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INTRODUCAO

Os tecidos e 6rgaos que compoem o corpo humano derivam de trés camadas de células encontradas no embrido (os
chamados folhetos embriondrios): ectoderma, mesoderma e endoderma. O ectoderma, camada mais externa, da origem a
pele e ao sistema nervoso; o mesoderma, camada mediana, origina o sistema circulatério (vasos sanguineos e coracao), e o
endoderma, camada mais interna, as visceras, 0ssos e musculos. :

As sindromes neurocutaneas, também denominadas facomatoses, sao dependentes de alteracoes em um ou mais des-
ses folhetos embrionarios, determinando doengas multissistémicas, ou seja, com comprometimento em mais de um siste-
ma, 6rgao ou tecido do corpo. A sintomatologia € variada devido a possibilidade de coexistirem multiplos tumores benig-
nos e cistos por todo o corpo, especialmente sobre a pele, o sistema nervoso e os olhos. A apresentacao clinica inclui um
“Trabalho realizado no CEFAC-Clinica Escola.

'Prof. Dr. Diretor do CEFAC.
2Prof. Dr. Neurologista Docente do CEFAC.
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espectro de variacado muito grande, sendo freqiiente o en-
contro de formas frustras, com discreto comprometimento
neurolégico, até formas graves e letais.!"”

O principal representante desse grupo € a neurofibro-
matose ou doencga de von Recklinghausen, disturbio here-
ditario, de transmissdao autossomica dominante e depen-
dente do acometimento do ectoderma e do mesoderma.

As duas principais formas de apresentacgao sao a neu-
rofibromatose tipo 1 (NF-1) ou forma periférica ou classica
descrita por Von Recklinghausen e a neurofibromatose
tipo 2 (NF-2) ou forma central, que tém diferentes manifes-
tacoes clinicas. Elas ndo sao distintas s6 nas suas caracteris-
ticas clinicas, como também na localizagao génica. O gene
da NF-1 esta situado no braco longo do cromossoma 17
(regido q11.2) e o da NF-2 no brago longo do cromossoma
22 (regido q11-q13.1).?

Para o diagnostico, devem-se cumprir critérios especiais
sugeridos pelo National Institutes of Health (NIH-1987),%
mas os principais sinais e sintomas da NF1 sao: manchas ca-
fé-com-leite (Figura 1) e neurofibromas distribuidos pelo cor-
po, lesoes dsseas, glioma do nervo dptico, hamartomas de
iris, entre outros.

As manifestacoes neurologicas dependem da presenca
do tumor no sistema nervoso periférico (neurofibromas) e
do hamartoma ou tumor glial no sistema nervoso central
(SNC) (glioma do nervo 6ptico e, raramente, tumor encefa-
lico do tipo astrocitoma pilocitico fibrilar). Observam-se
outros sintomas que dependem de um disturbio generali-
zado do SNC, como deficiéncia mental (presente em cerca
de 40% dos pacientes), deméncia com ou sem sintomas
autisticos (em cerca de 8% dos casos) e epilepsia (em 3% dos
acometidos).”

Fig. 1. Manchas café-com-leite na regido escapular direita.
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Outras manifestacoes de comprometimento do SNC,
bem menos dramadticas e, portanto, bem menos valoriza-
das pelos neurologistas, sdo encontradas em criangas. Cha-
ma a atengao a alta incidéncia de atraso na aquisi¢ao da lin-
guagem/fala, dificuldade especifica no aprendizado da lei-
tura e da escrita, hiperatividade, desatencao e disttirbios
no comportamento. A incidéncia de aprendizado escolar
inadequado é de cerca de 45% das criangas com NF1,514

Em 1986," Eliason foi um dos primeiros a relacionar a
NF1 com dificuldade especifica no aprendizado da leitu-
ra/escrita e distirbios comportamentais. Realizou testes
psicologicos em 23 criangas portadoras e encontrou capa-
cidade visual perceptiva deficiente em 56% (13 em 23) e
atraso na aquisicao da fala em 30% (sete em 23). Naquela
ocasiao, sugeriu que os especialistas tivessem o cuidado de
incluir na anamnese questionamentos sobre o desenvolvi-
mento da linguagem/fala, do aproveitamento escolar e da
existéncia de problemas comportamentais. Em 1988,!"”
publicou novas observagoes comparando 32 criangas com
NF1 e problemas de aprendizagem escolar com outros
estudantes com dificuldade de aprendizado mas sem doen-
cas clinicas ou genéticas. Concluiu que a NF1 € uma forma
distinta na categoria dos déficits de aprendizagem, repre-
sentando um fator causal especifico, e recomendou consi-
derar a NF1, por si s6, como uma das causas de dificuldade
na aprendizagem escolar.

Vernhagen et al.!'® confirmaram que as criangas com
NF1 apresentavam quadros leves de comprometimento
mental, particularmente em termos de integragao visuoes-
pacial, determinante de uma forma especifica e diferencia-
da de dificuldade na aprendizagem, sendo mais acentuada
nos quadros mais graves.

Assim, a inadequagdo na aprendizagem escolar nos
portadores de NF1 passou a ser considerada por alguns
autores como especifica e, caracteristicamente, dependen-
te de uma forma de déficit de integragdo visuoespack
al.®141718) Entretanto, North et al.'® avaliaram 51 criancas
com NF1 e ndao encontraram dados que permitissem acredi-
tar que existisse correlagdo causal entre a capacidade visu-
oespacial deficiente e a dificuldade escolar. Brewer et al.('¥
avaliaram 105 criancas e adolescentes com NF1 associada a
dificuldade escolar e encontraram uma taxa muito baixa de
comprometimento da capacidade visuoespacial (menos de
10%), sendo 27% (29 em 105) normais neuropsicologica-
mente e 33% (35 em 105) com deficiéncias académicas glo-
bais. Finalmente, Cutting et al.*? afirmaram que, compara-
das com criangas normais, as acometidas com NF1 tém difi-
culdades visuoespaciais, mas em menor porcentagem do
que a observada em criancas portadoras de dificuldade
escolar sem patologia clinica ou genética.

O fator determinante da dificuldade escolar observada
entre as criancas com NF1, ainda ndo esta esclarecido, mas
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Fig. 2. Ressondncia magnética encefdlica em que se observam
lesdes caracteristicas com aumento de sinal em T2,

existem pesquisas demonstrando haver relacdao com a falta
de ativacdo dos astrocitos cerebrais pela neurofibromi
na,*" presenca de megencefalia,?** diminuicdo das cone-
x0es sindpticas que convertem a memoria imediata em
memoria permanente,*¥ distdrbio genético grosseiro pro-
veniente da linhagem materna ) e presenca de epilep-
sia.?® Em todas essas pesquisas, o ponto em comum é a
hipotese da existéncia de um defeito genético especifico
da via que depende da ativacdo de neurotransmissores, de
fatores de transcri¢do nuclear e de receptores de fatores de
crescimento, que tém sua disfuncdo associada a deficiéncia
mental e a dificuldade de aprendizagem.

Os exames de neuroimagem utilizando a ressonancia
magnética encefdlica (RME) demonstraram lesoes caracte-
rizadas por aumento do sinal em T2 em cerca de 70% dos
casos de NF1 (Figura 2). Entretanto, ndo foi possivel estabe-
lecer uma correlagdo entre a localiza¢ao da lesdao com difi-
culdade na aprendizagem, distirbios no comportamento
ou anormalidades perceptuais visuomotoras. Também nao
se estabeleceu correlacdo entre o niimero de lesoes e o
sexo, a idade, as condi¢oes socioeconémicas, macrocefalia
ou gravidade da doenca. P6de-se perceber correlacdo sig-
nificativa entre o maior nimero de lesoes captadas na RME
com o menor coeficiente de inteligéncia e maior atraso na
aquisicdo da linguagem/fala.(1%-12:27)

O objetivo do estudo dessas sete criancas portadoras
de NF1 é chamar a atencao para a necessidade de utilizar
uma abordagem interdisciplinar no estabelecimento do
diagnéstico e na estratégia do tratamento, sendo impres-
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cindivel, além da avaliacio clinica com neurologista e orto-
pedista, a avaliacdo com especialista em fonoaudiologia.

METODOS

Este trabalho consta da descri¢ao e da andlise dos re-
sultados de exames clinicos fonoaudiol6gicos realizados
em sete pacientes diagnosticados como portadores de
NF1, atendidos pelos servicos do CEFAC — Clinica-Escola
em Fonoaudiologia, da APAE de Campos do Jordao-SP e do
IDEA (Instituto de Desenvolvimento e Aprendizado Esco-
lar, ja extinto). A idade dos pacientes variou entre um ano e
cinco meses a 15 anos. Os responsaveis pelo mais novo (um
ano e cinco meses) procuraram atendimento em razao do
atraso evolutivo que estava apresentando, enquanto os
demais, cujas idades variavam de 10 a 15 anos, foram enca-
minhados por causa de dificuldades escolares, sendo que
quatro deles também apresentavam problemas de fala.

A partir do diagnodstico de NF1, realizado por neurope-
diatras, os pacientes foram encaminhados para avaliacdao
fonoaudiolégica, sendo observados os seguintes aspectos
do desenvolvimento:

[d Historia de desenvolvimento neuropsicomotor e de lin-
guagem, nivel de escolaridade e dificuldades atuais.

[d Avaliacao de linguagem, com enfoque em habilidades
de organizacdo de narrativas e de argumentacao.

(d Avaliacao do sistema fonémico.

(1 Avaliacao do nivel de desenvolvimento da escrita, to-

mando como referéncia a classificacao de Ferreiro e
Teberosky.®

(A Caracterizagao de nivel de desenvolvimento cognitivo,
com base em provas operatorias piagetianas referentes
a inclusao de classes, seriacao e conservacao.

(] Caracteriza¢do do nivel de desenvolvimento cognitivo,
no caso da crianga mais nova, tendo como referéncia a
avaliacao do desenvolvimento sensorimotor, de acordo
com a proposta de Zorzi.*

I RESULTADOS

As avaliagoes realizadas mostraram os seguintes
resultados que estdo ilustrados, de modo resumido, na
Tabela 1.

Paciente 1

Paciente do sexo masculino, com idade de dez anos,
foi encaminhado, juntamente com seu irmao gémeo (paci-
ente 2), para atendimento fonoaudiolégico em razao das
suas dificuldades de linguagem e aprendizagem. A partir da
avaliacdo, pode-se constatar:
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Tabela 1. Sintese da caracterizacdo dos pacientes quanto a idade, sexo, grau de escolaridade, histéria de desenvolvimento neuropsicomotor, desenvolvimento de
linguagem, linguagem atual, fala atual, nivel de desenvolvimento da escrita, nivel de desenvolvimento cognitivo e dificuldade atual
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e Histdria de atraso no desenvolvimento neuropsicomo-
tor, cumprindo as etapas evolutivas com defasagem
com relacdo a idade cronolégica.

e Historia de atraso no desenvolvimento da linguagem e
da fala. Também apresentou dificuldades quanto a do-
minar os sons da fala.

e Linguagem atual: apesar da histdria de atraso, atual-
mente pode ser considerado como eficiente para dar
conta de situacoes cotidianas de uso da linguagem,
como manter didlogos, relatar fatos, fazer perguntas e
comentarios sobre assuntos que sao de seu interesse,
falar sobre sua familia, a escola e assim por diante. Nao
evidencia dificuldades em niveis gramaticais. Por outro
lado, surgem limitagoes na medida em que o contetido
das conversagdes envolve no¢des mais precisas de cau-
salidade, tempo e quantidade, revelando que tais con-
ceitos nao estao bem consolidados. Ao lado das habili-
dades para descrever fatos e situagoes, evidencia difi-
culdades no sentido de argumentar ou explicitar as re-
lacdes implicitas em tais fatos.(30)

e Fala atual: apresenta dificuldades quanto a alguns fo-
nemas fricativos: /[/ tende a ser substituido por /s/ e /3/
por /z/. Também ocorrem omissoes de /i/ em alguns
grupos consonantais.

e Nivel de desenvolvimento da escrita: esta alfabetizado,
conseguindo ler com certa dificuldade de decodifica-
cdo e compreensdo, assim como consegue elaborar,
ainda que de forma elementar, textos escritos.

¢ Nivel de desenvolvimento cognitivo: apresenta formas
de raciocinio caracteristicas de nivel de fases iniciais
do periodo légico-concreto.

e Nivel de escolaridade: cursando a terceira série.

e Dificuldade atual: apresenta um disttrbio de aprendi-
zagem que limita o desempenho escolar. Dificuldades
com relagbes quantitativas e operagoes aritmeticas.

Paciente 2

O paciente de nimero 2 é irmao gémeo, univitelino, do
paciente 1. Apresenta, no geral, o mesmo historico e os
mesmos problemas de seu irmado, com excegao da altera-
cdo de fala. Suas dificuldades em termos de argumentar e
organizar fatos a partir de relagoes de causa e efeito, embo-
ra existam, sao menos acentuadas.

Paciente 3

Este paciente do sexo masculino, com idade de 11
anos e quatro meses, foi encaminhado, juntamente com
seu irmao gémeo (paciente 4), para o servigo de fonoaudio-
logia em razdo das suas dificuldades para ser alfabetizado e
também porque estava apresentando problemas de fala. A
partir da avaliagao, pode-se constatar:
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e Historia de atraso no desenvolvimento neuropsicomo-
tor, cumprindo as etapas evolutivas com defasagem
em relacdo a idade cronologica.

e Historia de atraso no desenvolvimento da linguagem e
da fala, comecando a usar as primeiras palavras por
volta de quatro anos de idade. Também apresentou di-
ficuldades quanto a dominar o sistema fonémico, con-
figurando um distarbio articulatorio.

e Linguagem atual: apesar da historia de atraso, atual-
mente pode ser considerado como eficiente para dar
conta de situacoes cotidianas de uso da linguagem,
como manter didlogos, relatar fatos, fazer perguntas e
comentarios sobre assuntos que sdo de seu interesse,
falar sobre sua familia, a escola e assim por diante. Nao
evidencia dificuldades em niveis gramaticais. Por outro
lado, surgem limita¢oes na medida em que o contetido
das conversacoes envolve no¢oes mais precisas de cau-
salidade, tempo e quantidade, revelando que tais con-
ceitos nao estao bem consolidados. Ao lado das habili-
dades para descrever fatos e situagoes, evidencia difi-
culdades no sentido de argumentar ou explicitar as re-
lacdes implicitas em tais fatos.(30)

e Fala atual: superou as dificuldades apontadas em ter-
mos de distarbio articulatério, apresentando somente
uma espécie de distor¢do do fonema /i/, que € produzi-
do posteriormente, com o dorso da lingua.

e Nivel de desenvolvimento da escrita: iniciou processo
de escolarizacdo ainda pequeno, em nivel de pré-
escola. Aos sete anos, cursando a primeira série, foi ini-
ciada a alfabetizacdo. Entretanto, frente aos proble-
mas encontrados, foi encaminhado para classe especi-
al, sendo que, com esta idade de 11 anos e quatro me-
ses, ainda freqiienta a primeira série, nao tendo ultra-
passado o nivel de escrita considerado como de transi-
¢ao entre o pré-silabico e o silabico.

e Nivel de desenvolvimento cognitivo: apresenta formas
de raciocinio caracteristicas de nivel pré-operatorio.

e Nivel de escolaridade: cursando a primeira série de
uma classe especial de uma escola ptblica.

e Dificuldade atual: ndo consegue ser alfabetizado.
Apresenta um distirbio de aprendizagem, com baixo
rendimento escolar em geral. Dificuldades com rela-
cOes quantitativas e operagoes aritméticas.

Paciente 4

O paciente de niimero 4 é irmao gémeo, univitelino, do
paciente 3. Apresenta o mesmo historico e os mesmos pro-
blemas acima relatados, devendo ser acrescentada uma
dificuldade maior em termos de fala: substitui /t/ por /I/ e
omite o fonema /i/ em grupos consonantais. Seu nivel de
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desenvolvimento de escrita, por outro lado, caracteriza-se
como pré-silabico.

| Paciente 5

Este paciente, do sexo masculino, tem 12 anos de ida-
de, tendo sido encaminhado para tratamento fonoaudiol6-
gico em razao de dificuldades na fala e na aprendizagem
escolar. A partir da avaliagao, pode-se constatar:

e Historia de atraso no desenvolvimento neuropsicomo-
tor, cumprindo as etapas evolutivas com defasagem
com relacao a idade cronoldgica.

e Historia de atraso no desenvolvimento da linguagem e
da fala, comecando a usar as primeiras palavras por
volta de trés anos de idade. Apresentou dificuldades
quanto a dominar o sistema fonémico, configurando
um disturbio articulatério.

e Linguagem atual: assim como os pacientes anteriores,
apesar da histéria de atraso, atualmente ndo apresenta
dificuldades para dar conta de situagdes cotidianas de
uso da linguagem. Consegue manter didlogos, relatar
fatos, fazer perguntas e comentdrios sobre assuntos
que sdo de seu interesse, falar sobre sua familia, escola
e assim por diante. Aprecia fazer comentarios sobre
grupos de msica popular e futebol. Nao sao observa-
das dificuldades em nivel gramatical. Algumas limita-
¢oes surgem quando o contetdo das conversagoes en-
volve no¢oes mais precisas de causalidade, tempo e
quantidade, revelando que tais conceitos nao estao
bem consolidados. Sua maior dificuldade esta em ar-
gumentar, em dar justificativas e explicacoes coeren-
tes em situacoes que envolvam relagdes quantitativas
e causais nao explicitas.30)

e Falaatual: persistem algumas alteragoes articulatorias,
caracterizadas pela substituic@o de /[/ por /s/,/3/ por /z/
e /r/ por /l/. Também apresenta omissdo de /r/ em grupo
consonantal.

e Nivel de desenvolvimento da escrita: tentativas de alfa-
betizacao ocorrem desde os sete anos, quando iniciou
a primeira série. Apesar do tempo ja prolongado de es-
colaridade, ainda nao ultrapassou o nivel de escrita
considerado como pré-silabico.

e Nivel de desenvolvimento cognitivo: apresenta formas
de raciocinio caracteristicas da fase de transigao entre
o nivel pré-operatério e o operatorio concreto.

e Nivel de escolaridade: cursando a primeira série de
uma classe especial de uma escola publica.

e Dificuldade atual: ndo consegue ser alfabetizado.
Apresenta um disturbio de aprendizagem, com baixo
rendimento escolar em geral. Dificuldades com mate-
madtica e operagoes aritméticas.
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e Nivel de escolaridade: esta freqiientando a terceira sé-
rie de uma escola publica, cujo regime atual é o de pro-
mo¢ao automatica.

e Dificuldade atual: ndo consegue ser alfabetizado, apre-
senta disturbio de aprendizagem com baixo rendimen-
to académico em geral, dificuldades para lidar com nu-
meros. Relata ndo saber fazer contas.

Paciente 6

Sexo feminino, 15 anos de idade. Indicado para avalia-
cao fonoaudioldgica em razdo das dificuldades de aprendi-
zagem escolar. Caracteristicas observadas na avaliagao:

e Familia ndo sabe referir, com seguranca, se houve ou
nao atrasos no desenvolvimento neuropsicomotor e
de linguagem.

e Linguagem atual: apresenta bom dominio da lingua-
gem, de uma forma geral. E capaz de relatar fatos, des-
crever rotinas, falar sobre a vida de sua familia, suas ex-
periéncias escolares, programas de televisao e outros
assuntos que fazem parte do cotidiano. Alguma dificul-
dade surge quando o conteudo esta relacionado prin-
cipalmente com relacdes quantitativas, ou seja, quan-
do tem de lidar com niimeros ou medidas, inclusive de
tempo.

e Fala: ndo evidencia qualquer problema neste sentido.
Tem uma prontncia adequada e clara.

e Nivel de desenvolvimento de escrita: esta alfabetizada.
Lé textos relativos a assuntos conhecidos de forma
compreensiva, assim como consegue fazer uso da es-
crita para se expressar.

e Nivel de desenvolvimento cognitivo: apresenta carac-
teristicas de fase de transi¢dao entre o periodo pré-
operatorio e o operatorio concreto.

e Nivel de escolaridade: freqiienta a terceira série de
uma escola ptblica, tendo sido reprovada por diversas
vezes, principalmente por seu desempenho em mate-
matica.

e Dificuldade atual: revela dificuldade especifica e signi-
ficativa para lidar com relagoes numéricas, tanto nas
atividades escolares quanto em seu dia-a-dia. Embora
seja responsavel por fazer certas compras para a casa,
nao sabe lidar com os valores implicitos no dinheiro.

Paciente 7

Este é o paciente mais novo deste estudo, sendo do
sexo masculino e tendo um ano e cinco meses de idade. Foi
encaminhado para avaliagao fonoaudiolégica em razdo das
preocupacoes de sua mae quanto ao fato de ainda nao estar
falando, como os irmaos mais velhos ja faziam nessa idade.
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e Histdria de desenvolvimento neuropsicomotor: apesar
da idade, ainda nao consegue andar tendo em vista
uma hipotonia generalizada. Consegue locomover-se
arrastando-se pelo chdao. Quanto aos demais aspectos
dessa drea, existe referéncia a um discreto atraso. Tem
superado as etapas de desenvolvimento sempre apre-
sentando algum atraso.

e Historia de desenvolvimento da linguagem: ha indica-
¢oes de ter sido um bebé quieto, com raras vocaliza-
¢oOes e pouco comunicativo, mesmo do ponto de vista
nao-verbal.

e Linguagem atual: embora dé mostras de ter boas con-
di¢oes auditivas, ndo faz uso da linguagem verbal.
Quando tenta comunicar-se recorre a gestos indicati-
vos, as vezes acompanhados de vocalizagoes. As tenta-
tivas de comunicacao nao sao muito freqiientes, estan-
do limitadas, principalmente, a solicitagao de objetos
que a crianga vé e deseja.

e Fala atual: sua producao vocal estd limitada a algumas
vocalizagoes que acompanham os gestos indicativos.
Nao faz uso de palavras propriamente ditas.

e Nivel de desenvolvimento cognitivo: apresenta carac-
teristicas de inicio de quinta fase sensorimotora, reve-
lando um discreto atraso com relagao a idade cronol6-
gica. Nao possui condutas simbdlicas, nem mesmo de
uso convencional dos objetos.

e Dificuldade atual: discreto atraso global do desenvolvi-
mento, incluindo a linguagem, ao lado de maior difi-
culdade motora para andar.

@ DISCUSSAO

Para fins de andlise e discussao dos dados observados,
os cinco pacientes descritos podem ser divididos em dois
grupos, tendo em vista suas idades e caracteristicas gerais.
Dessa forma, o primeiro grupo sera composto pelos seis
pacientes mais velhos e do segundo fara parte somente o
paciente mais novo.

Grupo |: pacientes 1,2,3,4,5e 6

Histéria de desenvolvimento: como pode ser observado,
com exce¢ao do paciente 6, sobre o qual ndo se tém infor-
magoes seguras a respeito, todos os demais apresentam
uma histoéria de atraso no desenvolvimento neuropsicomo-
tor sendo que, nesse sentido, disturbios motores tém sido
apontados com fregiiéncia.”'®'8%7) A incidéncia freqiiente
desse atraso indica que a neurofibromatose tipo 1 pode
provocar alteracoes de ordem mais global, nao restritas a
aprendizagem, manifestando-se desde muito cedo na evo-
lucdo infantil.
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Historia de desenvolvimento da linguagem: também com
excecao de informacoes a respeito do paciente 6, todos os
demais apresentam historia de atraso na evolugao da lin-
guagem verbal, confirmando que esse aspecto do desen-
volvimento infantil pode encontrar-se prejudicado.®'?3!

Linguagem atual: ha em geral referéncia a disttrbios na
area da linguagem.”'32931 No caso dos pacientes deste
estudo, todos apresentam um dominio de linguagem apa-
rentemente adequado em termos de dar conta de determi-
nadas situagoes de comunicagao que podem ser considera-
das mais corriqueiras, como descrever acontecimentos,
comentar fatos, buscar informagoes e assim por diante.
Durante a entrevista e avaliagao, mostram-se capazes de
falar sobre suas preferéncias, amigos, familia e escola. Nao
foram observadas dificuldades gramaticais nem tampouco
restricao significativa de vocabulario nessas situagoes.
Entretanto, a maior dificuldade esta no plano argumentati-
vo da linguagem, quando sao exigidos recursos verbais que
envolvem relagoes causais, temporais ou quantitativas,
como na situagao de seqiiencializacao l6gico-temporal de
eventos.?® As dificuldades no plano da linguagem parecem
mais centradas em termos de elaboracao de contetdos,
enquanto os aspectos morfossintdticos e pragmaticos es-
tao mais preservados.

Aspectos atuais da fala: embora tenha sido encontrada
pouca referéncia a respeito de problemas especificos de
fala,®? quatro dos pacientes apresentavam, em maior ou
menor extensao, problemas nesse sentido, sendo comum a
todos eles uma dificuldade com o fonema /1/ e com alguns
fricativos.

Desenvolvimento da escrita: dificuldades quanto ao
aprendizado da leitura e da escrita tém sido freqiientemen-
te apontadas.©®”'92027) Confirmando esses achados, so-
mente trés desses seis pacientes estavam alfabetizados e
sabiam fazer algum uso da linguagem escrita. Os demais,
apesar de anos consecutivos de tentativas de alfabetizacao,
ainda encontravam-se em niveis elementares de conheci-
mento da escrita, com caracteristicas variando entre hipo-
teses pré-silabicas e de transicdo para silabicas.

Desenvolvimento cognitivo: distdrbios ou dificuldades
quanto ao aspecto cognitivo tém sido sistematicamente
descritos, sendo um dos principais aspectos que podem
estar alterados nesse tipo de neurofibromatose,!¢9:27:31.33)
A avaliacao desses seis pacientes confirma tal tendéncia,
sendo que, dentre eles, apesar da idade, apenas dois apre-
sentavam caracteristicas um pouco mais tipicas de formas
de raciocinio operatério concreto. Os disttirbios dessa
natureza podem justificar dificuldades para lidar com no-
¢Oes causais e matemadticas mais complexas, como aquelas
apresentadas por esses pacientes. Tais limitagoes também
podem estar interferindo, de alguma forma, na aprendiza-
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gem da escrita, o que ndo pareceu impedir, todavia, que
trés deles tenham conseguido se alfabetizar.

Dificuldades atuais: seguindo uma tendéncia fortemen-
te apontada,®713:15:17-1931.3334 t5dos os pacientes apresen-
taram distdrbios de aprendizagem prejudicando sensivel-
mente o desempenho escolar. Entre os pacientes desse
estudo foram encontradas limitagdes significativas para
lidar com no¢oes numéricas, manifestadas na grande difi-
culdade de todos eles para realizar operagoes aritméticas,
fato raramente descrito na literatura.®

Embora algumas referéncias a respeito de disturbios
visuoespaciais possam ser encontradas,®?%?”) nao ha con-
senso neste sentido.>'? Neste estudo, esses aspectos nao
foram formalmente analisados, sendo que, do ponto de vis-
ta da avaliacdo fonoaudiolégica, nao foram encontradas
evidéncias significativas.

Grupo Il - paciente 7

Ao contrario do que foi observado com os seis outros
pacientes, cujos diagnésticos ocorreram tardiamente, mo-
tivados basicamente pelas dificuldades escolares que eles
enfrentavam, este paciente pode ser diagnosticado mais
precocemente em razao das preocupacoes da familia. No-
tando, desde cedo, dificuldades na criangca em termos mo-
tores, de comunicac¢do, de interesse e exploracao dos obje-
tos, a familia alertou o pediatra que, por sua vez, encami-
nhou para um exame neurolégico, o que levou a constata-
¢do de NF1. Este caso parece estar pondo em evidéncia que
a NF1 pode acarretar, desde muito cedo, alteracdes no de-
senvolvimento infantil, ndao se limitando a um problema
que se manifestard somente no aprendizado escolar. E pro-
vavel, que os seis pacientes mais velhos tenham apresenta-
do problemas semelhantes ao do paciente 5 quando tam-
bém eram pequenos, assim como este tltimo pode vir a
apresentar o mesmo perfil evolutivo dos demais e encon-
trar as mesmas dificuldades, principalmente em termos
escolares.

Cabe chamar a atencao para a possibilidade de diag-
nostico precoce, principalmente se profissionais que tém a
oportunidade de acompanhar a evolugao de criancas, em
especial os pediatras, derem a devida atengao para o que os
desvios ou dificuldades de desenvolvimento podem estar
significando. Orientar as familias para que aguardem por-
que certos atrasos sdao “normais” ndo parece uma atitude
adequada, uma vez que os problemas podem até mesmo
ser agravados quando ndo hd intervengdes adequadas.® O
fato de os seis pacientes anteriores so terem sido diagnos-
ticados em idades mais avangadas parece confirmar a nao
devida consideracao com relacao a dados do desenvolvi-
mento global das criancas.

Rev CEFAC 2001;3:9-18

Dada a configuracao das dificuldades freqiientemente
observadas nessa patologia, envolvendo linguagem oral e
escrita, fala e aprendizagem, o fonoaudiologo apresenta-se
como um profissional indispensavel para participar do

diagnéstico, assim como para desenvolver recursos ade- .

quados tendo em vista uma intervencao terapéutica.

CONCLUSOES

Todos os pacientes analisados neste estudo confir-
mam, em graus variaveis, os achados freqiientes em termos
de desenvolvimento da linguagem oral, do aprendizado da
linguagem escrita e da aprendizagem em geral, que confi-
guram distirbios de aprendizagem, limitando o desempe-
nho escolar.

As alteracoes da linguagem oral estao mais centradas
em aspectos do conteddo, que se manifestam na forma de
dificuldades em termos argumentativos, enquanto aspec-
tos morfossintaticos e pragmaticos estao mais preserva-
dos.

A fala de alguns dos pacientes apresentou discretas
alteracgoes, indicando que essa também pode ser mais uma
das areas atingidas por tal patologia.

Dificuldades significativas podem se manifestar na
aprendizagem da linguagem escrita, parecendo haver uma
restricdo quanto a compreender as relagcoes entre os ele-
mentos sonoros das palavras e as letras que os represen-
tam, resultando em niveis muito elementares de conheci-
mento da escrita,

Aformacao de nocoes quantitativas e a habilidade para
operar com numeros mostrou-se, de forma consistente,
como um dos aspectos possivelmente mais prejudicados
pela NF1 neste grupo, o que pode ser devido ao fato de os
pacientes apresentarem algumas restricoes do ponto de
vista cognitivo, caracterizadas por dificuldades para conso-
lidar formas operatorias de pensamento.

As limitagoes relativas ao desempenho escolar parece-
rem refletir as restricoes de ordem cognitiva e lingiiistica
que os pacientes apresentam.

Por ser um problema de ordem constitucional, que se
manifesta muito cedo em termos de alteracoes no desen-
volvimento, ha possibilidades de fazer diagnosticos preco-
ces. O fonoaudidlogo é um elemento chave na equipe diag-
noéstica, dado o perfil das alteragdes encontradas. Ha
necessidade de criar procedimentos de intervengao tera-
péutica, com enfoques no desenvolvimento da linguagem
oral e escrita, assim como em aspectos cognitivos, tendo
em vista facilitar e potencializar a evolu¢ao desses pacien-
tes, minimizando os problemas comumente encontrados.
Entretanto, tal intervencao sé podera ser efetiva na medida
em que o diagndstico seja estabelecido com precisao e, de
forma ideal, precocemente.
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