 2021
.§ Exame de Qualificagéo Dezembro Dezembro
@ 2021 2021
2‘, Apreciacéo do Comité de Etica em Pesquisa NA NA
; Registro do protocolo de pesquisa NA NA
'qg"‘ Elaboracao de manuscrito (protocolo e/ou NA NA
o revisao)
Submissao de manuscrito NA NA
‘3 Treinamento dos procedimentos e/ou estudo Fevereiro Junho 2021
8 piloto 2021
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Modelagem do banco de dados NA NA
Coleta e tabulagao de dados Janeiro Novembro
2022 2022
Analise dos dados Dezembro Fevereiro
2022 2023
Elaboracao de manuscrito Fevereiro Margo
2023 2023
Depdsito do banco de dados em repositoério NA NA
Submissao de relatério para o Comité de NA NA
Etica
Elaboracao do trabalho de conclusao Fevereiro Margo
2023 2023
R Exame de Defesa Abril Abril
s 2023 2023
g Submissao de manuscrito (resultados) Maio Maio
2023 2023
Elaboracao de midias para disseminacao NA NA
Entrega da versao final do trabalho de Junho Junho
conclusao 2023 2023

O item que nao se aplica, foi preenchido com “NA”.
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Barthel=____ /100
e / /2009
Nome N° Data
Idade Sx Escolaridade Pref. manual Procedéncia Registro

Alimentagao

0 impossivel

5 precisa de ajuda para cortar e passar manteiga, ou de dieta adaptada
10 independente

Banho
00 dependente
05 independente (ou de chuveiro)

Asseio
00 precisa de ajuda com os cuidados pessoais
05 independente: rosto/cabelos/dentes/barba (utensilios fornecidos)

Vestir-se

00  dependente

05  precisa de ajuda, mas consegue fazer a metade sozinho
10  independente (incluindo botdes, ziperes, cadargos, etc)

Intestinos
0 incontinente (ou precisa de enema)
5 acidentes ocasionais

10 continente

Bexiga
0 incontinente; ou cateterizado e incapaz de se cuidar sozinho
5 acidentes ocasionais

10 continente

Sanitario

0 dependente

5 precisa de alguma ajuda, mas consegue fazer alguma coisa sozinho
10 independente (sentar e levantar, se limpar e se vestir)

Mobilidade (da cama para a cadeira e de volta)

0 incapaz; sem equilibrio sentado

5 ajuda consideravel (fisica, de uma ou duas pessoas); consegue se sentar
10 ajuda pequena (verbal ou fisica)
15 independente
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Contextualizacao da Producao

Quadro 3: Declaracao de desvios de projeto original.

Declaracao dos Autores Sim | Nao
A producao intelectual contém desvios substantivos do tema X
proposto no projeto de pesquisa?

Justificativas e Modificagbes

A producao intelectual contém desvios substantivos do X

delineamento do projeto de pesquisa?

Justificativas e Modificagbes

A producao intelectual contém desvios substantivos dos
procedimentos de coleta e analise de dados do projeto de| X

pesquisa?

Justificativas e Modificagbes

Tendo em vista o pequeno tamanho amostral, somente individuos com Agenesia
Total e Hipoplasia foram incluidos no estudo. Assim, ndo foi possivel comparar os
trés tipos de DCC (Disgenesia Total, Disgenesia Parcial e Hipoplasia), como

proposto no plano estatistico do projeto de pesquisa apresentado anteriormente.
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Disseminacao da Producao

A disseminacao da producgéo cientifica deste projeto de pesquisa envolveu a

submissao e apresentacao de trabalho nos eventos cientificos a seguir:

( EXTENSAO, POS-GRADUAGAO
E INOVAGAO DA UNISUAM

{: XVIII SEMANA DE PESQUISA,

_ERTIFICADO
Certificamos que

Bruna Barbosa Barreto, Daniele Bueno Prata Agostinho, Juliana B. de Salles Andrade,
Carina Dana Christof, Erika de Carvalho Rodrigues, Fernanda Tovar-Moll, Fabio Vieira dos
Anjos, Myriam de Carvalho Monteiro, participaram da XVIII Semana de Pesquisa, Extensdo,
Pés-Graduagao e Inovagdo da UNISUAM, intitulada Ciéncia, Tecnologia, Inovacdo e Desenvolvimento,
apresentando o projeto de pesquisa cujo tema foi “ASPECTOS COMPORTAMENTAIS NA DISGENESIA
DO CORPO CALOSO” realizada online nos dias 20, 21 e 22 de outubro de 2021.

Rio de Janeiro, 23 de outubro de 2021

o

Claudia de Freitas Lopes Costa
Diretora de Pesquisa, Extensfo e Inovogéo

Av. Paris, 84 - Bonsucesso .
d Centro Universitario Augusto Motta
v. Ces y 2571 -
AV S0 08 Met, 25 10k SRRoAande 3882'9797 Decreto Presidencial de 27 de outubro de 1997

Rua Fonseca, 240 - Bangu Shopping 7 S <
Rua Apiacs, 320 - Taquara - Jacarepagua www.unisuam.edu.br DOU de 29 de outubro de 1997
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Manuscrito (s) para Submissao

NOTA SOBRE MANUSCRITOS PARA SUBMISSAO

Este arquivo contém manuscrito (s) a ser (em) submetido (s) para publicagdo para
revisdo por pares interna. O contetdo possui uma formatagéo preliminar
considerando as instrugbes para os autores do periddico-alvo. A divulgagéo do (s)
manuscrito (s) neste documento antes da revisdo por pares permite a leitura e
discusséo sobre as descobertas imediatamente. Entretanto, o (s) manuscrito (s)
deste documento ndo foram finalizados pelos autores; podem conter erros; relatar
informagbes que ainda ndo foram aceitas ou endossadas de qualquer forma pela
comunidade cientifica; e figuras e tabelas poderédo ser revisadas antes da publicagcdo
do manuscrito em sua forma final. Qualquer mengé&o ao contetdo deste (s)
manuscrito (s) deve considerar essas informagbes ao discutir os achados deste
trabalho.




3.1 Disgenesia do Corpo Caloso: comportamentos
caracteristicos do Transtorno do Espectro Autista e

funcionalidade

3.1.1 Contribuicdo dos autores do manuscrito para submissao
#1

Iniciais dos autores, em ordem: | BBB FVA | MCM

Concepcao X X

Métodos X X X

Programacao

Validacao

Analise formal X

X

Investigacao

x| X[ X| X

Recursos

Manejo dos dados

X[ X[ X| X

Redacao do rascunho

Revisao e edicao

Visualizacao X

Supervisao

X[ X[ X| X| X| X

Administragao do projeto

x| X| X| X[ X[ X| x

Obtencao de financiamento

Contributor Roles Taxonomy (CRediT)?

3 Detalhes dos critérios em: https://doi.org/10.1087/20150211
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Disgenesia do Corpo Caloso: comportamentos caracteristicos do Transtorno
do Espectro Autista e funcionalidade
Agenesis of Corpus Callosum; Autistic Spectrum Disorder; Social Behavior; Activities

of Daily Living
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Introducao

A disgenesia do corpo caloso (DCC) consiste em uma desordem do
neurodesenvolvimento, na qual o individuo apresenta diferentes graus de ma-
formacdo no corpo caloso (CC); estrutura que tem como principal funcdo a
coordenacao e transferéncia de informagdes entre os hemisférios direito e esquerdo
(ABOITIZ; MONTIEL, et al. 2003; BENEZIT et al., 2015; MONTADON et al., 2003;
PALMER; MOWAT, 2014). Os graus da ma-formacgao podem ser classificados como:
i) agenesia ou disgenesia total do CC para a auséncia completa do CC; ii) disgenesia
parcial do CC para os casos com a preservagao de um remanescente caloso; iii)
hipoplasia, a qual define a condicdo na qual o CC apresenta redugcdo em sua
espessura.

Individuos com DCC parecem apresentar atrasos no desenvolvimento. Tais
alteracbes podem envolver atrasos no desenvolvimento de linguagem, motor, no
desenvolvimento psicomotor e epilepsia (CHADIE et al., 2008, MOES;
SCHLMOELLER; SCHLMOELLER, 2009; SZABO et al., 2011). No entanto, podem ter
casos de individuos que ndo apresentam nenhuma alteracdo neuropsicomotora
(PISANI et al., 2006). Dessa forma, é perceptivel como o quadro clinico da DCC pode
ser diverso (CHADIE et al., 2008; SZABO et al., 2011).

Apesar dos estudos sobre DCC terem aumentado, seu impacto no
comportamento ainda € uma tematica que necessita de mais aprofundamento
(BADARUDDIN et al., 2007; EL AMEEN; IBRAHIM; MOUNIR, 2019). De acordo com
Brown e Paul (2000), individuos com DCC podem apresentar cogni¢do social
reduzida. Eles também podem demonstrar dificuldade em considerar a perspectiva
social dos outros (SYMINGTON et al., 2010). Estes comportamentos sdo semelhantes
aos de individuos com Transtorno do Espectro Autista (TEA) (PAUL et al., 2014).

O TEA é um transtorno do neurodesenvolvimento. De acordo com 52 edi¢do do
Manual Diagnéstico e Estatistico de Transtornos Mentais (DSM-V; 2013) os critérios
para o diagnostico envolvem: déficits persistentes na comunicagdo social e na
interacdo social em mudltiplos contexto; padrdées restritos e repetitivos de
comportamento, interesses ou atividades. Estes sintomas podem estar presentes
precocemente no periodo do desenvolvimento.

De acordo com o DSM-V, o TEA pode ser classificado de acordo com o nivel
de suporte. O nivel de suporte | apresenta a necessidade de pouco apoio, o individuo
pode apresentar leves dificuldades relacionadas a comunicagéao e interacao social. Ja
no nivel de suporte Il o individuo precisa de suporte moderado, podendo ter
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dificuldades relacionadas a comunicacgdo, interacdo e em relagdo a linguagem
funcional. Por fim, no nivel de suporte lll o individuo apresenta necessidade de suporte
total, dificuldades em relagcao a comunicacao verbal e em conseguir apresentar uma
linguagem funcional.

Estudos parecem apontar para uma associagéao entre DCC e TEA. Paul et al.
(2014) ao investigarem a relagcédo entre DCC e TEA relataram, como conclusao mais
forte de seu estudo, que a auséncia do CC pode ser um fator de risco para o
desenvolvimento de comportamentos caracteristicos do TEA. Todavia apontam que a
associacao entre DCC e TEA ainda é obscura, indicando a necessidade de mais
estudos sobre a relagdo dessas duas desordens do neurodesenvolvimento.

Estudos também apontam como atrasos no desenvolvimento impactam na
funcionalidade, impactando na independéncia das atividades de vida diaria (AVD)
(WILSON, SMITH E RABINS, 2020; YELA-GONZALEZ; SANTAMARIA-VAZQUEZ;
ORTIZ-HUERTA, 2021). Neste contexto, pode-se considerar que criangas com 0s
atrasos do desenvolvimento presentes no quadro clinico de DCC podem ter
dificuldades em relagdo ao envolvimento nas AVD.

Nesse contexto, a hipétese desse presente estudo € que os individuos com
DCC podem apresentar alguns comportamentos caracteristicos do TEA. Dessa forma,
este estudo teve como objetivo investigar a presenca de comportamentos
caracteristicos do TEA, além de como a DCC impacta no envolvimento em AVD em
individuos com DCC. Esta questao é essencial de ser pesquisada, para proporcionar
informagdes aos profissionais da reabilitagdo sobre os aspectos comportamentais
desses individuos, ja que isso influencia na escolha de terapias e abordagens

terapéuticas necessarias durante a reabilitacao.

Métodos
Participantes

Foi realizado um estudo observacional transversal em parceria com o Instituto
D'Or de Pesquisa e Ensino (IDOR) e em consonancia com a resolugao 466/2012. Esta
pesquisa foi aprovada pelo Comité de FEtica em Pesquisa (CAAE:
44421415.2.0000.5249)

Em um primeiro momento, foi realizada uma consulta ao banco de dados de
individuos com DCC e que sdo acompanhados pelo grupo de pesquisa do Instituto
D'Or de Ensino e Pesquisa (IDOR). Os participantes foram selecionados de acordo

com os critérios de inclusdo e exclusdo. Destaca-se que como os pacientes e
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familiares sdo acompanhados pelo IDO’R todos tinham o TCLE assinados, tendo em
vista que para o inicio das pesquisas faz-se necessario o preenchimento desse
documento e a realizagao da ressonancia magnética para confirmagao do diagnostico
de DCC.

Os participantes e familiares selecionados foram contactados pela equipe da
instituicao para verificar disponibilidade para participar e o agendamento da coleta de
dados. Os critérios de inclusdo foram: Possuir DCC, sem restricao de idade. Ja os
critérios de exclusao foram participantes que nao completassem os questionarios.
Apéds a aplicagao dos critérios de inclusdo e exclusdo foram incluidos 4 participantes

na amostra.

Instrumentos de avaliagao
a) Escala de Responsividade Social

Foi aplicada a Escala de Responsividade Social- Segunda edigdo (SRS-2).
Esta avaliagdo foi desenvolvida por Constantino e Gruber (2021) e traduzida por
Borges (2022). Ela tem como objetivo identificar possiveis prejuizos no
comportamento social reciproco (desde ausentes até graves). Este instrumento possui
quatro versdes: pré-escolar para criangas de dois anos e meio a quatro anos e meio;
escolar para criangas de 4 anos quatro e meio aos dezoito anos; adulto autorrelato;
adulto heterorrelato. Cada questionario tem 65 itens que abordam os seguintes
dominios: percepcgao social; cognicdo social; comunicagéo social; motivagao social;
padrbes restritos e repetitivos; comunicagdo e interagcdo social (CONSTANTINO,
2012; BORGES, 2021). Por levarem consideragcdo dominios que fazem parte do
processo de diagnéstico no TEA (padrdes restritos e repetitivos; comunicagéao e
interacdo social) esse instrumento foi incluido visando identificar possiveis
caracteristicas de comportamento do TEA nos individuos com DCC.

A pontuacéo total de 59 para baixo ndo estdo associados ao TEA de forma
clinicamente significativa. Ja a pontuacdo do escore total entre 60 e 65 indicam
prejuizos clinicamente significativos no comportamento social reciproco, o que pode
interferir nas relagdes cotidianas, esta pontuacédo pode estar presente em individuos
com TEA nivel I. Entre 66 e 76 indicam prejuizos clinicamente significativos no
comportamento social reciproco, que podem interferir de forma substancial nas
interagdes no cotidiano, esta pontuacao pode ser relacionada a individuos com TEA
nivel 2. Ja a pontuacgao de 76 acima indicam prejuizos clinicamente significativos no

comportamento social reciproco, que levam interferéncias severas nas interacdes
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cotidianas, podendo se associar ao TEA nivel lll. A aplicagdo do questionario durou

aproximadamente uma hora.

b) Desempenho nas AVD

Para avaliagdo do desempenho nas AVD, foram aplicados dois instrumentos
de avaliagéao:
i) indice de Barthel: Este questionario foi desenvolvido por Mahoney e Barthel (1965)
e validado no Brasil por diversos autores dentre eles Araujo (2007). Este instrumento
foi selecionado por apresentar como dominios as atividades de vida diaria. Neste
questionario as AVD estéo distribuidas em dez itens: alimentagao, higiene pessoal
(banho e asseio), vestimenta, controle esfincteriano intestinal, controle miccional, uso
do sanitario e mobilidade (cama/cadeira, superficies planas e escadas). Cada item &
pontuado de acordo com o desempenho do paciente em realizar tarefas de forma
independente, com alguma ajuda ou de forma dependente. A pontuacao variade 0 a
100, em intervalos de cinco pontos, e as pontuagbes mais elevadas indicam maior
independéncia. De acordo com Sulter, Steen e Kyser (1999) a pontuagéo acima de 60
indica independéncia em cuidados pessoais essenciais, € pontuacao igual ou acima
qgue 85 indica que o individuo é habitualmente independente com assisténcia minima

de suporte. A aplicacéo desse questionario durou aproximadamente 10 minutos.

i) Escala de Comportamento Adaptativo Vineland 3: Instrumento utilizado
mundialmente para avaliar o comportamento adaptativo das pessoas desde o
nascimento até 90 anos. Ele foi desenvolvido por Sparrow, Sicchett e Saulnier (2016)
e traduzido no Brasil por Vitta (2019). Este instrumento foi escolhido, pois com ele &
possivel questionar etapa por etapa da atividade de cada dominio. Optou-se pela
aplicacao do formuléario de entrevista extensiva aos cuidadores. Ele possui 4 dominios
e 11 subdominios. Sendo utilizado apenas o dominio de AVD na presente pesquisa.

Este dominio possui 92 perguntas, sendo dividida em 3 subdominios (pessoal, doméstico
e comunidade) visando compreender o envolvimento dos individuos em relagéo ao seu
autocuidado, atividades de casa e da comunidade. Neste estudo, foi utilizada a escala-
v. A escala-v é a pontuacgao do Vineland 3, ela é obtida através do calculo do escore
bruto e das tabelas disponibilizadas no manual. Apés a identificacdo do escore bruto
€ necessario identificar a tabela referente a idade o avaliado e identificar qual a
pontuacao da escala -v. Também foi utilizada a idade equivalente (IE) gerada nos
calculos do questionario, esta pontuacdo estima uma idade de acordo com as
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habilidades do individuo. E um indicador adicional para poder caracterizar o
desempenho dos subdominios, pois espera-se que a idade estimada esteja de acordo
com a idade real do avaliado, se nao estiver faz-se necessario avaliar possiveis

atrasos. A aplicagcao durou aproximadamente duas horas.

Analise estatistica dos dados
Os dados coletados foram armazenados no software Research ElectronicData
Capture (REDcap). Apo6s a tabulacdo de dados, a analise descritiva consistiu em

dados expressos em numero (percentual) de ocorréncias.

Resultados

Dos 4 participantes, 50% (n=2) sdo do sexo masculino e 50% (n=2) do sexo
feminino. Todos os responsaveis que responderam ao questionario foram as maes
dos participantes. A idade variou entre 19 e 26 anos. No que se refere ao diagnostico,
75% (n=3) apresentaram DCC total e 25% (n=1) hipoplasia. Os dados clinicos, e

demograficos, considerando todo o grupo, foram apresentados na Tabela 1.

Tabela 1. Caracterizacdo da amostra

Variavel Valor
Tamanho da amostra 4
Sexo
Masculino 2(50%)
Feminino 2(50%)
Idade (anos) 21.05+2.58
Tipo de Agenesia
DCC total 3 (75%)
Hipoplasia 1 (25%)
Outras malformagdes associadas
Outras do SNC 1(25%)
Isolada 3 (75%)

Os dados foram expressos em numero (percentual) de ocorréncias e médiatdesvio
padrao. Sistema Nervoso Central (SNC).

a) SRS-2
Foi possivel identificar 50% (n=2) dos participantes pontuaram entre 60 e 65,
pontuacdo que indica prejuizos no comportamento social reciproco de forma leve,

podendo ser sinais caracteristicos do TEA. 50% (n= 2) pontuaram menos que 59,
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indicando nenhuma alteragdo no comportamento social reciproco, individuos com
TEA nao costumam realizar essa pontuagdo. Nenhum participante pontou entre 66 e
76 e acima de 76. Em relagao a percepc¢ao social, 50% (n=2) pontuaram entre 60 e
65 (nivel leve). Em relacao a cognigao social 50% (n=2) pontuaram entre 60 e 65 (nivel
leve) e 25% (n=1) pontuaram entre 66 e 75 (nivel moderado). 50% (n=2) pontuaram
entre 60 e 65 no dominio de comunicagao social. Ja em relagdo a motivagao social
25% (n=1) pontuaram entre 60 e 65 (nivel leve) e 25% (n=1) pontuaram entre 66 e 75
(nivel moderado). Em padrdes restritos e repetitivos 75% (n=3) pontuaram entre 60 e
65 (nivel leve). Por fim, no que se refere a comunicagéao e interagcéo social 25% (n=1)
pontuaram entre 60 e 65 (nivel leve) e 25% (n=1) pontuaram entre 66 e 75 (nivel

moderado).



Tabela 2- Pontuagao média e por participante referente ao SRS-2

Padroes
Percepcao Cognicao Comunicagdo Motivacao . Comunicagao e
Participantes  Escore T i i restritose . i
social social social social . interacéo social
repetitivos
Média 57,5 67,5 66 63 58 62 64,5

A 65 66 68 64 67 60 66

B 50 51 38 50 63 48 51

C 56 51 48 54 65 60 56

D 63 69 64 62 49 64 63

Os dados foram expressos em numerais de acordo com a pontuagao da avaliagéo
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Tabela 3- Pontuacao dos participantes referentes ao SRS-2 associados a

caracteristicas de TEA

Variavel Valor
Escore total

Sem caracteristicas de TEA (menor que 59) 2 (50%)
Caracteristicas de TEA grau | (60 a 65) 2 (50%)
Caracteristicas de TEA grau ll (66 a 75) -
Caracteristicas de TEA grau lll (acima de 76) -
Dominios

Percepcao social

Sem caracteristicas de TEA (menor que 59) 2 (50%)
Caracteristicas de TEA grau | (60 a 65) 2 (50 %)
Caracteristicas de TEA grau ll (66 a 75) -
Caracteristicas de TEA grau lll (acima de 76) -
Cognicao social

Sem caracteristicas de TEA (menor que 59) 1(25%)
Caracteristicas de TEA grau | (60 a 65) 2 (50%)
Caracteristicas de TEA grau Il (66 a 75) 1(25 %)
Caracteristicas de TEA grau lll (acima de 76) -
Comunicacao social

Sem caracteristicas de TEA (menor que 59) 2 (50 %)
Caracteristicas de TEA grau | (60 a 65) 2 (50 %)
Caracteristicas de TEA grau Il (66 a 75) -
Caracteristicas de TEA grau lll (acima de 76) -
Motivagao social

Sem caracteristicas de TEA (menor que 59) 2 (50 %)
Caracteristicas de TEA grau | (60 a 65) 1(25 %)
Caracteristicas de TEA grau Il (66 a 75) 1(25 %)
Caracteristicas de TEA grau lll (acima de 76) -
Padrodes restritos e repetitivos

Sem caracteristicas de TEA (menor que 59) 1(25 %)
Caracteristicas de TEA grau | (60 a 65) 3 (75%)
Caracteristicas de TEA grau ll (66 a 75) -
Caracteristicas de TEA grau lll (acima de 76) -
Comunicacgao e interagao social

Sem caracteristicas de TEA (menor que 59) 2 (50%)
Caracteristicas de TEA grau | (60 a 65) 1(25%)
Caracteristicas de TEA grau ll (66 a 75) 1(25 %)

Caracteristicas de TEA grau lll (acima de 76)

Os dados foram expressos em numero (percentual) de ocorréncias.
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) indice de Barthel; A pontuagéo de cada participante esta apresentada

no grafico 1.
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Gréfico 1- Pontuacéo total do indice de Barthel
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No grafico acima a pontuacao do Barthel € apresentada no eixo y, enquanto os

participantes sao apresentados no eixo x. Todos os participantes pontuaram acima de

60, o que indica independéncia em cuidados pessoais essenciais. Além disso, os

participantes A e D pontuaram pontuacéao igual ou acima que 85 o que indica que

individuo é habitualmente independente com assisténcia minima de suporte.

ii) Escala de Comportamento Adaptativo Vineland 3: Na tabela 4, é possivel

identificar a idade equivalente (IE) de cada sujeito para cada subdominio de

AVD.

Tabela 4- Escala-v e idade equivalente dos participantes em cada subdominio das

AVD do Vineland 3

Participantes Pessoal Doméstico Comunidade
Idade Escala-v IE Escala-v IE  Escala-v IE
Média 21,5 1 3:3 1 4,75 1 4
Participante A 19 1 3:8 1 5:3 1 4:4
Participante B 26 1 3:10 3 4:3 1 4:10
Participante C 24 1 3.7 1 5.7 1 3:4
Participante D 24 1 2:8 1 4:2 1 3:6

A idade foi expressa em anos; escala-v foi expressa em numeral de acordo com a
pontuacao do vineland 3; Idade Equivalente (IE) foi expressa em anos:meses.
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Discussao

A amostra foi composta por pacientes com DCC total (n=3; 75%) e com
hipoplasia (n=1; 25%). Apesar de dois grupos, o numero pequeno da amostra impediu
a comparacao entre os sintomas caracteristicos de TEA e o envolvimento nas AVD
em relacao aos tipos de disgenesia.

Um possivel comportamento caracteristico ao TEA foi identificado nos
individuos testados. O escore total do SRS-2 revelou que dois participantes (50%)
apresentaram caracteristicas do comportamento social reciproco similar a individuos
com TEA leve. Entretanto, & importante destacar que o SRS-2 nao é um instrumento
que determina o diagnéstico de TEA, tendo em vista que esse diagnostico é
multidimensional e o neurologista precisa levar em consideracao diversos aspectos
clinicos (ALMEIDA et al., 2018).

No entanto, ele sinaliza possiveis dificuldades relacionadas ao comportamento
social, o que € uma das caracteristicas do TEA (BORGES, 2021). Por exemplo, no
estudo de Lau et al.,, (2012), 45% das criancas, 35% dos adolescentes e 18% dos
adultos apresentaram sinais de autismo durante a aplicagdo do SRS-2 em individuos
com DCC. Todavia, quando estes participantes foram submetidos avaliacao clinica, o
diagnéstico TEA nao foi concluido.

Além do escore total do SRS-2, outros dominios dessa mesma escala parecem
indicar um comportamento caracteristico ao TEA. Nossos resultados mostraram que
os subdominios do SRS-2 (percepgao social, cognigdo social, comunicagao social,
padrbes restritivos e repetitivos € comunicacdo e interagcdo social) apresentaram
média superior a 60. Esse achado indica a dificuldade dos participantes em relacéo a
estes aspectos que compdem o comportamento social reciproco.

O estudo Barnby et al., (2022) também identificou dificuldades dos individuos
com DCC em relagdo ao comportamento social. Esses pesquisadores nao utilizaram
o SRS-2, mas em seu estudo identificaram que a capacidade de persuasao,
dificuldade para perceber manejos sociais, credulidade, confianca foram
significativamente maiores em participantes com DCC comparado aos participantes
neurotipicos.

Sendo assim, observa-se a necessidade dos pesquisadores e dos profissionais
que trabalham na reabilitacdo de pessoas com DCC se atentarem para como o
comportamento social desses individuos pode ser afetado. Nao necessariamente o
individuo pode ser diagnosticado com TEA, como Lau et al,, (2012) deixou evidente
no seu estudo. Mas ficou perceptivel no presente estudo, no de Lau et al., (2012) e no
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de Barnby et al., (2022) que as alteragdes no comportamento social estao presentes
e podem ser parte do quadro clinico da DCC. Faz-se necessario identificar o quadro
clinico da DCC e como esta pode impactar na independéncia dessa populagao nas
atividades do dia a dia.

De acordo com o resultado do indice de Barthel nenhum participante é
totalmente dependente, tendo em vista que metade pontuou entre 60 e 84, ou seja,
dependéncia moderada e a outra metade pontuou acima de 85, o que indica
necessidade de auxilio minimo para realizacao das AVD. Esta avaliagao foi escolhida
por ser um questionario simples, ele € comumente utilizado em estudos com idosos
(ARAUJO et al., 2020). Também passou por validacao brasileira e avaliacdo de suas
propriedades psicométricas (ARAUJO et al., 2007; SPONTON, 2010). Durante a sua
aplicacao, ¢ identificado se o individuo realiza a tarefa de forma independente, com
alguma ajuda ou de forma dependente. Por ser um questionario mais simples a
pontuacao total dos participantes pode ter ficado como independente.

Os resultados do indice de Barthel, no entanto, foram opostos ao identificados
com a aplicagéo do dominio de AVD do Vineland 3 (escala-v). Todos os participantes
apresentaram pontuacéo na escala- v entre 1 e 3, o que para a idade dos participantes
€ uma pontuagdo baixa, indicando que eles apresentam habilidades abaixo do
esperado para sua faixa etaria. Além disso, apesar de possuirem idade superior a 18
anos, tiveram idade equivalente menor que 6 anos em todos os subdominios de AVD.
Infere-se que isso pode ter ocorrido, pois o Vineland 3 apresenta mais itens que o
indice de Barthel, explorando cada AVD. Além disso, o Vineland 3 apresenta os
subdominios doméstico e comunidade com atividades diferentes do indice de Barthel.

Nao foi identificado estudo utilizando Vineland 3 para avaliar individuos com
DCC. Levine et al., (2022) utilizou o Vineland 3 em um estudo com participantes com
a Sindrome Helsmoortel-Van Der Aa, identificando que dois participantes com 27 anos
apresentaram idade equivalente menor que 4 anos para os diferentes dominios,
dentre eles, os dominios relacionados a AVD. O que indica como as condi¢des de
saude que afetam o neurodesenvolvimento podem impactar no envolvimento dos
individuos nas AVD.

No caso dos individuos com DCC, além dos aspectos do comportamento social
reciproco, também é importante considerar como todo quadro clinico pode ocasionar
essa pontuacdo de atraso em relagcdo as AVD. Tendo em vista que alteragcbes de
coordenacdo motora grossa e fina, lateralidade e aspetos intelectuais também
impactam nesse resultado (CHADIE et al., 2008; SZABO et al., 2011).
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O presente estudo parece apresentar algumas limitagdes. Como a amostra
pequena, no entanto, estudos com essa populagdo tende a apresentar uma amostra
pequena variando de 1 a 6 participantes (CHEN et al., (2012); COULTER et al., 1993;
GEZER et al., (2020); MONTEIRO (21010); PACHECO et al., (2014).

Também existem estudos com mais participantes como o de Barby et al.,
(2022) com 22 participantes e o de Montadon et al., (2003) com 11 participantes, no
entanto, também nao € um numero muito alto. Isso pode ocorrer devido a dificuldade
em rastrear individuos com esta condicao de saude. Além disso, no presente estudo,
a falta de disponibilidade dos responsaveis de responderem os questionarios pode ter
contribuido com o numero dos participantes.

Por ter sido um estudo realizado com questionarios com os cuidadores,
apresenta como viés da percepc¢ao dos responsaveis sobre seus filhos, desta forma,
seria interessante estudos com instrumentos que avaliassem as habilidades dos
individuos € comparassem com o que € identificado nos questionarios com os
responsaveis.

Outra limitagao do estudo foi o atraso para iniciar a coleta de dados devido a
pandemia, tendo em vista que o publico-alvo € um publico de risco. E a coleta
inicialmente dependia da ida dos responsaveis ao IDO'R. A pesquisa também
esbarrou com a disponibilidade dos responsaveis em irem a instituicdo ou poder
participar de videochamadas longas, tendo em vista os tamanhos dos questionarios.
Por isso, que o Vineland 3 nao foi preenchido completamente, pois as ligacées por
videos nado podiam ser muito longas devido aos afazeres dos responsaveis, além
disso, outro aspecto que contribuiu para a demora na aplicagéo dos questionarios foi
a dificuldade de entendimento dos responsaveis em relacdo as perguntas, sendo
necessaria explicacdes e voltar as questdes algumas vezes.

Ademais, os resultados baixos do Vineland-3 em relagéo ao envolvimento das
AVD podem ser relacionados a falta de oportunidade desses individuos
experimentarem essas atividades sozinhos. Esse aspecto é retratado no estudo de
Yela-gonzalez, Santamaria-vazquez, e Ortiz-huerta, que se os familiares nao
oportunizarem momentos para a independéncia, pode resultar a dependéncia para a
realizagéo das AVD.

Sendo assim, para estudos futuros seria interessante aplicar todos os dominios
do Vineland 3 para compara-los entre si e identificar como as habilidades motoras e
sociais podem ser relacionar com o envolvimento nas AVD.

Conclusao
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Os individuos com DCC parecem apresentar alteracées no comportamento
social reciproco, o que é uma caracteristica do TEA. Também foi possivel identificar
qgue o quadro clinico impacta em como os individuos realizam suas AVD, sejam elas,
pessoal, doméstica ou comunitaria. Além disso, tendo ou ndo o diagnéstico de TEA,
faz-se necessario que os profissionais da reabilitagcdo considerem as alteracées no
comportamento social como caracteristicas do quadro clinico.

O presente estudo foi necessario para abrir espaco para discussdes sobre as
alteracdes do comportamento social reciproco e o impacto do quadro clinico da DCC
nas AVD, e estimular a pesquisa e desenvolvimento relacionado ao tema, de forma
qgue os individuos com DCC ampliem seus repertérios de oportunidades.

Ressalta-se que este trabalho nao visa esgotar a discussdo desta tematica,
mas iniciar reflexdes para pesquisas futuras. Sugere-se que para estudos futuros que
seja aplicado todos os dominios do Vineland 3, instrumentos de avaliagdo que sejam
voltados diretamente para os individuos. Além de se aprofundar na investigagcao
clinica sobre o TEA.
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