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s0 trazia o perfil de meia verdade.

E sua segunda metade

voltava igualmente com meio perfil.

E os meios perfis ndo coincidiam.

Arrebentaram a porta. Derrubaram a porta.
Chegaram ao lugar luminoso

onde a verdade esplendia seus fogos.

Era dividida em metades

diferentes uma da outra.

Chegou-se a discutir qual a metade mais bela.
Nenhuma das duas era totalmente bela.

E carecia optar. Cada um optou conforme
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Resumo xi

Introducdo: O problema préatico observado, referiu-se aos sintomas clinicos de NF1,
que envolviam o desempenho intelectual e as caracteristicas psicossociais de seu
portador, remetendo-nos a interface inteligéncia — Neurofibromatose 1-NF1. Objetivo:
Identificar e comparar os indices de inteligéncia e suas frequéncias em portadores de NF
1 atendidos no CEPAN. Casuistica e Métodos: Utilizou-se pesquisa em prontudrios;
entrevista semi-estruturada; as Escalas de Wechsler e Testes de Matrizes Progressivas -
Escala Geral, aplicados individualmente a 77 sujeitos, dos quais 30 portadores de NF1,
17 seus familiares e 30 ndo-portadores, entre 2006 e 2010. Os dados receberam
tratamento quali-quantitativo. Resultados: As caracteristicas socioeconémicas e
culturais ndo diferiram entre os sujeitos Os tempos menores (<20’) e maiores (>20)
gastos na execucdo do Raven - Escala Geral foram de familiares e portadores de NF1,
que mais faziam uso de medicacdo. As médias de acertos de portadores de NF1 foram
as menores; possuiam 1 e 2 sintomas que o0s incomodavam quando foram
diagnosticados; atualmente, era a portabilidade de 3, 4 e 2 sintomas que o0s
incomodavam; primeiros sintomas identificados com mais de 5 anos; possuiam parentes
portadores de NF1 de 1° e/ou 2° graus de parentesco (transmisséo vertical);
apresentaram RM leve e moderada; e distarbio de aprendizagem (QI1>70) em portadores
de NF1. Os sujeitos dessa investigacdo apresentaram quocientes de inteligéncia e
indices fatoriais médios e médio-inferiores; a capacidade Raciocinio/ Inteligéncia Fluida
— Gf encontrou-se comprometida-categoria V. Conclusfes: Os sujeitos da investigacao
possuem inteligéncia média e média inferior, porém com dificuldade de
sustentabilidade. Ha diferencas de desempenho intelectual: familiares de portadores de
NF1 sdo superiores aos portadores de NF1; e ndo portadores sdo superiores a ambos. Ha

retardo mental, distarbio de aprendizagem, disfuncéo no desenvolvimento da linguagem
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dificuldades viso-motoras e perceptuais, deficiéncias de memoria e de expressdo na
linguagem — escrita e verbal em portadores de NF1; auséncia de correlacdo entre
QIT/Gc; IMO/Gsm; ICV/Gc; IOP/ Gv; IVP/ Gt e nimero de sintomas; e auséncia de
relacdo entre QI; nivel intelectual; tipos; nimeros; incémodos de sintomas e faixa etaria
do aparecimento dos primeiros sintomas.

Palavras-Chave: 1. neurofibromatose 1; 2. inteligéncia; 3. disfuncdo cognitiva; 4.
doenca genética.

Abstract

Introduction: The practical problem observed referred to the clinical symptoms of
NF1, involving intellectual performance and psychosocial characteristics of their
carriers. This sends us to the NF1-intelligence interface. Objective: To identify and
compare indices of intelligence and their frequencies in patients with NF1, attended at
CEPAN. Methods and Casuistry: Medical records were used in research, semi-
structured interview, the Wechsler Scales and Test Progressive Matrices Scale-General.
Were applied indidually, to the 77 subjects, of which 30 patients with NF1, 17 family
members, and 30 non- carriers between 2006 and 2010. The data were treated
qualitative-quantitative. Results: The socioeconomic and cultural rights did not differ
between subjects. Minors (<20’) and larger (>20’) time spent in the execution of Test
Progressive Matrices Sacale-General were relatives of patients with NF1 and most were
using medication. Mean correct responses were lower in patients with NF1, they had
one and two symptoms that bothered when they were diagnosed, currently, the troubled
portability three, four and two symptoms. Patients with NF1 had their first symptoms
identified with more than five years age, they had relatives suffering from NF1 1°

and/or 2" degrees of relatedness (vertical transmission). They had mild MR and
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moderate, and learning disabilities. The subjects of this investigation showed TIQ;
VIQ; TIQ/Gc; IOP/Gv; IVP/Gt average and below average; although the ability
Reasoning/ Fluid Intelligence — Gf category V. Conclusions: The subjects of this
investigation have average and average lower, with limited sustainability. There are
differences in intellectual performance among them: relatives of patients with NF1 are
superior to the carriers and no- carriers are superior to both. There are mental
retardation, learning disabilities, difficulties visual-perceptual-motor, memory
impairments, and speech in written and spoken language in patients with NF1. There are
no correlations between TIQ/Gc; IMO/Gsm; ICV/Gc; I0P/Gv; IVP/Gt and number of
symptoms. There is no correlation between 1Q, intellectual level, types, numbers,

uncomfortable symptoms and age of onset of symptoms.

Keywords: 1. neurofibromatosis 1; 2. intelligence; 3. cognitive dysfunction; 4. genetic

disease.
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I- INTRODUCAO

A inteligéncia tem sido parte das capacidades extensamente afetadas no
portador de Neurofibromatose tipo 1 - NF1. A proposta desta pesquisa foi investiga-la
em pacientes atendidos no CEPAN.

O problema pratico observado referiu-se aos sintomas clinicos de NF1, que
envolviam desempenho intelectual e caracteristicas psicossociais de seu portador.

O tratamento cientifico e académico desse tema, remeteu-nos a interface
inteligéncia - NF1: identificar e comparar os indices de inteligéncia e suas frequéncias
em portadores de NF1, seus familiares e ndo-portadores, atendidos em Ambulatoério de
Genética de um Hospital Escola do Interior do Estado de Séo Paulo.

O conceito de Neurofibromatose 1 tomado nesta investigacdo foi sintetizado

por Goloni-Bertollo:
(...) “Neurofibromatose 1 ¢ uma neuroctodermose, afec¢do genética, transmitida pelo
gene NF1, de heranga autossomica dominante, multissistémica, de penetrancia
completa, alta incidéncia na populagédo, acometendo sujeitos de ambos 0s sexos e todas
as etnias, distribuidos por todas as regides geograficas .7 (...)

Concensus Development Conference Neurofibromatosis — NHI (1988) 2
estabeleceu que o diagnostico de NF1 deveria pautar-se na presenca de dois ou mais
destes sinais, considerados seus demarcadores essenciais: 2 ou mais neurofibromas e/ou
1 ou mais neurofibroma plexiforme, nodulo de Lisch, gliomas de nervo 6ptico, lesGes
melénicas — 6 ou mais manchas café com leite, sardas inguinais e axilares, lesdes 0sseas
caracteristicas e um parente de 1° grau portador de NF1. Os meios de deteccédo e
diagnostico de NF1, mais utilizados sdo ressonancia magnética, aconselhamento

genético,exames histoldgicos e raios x ** > °.
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A presente investigacdo ocupou-se da inteligéncia na interface com a NF1,

" % e o emprego da norma-referéncia

segundo o desenvolvimento cognitivo
metodoldgica * 10 11 12 131415 5 conceitos de inteligéncia (do latim: intelligentia)
tomados nesta investigacdo foram os propostos por Wechsler ° e Piaget .

Segundo a concepcdo de Wechsler:

(...) “Inteligéncia ¢ a capacidade do individuo para agir deliberadamente, pensar
racionalmente e lidar efetivamente com o ambiente” ° (...)

Segundo a concepcdo de Piaget:

(...) “a inteligéncia se define por meio da melhor adaptagdo do individuo ao seu meio
ambiente” ’. (...).

Neste trabalho, tomou-se por “meio ambiente” os aspectos fisico, social,
simbolico e histdrico-cultural; e a génese do conhecimento € centrada na acdo do
sujeito.

O funcionamento da inteligéncia é hereditario — inato, segundo o qualas
estruturas cognitivas compdem-se a partir da organizacao de agdes sucessivas exercidas
sobre os objetos fisicos e depois mentais " 4.

A origem genética da NF1, cujas manifestacdes sdo vinculadas as disfuncoes
do Sistema Nervoso Central-SNC e & proteina neurofibromina ', indica
comprometimento em algum grau, da capacidade Inteligéncia, seja em seu
funcionamento,seja nas suas estruturas cognitivas, ou em ambos. Tais
comprometimentos das estruturas cognitivas em portadores de NF1 se manifestam,
tanto por acometimento dos sistemas viso-percepto-motor, quanto das relacdes com o
10, 17, 18, 19.

meio ambiente

O processo adaptativo e a coordenacdo de esquemas S0 processos operatorios
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presentes em todas as atividades cognitivas e em relagdo com o meio, presentes em
diferentes atividades mentais, durante o desenvolvimento, formando um sistema de
N s x 7,8,17,18, 19 : . .
pensamento, tendendo a equilibracéo . Tais processos continuos, sucessivos e
cumulativos caracterizam a aprendizagem, ou seja, as possibilidades de interacdo com
: H Far 17,18, 19
0s objetos do conhecimento que o sujeito teve ou tem .

A NF1 é uma afeccdo monogénica, de penetrancia completa, sintomatologia
variavel e inespecifica, indicando que seus portadores apresentam algum tipo de
comprometimento nos processos de aprendizagem, em suas fungbes subjacentes
(processo adaptativo e equilibracdo) e na construcdo do conhecimento, ao longo de toda

vida #® 2 2 As suscetibilidades foram constatadas por meio de atraso viso-percepto-

motor *® %% 2% das disfuncdes de leitura-escrita e aritmética ®?2%, disfuncdes de

linguagem 2> 2 altos indices de  Transtorno Desordem-déficit de Atencéo/
Hiperatividade - TDHA e dist(rbio de aprendizagem ® % 2* ?*: retardo mental-RM ' ¢
20, 21, 25, 26 2

e epilepsia ¥’. Também citados entre os sintomas inespecificos estdo

desfiguracdes estéticas, depressao e exclusio social ***.
O desenvolvimento intelectual depende, portanto, de quatro fatores cruciais e
indispensaveis: a maturacdo interna, a experiéncia fisica, a transmissédo social e a

equi“bragéo 7,8, 28,29, 30,31

, Cujas invariantes funcionais sdo 0s processos de organizagao
e adaptacdo, independentes de seu contelido e aplicaveis em quaisquer situaces " 3.
Portadores de NF1, por caracteristicas estruturais da afeccdo, podem sofrer
modificagdes — atrasos ou deformacfes —em quaisquer dessas funcdes e processos que
estruturam os estadios do desenvolvimento cognitivo. A estrutura de conjunto que 0s

caracteriza nao se refere a um contetdo fixo de pensamento, mas a uma determinada

atividade potencial suscetivel de lograr este ou aquele resultado. A construcdo do



| - Introducdo 5

conhecimento encontra-se subordinada ao meio no qual a crianca vive e a sua pré-
disposicao biolégica 2% 303132

Os estadios do desenvolvimento cognitivo foram estabelecidos em quatro
periodos principais: sensério-motor (até 2 anos de idade); simbdlico ou pré-operatério
(de 2 a 7-8 anos); operatorio-concreto (de 7-8 anos a 11-12 anos); operatorio-formal (a
partir de 12 anos) % %%,

O desenvolvimento cognitivo é compreensivel a partir dos esquematismos
sensorio-motores, onde a percep¢do constituiu uma atividade particular. A percepc¢édo
depende do aspecto figurativo do conhecimento real, enquanto a acdo (desde a agdo
sens6rio-motora) em seu conjunto, é operativa e transformadora do real .

Portadores de NF1, desde a gestacdo, arco-reflexos e periodos pré-operatérios
(sensério-motor e simbolico), apresentam algum acometimento, com diferentes
intensidades ' ?* 2% das habilidades e capacidades que deveriam ser construidas
posteriormente, nos periodos operatérios 2.

A inteligéncia é o funcionamento que percebeu e engendrou esta ldgica,
concebendo-a como totalidade das estruturas mentais que 0 organismo possui a sua
disposicdo em determinado periodo do desenvolvimento e, cuja funcdo essencial,
encontra-se em estruturar o universo, assim como O 0Organismo estruturou 0 meio
ambiente imediato.

A capacidade de construir Sistemas de Pensamento (sistemas simbolicos) que
subvertam suas necessidades béasicas e criem outras, que nao estejam presentes na
natureza, é 0 que caracteriza o humano # ** 3.0 Pensamento é compreendido como

elemento original da simbolizacdo; a representacdo de objetos para além do campo

perceptual real e um instrumento de expressdo simbdlica. Representa o funcionamento
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ativo da inteligéncia operatdria, que ¢ a Inteligéncia propriamente dita %% 333,

O desenvolvimento cognitivo concebido por meio da evolucdo das capacidades

8, 9, 29, 30, 31,32, 33’ conforme

e habilidades do sujeito em acdo com o meio ambiente
exposto, evidencia a ocorréncia de alteracdes/disfuncGes e consequentes vicissitudes na
construcdo da Inteligéncia em portadores de NF1 28 3435 A nteligéncia vinculada &
capacidade de adaptacdo e o manejo efetivo com o ambiente foram aspectos destacados
tanto por Piaget quanto por Wechsler.

Wechsler ° considerou Inteligéncia como um conjunto de capacidades
especificas, qualitativamente distintas, embora a considerasse global, por caracterizar o
comportamento do individuo como um todo. Esta concep¢do fundamentou a construgédo
das Escalas Weschler, no emprego de uma norma-referéncia metodolégica *°.

A interface Inteligéncia e NF1 comecou a ser investigada, no Brasil, por Geller
& Bonalumi (2001) *® pesquisando doencas genéticas em criangas; Costa & Silva (2004)
3% estudou déficits de aprendizagem em portadores de NF1; Trové-Marqui et al (2005) %°
e Goloni-Bertollo (2005) *, frequéncias de sintomas em portadores de NF1 brasileiros;
Darrigo et al (2007)% investigaram a prevaléncia de neurofibroma plexiforme em
criancas e adolescentes com NF1; Saddy et al (2008) *’, o acometimento do sistema

nervoso central e periférico em NF1. Nessa pesquisa buscou se estudar a Inteligéncia

em portadores atendidos no CEPAN, seus familiares e com ndo-portadores de NF1.
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I.1- OBJETIVOS

Baseado nas evidéncias apresentadas, esse estudo teve como objetivos geral e
especificos:
OBJETIVO GERAL
Identificar e comparar os indices de inteligéncia e suas frequéncias em portadores de
NF1, seus familiares e ndo-portadores, atendidos em ambulatorio de genética de um

hospital do interior de Sdo Paulo.

OBJETIVOS ESPECIFICOS

1.ldentificar e comparar os aspectos clinicos, socioeconémicos e culturais essenciais dos

sujeitos portadores de Neurofibromatose 1, seus familiares e ndo-portadores de NF1;

2. ldentificar e comparar os indices de Inteligéncia e suas frequéncias em portadores de

NF, atendidos no CEPAN, seus familiares e ndo-portadores.
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Il. ARTIGOS CIENTIFICOS

Os resultados estdo apresentados em forma de artigo, perfazendo um total de
trés artigos protocolados e em processo de submissao.
Artigo I: Atualizacdo sobre Neurofibromatose 1, em processo de submissdo em
periddico nacional.
Titulo: Neurofibromatose 1
Autores: Bolini HB, Pavarino-Bertelli EC, Valerio NI, Goloni-Bertollo EM.

Periddico: Revista Ciéncia e Saude Coletiva, em portugués. Protocolo n°1160/2010.

Artigo I1: Revisdo Cientifica da literatura sobre Inteligéncia, em processo de submisséo
em revista nacional.

Titulo: Inteligéncia.

Autores: Bolini HB, Goloni-Bertollo EM;. Valerio NI; Pavarino-Bertelli EC.

Periddico: Revista Arquivos de Ciéncias da Saude UNIPAR, em portugués.

Artigo 111I: artigo original sobre a interface Inteligéncia-NF1, em processo de
submissdo em revista nacional.

Titulo: Inteligéncia em portadores de NF1, atendidos no CEPAN.

Autores: Bolini HB, Goloni-Bertollo EM., Valerio NI, Pavarino-Bertelli EC.

Periodico: Revista Ciéncia e Saude Coletiva, em portugués. Protocolo n°1268/2010.
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Artigo I: Atualizacdo sobre Neurofibromatose 1, em processo de submissdo em
periédico nacional.

Titulo: Neurofibromatosis 1

Autores: Bolini HB, Goloni-Bertollo EM. , Valerio NI, Pavarino-Bertelli EC.

Periddico: Revista Ciéncia e Saude Coletiva, em portugués. Protocolo n°1160/2010.
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Artigo de Atualizacéo
NEUROFIBROMATOSIS 1

Neurofibromatosis 1

Bolini HB, Goloni-Bertollo EM, Valerio NI,.Pavarino-Bertelli EC.

Resumo

Esse artigo teve como objetivo a atualizagcdo sobre Neurofibromatose tipo 1- NF1, em
humanos. Foram utilizados artigos publicados, indexados na base Medline e Bireme,
buscados pelos termos  “neurofibromatose 17;  “neurofibromatosis  17;
“neurofibromatosis”. A Neurofibromatose 1 — NF1 ou doenca de von Recklinhausen é
uma afeccdo de origem genética; transmitida pelo cromossomo 17; autossémica
dominante; multissistémica; caracterizada penetrancia completa e alta incidéncia na
populagdo. Afeta a crista neural, acometendo o crescimento e o desenvolvimento de
tecidos; celulas nervosas e outros sistemas. A sintomatologia clinica inclui
neurofibromas; gliomas de nervo Optico; manchas café com leite - MMCL, sardas
axilares e inguinais; harmatomas da iris e lesdes Osseas caracteristicas; disturbios de
aprendizagem e da fala; déficit de atencdo/hiperatividade, retardo mental; epilepsia;
desfiguragBGes cosméticas, ansiedade e depressdo. As manifestacdes da NF1 vinculadas
as disfungbes do sistema nervoso central e as alteracBes da neurofibromina, com
implicacdes na memoria e aprendizagem, indicando algum grau de comprometimento

da inteligéncia

Palavras- chave: 1. neurofibromatose 1; 2. disfuncdo cognitiva;3.doenca genética; 4.
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inteligéncia.

Abstrac

This article aimed to review the literature regarding neurofibromatosis type 1 (NF1) in
humans. Articles published and indexed in the Medline and Bireme databases were
used, and search included the terms “neurofibromatose 1”’; “neurofibromatosis 1”, and
“neurofibromatosis”. In synthesis, NF1 or von Recklinhausen disease is a
neuromesoectodermosis of genetic origin that presents itself as a phacomatosis. This
disease is transmitted by chromosome 17, presents dominant autosomal inheritance with
multisystemic manifestation, and is characterized by complete penetrance and high
incidence in the population. NF1 affects the neural crest and harms the growth and
development of nervous cells and tissues, potentially afflicting other systems. Clinical
symptomatology of NF1 includes neurofibromas, optical nerve gliomas and other
astrocytomas, melanic lesions such as cafe-au-lait spots, axillary and inguinal freckles,
iris harmatomas and bone lesions, learning deficit, attention deficit/ hyperactivity,
mental retardation, epilepsy, speech pathologies, cosmetic disfiguration, and depression.
There manifestations in NF1-bearers were linked to dysfunctions of the Central Nervous
Systems and to alterations in the neurofibromin protein, indicating a compromise, to

some degree, of the intelligence.

Key words: 1.neurofibromatosis 1; 2.cognitive dysfunction; 3.genetic disease; 4.

intelligence.
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O médico Friederich Daniel von Recklinghausen, observando a existéncia de

tumor em nervo, utilizou o termo neurofibroma para descrevé-lo e Neurofibromatose

para referir-se & manifestacdo clinica de um conjunto destes, em 1882 -2,

Os estigmas sociais associados a NF1 foram descritos por Merrick, no mesmo
periodo, quando era frequente a apresentacdo de seus portadores como atracdo em

circos 2.

A NF1 ou doenca de von Recklinhausen apresenta-se como uma afeccao

3,4,56,7 1,3,4,56,7,

monogénica , gene NF1 ** >89 de heranca autossomica dominante

10 11, 12, 13

, cuja manifestacdo é multissistémica , caracterizada por sua penetrancia

6,8,9,10, 14,15 6,8,9,10,14,15

completa e alta incidéncia na populagéo

A Neurofibromatose tipol — NF1 afeta a crista neural - o tecido embrionario

7,16, 17

que origina o sistema nervoso , acometendo o crescimento e

o desenvolvimento de células e tecidos nervosos, podendo atingir outros sistemas, tais

como: epitelial, gastrintestinal, endécrino e 6sseo 121> 17.18.19

A origem genética da NF1 foi identificada por Thomson, em 1900. Em 1918,
Preiser e Devenport apontaram o carater autossomico dominante, porém sem ligacéo

com o sexo, conforme os estudos a respeito de hereditariedade genética * *°.

Em 1990, Barker e colaboradores e Seizinger e colaboradores mapearam o
gene NF1 no brago longo do cromossomo 17q 1.2-22, com elevada taxa de mutagéo
A 6,8,9,10,14,15 H H 3 4
espontanea . Viskochil e colaboradores © e Cawthon e colaboradores “ Wallace
e colaboradores °; no mesmo periodo, isolaram; clonaram, e caracterizaram o gene NF1;

definiram que as manifestacfes gendtipo-fenotipicas desta afeccdo sdo de penetrancia
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completa, ou seja, se expressariam em alguma fase da vida de seu portador, ainda que a
maioria de novos casos fosse originada de novas mutacGes, ou seja, sem antecedentes
farniliares 2,7,8,10,13,14,15,20.

A compreensdo do defeito genético que subjaz a NF1 foi determinante para o
conhecimento da gama de suas manifestacdes clinicas, principalmente quanto a origem
das disfungdes cognitivas: 0s genes, em sua estrutura e bioquimica  *.

1 6,8, 10, 14, 18

A constatacdo de que o cromossomo 17q1 responsavel pela NF1, o

gene NF1 produz uma proteina chamada neurofibromina * ¢ %,
ofereceu uma perspectiva na direcdo de um perfil genétipo-fenotipico para a NF1.

A funcdo da neurofibromina, embora ndo esteja completamente estudada,
encontra-se nos diversos processos intracelulares, entre os quais a regulacdo do gene
supressor de tumor-ras e na construcdo esquelética. Em pessoas adultas, a
neurofibromina se expressa em neurdnios - células de Schwann - e oligodendrdcitos,
assim como em outras células nao neurais 2" *°.

Os efeitos constatados da neurofibromina no gene ras ocorrem em fungéo da
dominéancia do gene NF1 contagiando a atividade GTPase-ativacao proteica (GAP) com
supressdo do ras, ou seja, atingindo a membrana proteica que envolve a célula, seu
crescimento celular e sua diferenciacéo " %,

A proteina ras, na sua forma ativa, impede a atuacdo do GTPase, promovendo a
proliferacdo de células. As proteinas do GAP, entre elas a neurofibromina, reguladas
pelo ras, estimulam a converséo ativa para inativa. Dessa forma, muta¢des no gene NF1
produzem inativacdo da neurofibromina. A consequente deficiéncia de neurofibromina
intracelular normal causa a excessiva ativacdo do ras promovendo 0 crescimento

irregular das células-tumor-ras *® -2,
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Atingindo as células desde a formacdo do tubo neural, a proteina produzida
pelo gene NF1(a neurofibromina), demonstrou ter implicacdes para o sistema viso-
percepto-motor, na aprendizagem e na memdria, em portadores de NF1 © 142223,

As principais caracteristicas clinicas da Neurofibromatosel, segundo National

Institutes of Health (NHI) Consensus Development Conference 2

sdo: maultiplos
neurofibromas e neurofibromas plexiformes — que podem evoluir para tumor maligno
da bainha dos nervos periféricos; gliomas de nervo optico e nddulos de Lisch; lesGes
melénicas: manchas café com leite e efélides (sardas axilares e inguinais) e lesdes
6sseas & 18 20.24.25 para o diagnéstico da NF1, devem estar presentes dois ou mais
destes sinais que sdo considerados seus demarcadores essenciais " ®.

O diagndstico precoce da NF1 & ™ % 27 peneficia os portadores e seus
familiares por meio de aconselhamento genético apropriado, favorecendo a intervencgédo
em suas manifestacBes dismorficas e funcionais, bem como em possiveis anomalias
congénitas, considerando-se ser possivel fazé-lo antes de um ano de idade,
especialmente nos casos decorrentes de transmisséo vertical & 2% 23

Diversas e variaveis manifestacfes inespecificas foram relacionadas a NF1,
embora dificuldade de aprendizagem, déficits cognitivos, motores, de linguagem,
desordem de aprendizagem sejam mais frequentemente associados a esta afecgédo
monogénica 9, 10, 14, 20, 22, ,27, 30, 31, 32, 33.

Fisch e colaboradores °, em estudo recente, apontaram que desordens
genéticas individuais que causem transtornos de aprendizagem e retardo mental,
precisariam ser estudados separadamente. Segundo esses autores, os problemas mais

frequentes observados em criancas com NF1 foram atraso Vviso-percepto-motor,

disfuncdes de leitura-escrita e aritmética, similar ao que ocorre em criangas com
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desordem déficit de atencao/hiperatividade e disturbio de aprendizagem.
Outros estudos reportaram diversas manifestagdes genotipo-fenotipicas,
relacionadas ao Sistema Nervoso Central, encontradas em portadores de NF1, como:

distarbios de aprendizagem e de fala * 2 31 %2 déficit de atencdo/hiperatividade 2 %% 3

32 | 9, 14, 22, 29.

. retardo menta . epilepsia 2> *; desfiguragbes cosméticas, depressdo e
exclusdo social ** %,

Conclusdes

Ha constatacdes de que as manifestacdes genotipo-fenotipicas em portadores
de NF1 encontraram-se vinculadas as disfungdes do SNC e as alteracdes da proteina

neurofibromina, cujas implicacdes na aprendizagem e na memdria de portadores de

NF1, indicam comprometimento, em algum grau, da capacidade Inteligéncia.
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Artigo de Revisdo da Literatura
INTELIGENCIA
Intelligence

Topico: Psicologia / Genética Clinica

Abstract

This article aimed to review the literature regarding human intelligence according to the
psychological point of view, using two approaches: Psychometry and Genetic
Epistemology. The terms inteligéncia, desenvolvimento cognitivo, intelligence, and
cognitive development were used to search the work of Jean Piaget, and articles
published and indexed in the Medline and Bireme databases. In synthesis, intelligence is
a cognitive capacity of inate structure, whose development and function are to
buildduring the human development. The sujects development depend to individual
conditions and the enviroment reletionship. Intelligence dysfunctions may be presented
as a compromise to adaptive processes, with individual and social repercussions of
variable extension, complexity, and gravity.

Key words: 1.intelligence; 2. cognitive development; 3. cognitive dysfunction.

Resumo

Este artigo objetivou a revisao de literatura sobre inteligéncia, em humanos, segundo o
enfoque da Psicologia, por meio do emprego de um critério-referéncia metodoldgica e
do desenvolvimento cognitivo. Foram utilizados: a obra de Jean Piaget e artigos
publicados, indexados na base Medline e Bireme, buscados pelos termos“inteligéncia”;
“disfungdo cognitiva”; ‘“desenvolvimento cognitivo”; “intelligence”; “cognitive

development”. Em sintese, a inteligéncia é uma capacidade cognitiva, de estrutura
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inata, cujos desenvolvimento e funcionamento sdo construidos. Suas funcdes e
habilidades sdo varidveis em complexidade e especificidade; construindo-se e
compondo-se ao longo do desenvolvimento humano, tendendo a um nivel similar entre
sujeitos, considerando-se as condi¢des individuais e de relagio com o meio.
Classificada por niveis de desempenhos, cujas disfuncdes cognitivas podem apresentar-
se por meio de comprometimento dos processos adaptativos, com repercussdes
individuais e sociais variaveis em extensdo, complexidade e gravidade.
Palavras-chave: 1. inteligéncia; 2. desenvolvimento cognitivo; 3. disfuncéo cognitiva.

Introducéo

A complexidade da capacidade Inteligéncia conduziu-nos a aborda-la por meio
do emprego de norma-referéncia metodoldgica (WECHSLER, 2004), utilizando os
fatores amplos da Teoria Cattell, Horn e Carroll - CHC (PRIMI, 2002; PRIMI, 2003,
SCHELINI, 2006; SCHELINI et al, 2007), e do desenvolvimento cognitivo [PIAGET,
2003; PIAGET & INHELDER, 2003; PRIMI, 2003; SHAYER, 2008].

Segundo Primi (PRIMI, 2003), a Teoria CHC (MCGREW & FLANAGAN,
1998) tem sido utilizada como nomenclatura padréo entre profissionais e pesquisadores
no entendimento da inteligéncia, advertindo porém, quanto a auséncia de baterias
disponiveis para avaliacdo completa das dez capacidades mais amplas - Estrato Il e ao

preparo dos profissionais no que tange a sua aplicacgéo.

Conceituacdo de Inteligéncia

Na concepgao de Wechsler : “Inteligéncia ¢ a capacidade do individuo para
agir deliberadamente, pensar racionalmente e lidar efetivamente com o ambiente”

(WECHSLER, 2004, p24).
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Este autor considerou Inteligéncia como um conjunto de capacidades
especificas, por serem compostas de capacidades qualitativamente distintas, ainda que a
considere global, por caracterizar o comportamento do individuo como um todo
(WECHSLER, 2004). Seu trabalho foi fundamentado na Teoria Fatorial, cujo fator
geral—g de inteligéncia se resumia em um quociente de inteligéncia — QI, como forma
de expressao de pré-requisitos esperados por idade.

De outra forma, Piaget (PIAGET, 2007) postulou que a Inteligéncia marcou a
si propria por meio da melhor adaptacao do individuo ao seu meio ambiente (SHAYER,
2008). Segundo esta postulacdo evolutiva e historico-cultural interacionista, “meio
ambiente” foi concebido como fisico, social e simbolico (EICHLER & FAGUNDES,

2005; ROTH & DICHE, 2005; SORDI, 2005; SHAYER, 2008).

Desenvolvimento Cognitivo segundo a Epistemologia Genética

A Epistemologia Genética ou Interacionista-Construtivista ou Psicologia
Cognitiva foi elaborada por Jean Piaget, bidlogo e psicologo suico — 1896 a 1980. Para
este autor, a inteligéncia se organiza por meio de estruturas que intermediam as fungdes
invariantes (processo adaptativo e coordenacdo de esquemas) e os conteudos do
comportamento (PIAGET, 2003a, 2003b, 2007; PIAGET & INHELDER, 2003).

O processo adaptativo é composto dos processos de assimilacdo e acomodacéo,
indicando que “a atividade inteligente é sempre um processo ativo e organizado de
assimilacdo do novo ao velho e de acomodacdo do velho ao novo” (FLAVEL, 1988,
p.17), resultando em um novo esquema e tendendo a equilibracdo. Esse processo

contacom o conhecimento no lugar central, permitindo uma operatéria que ndo seja
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prée-formada ou pré-codificada geneticamente (PIAGET, 1987; PIAGET, 2005;
PIAGET & INHELDER, 2003; SORDI, 2005; ROTH & DICHE, 2005, SANTANA et
al., 2006).

Piaget (PIAGET, 2003b; 2007) indicou a equilibracdo e seus mecanismos,
como sendo intrinsecos ao processo de construcdo do conhecimento. Definiu
equilibracdo (PIAGET, 2007) como a compensacdo, por reacdo do sujeito, as
perturbacdes exteriores, consistindo na passagem dos estados de menor para maior
equilibrio, qualitativamente diferentes, ou seja, tal processo desencadeia-se por
desequilibrios que provocardo reequilibracdes e aparecerdo como progresso no
desenvolvimento do conhecimento (PIAGET, 2003b; 2007; SAVALI & GUIMARAES,
2007).

Os processos operatérios encontram-se sustentados na constante ruptura da
estabilidade dos esquemas, que proporcionam Seus rearranjos, Novos movimentos
adaptativos e coordenacdo de esquemas, que caracterizam a aprendizagem (PIAGET,
2003b; SAVALI & GUIMARAES, 2007).

A organizacdo tem a funcdo de estruturar o sistema, visando seu
funcionamento, enquanto a adaptacdo possibilita o equilibrio entre assimilacdo e
acomodacéo, agregando um contetdo novo a um esquema do sujeito; a acomodacao se
responsabiliza por modificar as estruturas ja existentes, para ajustar-se ao que € novo
(PIAGET, 2003b; SAVALI & GUIMARAES, 2007).

Esta logica operatoria propde que o funcionamento da inteligéncia €
hereditario, porém as estruturas cognitivas irdo se compondo a partir da organizacéo de
acOes sucessivas, exercidas sobre os objetos fisicos e, depois, mentais. Tais processos

operatorios, inclusive os processos criativos, encontram-se em todas as atividades
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cognitivas e em relagdo com o meio ambiente (PIAGET, 2003a; 2007; EICHLER &
FAGUNDES, 2005).

O processo de aprendizagem e a construcdo do conhecimento ndo se encerram
com o desenvolvimento cognitivo infantil: sdo continuos, em espiral e construidos com
e pelo sujeito (SAVALI & GUIMARAES, 2007).

No principio, nos periodos pré-operatérios, sdo mais fluidos e dinamicos,
tornando-se mais estaveis nos periodos operatérios (FERRACIOLI, 1999; PIAGET,
2003 b; 2005; PIAGET & INHELDER, 2003).

A aprendizagem ocorre em funcdo do desenvolvimento de esquemas e
estruturas construidas, que se generalizam conforme se ampliam, reorganizando-se em
novas combinacdes, retiradas do nivel anterior, construindo novas formas de assimila-
las (PIAGET, 1999; 2003a; 2005; SAVALI & GUIMARAES, 2007).

No desenvolvimento intelectual, quatro fatores sdo cruciais e indispensaveis: a
maturacdo interna, a experiéncia fisica, a transmisséo social e a equilibragdo (PIAGET,
2003b; 2007; SAVALI & GUIMARAES, 2007). O desenvolvimento cognitivo ocorre
em ordem de sucessdo constante, ainda que as idades médias que as caracterizam,
possam variar de individuo para individuo, conforme o grau de inteligéncia ou meio
social. Cada etapa é chamada de estadio do desenvolvimento (PIAGET & INHELDER,
2003; PIAGET, 2003a; 2005).

Os estadios de desenvolvimento cognitivo se caracterizam por uma estrutura de
conjunto em funcdo da qual se aplicam as principais reacGes particulares (PIAGET,
2003a; 2003b; 2007), cujas estruturas sdo integradas e ndo substitutivas. Uma estrutura
resulta daquela que a precedeu, integrando-a na qualidade de estrutura subordinada,

preparando-se para a seguinte e integrando-se a ela (PIAGET, 2003a; 2007; 2003b;
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PIAGET & INHELDER, 2003).

A estrutura de conjunto que caracteriza cada estadio do desenvolvimento
cognitivo, nao se refere a um conteudo fixo de pensamento, mas a uma determinada
atividade potencial suscetivel de alcancar este ou aquele resultado. Dependendo do meio
no qual a crianca vive e sua prédisposicdo bioldgica, ocorrerd a construcdo do
conhecimento (PIAGET, 1996; 2003a; 2005; 2007).

O desenvolvimento cognitivo se estabelece por meio de quatro estadios
principais: Estadio Sensorio-Motor (até 2 anos de idade); Estadio Simbolico ou Pré-
Operatorio (de 2 a 7-8 anos); Estadio Operatorio Concreto (de 7-8 anos a 11-12 anos);
Estadio Operatorio Formal (a partir de 12 anos) (PIAGET, 1987; 1990; 1996; 2003a;
2003b; 2005), nos quais ocorrem 0s surgimentos de estruturas originais que diferem das
anteriores, pela natureza de suas coordenacdes e extensdo de seu campo de aplicacao.
Tais estruturas sd80 momenténeas, pois sdo alteradas pelo desenvolvimento que se
sucede, em funcdo de uma melhor organizacdo: equilibracdo (FERRACIOLI, 1999;
PIAGET, 2003a; 2003b; 2007). Por esta razdo, também podem ser definidos como
Inteligéncia Sensério — Motora, Inteligéncia Simbdlica ou Pré-Operatoéria, Inteligéncia
Operatoria Concreta e Inteligéncia Operatoria Formal (PIAGET, 1987; 2003a; 2003b;
PIAGET & INHELDER, 2003).

Segundo Piaget [Piaget, 2003a; p.162] toda inteligéncia é uma adaptacéo, razéo
pela qual se propds a estudar a génese do conhecimento centrado na a¢do do sujeito.

Assim, o desempenho cognitivo apresentado por um sujeito pode alterar-se
conforme suas sucessivas experiéncias, justificando- se a postura de questionamento dos
dados obtidos por meio da Psicometria, com testes previamente estruturados

(FERRACIOLI,1999; PRIMI et al, 2007).
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O nascimento da Inteligéncia na crianca se inicia em nivel sensorio-motor, nos
primeiros 18 meses de vida (PIAGET, 1987), anterior a linguagem (PIAGET, 1999), a
funcdo simbdlica (PIAGET, 1990), ao pensamento (PIAGET, 1999; 2005) e a
afetividade ligada a representacfes que permitam evocar pessoas ou objetos ausentes
(PIAGET, 1987; 1990; 2003a). Nesse nivel — sensorio-motor - sera estabelecido o
conjunto das subestruturas cognitivas que servirdo de inicio para as construcdes
perceptivas, intelectuais e reacOGes afetivas elementares (PIAGET, 2003a; 2007;
PIAGET & INHELDER, 2003).

Na auséncia de linguagem e de funcdo simbdlica, o processo adaptativo se
efetua apoiado em percepcdes e movimentos: coordenagdo sensorio-motora das acoes,
sem que haja intervencdo da representacdo ou do pensamento (PIAGET, 2003b; 2005;
2007; PIAGET & INHELDER, 2003; SHAYER, 2008).

Os esquemas sensorio-motores (PIAGET & INHELDER, 2003), portanto, se

iniciam por meio de: associacionismo, que concebe o esquema estimulo-resposta de
forma unilateral (E—R); assimila¢do que supde reciprocidade (E«»R); intervencao das
acoes do sujeito ou do organismo Og(E—(Og)—R) (PIAGET, 2003b; PIAGET &
INHELDER, 2003; SHAYER, 2008).
O sistema dos esquemas de assimilacdo sensorio-motores (PIAGET, 1987) se reverte
em uma logica da acdo, que comporta o estabelecimento de fungbes (relagdes e
correspondéncias) e encaixes de esquemas (l6gica das classes); ou seja, estruturas de
ordem e reunides que constituem a subestrutura das operacdes do pensamento, que
ocorrerdao futuramente, ao longo do desenvolvimento cognitivo (PIAGET, 2003a;
2003b; PIAGET & INHELDER, 2003).

A Inteligéncia sensério-motora (0 al8-24 meses de vida) conduz a estruturacao
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do universo do sujeito, ainda que se apresente restrito no nivel pratico: organiza o real
construindo, por meio do préprio funcionamento, as grandes categorias da acgdo
(esquemas de objeto permanente, do espaco, do tempo e da causalidade, subestruturas
das futuras nocdes correspondentes), que ndo existem no inicio da vida. O universo
inicial do sujeito encontra-se inteiramente centrado no corpo e nas proprias acoes,
caracterizado por inconsciéncia de si mesmo (falta de consciéncia do eu) e egocentrismo
(PIAGET, 1987; 1990; 1999; 2005; PIAGET & INHELDER, 2003).

Nos primeiros dezoito meses de vida da crianca é estabelecido o processo de
descentracdo geral - heteronomia (PIAGET & INHELDER, 2003), onde ela se situa
como um dos objetos permanentes do universo, com estruturacdo espago-temporal e
sede de causalidade (simultaneamente espacializada e objetivada nos objetos) (PIAGET,
1987; 1990; 1999; 2005; PIAGET & INHELDER, 2003).

O Periodo Sensério—Motor — do nascimento aos 2 anos, aproximadamente, se
caracteriza pelo desenvolvimento de capacidades e habilidades, tais como:aprendizagem
da coordenacao motora elementar — preenséo palmar; aquisicdo de linguagem até frases
simples; percepgdo; referéncias afetivas; inicio da compreensdo de regras; interacdo
fisica com o meio; construcdo de esquemas de acdo sensorio-motores coordenados;
conceito de permanéncia de objeto; imitagdes genuinas, adquirindo representacdes
mentais cada vez mais complexas (PIAGET, 1987; FLAVEL,1988; PIAGET; 1990;
1999; 2005; PIAGET & INHELDER, 2003).

As estruturas sensorio-motoras constituem a origem das operacdes ulteriores
do pensamento. A Inteligéncia procede da acdo em seu conjunto, pois transforma os
objetos, 0 real e o conhecimento em formacdo na crianca, sendo considerada,

basicamente, assimilacdo ativa e operatoria (PIAGET & INHELDER, 2003).
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O Periodo Pré-Operatorio ou Simbolico — de 2 a 6-7 anos é caracterizado pelo
dominio da linguagem; animismo; finalismo; antropocentrismo; egocentrismo; néo
reversibilidade — ndo tem a capacidade de conservacdo de numero e quantidade;
brincadeiras individualizadas; moral da obediéncia; coordenacdo motora fina — preenséo
em pinca; nivel de pensamento representativo, mas carece de operacdes mentais de
ordenacdo e organizacdo (FLAVEL,1988; PIAGET;1990; 1999; 2003a; 2003b; 2005;
PIAGET& INHELDER, 2003).

O Periodo Operatorio Concreto — de 6/7anos a 11/12 anos, se caracteriza pelo
desenvolvimento de capacidades e habilidades, tais como: capacidade l6gica; utilizacédo
de numeros, nocdo de conservacdo de massa e volume; capacidade de executar
operacdes logicas, matematicas e gramaticais; capacidade de compreensdo e
sequenciacdo; auto-analise: compreensdo dos préprios erros; capacidade de empatia;
planejamento de acdes e antecipacao; coordenacao de atividades; jogos em grupo; turma
de amigos (no inicio, ambos os sexos e no final do periodo, centrado no mesmo sexo);
julgamento moral pessoal - consideragdo pela intencionalidade e consequéncias;
diminuicdo da consideracdo pela opinido dos adultos; acimulo de experiéncias fisicas e
concretas criando estruturas Idgicas para explicacdo das suas experiéncias, porém sem
abstracdo (FLAVEL,1988; PIAGET, 1990; 1999; 2003a; 2003b; 2005; PIAGET &
INHELDER, 2003).

As primeiras conservacOes operatorias comegcam aos 7-8 anos com a
conservacao de substancias escalonando até os 12 anos, quando o faz com volume,
porém permanecendo ausente o mecanismo das compensacgdes dedutivas durante todo o
periodo preparatorio até 6-7 anos (FLAVEL,1988; PIAGET, 1999; 2003a; 2003b; 2007;

PIAGET & INHELDER, 2003).
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As constancias perceptivas aparecem desde o primeiro ano de vida - periodo
sensorio-motor, antes da constituicdo do objeto permanente e apds a coordenacao da
visdo e da preensdo (por volta dos 4meses e meio) evoluindo até 10 anos. Entre 5-7anos
a grandeza distancia ainda é depreciada, posteriormente, criangcas maiores e adultos a
superestimam — superconstancia por excesso de compensacdo. As compensagdes
perceptivas se iniciam entre 6-12 meses, ou seja, 7 anos antes das compensacoes
operatorias (PIAGET, 1999; 2003a; 2003b; 2007; PIAGET & INHELDER, 2003).

O Periodo Operatério Formal — 11/12 anos em diante se caracteriza pelo
desenvolvimento de capacidades e habilidades, tais como: raciocinio abstrato (abstracdo
matematica — X, raiz quadrada, infinito), conceptual, podendo levantar hipdteses e fazer
uso de raciocinio cientifico; reflexdo existencial; critica (de valores, por ex.);
desenvolvimento de moral individual baseada na moral social (de familia, de grupo de
amigos, por ex.); busca por novas experiéncias e desenvolvimento da sexualidade
(FLAVEL, 1988; PIAGET; 1990; 1999; 2003a; 2003b; 2005; PIAGET & INHELDER,
2003).

H& uma constancia perceptiva das grandezas que se inicia depois da
coordenacdo visdo-preensdo, pois ainda que de natureza perceptiva, depende dos
esquemas sensorio-motores de conjunto. A grandeza de um objeto é variavel a visao,
mas constante ao tato. Todo desenvolvimento sensorio-motor impde a correspondéncia
entre escala perceptiva visual e a escala tactil- cinestésica (PIAGET & INHELDER,
2003; PIAGET, 2007).

A Epistemologia Genética definiu Inteligéncia (PIAGET, 2007) como o
funcionamento que percebe e engendra essa ldgica, concebendo-a como totalidade das

estruturas mentais que o organismo tem a sua disposicdo em determinado periodo do
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desenvolvimento e cuja funcdo essencial encontra-se em estruturar 0 universo, assim
como o organismo estrutura 0 meio ambiente imediato (PIAGET & INHELDER, 2003;
SORDI, 2005; PIAGET, 2007; SHAYER, 2008).

Assim, o0 que caracteriza 0 humano é sua capacidade de construir Sistemas de
Pensamento (sistemas simbolicos) (PIAGET, 1990; 1999; 2005; PIAGET &
INHELDER, 2003) que subvertam suas necessidades basicas e criem outras, que ndo
estejam presentes na natureza. O Pensamento € compreendido, entdo, como elemento
original da simbolizacdo: pensamento € a representacdo de objetos para além do campo
perceptual real, e um instrumento de expressdo simbdlica. Portanto, o pensamento
representa o funcionamento ativo da inteligéncia operatéria, que é a Inteligéncia
propriamente dita (PIAGET, 1990; PIAGET & INHELDER, 2003; SORDI, 2005;
SHAYER, 2008).

Essa abordagem preocupou-se com as capacidades e habilidades desenvolvidas

pelo sujeito em ac¢do, nos periodos do desenvolvimento cognitivo.

Inteligéncia segundo a Psicometria

A Psicometria evoluiu contando com diferentes, sucessivas e complementares
teorias de Inteligéncia, estabelecendo emprego de norma-referéncia metodologica:
Spearman, em 1904, na Inglaterra, propondo o fator geral de inteligéncia - fator g
(GOMES & BORGES, 2007); Binet (1904), na Franca, solicitado a criar um
instrumento que antevisse o desempenho de criancas com habilidades nas areas verbal e
logica [PRIMI, 2002; SHAYER, 2008], Terman, nos Estados Unidos, na de
Universidade Standford, criou o primeiro teste de Inteligéncia: o Standford-Binet

Intelligence Scale (PRIMI, 2002). Em 1938, o americano Thurstone prop6s a Teoria das
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Aptiddes Primarias, onde buscou identificar empiricamente padrdes de conduta, sem
conseguir identificar g, inicialmente (PRIMI, 2002; GOMES & BORGES, 2007).

Nesse mesmo ano, John C. Raven, em Oxford, na Inglaterra, criou os Testes de
Matrizes Progressivas - Escala Geral (RAVEN, 2003), embasado na Teoria Bifatorial de
Spearman, para investigacdo da Inteligéncia (GOMES & BORGES, 2007). Em 1955,
David Wechsler, em Nova York, Estados Unidos da Ameérica, criou as Escalas
Wechsler (PRIMI, 2003; WECHSLER, 2004; GOMES & BORGES, 2007).

Na segunda metade do Século XX, ocorreu uma divergéncia entre as
concepcdes psicométricas: os britanicos defendiam a presenca de trés niveis cognitivos
— uma habilidade geral, habilidades amplas e habilidades especificas, enquanto o0s
americanos propunham habilidades em um Unico nivel-Teoria SOI-Structure-Of-
Intelect, de Guilford, em 1967; ou habilidades em dois niveis, em 1971, como a Teoria
Gf-Gc-Inteligéncia Fluida e Inteligéncia Cristalizada (porém rejeitando g), a de Cattell,
e seu aprimoramento por Horn, em 1991 (MCGREW & FLANAGAN, 1998; PRIMI,
2002; GOMES & BORGES, 2007).

Na década de 90, Carroll fez a metanalise dos estudos de abordagem
psicométrica, do Século XX, e elaborou uma unificagdo de 461 das 1500 matrizes de
correlagdo, disponiveis. Prop0s trés niveis cognitivos: fator g (Estrato Ill), oito
habilidades cognitivas amplas (Estrato 11) e mais de cinquenta habilidades especificas
(Estrato 1), construindo a Teoria dos Trés Estratos (MCGREW & FLANAGAN, 1998;
PRIMI, 2002; GOMES & BORGES, 2007; ALMEIDA et al., 2008).

Em 1998, McGrew e Flanagan elaboraram a Teoria CHC-Cattell, Horn e
Carroll, integrando a Teoria dos Trés Estratos, de Carroll (1993) e a Teoria Gf-Gc de

Cattell-Horn (1971-1991), enfatizando a presenca da estrutura hierarquica em niveis
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intelectuais (MCGREW & FLANAGAN, 1998; PRIMI, 2002; GOMES & BORGES,
2007).

Nessa breve linha do tempo tracada pela evolucdo da Psicometria, teorias e
instrumentos de medida de Inteligéncia, constatou-se que as maiores dissidéncias entre
0s autores ocorreram em relacdo ao fator g e aos métodos empregados na analise fatorial

(MCGREW & FLANAGAN, 1998; PRIMI, 2002; ALMEIDA et al., 2008).

As Escalas Wechsler e os Testes de Matrizes Progressivas-Escala Geral

Originalmente, as Escalas Wechsler (1955) e os Testes de Matrizes
Progressivas - Escala Geral (1938) foram construidos e interpretados segundo a Teoria
Bifatorial de Spearman. O fator g, conforme sua concep¢do era composto de duas
capacidades: capacidade edutiva e capacidade reprodutiva (MCGREW & FLANAGAN,
1998; RAVEN, 2003; WECHSLER, 2004; BANDEIRA et al, 2004).

A capacidade edutiva consistia em formar novas compreensdes e informacoes
do que j& estava percebido ou conhecido, ou seja, as relagdes precisavam ser
descobertas para que suas variaveis pudessem ser reconhecidas. Considerada a
capacidade de perceber o significado de uma situacdo confusa, de desenvolver nova
compreensdo, de ir além do que era dado a perceber ao sujeito, que nao era
imediatamente obvio, principalmente os contetidos nao verbais (WECHSLER, 2004).
Essa capacidade era avaliada por intermédio dos subtestes de Execucdo das Escalas
Wechsler (completar figuras, codigos, arranjo de figuras, cubos, armar objetos, procurar
simbolos). Atualmente, foi acrescido do subteste raciocinio matricial, no WAIS-III
(WECHSLER, 2004), e dos subtestes opcionais labirinto e digitos no WISC-III

(FIGUEIREDO, 2002), em virtude do impacto da teoria CHC nas suas revisoes; e dos
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Testes de Matrizes Progressivas - Escala Geral (RAVEN, 2003).

Bandeira et al (BANDEIRA et al,2004) destacaram que os Testes de Matrizes
Progressivas - Escala Geral (RAVEN, 2003) avaliam a inteligéncia, medida pelo seu
produto final, ou seja, por seus resultados, desconsiderando os processos ou diferencas
qualitativas que interferiam nas respostas dos individuos, conforme indicava o
referencial teérico que o embasou. A capacidade reprodutiva do fator g era relacionada
ao dominio, a lembranca e a reproducdo de materiais, geralmente verbais, que
constituiam a base cultural de conhecimentos; avaliada por testes de vocabulario, ndo
publicados no Brasil.

Nas Escalas Wechsler (FIGUEIREDO, 2002; WECHSLER, 2004;
NASCIMENTO & FIGUEIREDO, 2004), a capacidade reprodutiva era avaliada por
intermédio de alguns subtestes da Escala Verbal: informacédo, semelhancas, aritmética,
vocabulario, compreensdo, meméria de digitos, no WISC-I1I e no WAIS-III, sequéncia
de nameros e letras (BANDEIRA et al, 2004).

Desde a concepcdo do fator g, Spearman (1927) prop6s que toda atividade
mental intelectual envolvia processos cognitivos comuns, ainda que em diferentes
atividades mentais. A natureza do fator g, segundo seu funcionamento cognitivo, era
definida por trés processos basicos: a apreensdo das experiéncias; a educdo de relagdes e
educdo de correlatos, que estariam presentes em todas as atividades mentais,
independente dos contetidos envolvidos — matematico, verbal, artistico ou qualquer
outro (PRIMI, 2002).

A abordagem mais especifica da capacidade inteligéncia propés um maior
detalhamento de seus componentes por meio dos fatores descritos no Estrato Il da

Teoria CHC (SCHELINI, 2006).
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Na teoria CHC, McGrew e Flanagan mantiveram as capacidades gerais da
Teoria Gf-Gc, porém houve a exclusdo do fator g, ndo por negacao de sua existéncia,
mas por constatacdo de sua irrelevancia pratica (MCGREW & FLANAGAN, 1998;
SCHELINI & WECHSLER, 2006; SCHELINI, 2006).

O Estrato Il, proposto na teoria CHC, ficou reservado para os dez fatores
gerais, que influenciam grande parte dos comportamentos; no Estrato | estdo as
especializacbes das capacidades que refletem os efeitos da experiéncia e da
aprendizagem (PRIMI, 2003; SCHELINI, 2006).

Os fatores pertencentes ao Estrato IlI, na teoria CHC sdo Inteligéncia/
Raciocinio Fluido— Gf; Raciocinio/Conhecimento Quantitativo- Gq; Inteligéncia
/Raciocinio Cristalizado - Gc; Memoria de curto-Prazo- Gsm; Inteligéncia/
ProcessamentoVisual- Gv; Inteligéncia/ Processamento Auditivo - Ga; Capacidade de
Armazenamento e Recuperacdo da Memoria de Longo prazo-Glr; Velocidade de
Processamento- Gs; Tempo/Velocidade de Decisdo/Reacdo- Gt; Leitura-Escrita- Grw
(PRIMI, 2002; 2003; SCHELINI, 2006).

A Inteligéncia Cristalizada/Compreensdo-Conhecimento— Gc representou a
profundidade e quantidade de conhecimento e experiéncia adquiridos. Incluiu a
compreensdo da comunicacao e tipos de raciocinios baseados em processos previamente
aprendidos. Gc ndo pode ser confundida com aproveitamento escolar. As deficiéncias
neste fator se caracterizam por meio de caréncia de informacdes, de habilidades
linguisticas e dificuldade em processar o conhecimento. Nas Escalas Wechsler, os
subtestes informacdo, semelhancas, vocabulario e compreensdo mediam os fatores
especificos da Inteligéncia Cristalizada-Gc (PRIMI, 2002; 2003; SCHELINI, 2006).

Inteligéncia/Raciocinio Fluido - Gf é a capacidade para raciocinar em situacdes
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novas ou inesperadas, manifestando-se na reorganizacéo, transformacdo e
generalizacdo da informacdo. As deficiéncias neste fator se caracterizam pela
dificuldade em generalizar regras, formar conceitos e observar implicacdes. Este fator
geral - Gf é medido por meio do Raven- Escala Geral (PRIMI, 2002; 2003; SCHELINI,
2006).

Estudos recentes (PRIMI, 2002; 2003; PRIMI et al, 2007) apontaram que a
Inteligéncia/Raciocinio Fluido-Gf era associada, especificamente, a coordenacdo de
tarefas e atencdo seletiva/ abstracao.

Raciocinio/Conhecimento Quantitativo-Gq é o estoque de conhecimentos
declarativos e de procedimentos quantitativos. Capacidade de usar informacdes
quantitativas e manipular simbolos numéricos. Nas Escalas Wechsler, o subteste que
mede o fator Gq é o subteste aritmética (PRIMI, 2002; 2003; SCHELINI, 2006).

Memoria de curto prazo - Gsm € a capacidade associada a manutencdo de
informacdes na consciéncia por um curto espaco de tempo, para poder recupera-las logo
em seguida. Nas Escalas Wechsler, o subteste digitos mediria o fator Gsm (PRIMI,
2002; 2003; SCHELINI, 2006).

Inteligéncia/ProcessamentoVisual - Gv é a capacidade de gerar, perceber,
armazenar, analisar e transformar imagens visuais, ou seja, 0S pProcessos cognitivos
especificos de processamento mental de imagens — geracdo, transformacao,
armazenamento e recuperacdo. Nas Escalas Wechsler, os subtestes completar figuras,
cubos, armar objetos mediriam o fator Gv (PRIMI, 2002; 2003; SCHELINI, 2006).

Velocidade de Processamento - Gs € a capacidade de manter a atencdo e
realizar rapidamente tarefas simples automatizadas, em situacdes que pressionam o foco

da atencéo.
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Esta geralmente ligado a situacfes onde haja um intervalo fixo definido para
que o sujeito execute o maior numero possivel de tarefas simples e repetitivas —
sustentabilidade. Nas Escalas Wechsler, os subtestes cddigos e procurar simbolos
mediriam o fator Gs (PRIMI, 2002; 2003; SCHELINI, 2006).

Dessa forma, o QITotal encontrado por meio das Escalas Wechsler
(FIGUEIREDO, 2002; WECHSLER, 2004) corresponde aos seguintes fatores amplos
do Estrato Il: Inteligéncia Cristalizada — Gc; Velocidade de Processamento - Gs e
Processamento Visual - Gv. Os Testes de Matrizes Progressivas - Escala Geral mede
Inteligéncia Fluida - Gf, conforme leitura segundo a teoria CHC (PRIMI, 2002; 2003;
SCHELINI & WECHSLER, 2006; ALMEIDA et al., 2008).

A teoria CHC passou a identificar o fator g (Teoria Gf-Gc¢) como associado a
Inteligéncia fluida - Gf, quanto a habilidade de raciocinio na previsdo da capacidade
geral de adaptacdo as situacfes novas, pouco estruturadas e que solicitem autonomia
intelectual (PRIMI, 2002), enquanto a Inteligéncia cristalizada - Gc estd associada a
habilidade de aplicar definicbes, métodos e procedimentos, cujas solucdes foram
aprendidas anteriormente, para lidar com situacfes problema (SNOW, KYLLONEN,
MARSHALEK, 1984; HUNT, 1996; FLANAGAN & ORTIZ, 2001).

Segundo Savali & Guimardes (SAVALI & GUIMARAES, 2007), no que tange
ao conhecimento, a perspectiva construtivista se op6e a concepgdo empirista, que
considera a aprendizagem como aquisicdo do conhecimento pronto, externo ao sujeito,
ocorrendo basicamente por meio de repeticdo e memorizagdo. O conhecimento ndo deve
ser entendido como exterior ao sujeito, nem trazido pelo professor, mas dialético
(PIAGET, 1996), que emerge do préprio sujeito, conforme suas acdes sobre o ambiente

(PIAGET, 2003; SAVALI & GUIMARAES, 2007).
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Conclusdes

Inteligéncia é uma capacidade cognitiva, de estrutura inata; desenvolvimento e
funcionamento natos, cujas funcBes e habilidades sdo variaveis quanto a sua
complexidade e especificidade; vai se construindo e compondo ao longo do
desenvolvimento humano, tendendo a um nivel similar, considerando-se as condi¢des
individuais e de relacdo com o0 meio. Suas disfuncdes podem apresentar-se por meio de
comprometimento dos processos adaptativos, com repercussdes individuais e sociais
variaveis em extensao, complexidade e gravidade.

No que tange a sua avaliagdo, ha que se considerar as limitacdes das baterias de
testes disponiveis, a capacitacdo do avaliador, assim como as peculiaridades e
vicissitudes que envolvem a inteligéncia.

A Psicometria tem contribuido com o aspecto métrico a inteligéncia,
proporcionando a comparacao de escores entre populacdes, enquanto a Epistemologia

Genética tem-se voltado para sua estruturacdo, desenvolvimento e dinamica.
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Artigo Original

Original Article

INTELIGENCIA EM PORTADORES DE NEUROFIBROMATOSE 1,

ATENDIDOS NO CEPAN

INTELLIGENCE NEUROFIBROMATOSIS 1 IN PATIENTS,

TREATED AT CEPAN

Bolini, Helenice Bianchi; Goloni-Bertollo, Eny Maria; Valerio, Nelson Iguimar,

Pavarino-Bertelli, Erika Cristina

Resumo

Investigacdo desenvolvida no periodo de 2006 a 2010, com 77 sujeitos, objetivando
identificar e comparar os indices de inteligéncia e suas frequéncias em portadores de
NF1, seus familiares atendidos no CEPAN e ndo-portadores. Utilizou-se pesquisa em
prontuarios; entrevista semiestruturada; aplicagdo das Escalas de Wechsler e Raven-
Escala Geral. Os dados receberam tratamento quali-quantitativo. Os menores (<20°) e
maiores (>20’) tempos gastos na execucdo dos Raven-Escala Geral foram de familiares
e portadores de NF1, que mais faziam uso de medicacdo. Portadores de NF1 possuiam
as menores médias de acertos; 1 e 2 sintomas que os incomodavam gquando foram
diagnosticados; atualmente, portabilidade de 3, 4 e 2 sintomas que 0s incomodavam;
primeiros sintomas com mais de 5 anos de idade; possuiam parentes portadores de NF1
de 1° e/ou 2° graus de parentesco (transmissao vertical); apresentaram Retardo Mental-

RM leve e moderado; e distlrbio de aprendizagem. Os sujeitos dessa investigacdo
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apresentaram quocientes de inteligéncia e indices fatoriais medio e médio-inferior; a
capacidade Gf apresentou-se comprometida - categoria V. Conclusdes: as caracteristicas
socioeconémicas e culturais coincidem entre os sujeitos; ha diferencas de desempenho
intelectual entre os sujeitos; hd retardo mental e distarbio de aprendizagem em
portadores de NF1.

Palavras-Chave: 1. neurofibromatose 1; 2. inteligéncia; 3. disfuncdo cognitiva; 4.
doenca genética.

Abstract

Research done in the period 2006-2010, with 77 subjects in order to identify and
compare indices of intelligence and their frequencies in patients with NF1 and their
families attended at CEPAN and non-carriers. Were used in records research, semi-
structured interviews, application of Wechsler Scales and Raven-General Scale. The
data were treated qualitative-quantitative. Times larger (>20’) and smaller (<20’)
spending in the implementation of Raven-General Scale were relatives and patients with
NF1, who had used more medication. Patients with NF1 had the lowest average of
correct answers, one and two symptoms that bothered when they received their
diagnosis, currently presented portability three, four and two symptoms that bother him;
showed their first symptoms over 5 years of age; the relatives had 1% and 2™ grade
patients with NF1- child transmission; MR showed mild to moderate, and learning
disabilities. The subjects of this investigation showed intelligence quotients and indices
factor average and below average; ability Gf presented himself compromised — category
V. Conclusions: the socio-economic and cultural match between the subjects; there are
differences in intellectual performance between the subjects; an d there are mental

retardation and learning disabilities in patients with NF1.
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Key words: 1. neurofibromatosis 1; 2. intelligence; 3. cognitive dysfunction; 4. genetic

disease.

Introducao

O problema pratico observado referiu-se aos sintomas clinicos de
Neurofibromatose tipo 1- NF1, que envolviam o desempenho intelectual e as
caracteristicas psicossociais de seu portador.

O tratamento cientifico e académico desse tema, remeteu-nos a interface
inteligéncia - NF1: identificar e comparar os indices de inteligéncia e suas
frequéncias em portadores de NF1 atendidos em Ambulatério de Genética de um
Hospital-Escola do Interior do Estado de Sao Paulo.

O conceito de Neurofibromatose 1 tomado nessa investigacdo foi sintetizado

por Goloni-Bertollo:
(...) “Neurofibromatosel é uma neuroctodermose, afec¢do genética, transmitida pelo
gene NF1, de heranga autossomica dominante, multissistémica, de penetrancia
completa, alta incidéncia na populacdo, acometendo sujeitos de ambos 0s sexos e todas
as etnias, distribuidos por todas as regides geograficas™. (...)

Consensus Development Conference Neurofibromatosis — NHI (1988) 2
estabeleceu que o diagnostico de NF1 deveria pautar-se na presenca de dois ou mais
desses sinais considerados seus demarcadores essenciais: 6 ou mais neurofibromas e/ou
1 ou mais neurofibromas plexiformes; gliomas de nervo Optico e outros astrocitomas;
lesbes melanicas: manchas cafe com leite e sardas axilares e inguinais; harmatomas da

iris (nodulo de Lisch); lesdes Osseas; e ocorréncia de um familiar portador.



Artigo 111 55

Os meios de deteccdo e diagnostico de NF1 mais utilizados sdo ressonancia
magnética, aconselhamento genético exames histolégicos e raio x> *.

A presente investigacdo ocupou-se da Inteligéncia na interface com a NF1, segundo o
desenvolvimento cognitivo >’ e o emprego de norma- referéncia metodolégica ® ° *°.

Os conceitos de Inteligéncia (do latim intelligentia) tomados nessa investigacao
foram os propostos por Wechsler e por Piaget .

Segundo a concepcdo de Wechsler:

(...) “Inteligéncia ¢ a capacidade do individuo para agir deliberadamente, pensar
racionalmente e lidar efetivamente com o ambiente” 8 (...)

Segundo a concepcdo de Piaget:

(...)a inteligéncia se define por meio da melhor adaptagdo do individuo ao seu meio
ambiente” '.(...)

Para Piaget, meio ambiente é concebido como fisico, social, simbolico e
historico-cultural; e a génese do conhecimento é centrada na acdo do sujeito. O
funcionamento da inteligéncia é hereditario e as estruturas cognitivas compfem-se a
partir da organizacdo de acdes sucessivas exercidas sobre os objetos fisicos e depois
mentais " *°.

A origem genética da NF1, cujas manifestacdes sdo vinculadas as disfuncoes
do Sistema Nervoso Central e da proteina neurofibromina **, indica comprometimento
em algum grau, da capacidade Inteligéncia, seja em seu funcionamento, seja nas suas
estruturas cognitivas, ou em ambos.

Os comprometimentos das estruturas cognitivas em portadores de NF1
manifestam-se tanto por acometimento dos sistemas Vviso-percepto- motor, quanto das

relacBes com o meio ambiente * *2,
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O desenvolvimento intelectual depende de quatro fatores cruciais e

indispensaveis: a maturacdo interna, a experiéncia fisica, a transmissdo social e a

5 6,7, 13, 14

equilibracéo , independentes de seu conteudo e aplicaveis em quaisquer

5 13

situacbes, formando um sistema de pensamento Estes processoscontinuos,

sucessivos e cumulativos caracterizam a aprendizagem, ou seja, as possibilidades de
interacdo com os objetos do conhecimento que o sujeito teve ou tem > 12,

A NF1 é uma afeccdo monogénica, de penetrancia completa, sintomatologia
varidvel e inespecifica, indicando que seus portadores apresentam algum tipo de
comprometimento nos processos de aprendizagem; em suas fungdes subjacentes
(processo adaptativo; coordenacdo de esquemas e equilibracdo); e na construcdo do
conhecimento, ao longo de toda vida ***°.

As suscetibilidades foram constatadas por meio de atraso viso-percepto-motor
1118 das disfunces de leitura-escrita e aritmética ** ', disfuncdes de linguagem ** **;
altos indices de desordem déficit de atengdo/hiperatividade e distdrbio de aprendizagem

11,16, 17.

: retardo mental-RM 111215, 18

e epilepsia ' "2 1> 18 Também citados entre os
sintomas inespecificos estdo desfiguraces cosméticas, depressio e exclusdo social**> *’

Portadores de NF1, por caracteristicas estruturais da afeccdo, podem sofrer
atrasos ou deformacgdes em quaisquer destas fungdes e processos que estruturam o0s
estadios do desenvolvimento cognitivo. A estrutura de conjunto que os caracteriza nao
se refere a um contetido fixo de pensamento, mas a uma determinada atividade potencial
suscetivel de atingir este ou aquele resultado.

A construgdo do conhecimento encontra-se subordinada ao meio no qual a
crianca vive e a sua prédisposicdo biolégica > " .

Os estadios do desenvolvimento cognitivo foram estabelecidos em quatro
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periodos principais: sensério-motor (até 2 anos de idade); simbdlico ou pré-operatério
(de 2 a 7-8 anos); operatorio-concreto (de 7-8 anos a 11-12 anos); operatorio-formal (a
partir de 12 anos)> " %2,

Portadores de NF1, desde a gestacdo, os arco-reflexos apos o nascimento e 0s

5 7

periodos pré-operatérios - sensério-motor e simbolico , apresentam algum

acometimento, em diferentes intensidades ' *°, das habilidades e capacidades que
devem ser construidas posteriormente, nos periodos operatdrios > ",

A capacidade de construir Sistemas de Pensamento (sistemas simbolicos) que
subvertam suas necessidades béasicas e criem outras, que nao estejam presentes na
natureza, é o que caracteriza o humano > " *°,

Pensamento é a representacdo de objetos para além do campo perceptual real, e
um instrumento de expressdo simbolica; elemento original da simbolizacdo. O
funcionamento ativo da inteligéncia operatdria é a Inteligéncia propriamente dita > " *°.

O desenvolvimento cognitivo concebido por meio do desenvolvimento das
capacidades e habilidades do sujeito em acdo com o meio ambiente > & 7 & 13 19
conforme exposto, evidencia a ocorréncia de alteracdes/disfuncdes e consequentes
vicissitudes na construcdo da Inteligéncia em portadores de NF1 ** . A capacidade de
adaptacdo e o manejo efetivo com o ambiente foram aspectos destacados tanto por
Piaget quanto por Wechsler, vinculados a Inteligéncia.

Wechsler ® considerou Inteligéncia, como um conjunto de capacidades
especificas, qualitativamente distintas, embora, a considerasse global, por caracterizar o
comportamento do individuo como um todo. Esta concep¢do fundamentou a construgédo

das Escalas Weschler, no emprego de uma norma-referéncia metodoldgica.

A interface Inteligéncia e NF1 comecou a ser investigada, no Brasil, por Geller
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& Bonalumi (2001) ?° pesquisando doencas genéticas em criancas; Costa & Silva (2004)
21

pesquisando déficits de aprendizagem em portadores de NF1; Trovo-Marqui et
al (2005) ** e Goloni-Bertollo (2005) * pesquisando frequéncias de sintomas em
portadores de NF1 brasileiros; Darrigo et al (2007) *® investigando a prevaléncia de
neurofibroma plexiforme em criancas e adolescentes com NF1; Saddy et al (2008)

investigando o acometimento do sistema nervoso central e periférico em NF1.

Casuistica e Métodos

O presente trabalho é uma investigacdo que utilizou métodos tedricos,
empiricos e estatisticos. Foi desenvolvido no periodo de 2006 a 2010, junto ao Centro
de Atendimento e Pesquisa em Neurofibromatose — CEPAN/Dept® de Biologia
Molecular da Faculdade de Medicina de S&o José do Rio Preto e Hospital de Base, SP,
Brasil, tendo como objetivo a investigacdo e comparacdo de indices e frequéncias da
inteligéncia em portadores de Neurofibromatosel - NF1.

O universo pesquisado era composto de 77 sujeitos, dispostos da seguinte
maneira: 30 sujeitos portadores de NF1 - GNF1; 17 sujeitos familiares dos portadores
de NF1 pertencentes ao grupo anterior - GFNF1 e 30 sujeitos ndo-portadores de NF1 -
GNPNFL1.

Os sujeitos eram atendidos no Hospital-Escola de Medicina e no CEPAN da
Faculdade de Medicina de Sao José do Rio Preto — FAMERP; possuiam faixas etarias
de sete a setenta anos; eram alfabetizados, ouvintes e videntes, cujas participacdes

foram voluntarias, pré-esclarecidas e consentidas, conforme compromisso ético.
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Os instrumentos utilizados para coleta de dados foram pesquisa em prontuario;
aplicacdo de entrevista semiestruturada; aplicacdo das Escalas de Raven 2* (Testes de
Matrizes Progressivas — Séries A, B, C, D, E) e Wechsler (WISC-111 e WAIS-111) & 23,
que mediram os indices e niveis de inteligéncia. Foram aplicados individualmente, pela
prépria pesquisadora, em ambiente controlado.

Os dados foram analisados segundo seus aspectos descritivos e analiticos,
utilizando-se testes da estatistica ndo paramétrica com nivel de significancia p<0,05,
dada a dispersao dos fenémenos estudados e recomendacges para as
areas sociais e humanas. Optou-se por céalculo de média e desvio-padrdo para efeito de
comparacéo.

Em virtude da NF1 ser uma doenca cronica, de penetrancia completa,
independente de sexo, etnia e idade, acrescidos dos fatores de inclusdo e exclusdo, tais

variaveis foram consideradas, na medida do possivel, na construcdo das amostragens.

Resultados e Discussao

As caracteristicas psicossociais dos sujeitos dessa investigacdo foram
semelhantes entre portadores, familiares e ndo-portadores de NF1 (Tabela 1).

As manifestacdes gendtipo-fenotipicas de NF1 encontradas em seus portadores
confirmaram sua penetrancia completa e seu carater multissistémico, corroborando

1.15.18 o internacionais ** (Tabela 1).

estudos nacionais
Cotejados os dados, 58,44% (45/77) dos sujeitos da pesquisa ndo faziam uso de
alcool e/ou tabaco e 84,42% (65/77) participavam de atividades sociais (Tabela 1).

As atividades sociais listadas pelos sujeitos constaram de eventos culturais

(teatro; cinema; shows); atividades festivas publicas (em igrejas/ templos; festas de peédo
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e rodeios; festas na escola; passeios e atividades na area da represa e pragas municipais);
atividades dancantes (baile; boate); visitas e festas de amigos e parentes; passeios no
shopping-center; lanchonetes; atividades esportivas (pescaria); campanhas sociais (de
agasalho; de ecologia) e atividades de lazer no computador (jogos).

Entre os sujeitos usuarios de alcool e/ou tabaco, 31,16% (24/77) faziam uso de
alcool, sem distincdo entre familiares e ndo-portadores de NF1.

Os sujeitos portadores de NF1 eram aqueles que menos faziam uso destas
substancias (66,67%;20/10) (Tabela 1).

Os indices de uso de alcool; incdmodo com sintomas atuais e tipos de
medicacdes utilizadas durante a coleta de dados, indicaram que os portadores de NF1

poderiam apresentar depressdo e exclusdo social **’

(Tabela 1). Entretanto, religido,
residéncia distante da cidade e renda familiar foram apontadas, espontaneamente, pelos
sujeitos, como fatores de retragdo social.O uso de alcool foi indicativo desses sintomas
em uma escala ampliada, pois ocorreu em portadores, familiares e ndo-portadores de
NF1, que se caracterizaram como usuarios recreativos, pois alegaram fazé-lo uma vez
por semana ou por més, manifestando uma sensacao prazerosa e efeito ansiolitico 2.

A maior incidéncia de uso de medicacdo ocorreu entre familiares (9/17;
52,94%) e a menor entre portadores de NF1 (12/30; 40,00%) (Tabela 1).

Os medicamentos listados eram utilizados para controle de presséo arterial;
antiinflamatorios; analgésicos; antialérgicos; ansioliticos; relaxantes musculares;
antidepressivos; circulacdo/diurético; cetofeno (medicacdo para prevencdo de asma,
bronquite, usado para inibir o crescimento de neurofibroma); hipertireoidismo/

hipotireoidismo/ reposicdo hormonal; gastrite Ulcera gastrica e duodenal; antibiotico;

medicacdo para diabetes; calcio/ vitamina D/Sulfato ferroso.
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Estes medicamentos eram utilizados por portadores de NF1 em razéo de seus
sintomas (o sintoma atual que mais os incomodava era a dor) e por seus familiares, com
prescricdo de seus médicos, durante a coleta de dados.

Medicacdes como analgésicos, antialérgicos, ansioliticos, antidepressivos,
relaxantes musculares, chamados sedativos ou tranquilizantes, produzem efeitos de
sonoléncia e tontura, modificando a percep¢do da dor no organismo, interferindo na

percepgdo e na velocidade de reagéo dos sujeitos > °.

Segundo Silveira & Moreira

, 0 efeito farmacoldgico de algumas destas
drogas (sedativos/tranquilizantes) favoreceram a mudanca imediata na percepcao da
realidade, proporcionando uma sensacdo de superacdo ilusoria dos problemas. Seu uso,
segundo esses autores, ocorre em decorréncia de um mal-estar psicolégico, com a
intencdo de alivio de sintomas, tais como: situacBes de sofrimento psiquico intenso;
contextos  vivenciais patogénicos; familias  disfuncionais e/ou  condicbes
socioecondmicas desfavoraveis.

Por conseguinte, 0s menores (<20’) e maiores (>20’) tempos gastos para a
execucdo dos Raven-Escala Geral (Tabela 2) ocorreram entre sujeitos que mais faziam
uso de medicacdo: familiares (9/17; 52,94%) e portadores de NF1 (12/30; 40,00%)
(Tabela 1).

Tais testes se propuseram a avaliar o Raciocinio/ Inteligéncia Fluida—Gf, ou
seja, a capacidade para raciocinar em situacdes novas ou inesperadas, explicitada na
reorganizacdo, transformacdo e generalizagdo da informacdo. As deficiéncias nesse
fator caracterizaram-se pela dificuldade em generalizar regras, formar conceitos e

observar implicacdes *°. Os problemas de raciocinio analégico foram utilizados para

avaliacdo do raciocinio indutivo. Essa maneira de raciocinar relacionava-se a0 processo
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de ampliar, por analogia, um conjunto de informacdes ou relagdes de um dominio bem
conhecido a outro desconhecido, criando, dessa forma, novas informacées em campos
desconhecidos *, como no Raven — Escala Geral.

Os menores tempos gastos para a execucao desses testes indicaram maneira de
trabalhar mais intuitiva, rapida, menos desenvolvida e distraida; com disposi¢édo baixa e

vacilante, intranquilidade e perseveranca irregular

; 0S maiores tempos gastos
indicaram maneira oposta de trabalhar. Em ambos os desempenhos, a incidéncia de
nivel intelectual categoria V e impossibilidade de avaliacdo (discrepancia >+ 2)
demonstraram que portadores de NF1, seus familiares e ndo-portadores apresentaram
dificuldades relacionadas ao Raciocinio/Inteligéncia Fluida — Gf (Tabela 2).

As médias de acertos no Raven— Escala Geral de portadores de NF1 foram
A=7,26 (60,50%); B=4,86 (40,50%); C=2,93 (24,41%); D=3,23 (26,91%) e E=1,35
(11,25%) (Tabela 3), que obtiveram as menores médias, que foram diminuindo na
medida em que os testes evoluiam em grau de complexidade, seguidos pelos
desempenhos de seus familiares (Tabela 3).

Constatou-se dificuldade com um ou mais componentes do processo e a
alternativa; dificuldade com o processamento dos componentes envolvidos na resposta
as analogias; e em niveis mais altos de dificuldade, um tempo maior e foi gasto em
processos ligados & memdria, pois as transformacgdes/comparacdes exigidas em cada
analogia deveriam ser armazenadas *°.

Dos portadores de NF1, 76,67% (23/30) afirmaram incobmodo com 1 e 2
sintomas quando ocorreu seu diagnostico (MMCC; neurofibroma); e referiram-no

quanto a portabilidade de 3, 4 e 2 sintomas atuais (dor, neurofibroma e MMCC),

demonstrando a penetrancia completa e a variabilidade de sintomas dessa afec¢édo
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(Tabela 4).

Dentre os portadores de NF1 investigados, 56,66% (17/30) manifestaram seus
primeiros sintomas com mais de 5 anos (Tabela 4), corroborando o estudo de Trovo-
Marqui et al. ® que apontou 71% dos portadores de NF1 diagnosticados por seus
sintomas com mais de 5 anos (>5anos). Observou-se, ainda, que 43,34% (13/30) deles
foram diagnosticados no periodo do nascimento até 5 anos, indicando sua deteccdo cada
vez mais precoce; 10,00% (3/30) o fizeram em razdo de investigacdo familiar (Tabela
4).

Segundo Somoano et al 3, o diagndstico precoce da NF1 beneficia portadores e
seus familiares favorecendo a intervencdo prematura em suas manifestacfes dismorficas
e funcionais em possiveis anomalias congénitas, antes de um ano de idade, em especial
nos casos decorrentes de transmissédo vertical.

Dentre 0s sujeitos dessa investigacdo, 44,16% (34/47) possuiam parentes
portadores de NF1, embora, a incidéncia daqueles que ndo os possuiam tenha sido alta
(43/77; 55,84%) (Tabela 1), corroborando os estudos de Darrigo et al *® e de Goloni-
Bertollo *: das pessoas acometidas por NF1, 50% eram de novas mutacées, ou seja, sem
antecedentes familiares, indicando ser uma afeccdo autossdmica dominante - 3 1> 18,
Dentre aqueles que os possuiam, alegavam-nos 1° e/ou 2° graus de parentesco
(transmisséo vertical) (Tabela 1).

2. 28 em portadores de

Pesquisas a respeito de Retardo Mental-RM (QI<70)

NF1 referiram grandes variagdes. Alguns autores constataram incidéncias de 4% a 10%
11, 12 4 1, 15, 18 H : X PR

, outros, de até 35% . Nesta investigacdo, constatou-se indices de 13,33%

(4/30) de RM em portadores de NF1; 5,88 (1/17) em seus familiares; e 3,34% (1/30) em

nédo-portadores (Tabelas 5 e 6).
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Dos portadores de NF1 que apresentaram RM, 10,00% (3/30) manifestaram
RM Leve [QI entre 50-55 a 69]; e 3,33% (1/30) RM Moderada [QI entre 35-40 a 50-55]
2128. acompanhadas de 3 e 4 sintomas atuais, concomitantes e variados (Tabelas 5).

Nessa investigacdo, os portadores de NF1/RM *"?® foram diagnosticados até os
dez anos indicando hereditariedade; por meio de alteraces precoces do
desenvolvimento embrionario e/ou condigdes médicas gerais contraidas no inicio da
infancia, como seus fatores etioldégicos. RM néo foi indicado como o sintoma que 0s
tenha levado ao médico (Tabela 4).

Observou-se auséncia de relacdo entre NF1/RM e tipos de sintomas; porém
apresentavam portabilidade de 3, 4 e 5 sintomas (Tabelas 5 e 6).

Os 10,00% (3/30) portadores de NF1/RM leve [QI entre 50-55 a 70], cujos
descritores eram F70 ou 317 2?8 apresentaram desenvolvimento de habilidades sociais
e de comunicacdo no periodo de 0-5anos, comprometimento minimo nas areas sensério-
motoras; habilidades sociais e profissionais para custeio proprio; auto-suficiéncia na
comunidade, necessitando supervisdo, orientagd0 ou assisténcia ocasionais e
desenvolvimento de habilidades compativeis aquelas esperadas para a Inteligéncia Pré-
Operatéria ou Simbdlica e Inteligéncia Operatdria Concreta > ' (Tabela 5).

Ocorreram 3,33% (1/30) portadores de NF1/RM moderado [QI entre 35-40 a
50-55], cujos descritores sdo F71 ou 318.0 *"?®, Apresentaram aquisicdo de habilidades
de comunicacdo dos primeiros anos da infancia, treinamento de habilidades sociais,
ocupacionais e profissionais, com moderada supervisdo, ainda que o progresso esperado
fosse compativel a criancas de segunda ou terceira séries do ensino fundamental; com
desenvolvimento de habilidades compativeis aquelas esperadas para as Inteligéncias

Sensério- Motoras (até 2 anos) e Pré-Operat6ria ou Simbélica (de 2 a 7-8 anos) *
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(Tabelas 5).

Embora as variagbes citadas, houve consenso na literatura, incluindo esta
investigacdo, quanto a incidéncia de RM entre portadores de NF1: bem acima (13,33%,
4/30) daquela esperada para a populacéo geral (3%) .

As variacdes do rendimento escolar , as dificuldades escolares por falta de
oportunidades, o ensino deficitario ou os fatores culturais, ndo podem ser confundidos
com os transtornos de aprendizagem [F81 e F82], conforme indicado nos CID-10 % e
DSM-IV ?" ainda que interferissem nos fracos desempenhos obtidos nas testagens de
portadores de RM e estivessem presentes em portadores de NF1.

Distarbio de aprendizagem ocorreu em 36,66% (11/30) dos portadores de NF1
(70>QI) 2" ?® observados nesta investigacdo (Tabela 5), confirmados na literatura, com
grandes variacdes referidas em pesquisas recentes: Vogels & Fryns estimaram entre
30% e 65%, na Bélgica '°; Martins et al. encontraram 40%, em Portugal *; Rodriguez et
al. o fizeram em 50%, em Cuba *°; enquanto Trové-Marqui et al apontaram 76%, no
Brasil *°. Ocorreram 23,52% (4/17) em seus familiares e 16,67% (5/30) em ndo-
portadores.

Verificou-se auséncia de correlacdo entre Quociente de Inteligéncia Total-
QIT/Inteligéncia Cristalizada - Gc; Velocidade de Processamento - Gs; Processamento
Visual - Gv e nimero de sintomas, em portadores de NF1(Tabelas 5 e 6).

0Os 69,99% (21/30) dos portadores de NF1 possuiam inteligéncia média inferior
e média [QI entre 85 a 109], mesmo com escores discretamente abaixo do esperado [QI
maior ou igual a 85], corroborando a literatura > *°.

Tais achados sinalizaram na direcdo da origem da NF1: a producdo de

neurofibromina interferindo na meméria e na aprendizagem **#: no acometimento do
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tecido embrionério e do sistema nervoso central *1>2%2

Observou-se que familiares (11/17; 64,70%) e ndo-portadores (13/30; 43,34%)
foram classificados na categoria V-igual ou inferior a 5, indicio de deficiéncia mental %,
como os portadores de NF1 (17/30; 56,67%) (Tabelas 2 e 6).

Comparando-se esses resultados com os tempos gastos pelos sujeitos na

execucdo dos Raven — Escala Geral **

(Tabelas 2), as dificuldades ja referidas foram
confirmadas e indicaram dificuldades quanto a memdria de curto prazo (avaliada pelo
IMO/ Gsm, exposto na Tabelas 9); e a velocidade de decisdo-reacdo (avaliada pelo IVP/
Gt, exposto na Tabelas 9).

Observando-se 0s sujeitos dessa investigacdo, 74,03% (57/77) possuiam
inteligéncia média e média inferior [80>QI<109], porém as médias dos percentis dos
QIE (87,42), QIV (89,68) e QIT (88,55) em portadores de NF1 estiveram menores do
que as de familiares (QIE=93,53; QIV=93,53; QIT=93,35), e menores do que as de ndo-
portadores (QIE=97,06; QIV=99,03; QIT=98,37), constatando-se diferencas evidentes
de desempenhos (Tabela 7).

Os Indices de Compreensio Verbal - ICV/Inteligéncia Cristalizada/
Compreensdo-Conhecimento — Gc dos sujeitos investigados, 68,83% (53/77) foram
classificados como médio [ICV/Gc de 90 a 109] e médio inferior [ICV/Gc de 80 a 89]
(Tabela 8). O ICV/Gc representa a profundidade e quantidade e de conhecimento e
experiéncia adquiridos pelos sujeitos. Incluiram a compreensdo da comunicacao e tipos
de raciocinios baseados em processos previamente aprendidos, que ndo deveriam ser
confundidos com aproveitamento escolar *°.

A comparagdo das médias de percentis e dos desvios padrdes dos ICV/Ge,

evidenciou que eram menores portadores de NF1 (ICV/Gc=89,93; DP=16,29) do que de
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familiares (ICV/Gc=94,65; DP=13,82) e, ambas eram menores do que as de ndo
portadores (ICV/Gc=95,87; DP=11,55), constatando-se diferencas evidentes de
desempenhos (Tabela 8).

As deficiéncias neste indice - ICV/Gc - se caracterizaram por meio de caréncia
de informacdes, de habilidades linguisticas e dificuldade em processar o conhecimento
19 sugerindo dificuldades em relagdo as habilidades que deveriam se desenvolver com o
Periodo Operatorio Concreto — de 6/7anos a 11/12 anos e Periodo Operatério Formal —
11/12 anos em diante >”.

Nas Escalas Wechsler, os subtestes vocabulario, semelhancas, informacéo e
compreensdo mediram os fatores especificos da Inteligéncia Cristalizada-Gc ® '* 2. Por
conseguinte, nestes subtestes, de acordo com as médias de escores ponderados obtidas
pelos sujeitos, os portadores de NF1 (Voc.=7,96; Sem.=8,10; Inf.=8,26; Compr.=8,90)
obtiveram a menor média, comparando-a com a de familiares (Voc.=8,23; Sem.=10,58;
Inf.=8,41; Compr.=9,00) e a de n&o-portadores (Voc.=9,03; Sem.=10,46; Inf.=9,56;
Compr.=10,96). Os menores indices foram obtidos pelos portadores de NF1 no subteste
vocabulério (Tabela 9).

Os indices de Operacdo Perceptual- I0P/Inteligéncia- ProcessamentoVisual-
Gv indicaram a capacidade de gerar, perceber, armazenar, analisar e transformar
imagens visuais, ou seja, 0S processos cognitivos especificos de processamento mental
de imagens — geracdo, transformacdo, armazenamento e recuperacdo > * 2% 70,00%
(21/30) dos portadores de NF1 e 64,70%(11/17) dos familiares foram classificados
como médio (IOP/Gv de 90 a 109) e médio-inferior (IOP/Gv de 80 a 89) (Tabela 8).
Entretanto 66,64%(20/30) dos sujeitos ndo-portadores apresentaram-nos medio

[90>I0P/Gv<109] (43,33%; 13/30) e médio-superior [IOP/Gv de 110a 119] (23,33%;
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7/30) (Tabela 8).

As médias de percentis e os desvios padrdes dos IOP/Gv encontrados em
portadores de NF1 (IOP=85,13; DP=19,39) eram menores do que aqueles apresentados
por familiares (I0P=98,35; DP=14,25) e os de ambos, menores do que os de ndo-
portadores (IOP=100,63; DP=15,38) (Tabela 8).

Os subtestes Completar Figuras, Cubos e Armar Objetos foram responsaveis
por medirem 10P/Gv & 102322 A comparacdo das suas médias indicou que portadores
de NF1 (CF=9,23; C6d.=6,27; Cub.=7,90; AO=8,53; AF=9,00) os possuiam menores do
que as de familiares (CF=10,11; C6d.=7,70; Cub.=10,88; AO=10,52; AF=8,81), e 0s de
ambos, menores do que as de ndo-portadores (CF=11,11; C6d.=7,3; Cub.=11,28;
AO0=11,17; AF=9,85), constatando-se diferencas evidentes de desempenhos (Tabela 9).
Os indices menores foram obtidos por portadores de NF1 no subteste Cubos.

As deficiéncias observadas nos IOP/Gv sugeriram dificuldades em relacdo as
habilidades que deveriam se desenvolver com o Periodo Operatério Concreto — de
6/7anos a 11/12 anos >, considerando-se que a maioria dos sujeitos dessa investigacéo
possuia 1° grau de escolaridade e idades entre 11 e 50 anos.

Os indices de memaria operacional - IMO/Meméria de Curto Prazo - Gsm 1%
23,22 dos sujeitos dessa investigacdo foram classificados como médio [IMO/Gsm de 90 a
109] em 48,05%(37/77) e medio-inferior [IMO/Gsm de 80 a 89] 27,27%(21/77). Houve
incidéncia de limitrofes [IMO/Gsm de 70 a 79] em 6,67% (2/30) dos portadores de
NF1; em 17,64% (3/17) dos familiares; e em 6,67%(2/30) dos n&o-portadores; e
extremamente baixos [IMO/Gsm menor do que 70] em 13,33%(4/30) portadores de
NF1 (Tabela 10).

As médias e 0s desvios-padrdo dos portadores de NF1 (IMO=86,80;
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DP=19,01) eram menores do que aqueles dos familiares (IMO=94,29; DP=13,92), e
ambos, menores do que os dos ndo-portadores (IMO=97,25; DP=15,13), evidenciando
as diferencas de desempenhos (Tabela 9 e 10) e indicando a dificuldade dos portadores
de NF1 quanto a manutencdo de informagdes na consciéncia por um curto espaco de
tempo, para poder recuperé-las logo em seguida 1% 2% %2,

No subteste Digitos, responsavel por medir IMO/Gsm, observou-se que a
média de portadores de NF1 (9,09) foi menor do que a de familiares (10,82), e as de
ambos, menores do que as de ndo-portadores (11,37). Foram observadas diferencas
evidentes de desempenhos (Tabelas 9 e 10) que indicaram dificuldades quanto as
habilidades que deveriam se desenvolver com o Periodo Operatorio Concreto — de
6/7anos a 11/12 anos *’.

Os Indices de Velocidade de Processamento - IVP/Tempo-Velocidade de
decisdo-Reacdo - Gt & 1% % 2 foram médio [IVP/Gt de 90 a 109] e médio-inferior
[IVP/Gt de 80 a 89] em 63,33% (19/30) dos portadores de NF1; em 76,47% (13/17) dos
familiares; e em 70,00% (21/30) dos ndo-portadores. Houve incidéncia de limitrofes
[IVP/Gt de70 a 79] em 16,67%(5/30) portadores de NF1; em 17,65% (3/17) familiares e
em 10,00% (3/30) dos ndo-portadores; e extremamente baixos [IVP/Gt menor do que70]
em 16,67%(5/30) dos portadores de NF1; e em 13,34%(4/30) dos ndo portadores
(Tabelas 9 e 10).

As médias e os desvios-padrao dos portadores de NF1 (IVP=85,77; DP=15,06)
foram menores do que aqueles obtidos por familiares (IVP=93,88; DP=10,89); os
indices de ambos eram menores do que aqueles dos ndo-portadores (IVP=90,76;

DP=16,56) constatando-se diferencas evidentes de desempenhos (Tabelas 8 e 9),

indicando dificuldades com a capacidade de manter a atencdo e realizar rapidamente
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tarefas simples automatizadas, em situagdes que pressionam o foco da atencdo.
Encontram-se vinculados as situagdes nas quais haja um intervalo fixo definido para que
0 sujeito execute 0 maior nimero possivel de tarefas simples e repetitivas —
sustentabilidade 3% %,

Nos subtestes Cdodigos e Procurar Simbolos,responsaveis por medirem IVP/Gt
8.10.22.23 a5 médias de portadores de NF1 (C6d=6,27; PS=8,00) foram menores do que
as de familiares (C6d=7,70; PS=10,05), e as de ambas amostragens eram menores do
que as de ndo-portadores (Cod=7,3; PS=10,28), constatando-se diferencas evidentes de
desempenhos (Tabela 9 e 10).

Comparados tais resultados com aqueles referentes ao tempo gasto pelos
sujeitos para execucdo das provas propostas no Raven — Escala Geral % (Tabelas 2,3 e
8), foram confirmadas as dificuldades ja referidas.

Os portadores de NF1 obtiveram as menores médias de escores ponderados,
sobremaneira nos subtestes Aritmética; Cédigos; Vocabulario e Cubos & % 2%
familiares de portadores de NF1 obtiveram-nas nos subteste Cddigos;Vocabulario e

Aritmética ® 1% 2: e njo-portadores, no subteste C6digos (Tabela 9).

Conclusbes

I-Os sujeitos da investigacdo possuem inteligéncia média e média inferior (QI de 85 a
109) e niveis intelectuais compativeis as categorias V e -1V manifestando dificuldades
quanto & memoria de curto prazo e a velocidade de decisdo-reacdo ou seja, na
sustentabilidade.

I1- Portadores de NF1 possuem inteligéncia normal, com escores discretamente abaixo

do esperado (QI maior ou igual a 85), acompanhados de disfuncéo no desenvolvimento
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da linguagem, dificuldades viso-motoras e perceptuais, deficiéncias de memdria e de
expressao na linguagem — escrita e verbal. Ha distarbios de aprendizagem (QI maior ou
igual70); retardo mental (QI menor ou igual70) em portadores de NF1, cuja frequéncia
encontra-se acima daquela esperada para a populacdo geral; auséncia de correlagédo
entre Quociente de Inteligéncia Total-QIT/Inteligéncia Cristalizada- Gc; Velocidade de
Processamento-Gs; Processamento Visual-Gv e numero de sintomas; e auséncia de
relacdo entre quociente de inteligéncia — QI; nivel intelectual; tipos; numeros;
incémodos de sintomas e faixa etaria do aparecimento dos primeiros sintomas.

I1l- As caracteristicas socioeconémicas e culturais coincidem entre 0s sujeitos; ha
diferencas de desempenho intelectual entre os sujeitos: familiares de portadores de NF1
superiores aos portadores de NF1; e ambos inferiores aos ndo-portadores; ha retardo

mental e disturbio de aprendizagem em portadores de NF1.
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Tabela 1 — Sujeitos segundo faixa etaria; renda familiar; uso de bebida alcoodlica e de

medicacdo; grau de parentesco com portador de NF1 e atividades sociais.

GNF1 GFNF1 GNPNF1 TOTAL

% % % %
Faixa etaria/anos 11-50 79,94 88,24 93,33 87,01
Renda Familiar/ 2 a4 Sal. Min. 66,67 58,83 70,00 66,23
Uso de Bebida uso 30,00 29,41 33,33 31,16
Alcodlica nao uso 66,67 52,94 53,34 58,44
Parentesco/ 1°/2° graus 56,67 100 0,00 44,16
Portador n&o possui 43,33 0,00 100 55,84
Atividades Sim 76,67 88,24 90,00 84,42
Sociais Nao 23,33 11,76 10,00 15,58
Uso de Sim 40,00 52,94 46,66 45,45

Medicacéo Né&o 60,00 47,06 53,34 54,55
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Tabela 2 — Sujeitos segundo tempo gasto na execucado; incidéncia, nivel intelectual, e

classificacdo dos Testes de Matrizes Progressivas - Escala Geral/Raven.

GNF1 GFNF1 GNPNF1 TOTAL

menos de 20 minutos 19 63,33 11 64,70 19 63,34 49 63,64
20 minutos 3 10,00 0 0,00 1 333 4 519
mais de 20 minutos 8 26,67 6 3529 10 33,33 24 31,17
Nivel Intelectual

<5 CategoriaV 17 56,67 11 64,70 13 43,34 41 53,24

discrepancia >+ 2 11 36,66 6 35,30 6 20,00 23 29,87
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Tabela 3 — Sujeitos segundo médias de acertos nas Séries A, B, C, D e E, por meio dos

Testes de Matrizes Progressivas - Escala Geral/Raven.

Seéries GNF1 GFNF1 GNPNF1

N % N % N %
A 7,26 60,50 7,64 63,66 8,93 74,41
B 4,86 40,50 4,82 40,17 6,10 50,83
C 293 2441 3,35 27,91 5,20 43,33
D 3,23 26,91 3,00 25,00 5,593 46,08
E 1,35 11,25 1,05 8,75 2,33 19,41
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Tabela 4 — Portadores de NF1 segundo deteccdo e incbmodo dos primeiros sintomas,

dos sintomas atuais, faixa etaria, nimero e tipo.

N %
Primeiros Sintomas/Faixa Etaria maiores de 5 anos 17 56,66
Incidéncia de sintomas/busca médico 1 e 2 sintomas 23 76,67
Tipos de Sintomas que o/a Neurofibroma 19 63,33
fizeram buscar o médico MMCC 16 53,33
Incomodo/sintomas Sim 26 86,67
NUmero de sintomas 3 sintomas concomitantes 10 33,34
atuais/ incbmodo 4 sintomas concomitantes 6 20,00
Incidéncia de tipos de Dor 20 66,66
sintomas atuais Neurofibroma 19 63,33
MMCC 16 53,33
Dificuldade Escolar 11 36,66

Retardo Mental 4 13,33




Artigo 111 81

Tabela 5 — Portadores de NF1 segundo quociente de inteligéncia total-QIT/Escalas

Wechsler, incidéncia, nimero de sujeitos e sintomas.

QIT DSM-1V/ CID-10 Portadores Ndmero de
Qualit.  Quantit. Classificacao de NF1 (%) Sintomas
M/S 110-119 6,67 2e4
M 90-109 43,33 1,2,3,4,6
M/I 80-89 Disturbio de 23,32 1,3,4,6
L 70-79 Aprendizagem 13,33 2,3
E/B <70 RM Leve 50/55>QI<69 10,00 3,4

RM Moderado 45>QI<49 3,33 5
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Tabela 6 — Portadores de NF1 segundo incomodo e numero de sintomas, nivel

intelectual conforme as Escalas Wechsler e Testes de Matrizes Progressivas-Escala

Geral/Raven, expresso em percentagem

Sintomas QIT/ Escalas Wechsler Nivel Intelectual
Incobmodo  N° M/S M M/l L Extr./B V- V. >x2
1 0,00 6,66 3,33 0,00 0,00 0,00 3,33 6,66
2 3,33 13,33 3,33 6,66 0,00 3,33 3,33 6,66
Sim 3 0,00 13,33 10,00 3,33 6,66 0,00 26,66 6,66
4 333 666 6,66 000 3,33 3,33 13,33 3,33
5 0,00 0,00 0,00 0,00 3,33 0,00 3,33 0,00
6 0,00 3,33 0,00 3,33 0,00 0,00 0,00 6,66
Né&o 2 333 6,66 3,33 0,00 0,00 0,00 6,66 6,66
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Tabela 7 — Sujeitos segundo quociente de inteligéncia total - QIT; quociente de
inteligéncia de execucdo-QIE; quociente de inteligéncia verbal - QIV; médias e desvios-

padrdo, em percentagens.

Ql GNF1 GFNF1 GNPNF1

Quantit. QIE QIV QIT QIE QIV QIT QIE QIV QIT

90- 109 40,00 43,33 46,66 64,71 41,18 64,70 33,33 46,66 60,00

80-89 40,00 23,33 23,33 17,65 35,30 17,64 6,67 23,33 13,33
70-79 10,00 6,67 13,33 5,88 11,76 5,88 10,00 6,67 3,34
<70 10,00 10,00 13,33 588 0,00 5,88 3,34 0,00 3,34
Media 87,42 89,68 88,55 93,53 93,53 93,35 97,06 99,03 98,37

DP 14,83 15,96 15,91 10,80 9,81 10,04 13,41 11,49 12,10




Artigo 111 84

Tabela 8 — Sujeitos segundo indices de Compreensdo Verbal - ICV/ Inteligéncia
Cristalizada/ Compreensdo-Conhecimento — Gc; indices de Operacdo Perceptual -

IOP/Inteligéncia- Processamento Visual - Gv; médias e desvios-padrao.

Nivel /E. GNF1 GFNF1 GNPNF1

Wechsler ICV  IOP ICV IOP ICV  IOP
Qualitat.  Quantitat. % % % % % %
M/S 110-119 6,67 6,67 0,00 11,77 16,67 23,33
M 90- 109 33,33 40,00 58,82 52,94 43,33 43,33
M/I 80-89 36,67 30,00 17,64 23,53 20,00 10,00
L 70-79 13,33 13,33 11,77 0,00 13,33 10,00
E/B <70 6,67 10,00 0,00 5,88 0,00 3,33
Média 98,93 85,13 94,65 98,35 5,87 100,00

DP 16,29 19,39 13,82 14,25 11,55 15,38
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Tabela 9 — Sujeitos segundo medias dos subtestes Vocabulario; Semelhancas;
Informacdes; Compreensdo; Aritmética; Digitos; Completar Figuras; Cadigos; Cubos;

Armar Objetos.; Arranjo de Figuras; Procurar Simbolos; das Escalas Wechsler.

Subtestes GNF1 GFNF1 GNPNF1
Vocabulario 7,96 8,23 9,03
Semelhancas 8,10 10,58 10,46
Informacdes 8,26 8,41 9,56
Compreenséo 8,90 9,00 10,96
Aritmética 6,80 8,23 9,41
Digitos 9,09 10,82 11,37
Completar Figuras 9,23 10,11 11,11
Caodigos 6,27 7,70 7,30
Cubos 7,90 10,88 11,28
Armar Objetos 8,53 10,52 11,17
Arranjo de Figuras 9,00 8,81 9,85

Procurar Simbolos 8,00 10,05 10,28
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Tabela 10 — Sujeitos segundo indices de memoria operacional - IMO/Memoria de Curto
Prazo - Gsm; Indices de Velocidade de Processamento - I\VP/Tempo-Velocidade de

decisdo-Reacdo - Gt; médias e desvios-padréo.

Nivel/E. GNF1 GFNF1 GNPNF1

Wechsler IMO IVP IMO IVP IMO IVP
Qualitat. Quantit % % % % % %
M 90- 109 46,66 40,00 47,06 58,82 50,00 50,00
M/I 80-89 26,66 23,33 3530 17,65 23,33 20,00
L 70-79 6,67 16,67 17,64 17,65 6,67 10,00
E./B <70 13,33 16,67 0,00 0,00 0,00 13,34
Média 86,80 85,77 94,29 93,88 97,25 90,76

DP 19,01 15,06 13,92 10,89 15,13 16,56
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I1l. CONCLUSOES

1.As caracteristicas psicossociais dos sujeitos desta investigacdo sdo semelhantes entre
portadores, familiares e ndo-portadores de NF1.

2.0s sujeitos da investigacdo possuem inteligéncia média e média inferior (QI de 85 a
109) e niveis intelectuais compativeis as categorias V e -1V manifestando dificuldades
guanto & memoria de curto prazo e a velocidade de decisdo-reacdo ou seja, na
sustentabilidade.

3.Portadores de NF1 possuem inteligéncia normal, com escores discretamente abaixo do
esperado (QI maior ou igual a 85), acompanhados de disfuncdo no desenvolvimento da
linguagem; dificuldades viso- percepto-motoras; deficiéncias de memoria e de
expressdo na linguagem — escrita e verbal. Ha distarbios de aprendizagem (QI maior ou
igual a 70) e retardo mental (QI menor ou igual a 70) em portadores de NF1, cuja
incidéncia encontra-se acima daquela esperada para a populacdo geral; ha auséncia de
correlagdo entre Quociente de Inteligéncia Total- QIT/Inteligéncia Cristalizada- Gc;
Velocidade de Processamento- Gs; Processamento Visual- Gv e nimero de sintomas; e
auséncia de relacdo entre quociente de inteligéncia— QI; nivel intelectual; tipos;
numeros; incOmodos de sintomas e faixa etaria do aparecimento dos primeiros sintomas.
4.Ha diferencas de desempenhos intelectuais entre os sujeitos: familiares de portadores
de NF1 os possuem superiores aos portadores de NF1; e ambos, inferiores aos nao-

portadores.



IV —REFERENCIAS BIBLIOGRAFICAS



IV - Referéncias Bibliograficas 90

IV- REFERENCIAS BIBLIOGRAFICAS

1. Goloni-Bertollo EM. Estudos em genética e biologia molecular, aplicados a satde
humana. Sdo José do Rio Preto, Brasil 2005 [Dissertacdo de Livre-Docéncia]-

Faculdade de Medicina de Sdo José do Rio Preto.

2. National Institutes of Health (NIH)- Consensus Development Conference

Neurofibromatosis. Arch Neurol; 1988, 45:575-578.

3. Farrell C, Plotkin SR. Genetic causes of brain tumors: neurofibromatosis, tuberous
selerosis, von hippel-lindau, and other syndromes. Boston, USA: Neurol Clin 2007;

25:925-946.

4. Somoano B, Tsao H. Genodermatosis with Cutaneous Tumors and Internal

Malignancies. Boston, EUA: Dermatol Clin 2008; 26:77-86.

5. Darrigo Jr LG, Bonalumi Filho A, D’Alessandro DSM, Geller M.
Neurofibromatose tipo 1 na infancia: revisdo dos aspectos clinicos. Porto Alegre,

Brasil: J Pediatr 2007; 83(6):571-3.

6. Martins CL, Monteiro JP, Farias A, Fernandes R, Fonseca MJ. Managing Children
with Neurofibromatosis Type 1. What should we look for? Almada, Portugal: Acta

Med Port 2007; 20: 393-400.



IV - Referéncias Bibliograficas 91

10.

11.

12.

Piaget J.Epistemologia Genética. S&o Paulo, Brasil: Martins Fontes 2007.

Santana SM, Roazzi A, Dias MGBB. Paradigmas do desenvolvimento cognitivo:

uma breve retrospectiva. Recife, Brasil: Est Psicol 2006; 11(1): 71-78.

Wechsler D. WAIS-III: Escala de inteligéncia Wechsler para adultos; WMS-III:
Escala de memdria— Manual Técnico Terceira Edicdo. Sdo Paulo, Brasil: Casa do

Psicologo 2004.

Shayer M. Intelligence for education: as described by Piaget and measured by

psychometrics. Cambridge, England: Brit J Educ Psychol 2008; 78, 1-29.

Bowden SC, Lissner D, McCarthy KA, Weiss LG, Holdnack JA. Metric and
structural equivalence of core cognitive abilities measured with the Wechsler Adult
Intelligence Sacale-Ill in the United Satates and 29(7): Australia. Parkville,

Victoria, Australia: Psychol Press J Clinic Exper Neuropsychol 2007; 768-780.

Ullen F, Forsman L, Blom O, Karabanov A, Madison G. Intelligence and
variability in a simple timing task share neural substrates in the prefrontal white

matter. Stockhom, Sweden: J Neurosc 2008; 28(16): 4238-4243.



IV - Referéncias Bibliograficas 92

13.

14.

15.

16.

17.

18.

Loring WD, Larrabee GJ. “Psiychometric intelligence” is not equivalent to
“crystallized intelligence”, nor is it intensitive to presence of brain damage: a reply
to Russell.[MedLine]. Sarasota, Florida, USA: Psychol Press Clin Neuropsychol

2008; 22: 524-528.

Schelini PW. Teoria das inteligéncias fluida e cristalizada: inicio e evolucéo.

Campinas, Brasil: Est Psicol 2006; 11(3): 323-332.

Schelini PW, Wechsler S. Factorial structure study of the multidimensional battery

for Children’s intelligence. Campinas, Brasil: Est Psicol 2006, 23(2): 105-112.

Fisch GS, Carpenter N, Howard-Peebles PN, Holden JJ, Tarleton J, Simensen R,
Nance W. Studies of age-correlated features of cognitive- behavioral development
in children and adolescents with genetic desorders. New York, USA: Am J Medic

Genet 2007; Part A, 143 A: 2478-2489.

Sanchez-Diaz A, Morales-Peydré C, Madrigal-Bajo I. Autosomal dominant mental

retardation. Barcelona, Espanfia: Rev de Neurol 2006; 42 (Supll): S33-S37.

Piaget J. Seis estudos de Psicologia. So Paulo, Brasil: Forense Universitaria 2003.



IV - Referéncias Bibliograficas 93

19.

20.

21.

22.

23.

Oostenbrink R, Spong K, Goede-Bolder A, Landgraf JM, Raat MAH, Moll HA.
Parental reports of health related quality of life in young children with
Neurofibromatosis Typel: influence of condition specific determinants. Boston,

USA: J Pediatr 2007,182-186.

Trovo-Marqui AB, Goloni-Bertollo EM, Valerio NI., Pavarino-Bertelli EC, Muniz
MP,Teixeira MF, Antonio JR, Tajara EH. High frequencies of plexiform
neurofibromas, mental retardation, learning difficulties, and scoliosis in brazilian

patients with neurofibromatosis type 1. Braz J Med Biol Res 2005; 38:1441-7

Pascual-Castroviejo |, Pascual-Pascual Sl, Velasquez-Fragua R, Viafio J, Lépez-
Gutiérrez, JC. Neurofibromatosis segmentaria en nifios. Presentacion de 43

pacientes. Madrid, Espafia: Neurol 2008; 47 (8): 399-403.

Hymann SL, Shores AE, North KN. Learning disabilituies in children with
neurofibreomatosis type 1: subtypes, cognitive profile, and attention-deficit-
hyperactivity disorder. Sydney, Australia: Dev Med Child Neurol 2006; 48:073-

977.

Hyman SL, Shores AE, North KN. The nature and frequency of cognitive deficits
in children with neurofibromatosis type 1. Sydney, Australia: Neurol 2005; October

(1 of 2) 1037-1044.



IV - Referéncias Bibliograficas 94

24.

25.

26.

27.

28.

29.

30.

31.

Bolini HB; Goloni-Bertollo EM, Valerio NI., Pavarino-Bertelli E C.
Neurofibromatosis 1. Rio de Janeiro, Brasil: Fund Fiocruz Ciénc. Saud Colet. 2010.

(inédito).

Darrigo Jr LG, Geller M, Bonalumi Filho A, Azulay DR. Prevalence of plexiform
neurofibroma in children and adolescents with type 1 neurofibromatosis. Porto

Alegre, Brasil: J Pediatr 2007; 83(6):571-3.

Noffs MHS, Yazigi L, Pascalicchio TF, Caboclo LOSF, Yacubian EMT. Cognitive
Performance of patients with temporal lobe epilepsy and juvenile mioclonic
epilepsy: evaluation through de Wechsler Intelligence Scale WAIS-11l. Séo Paulo,

Brasil: J Epilepsy and Clin Neurophysiol 2006; 12(1): 7-12.

Bolini HB.; Valério NI, Goloni-Bertollo EM. Intelligence. Umuarama, Brasil: Arq

de Ciénc da Saud UNIPAR 2010.(inédito).

Piaget J. Biologia e conhecimento. Petropolis, Brasil: Vozes 2003.

Piaget J. Representagdo do mundo na crianga. Aparecida, Brasil: ldéias & letras
2005.

Saravali EG, Guimardes KP. Learning difficulties and Knowledge: a look from
Piaget’s theory. Ponta Grossa, Brasil: Olhar de professor 2007; 10(2):117-139.

Piaget J, Inhelder B. A Psicologia da crianca. Rio de Janeiro, Brasil: Difel 2003.



IV - Referéncias Bibliogréficas 95

32.

33.

34.

35.

36.

37.

Flynn JR. O que é inteligéncia? Além do efeito Flynn.1? ed. Porto Alegre, Brasil:

Artmed 2009; 1-216.

Costa RM, Silva AJ, Déficits de aprendizagem associados a NF1: de modelos a
terapéutica. In: Geler M, Bonalumi AF, Editores. Neurofibromatose: clinica,

genética e terapéutica. Rio de Janeiro, Brasil: Guanabara Koogan 2004; 130-5.

Universidade de Campinas UNICAMP (Org.). Neurofibromatose tipo 1. Texto e
ilustracbes com links para casos 2007. [capturado 16 jun 2008]. Disponivel em:

http://anatpat.unicamp.br/textonfl.html .

Noll RB, Reiter-Purtill J, Moore BD, Schorry EK, Lovell AM, Vannatta K,
Gerhardt CA. Social, Emotional, and Behavioral functioning of children with NF1.

Pittsburg, USA: Am J Med Genet 2007: 143 A: 2261-2273.

Saddy EMV, Cruz AC, Pacheco DA, Marques HJA, Silva HHO, Obadia I,
Sarmento MRS, Azulay RD, Gomes SE. Neurofibromatose (111) — Sistema nervoso
central e periférico. Rio de Janeiro, Brasil: An Bras Dermat Sifil 2008; 61(1):

Comunicagéo.

Carlini EA, Galduroz JCF, Noto AR, Nappo AS. Levantamento domiciliar sobre
uso de drogas psicotropicas no Brasil: 2001. Sdo Paulo, Brasil: CEBRID- Centro
Brasileiro de Informacg6es sobre drogas psicotropicas: UNIFESP- Univ. Federal de

Sao Paulo 2002.


http://anatpat.unicamp.br/textonf1.html

IV - Referéncias Bibliograficas 96

38.

39.

40.

41.

42.

Cordeiro Q, Michelon L, Ribeiro RB, Kamitsuji C, Silveira CM, Andrade LHG.
Triagem para identificacdo de uso nocivo de alcool na atencdo primaria a saude.

Sdo Paulo, Brasil: Assoc Méd Bras 2006; 52(4): 187-201.

Silveira DX., Moreira FG. Situacdes relacionadas ao uso indevido de drogas nas
escolas publicas da cidade de Sdo Paulo: uma aproximacdo do universo escolar.
[online] S&o Paulo, Brasil; 2003 [Tese Mestrado]- Escola Paulista de Medicina -
UFSP. [capturado 3 jun 2008]: Disponivel em:

http://www.proad.unifesp.br/pdf/dissertacoes teses/tese fernanda.pdf

Pizzol TSD, Branco M.M.N, Carvalno RMA, Pasqualotti A, Maciel EN, Migott
AMB. Non-medical use of psychoactive medicines among elementary and high
school studentes in Southern Brazil. Rio de Janeiro, Brasil: Cad. Said Publ 2006;

22(1):109-115.

Primi R, Cruz MBZ, Nascimento MM, Petrini MC. Validade de constructo de um
instrumento informatizado de avaliacdo dinamica da inteligéncia fluida. Rev
Eletrnica 2006. [capturado 16 out 2008]. Disponivel em:

http://revistaseletronicas.pucrs.br/ojs/index.php/revistapsico/article/view/1425

Raven JC. Testes das matrizes progressivas — escala geral- séries A, B, C,D e E -
manual (32.04).Trad. e adaptacdo Francisco Campos. Revisado pelo Depto. de
Estudos do CEPA.3%d. Rio de Janeiro, Brasil: Centro Editor de Psicologia

Aplicada Ltda 2003.


http://www.proad.unifesp.br/pdf/dissertacoes_teses/tese_fernanda.pdf
http://revistaseletronicas.pucrs.br/ojs/index.php/revistapsico/article/view/1425

IV - Referéncias Bibliograficas 97

43.

44,

45.

46.

47.

48.

Kluwe L, Siebert R, Gesk S, Friedrich RE, Tinschert S, Kehrer-Sawatzki H et al.
Screening 500 unselected neurofibromatosis 1 patients of deletions ov the NF1

gene. London, England: J Hum Mutat 2004; 23(2): 111-6.

Lammert M, Friedmen JM, Kluwe L, Mautner VF. Prevalence of neurofibromatosis
1 in German children at elementary school enrollment. Hamburg, Germany: Arch

Dermatol 2005; 141:71-4.

American Psychiatric Association - DSM-1V: Diagnostic and statistical Manual of
mental disorders. 4th ed.; Text Revision Washington DC, USA: Am Psychiatric

Ass 2000; p.73-119.

Organizacdo Mundial de Saude (Org.). Classificacdo de transtornos mentais e de
comportamento da CID-10 - Critérios diagndsticos para pesquisa. Porto Alegre,

Brasil: Artes Médicas 1998; p.157-71.

Organizacdo Mundial de Saude (Org.). Classificacdo de transtornos mentais e de
comportamento da CID-10 - Descri¢des Clinicas e Diretrizes Diagnosticas. Porto

Alegre, Brasil: Artes Médicas 1993, p.221-53.

Rodriguez NF, Dominguez AT, La O PP.Neurofibromatosis type 1, von

Recklinhausen’s didease. La Habana, Cuba: Rev Cub Med Mil 2007; 36(4): 4.



IV — Referéncias Bibliograficas 98

49. Hernandez LMP, Riveron LOM, Egues HER, Calderon’YRC, Varona CG.
Diagnostico clinicoimanoldgico de la Neurofibromatosis tipo 1. La Habana, Cuba:

Rev Cub Ortop Traumatol 2005; 19(1): 47-50.



V - APENDICES




APENDICE 1




Apéndice 1 101

CASUISTICA E METODOS

O presente estudo foi desenvolvido no periodo de 2006 a 2010, junto ao Centro
de Atendimento e Pesquisa em Neurofibromatose -CEPAN / Departamento de Biologia
Molecular da Faculdade de Medicina de Sao José do Rio Preto e Hospital de Base, SP,
Brasil, tendo como finalidade investigacdo e comparacdo de indices e frequéncias da
inteligéncia em portadores de Neurofibromatosel - NF1.

As informacdes coletadas foram organizadas por meio automatizado de
processamento de dados. Os resultados, resumidos por frequéncias absolutas e
percentuais foram apresentados em quadros e graficos estatisticos, de acordo com o tipo
de variavel. O coeficiente de variacdo — CV<0,25 foi calculado dividindo-se o desvio-
padrdo pela média; o nivel de significancia p=0,05, dada a dispersdo dos fenbmenos a
serem estudados e recomendagdes para as areas sociais e humanas 2!

Optou-se por célculo de média, desvio-padréo e coeficiente de variagdo para
efeito de comparacéo.

Ao término da pesquisa buscou-se a publicacdo e a divulgacdo dos resultados
do estudo, cumprindo seus aspectos sociais.

Para dar cumprimento ao objetivo geral da investigacdo, seu universo foi
composto por sujeitos atendidos no Hospital-Escola de Medicina e no
Centro de Pesquisa e Atendimento em Neurofibromatose-CEPAN da Faculdade de
Medicina de Sao José do Rio Preto — FAMERP, como também, por sujeitos da
comunidade, cuja faixa etaria encontrava-se de sete a setenta anos. Os grupos eram
compostos por portadores de NF1 (GNF1), seus familiares (GFNF1) e ndo portadores e
ndo-familiares (GNPNF1).

O limite inferior de 7 anos para faixa etaria foi estabelecido em funcéo do
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inicio das relagdes do sujeito com o ambiente escolar e convivéncia social extrafamiliar
ampliada. A partir dessa idade, 0s sujeitos3 passavam mais de quatro horas/diarias
continuas e consecutivas na escola, sob influéncias semelhantes do ambiente cultural
externo a familia; devendo estar alfabetizados; encontrando-se mais conscientes de seus
sintomas e da estranheza que possam causar no grupo social "

O limite superior, de setenta anos, ficou estabelecido em virtude das condicdes
de limitacGes naturais como visao, audicdo, locomoc¢do até o local de avaliacdo ou
mesmo para averiguacao e coleta dos dados.

Para dar cumprimento ao primeiro objetivo, foi efetuado um exame
pormenorizado dos prontudrios de portadores de NF1, atendidos no CEPAN,
observando-se os fatores de inclusdo e exclusdo estabelecidos para a investigacdo. Os
nameros dos prontudrios de portadores de NF1 foram separados, segundo 0 sexo,
efetuando-se o sorteio de quinze sujeitos de cada grupo.

Os sujeitos foram contactados via correio, telefone ou diretamente no CEPAN.
O universo de portadores de NF1 foi constituido por 15 sujeitos do sexo masculino e 15
do sexo feminino.

O universo de familiares de portadores de NF1 foi composto de forma
aleatdria, ap0s a constituicdo do universo de portadores e como consequéncia deste.
Solicitou-se que os sujeitos portadores de NF1, ao comparecerem para a entrevista, 0
fizessem acompanhados de um parente ndo portador de NF1. Em caso de mais de um
portador de NF1 na mesma familia ter sido incluido, solicitou-se o comparecimento de
cada um, acompanhado de um parente ndo portador, até terceiro grau ascendente,
descendente ou lateral.

O universo de ndo-portadores e nao-familiares foi composto por pessoas da
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populacéo, em geral, convidadas diretamente pelo pesquisador.

O universo da pesquisa envolveu 77 sujeitos (N=77), distribuidos entre 30
portadores de NF1, atendidos pelo CEPAN; 17 familiares de portadores de NF1; e 30
individuos da comunidade, ndo-portadores e ndo-familiares de portadores de NF1.

Houve a ocorréncia de portadores de NF1 que ndo dispunham de familiares
ndo-portadores para participacdo, em virtude de se tratar, em sua maioria, de populacao
sazonal. Dentre aqueles que os possuiam, 13 sujeitos encontravam-se portadores de
algum dos fatores de exclusdo, tais como: analfabetismo (analfabetismo funcional);
portabilidade de doencas crénicas (alcoolismo, dificuldades visuais e/ou auditivas),
indisponibilidade para participar da pesquisa e extrapolacdo do periodo estabelecido
para a coleta de dados.

Os critérios éticos estabelecidos incluiram a participacdo de sujeitos
alfabetizados; videntes; audientes; com disposicdo para participar da pesquisa; que
fossem avaliados dentro do periodo estabelecido para coleta de dados. Incluiu-se na
amostragem de portadores de NF1, os sujeitos portadores desta afeccdo, cujo
diagnéstico tenha sido efetuado no Centro de Pesquisa e Atendimento em
Neurofibromatose — CEPAN ou nele eram atendidos. Foram incluidos familiares de
portadores de NF1; e ndo-portadores de NF1; sem portabilidade de quaisquer doencas
crénicas ou sindromes genéticas diagnosticadas.

Por critérios de exclusdo estabeleceu-se que analfabetos; ndo videntes, total ou
parcialmente; com perda parcial ou total da audigéo; os sujeitos que ndo se dispuseram a
participar da pesquisa, bem como aqueles cujos atendimentos extrapolaram o periodo
estabelecido para a coleta de dados da pesquisa. Excluiu-se do universo de portadores

de NF1, sujeitos ndo-portadores de NF1, aqueles que ndo se encontravam em
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atendimento ou cujo diagnostico ndo tivesse sido efetuado no Centro de Pesquisa e
Atendimento em Neurofibromatose — CEPAN. Do universo de familiares de portadores
de NF1 excluiu-se sujeitos portadores de NF1. Dos grupos- controle de familiares de
portadores e de ndo-portadores foram excluidos sujeitos portadores de quaisquer
doencas crénicas ou sindromes genéticas.

Para cumprimento do primeiro objetivo efetuou-se exame em prontuario,
coletendo dados tais como: diagndstico clinico ou laboratorial; sintomas de NF1;
portabilidade familiar, sexo; etnia e idade. Aplicou-se entrevista individual a
profundidade e semiestruturada com o0s sujeitos, inventariando-se os dados essenciais
pertinentes a pesquisa, tais como: 0s aspectos socioecondémicos e culturais dos sujeitos
portadores de NF1, dos familiares, bem como dos ndo-familiares e ndo-portadores
(Apéndice2).

Para o cumprimento do segundo objetivo foram utilizadas as Escalas Wechsler
de Inteligéncia: WISC-111 ™ ¥ para criancas, de 6anos a 16 anos e 11meses, e WAIS-III
[ 2 para adultos, de 17anos a 89anos; e os Testes das Matrizes Progressivas — Escala
Geral [,

A escolha desses instrumentos ocorreu considerando-se suas adequacfes as
caracteristicas do estudo, tais como: nimero de sujeitos; tempo para coleta, volume e
especificidade de dados; ambiente disponivel para sua aplicagdo e os tipos de
comprometimentos que a NF1 ocasionou em sua sintomatologia, ja descritos.

Os transtornos de aprendizagem em portadores de NF1, descritos em estudos
recentes & reportaram desempenhos rebaixados (2 desvios-padréo entre rendimento
e QI) em leitura; matematica ou expressdo escrita para a idade; escolarizacdo e nivel de

inteligéncia, que poderiam persistir até a idade adulta ™.
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Aspectos essenciais poderiam comprometer a avaliacdo do QI, tais como:
condicdo médica geral, transtorno mental co-morbido, transtorno no processamento
cognitivo, bagagem étnica e cultural do individuo, e presenca de déficit sensorial.
Nesses casos, a orientacdo foi utilizar-se desvio-padrdo menor (de 1 a 2 entre
rendimento e Q1) ™.

As caracteristicas genotipo-fenotipicas da NF1 apontaram que estas orientacdes
poderiam ser aplicadas no tratamento dos testes de QI de portadores de NF1 atendidos
no CEPAN, sujeitos desta investigacao.

Os Testes das Matrizes Progressivas — Escala Geral (Standard Progressive
Matrices — Sets A-E) foram considerados um instrumento mundial classico para
avaliacdo de potencial intelectual ', abrangendo todas as idades e niveis culturais,
utilizado no diagnéstico de deficiéncia mental de criangas. Empregado na psiquiatria, na
psicologia clinica e assistencial, de aplicacdo individual ou coletiva, independente de
sexo, etnia, cultura e idioma.

As cinco Séries fornecem oportunidades para compreensdo e apreciacoes
progresssivas da capacidade de um individuo para a atividade intelectual. Ndo é um
“teste de inteligéncia geral”, mas de “Matrizes Progressivas”, ou seja, cada problema da
escala ¢ a “mae” ou a “fonte” de um sistema de pensamento. Sua fidedignidade oscila,
pelo método de teste — reteste, entre 0,83 e 0,93, segundo a idade. O escore total
proporcionou um indice de capacidade intelectual, qualquer que seja a nacionalidade ou
a educacdo. Para sua aplicacéo e correcdo foram seguidas, rigorosamente, as orientagdes
do manual °.

As Escalas de Inteligéncia Wechsler ™ 2 3 4 sgo instrumentos clinicos, de

aplicacdo individual, que objetivaram avaliar a capacidade intelectual de criancas de
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6 anos a 16 anos e 11meses, por meio do WISC-III, e de adultos de 17anos a 89 anos,
por meio do WAIS-III.

As Escalas Wechsler de Inteligéncia apresentavam materiais de teste,
conteudos, procedimentos de aplicacdo e dados normativos atualizados, adaptados e
estandartizados para amostragem brasileira ™ % > #. Compostas de varios subtestes que
medem diferentes aspectos da inteligéncia, tais como: informacdo, semelhancas,
aritmética, vocabulario e compreensdo, medem QI Verbal; completar figuras, codigo,
arranjo de figuras, cubos e armar objeto, medem QI de Execucdo; informacéo,
semelhancas, aritmética, vocabulario, compreensdo, completar figuras, codigo, arranjo
de figuras, cubos e armar objetos medem QI Total; informacdo semelhancas,
vocabulario e compreensdo, medem Compreensdo Verbal; completar figuras, arranjos
de figuras, cubos e armar objetos, medem Organizacdo Perceptual; aritmética e digitos,
medem Resisténcia a Distracdo e cddigo e procurar simbolos medem Velocidade de
Processamento 2341,

O desempenho dos sujeitos, em cada um deles, é resumido em trés medidas
compostas: Ol Verbal, QI de Execucdo e QI Total; adicionalmente, esses instrumentos
oferecem quatro escores opcionais de indices fatoriais. Essas medidas permitem uma
estimativa das capacidades intelectuais do sujeito.

Conforme o Manual das Escalas Wechsler — adaptacdo e padronizacao
brasileira ! a ponderacdo dos escores das escalas em QI e indices fatoriais se deu
transformando-os numa escala média de 100 e desvio-padrdo 15 (100+15z) 234,

Segundo Wechsler & Figueiredo ! na pesquisa de adaptacdo ndo foi realizado
nenhum tipo de polimento dos dados, optando-se por manter a distribuicdo real dos

resultados de QIs equivalentes aos escores ponderados.
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O intervalo de confianca de QI, utilizado na corre¢édo, foi de 90% conforme
tabela A.2(Br) e nivel de significancia de 0,05 (p<0,05), conforme tabela B.2 do Manual
das Escalas Wechsler 234

Utilizando-se os instrumentos ja descritos neste trabalho, tomou-se o Estrato 11,

c 1012 33 nara a interpretacdo dos dados

do modelo proposto pela Teoria CH
coletados, conforme descricdo que segue.

A Inteligéncia Cristalizada/Compreensdo-Conhecimento — Gc, foi medida
utilizando-se os subtestes informacdo, semelhancas, vocabulario e compreensdo. Tais
subtestes mediram os fatores especificos da Inteligéncia Cristalizada-G¢ 1% % =3I:
evidenciados pelo indice de Compreensdo Verbal — ICV.

A Inteligéncia/Raciocinio Fluido - Gf foi medida por meio dos Testes das
Matrizes Progressivas — Escala Geral 1% 12131 especificamente as funcdes do executivo
Central [10, 12, 13].

O Conhecimento Quantitativo-Gq foi medido por meio do subteste aritmética e
a Memoria de curto prazo - Gsm, pelo subteste digitos, evidenciados no indice de
Memoéria Operacional — I0P %1, O Processamento visual - Gv foi efetuado por meio
dos subtestes completar figuras, cubos, armar objetos, evidenciado no Indice de
Organizacéo Perceptual — IOP. Velocidade de Processamento-Gs foi medido com o0s
subtestes codigos e procurar simbolos; evidenciado no indice de Velocidade de
Processamento %2 %31 0 QI Total encontrado por meio das Escalas Wechsler - WISC-
Il e WAIS-III- referiu-se aos seguintes fatores amplos do Estrato Il: Inteligéncia
Cristalizada — Gc; Velocidade de Processamento - Gs e Processamento Visual - Gv. Os
Testes das Matrizes Progressivas — Escala Geral mediria Inteligéncia Fluida-Gf [0 12 131

conforme leitura segundo a teoria CHC — Cattell, Horn e Carrol [1% 12231,
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Os procedimentos de aplicacdo, correcdo e interpretacdo foram efetuados,
respeitando-se rigorosamente as instrucBes contidas em nos manuais das Escalas
Wechsler 234 ¢ Testes das Matrizes Progressivas — Escala Geral ),

A coleta de dados foi efetuada pela propria pesquisadora, em local apropriado,
nas instalacBes da Instituicdo. Foram expostos aos sujeitos 0s aspectos necessarios para
os devidos esclarecimentos a respeito da investigacdo. Informados sobre a preservacao,
privacidade e ndo divulgacdo dos dados individuais, por meio do sigilo das respostas,
anonimato dos dados e indices individuais quando da divulgacdo da pesquisa, 0 baixo
grau de invasao na execucao dos procedimentos, efetuou-se o Termo de Compromisso
Etico do Psicologo e o Termo de Livre Consentimento Pré-esclarecido, por escrito,
individualmente, conforme exigéncia da legislacdo. As participacdes foram
espontaneas, apos terem sido informados dos procedimentos (Apéndices 3 e 4).

Os dados foram coletados de forma a manter a seguinte ordem e uniformidade
de procedimentos: efetuado o contato direto com o sujeito, foram combinados horério,
data e local para a entrevista semi-estruturada (Apéndice 2), bem como 0 seu
acompanhamento por membro de sua familia, ndo portador de NF. Dessa forma, foram
compostos de forma concomitante os grupos de portadores e de familiares de portadores
de NF1.

Estabeleceu-se o contato com o sujeito e/ou seu responsavel, foram --lhes
explicados o objetivo da pesquisa, seus riscos e verificados os fatores de incluséo e
exclusdo. Efetuado o convite para sua participacdo. Em caso de anuéncia, eram
estabelecidos e assinados os termos de responsabilidade e a formalizagdo da adesao do
sujeito a pesquisa, por meio do Termo de Livre Consentimento Pre-Informado e Pré-

Esclarecido (Apéndices 4 e 5).
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A aplicacdo de entrevista fechada (Apéndice 2) para coleta de dados foi em
local apropriado, segundo as determinacfes para utilizacdo adequada dos testes
psicolégicos, bem como para a manutengdo do compromisso ético assumido com o
sujeito e/ ou seu responsavel.

Conforme orientacdo do manual 2 4 aplicou-se individualmente e com
protocolos individuais, as Escalas Wechsler, em sessdo Unica, respeitados o cansaco e a
disponibilidade do sujeito, dava-se sequéncia a aplicacdo individual, com protocolos
individuais, os Testes das Matrizes Progressivas — Escala Geral, em sessdo Unica, ap0s
descanso de 30 minutos da aplicacdo das Escalas de Wechsler. Em caso de solicitacdo
do sujeito e/ou seu responsavel, pode-se efetuar agendamento para a entrevista

devolutiva, individualmente.
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PROTOCOLO DE ENTREVISTA SEMI-ESTRUTURADA

Nome: Grupo: 1( ); 1E( ); ()

Idade: Data de Nasc.:

1-Sexo: () Feminino; (  )Masculino.:

2 -Escolaridade:

( )1*a4dséries ( )5*a8séries ( )2°grau

() superior () po6s-graduado () analfabeto.

5- Tipo de Escola:( ) particular; (  )municipal; ( ) estadual.

6-Profissao: Procedéncia

7- Ha portador de NF na familia? ( )Sim ( )Nao

8- Em caso afirmativo :

( )vocé;, ( )Pai; ( )Ma&e; ( )irméo(d);( ) avd materno;

( )avo materna; ( )tio(a) materno(s); ( ) primo(a) materno(s);
( )avo paterno; ( )avo paterna;( )tio(a) paterno(s); ( ) primo(a) paterno(s);
9-lIdade em que apareceram 0s primeiros sintomas:

( )antesdos5anos; ( )entre5-—10anos; ( )entre 11-20 anos;
( )entre 21-30 anos; ( ) entre 31-40 anos; ( )entre 41-50 anos;
() entre 51-60 anos; ( ) entre 61-70anos; ( ) ndo sabe.
10-Idade em que entrou na escola:

( )<a7anos; ( )>8anos; ( )nio foia escola.

11- Sobre sua familia: Numero de pessoas na familia:

Numero de pessoas da familia que trabalham:
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12-Renda Familiar : () < que 1 salario minimo;
() entre 2 e 4 salarios minimos;
() >que 5 salarios minimos.
13-Participa de atividades sociais: () Sim; () Nao

14- Quais?

16-Atualmente, encontra-se tomando algum medicamento?
( )Sim ( )Né&o

17- Em caso afirmativo, qual (ais)?

19- Faz uso de bebida alcoolica, tabaco ou outros? () Sim () Néo

20- Qual(ais)? ( ) bebida alcodlica; ( ) tabaco; ( ) outro:

21- Em que frequéncia: () todos os dias; ( ) dia sim/dia ndo;

( )umavezaomés; ( )nunca; ( )outra.

22- Em caso de ser portador de NF ou de ser familiar de um:

22.1-Qual (ais) foi o sintoma que levou vocé a procurar 0 médico vocé (ou para seu

familiar)?

22.2- Qual (ais) o(s) sintoma(s) que mais o (a) incomoda(m)?

22.3- Qual(ais) doenca(s) vocé possui atualmente?
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Centro de Pesquisa e Atendimento em Neurofibromatose — CEPAN
Termo de Consentimento Livre e Esclarecido para portadores de NF1 segundo
os critérios estabelecidos pelo Conselho Nacional de Saide — Resolugédo 196/96 —

Pesquisa com seres humanos.

Declaro que estou sendo convidado(a) a participar de uma pesquisa chamada
“Inteligéncia em portadores de Neurofibromatose atendidos no CEPAN”. Este projeto,
coordenado e executado pela pesquisadora Helenice Bianchi Bolini, que se encontra sob
orientacdo da Prof? Dr2 Eny Maria Goloni Betollo e co-orientacdo do Prof. Dr. Nelson
Iguimar Valerio, estudara os indices de inteligéncia em portadores de
Neurofibromatose, comparando-os com os de meus familiares e ndo-familiares. Minha
participacdo consiste em responder a uma entrevista e a dois testes de inteligéncia que
contém dados sobre o meu desempenho verbal e ndo verbal. Depois disso, 0s dados
obtidos serdo comparados. Meu nome nunca serd divulgado, nem a origem das
informacgdes que eu fornecer. Durante a pesquisa, poderei tirar qualquer duvida a
respeito do trabalho, e se necessario, entrar em contato com a coordenadora da mesma,
Helenice Bianchi Bolini, no telefone 017-3227-5733. Ambulatério de Genética-
CEPAN, na Faculdade de Medicina de S&o José do Rio Preto, com o Comité de Etica
em Pesquisa — CEP, no telefone (17) 321015700 ramal 5813 ou no telefone 017-3232-
2838-Consultorio de Psicologia de Helenice Bianchi Bolini. Fui informado(a) ainda,
que ndo terei despesa alguma com a pesquisa e que nao receberei por minha
participacdo. Minha participacéo sera espontanea e de livre vontade.

O risco da pesquisa é considerado desprezivel, devendo-se ao fato de alguma

pergunta poder ocasionar em mim, alguma tristeza, ansiedade ou outro sentimento. Caso
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iSso aconteca e eu necessitar de seguimento, serei encaminhado(a) ao CEPAN, onde
poderei ser seguido por profissionais especializados, gratuitamente.

Este termo de consentimento foi elaborado em duas vias de igual teor, ficando
uma com o portador e outra com o pesquisador responsavel.

Nome do sujeito da pesquisa:

Endereco:

Responsavel pelo participante da pesquisa:

Endereco:

Pesquisador responsavel: Helenice Bianchi Bolini.

Local: Diretoria Adjunta de Pesquisa da Faculdade de Medicina de S&o José do Rio

Preto.Data: / /

Assinatura do participante.
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Centro de Pesquisa e Atendimento em Neurofibromatose — CEPAN
Termo de Consentimento Livre e Esclarecido para Pais ou Responsaveis, segundo 0s
critérios estabelecidos pelo Conselho Nacional de Sadde — Resolucdo 196/96 — Pesquisa

com seres humanos.

Declaro que o menor do qual sou responsavel esta sendo convidado(a) a
participar de uma pesquisa chamada “Inteligéncia em portadores de Neurofibromatose
atendidos no CEPAN”. Este projeto, coordenado e executado pela pesquisadora
Helenice Bianchi Bolini, que se encontra sob orientacdo da Prof® Dr2 Eny Maria Goloni
Betollo e co-orientacdo do Prof. Dr. Nelson Iguimar Valerio, estudara os indices de
inteligéncia em portadores de Neurofibromatose, comparando-os com 0s de seus
familiares e ndo-familiares. A participacdo do menor sobre o qual tenho
responsabilidade, consiste em responder a uma entrevista e a dois testes de inteligéncia
que contém dados sobre o seu desempenho verbal e ndo verbal. Depois disso, os dados
obtidos serdo comparados.

Seu nome nunca sera divulgado, nem a origem das informagbes que ele
fornecer. Durante a pesquisa, poderei tirar qualquer duvida a respeito do trabalho, e se
necessario, entrar em contato com a coordenadora da mesma, Helenice Bianchi Bolini,
no telefone 017-3227-5733. Ambulatorio de Genética- CEPAN, na Faculdade de
Medicina de S&o José do Rio Preto, com o Comité de Etica em Pesquisa — CEP, no
telefone (17) 321015700ramal 5813 ou no telefone 017-3232-2838- Consultorio de
Psicologia de Helenice Bianchi Bolini.

Fui informado(a) ainda, que ndo terei despesa alguma com a pesquisa e que

ndo receberei pela participacdo do menor do qual me responsabilizo. Sua participacao
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sera espontanea e de livre vontade.

Tenho ciéncia de que o risco da pesquisa é considerado desprezivel, devendo-
se ao fato de alguma pergunta poder ocasionar nele(a), tristeza, ansiedade ou outro
sentimento negativo. Caso isso aconteca e ele(a) necessitar de seguimento, sera
encaminhado ao CEPAN, onde podera ser seguido por profissionais especializados,
gratuitamente.

Esse termo de consentimento foi elaborado em duas vias de igual teor, ficando
uma com o(a) portador(a) e outra com a pesquisadora responsavel.

Nome do sujeito da pesquisa:

Endereco:

Nome do responsavel pelo participante da pesquisa:

Endereco:

Pesquisador responsavel: Helenice Bianchi Bolini.

Local: UPGEM-Unidade de Pesquisa Genética e Biologia Molecular da Faculdade de

Medicina de Sdo José do Rio Preto. Data: / /

Assinatura do(a) Responsavel pelo Participante da Pesquisa
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Centro de Pesquisa e Atendimento em Neurofibromatose — CEPAN
Termo de Consentimento Livre e Esclarecido para Familiares de portadores de
Neurofibromatose e para Ndo Portadores de NF responsaveis, participantes da pesquisa,
segundo os critérios estabelecidos pelo Conselho Nacional de Saude — Resolugéo

196/96 — Pesquisa com seres humanos.

Declaro estar sendo convidado(a) a participar de uma pesquisa chamada
“Inteligéncia em portadores de Neurofibromatose atendidos no CEPAN”. Este projeto,
coordenado e executado pela pesquisadora Helenice Bianchi Bolini, que se encontra sob
orientacdo da Prof? Dr2 Eny Maria Goloni Betollo e co-orientacdo do Prof. Dr. Nelson
Iguimar Valerio, estudara os indices de inteligéncia em portadores de
Neurofibromatose, comparando-os com os de seus familiares e ndo-familiares. A minha
participacdo consiste em responder a uma entrevista e a dois testes de inteligéncia que
contém dados sobre o meu desempenho verbal e ndo verbal. Depois disso, os dados
obtidos serdo comparados.

Meu nome nunca serd divulgado, nem a origem das informacbes que eu
fornecer. Durante a pesquisa, poderei tirar qualquer duvida a respeito do trabalho, e se
necessario, entrar em contato com a coordenadora da mesma, Helenice Bianchi Bolini,
no telefone 017-3227-5733. Ambulatorio de Genética- CEPAN, na Faculdade de
Medicina de S&o José do Rio Preto, com o Comité de Etica em Pesquisa — CEP, no
telefone (017)321015700 ramal 5813 ou no telefone 017-3232-2838 Consultdrio de
Psicologia de Helenice Bianchi Bolini.

Fui informado(a), ainda, que ndo terei despesa alguma com a pesquisa e que

ndo receberei pela minha participacdo, a qual me responsabilizo. Minha participacéo
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sera espontanea e de livre vontade.

Tenho ciéncia de que o risco da pesquisa é considerado desprezivel, devendo-
se ao fato de alguma pergunta poder ocasionar tristeza, ansiedade ou outro sentimento
negativo em mim. Caso isso aconteca e eu necessitar de seguimento, serei encaminhado
ao CEPAN, onde poderei ser seguido por profissionais especializados, gratuitamente.

Este termo de consentimento foi elaborado em duas vias de igual teor, ficando
uma com o(a) portador(a) e outra com a pesquisadora responsavel.

Nome do sujeito da pesquisa:

Endereco:

Nome do responsavel pelo participante da pesquisa:

Endereco:

Pesquisador responsavel: Helenice Bianchi Bolini.

Local: UPGEM-Unidade de Pesquisa Genética e Biologia Molecular da

Faculdade de Medicina de Sdo José do Rio Preto. Data: _ / _ /

Assinatura do(a) Responsavel pelo Participante da Pesquisa



APENDICE 6




Apéndice 6 123

Centro de Pesquisa e Atendimento em Neurofibromatose — CEPAN - Termo de
Consentimento Livre e Esclarecido para coleta de dados psicoldgicos, segundo CEP do
Psicologo e a Resolucdo CFP n° 016/2000 que dispdes sobre a realizacdo de pesquisa

em Psicologia com seres humanos.

Essa entrevista e as avaliacdes serdo efetuadas por meio das aplicacdes dos
testes de Inteligéncia — Escalas de Wechsler e Raven - Escala Geral sdo instrumentos
para a coleta de dados e de contetudos vinculados a Inteligéncia e Neurofibromatose,
como parte de uma pesquisa de investigacdo cientifica. Para tanto, mantém-se
garantidos: o anonimato das respostas, a privacidade e a ndo divulgacao individual dos
dados coletados por meio destes instrumentos, bem como a ndo inclusdo de perguntas
gue invadam a sua privacidade.

Sua participacgdo é esponténea e o fato de responder a entrevista e aos testes de
Inteligéncia sera entendido como consentimento e livre adesdo a pesquisa. No término
da investigacdo, devera ocorrer a divulgacdo de dados para o cumprimento dos aspectos
sociais, cientificos e institucionais da pesquisa, em forma de tabelas e quadros gerais
envolvendo dados de todos os participantes, a0 mesmo tempo. Vocé terd,
especificamente, os resultados de sua participacdo apresentados pela pesquisadora, na

forma de uma entrevista devolutiva. Agradecida pela colaboragéo.

Helenice Bianchi Bolini — Psicologa, CPF.070.723.638-07 e
RG. 9.708.868-SSp/SP; CRP-06/25399-2; P0s-Graduacdo em
Medicina e Ciéncias Correlatas da FAMERP-SP.

Esse termo de consentimento foi elaborado em duas vias de igual teor, ficando uma com
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0 portador e outra com o pesquisador responsavel.
Consciente do exposto anteriormente, concordo e confirmo minha participacdo
nessa pesquisa.

Data e Assinatura do Participante ou seu Responsavel:
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FACULDADE DE MEDICINA DE SAO JOSE DO RIO PRETO

Autarquia Estadual - Lei n.° 8899 de 27/09/94
(Reconhecida pelo Decreto Federal n.° 74.179 de 14/06/74)

ATESTADO

Atesto para os devidos fins que Helenice Bianchi Bolini,
R.G. 9.708.868, ¢ aluna regularmente matriculada — Nivel Doutorado
(transferida em 06.11.06) no Programa de Pds-Graduagdo em Ciéncias da
Satde - Eixo Tematico Medicina e Ci€ncias Correlatas desta Faculdade no 2°
Semestre de 2006, com matricula inicial em 02/05, tendo prazo maximo de
04(quatro) anos para conclusdo.

4 COORDENADORIA DE POS—GRADUACAO, 27 de
novembro de 2006.

Ui

Prof. Dr. Emmanuel de Almeida Burdmann
Coordenador Geral
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FACULDADE DE MEDICINA DE SAO JOSE DO RIO PRETO

Autarquia Estadual - Lei n.° 8899 de 27/09/94
(Reconhecida pelo Decreto Federal n.° 74.179 de 14/06/74)

Parecer n.° 073/2006
COMITE DE ETICA EM PESQUISA

O Protocolo n.° 2318/2006 sob a responsabilidade de Helenice
Bianchi Bolini, com o titulo "Inteligéncia em portadores de Neurofibromatose
atendidos no CEPAN" estd de acordo com a Resolugdo CNS 196/96 e foi
aprovado por esse CEP.

Lembramos ao senhor(a) pesquisador(a) que, no cumprimento da
Resolugdo 251/97, o Comité de Etica em Pesquisa (CEP) deverd receber
relatdrios semestrais sobre o andamento do Estudo, bem como a qualquer
tempo e a critério do pesquisador nos casos de relevdncia, além do envio dos
relatos de eventos adversos, para conhecimento deste Comité. Salientamos
ainda, a necessidade de relatdrio completo ao final do Estudo.

Sdo José do Rio Preto, 10 de abril de 2006.

Prof. Dr. Anton
Coordenador do CEP/FAMERP

Av. Brigadeiro Faria Lima, 5416 - 15090-000 - Sao José do Rio Preto - SP - Brasil
Tel. (17) 3201-5700 - Fax (17) 3227-6201 - www.famerp.br
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E-mail de iG Mail - Parecer Artigo Revista Arquivos de Ciéncias da Satide da Unipar. Pagina 1de 2

helenice bianchi bolini <helebb@ig.com.br>

Parecer Artigo Rewsta Arqunvos de C:enCIas da Saude

da Unipar.

3 mensagens

Arquwos de Ciéncias da Satide UNIPAR <arqsaude@umpar br> 9 de agosto de 2010 15 52
Para: helebb@ig.com.br

Prezados autores,
Segue em anexo parecer de artigo enviado a Revista Arquivos de Ciéncias da Salde da Unipar.
Atenciosamente,

Prof. Nelton Anderson Bespalez Corréa.
44 3621 284911219
argsaude@unipar.br

nelton@unipar.br

v Parecer 2893.pdf
99K

helenice bianchi bolini <helebb@ig.com.br> 14 de agosto de 2010 11:10
Para: Arquivos de Ciéncias da Satide UNIPAR <argsaude@unipar.br>

Prezado Prof. Nelton Anderson B. Corréa:

Estamos revendo a adequacéo do artigo, conforme as disposicdes da Revista, pois temos intersse em
publica-lo. Iremos remeté-lo, novamente, para sua apreciacdo, assim que fizermos as correcdes. Caso
haja alguma(s) observacao(gdes) especifica(s), por favor, aponte-as para que possamos fazer as
reformulagées, adequadamente. Agradecemos pela atengdo e gentileza dispensadas.
Atenciosamente,

Helenice Bianchi Bolini

(17) 3232-2838 / 3235-4941

Em 09/08/10, Arquivos de Ciéncias da Satde UNIPAR <argsaude@unipar.br> escreveu:

[Texto das mensagens anteriores oculto]

helenice blanchl bolini <helebb@|g com.br> 17 de agosto de 2010 09: 57
Para: Arquivos de Ciéncias da Saide UNIPAR <argsaude@unipar.br>

Prezado Prof.Nelton Anderson B. Corréa:

Reiterando o intertesse em ter nosso artigo avaliado, fizemos as adequacdes sugeridas pelos senhores
editores da Revista Arquivos de Ciéncias da Satide UNIPAR. Estamos enviando-o corrigido. Por favor,
peco remessa de confirmacéo de recebimento.

Reiteramos nosso agradecimento por sua aten¢do e gentileza.

Atenciosamente,

Helenice Bianchi Bolini.

(17) 3232-2838 / 3235-4941.

http://mail mailig ig.com br/mail/?ui=1&ik=fb9e0114b6& view=pt&th=12a80207b54... 08/09/2010
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Em 09/08/10, Arquivos de Ciéncias da Satide UNIPAR <argsaude@unipar.br> escreveu:
Prezados autores,
[Texto das mensagens anteriores oculto]

2 anexos

ij| Art. Revisdo.Inteligéncia.Pag. de Rosto. Rev Arquiv. Ci~enc. da saiide. UNIPAR 2010.doc
24K

@l Art. Inteligéncia. Arquivos de Ciéncias da Satde .2010.doc
88K

http://mail mailig.ig.com br/mail/?ui=1&ik=fb9e0114b6& view=pt&th=12a80207b54... 08/09/2010
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helenice bianchi bolini <helebb@ig.com.br>

[A'l?qSéade] Agradeciﬁéhtb 'p'ella Submisséo -

1 mensagem

Juliano Yasuo Oda <arqsaude@unipar.br>
Para: Helenice Bianchi Bolini <helebb@ig.com.br>

Helenice Bianchi Bolini,

Agradecemos a submiss&o do seu manuscrito "INTELIGENCIA" para Arquivos de
Ciéncias da Satde da UNIPAR. Através da interface de administracéo do
sistema, utilizado para a submissé&o, sera possivel acompanhar o progresso

do documento dentro do processo editorial, bastanto logar no sistema

localizado em:

URL do Manuscrito: http://revistas.unipar.br/saude/author/submission/2893
Login: helebb

Em caso de ddvidas, envie suas questdes para este email. Agradecemos mais
uma vez considerar nossa revista como meio de transmitir ao ptblico seu
trabalho.

Juliano Yasuo Oda
Arquivos de Ciéncias da Salde da UNIPAR

Arquivos de Ci&ecirc;ncias da Sa&uacute;de da UNIPAR
http://revistas.unipar.br/index.php/ciencias-da-saude

file://C:\WINDOW S\TEMP\YONODXI1 htm 08/09/2010
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