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Resumo

Introdução: A Síndrome Velocardiofacial (SVCF) é uma condição genética envolvendo mais 
de 180 manifestações clínicas. A presença do distúrbio de aprendizagem é altamente reportada nessa 
síndrome, sendo considerada uma das manifestações mais desafiadoras. De acordo com a literatura, 
a condição genética da síndrome acarreta em disfunções neurocorticais prejudiciais ao processo de 
aprendizagem. Sendo assim, torna-se essencial a investigação sobre quais competências encontram-
se alteradas e quais preservadas. Objetivo: descrever as principais dificuldades e potencialidades em 
habilidades subjacentes a aprendizagem em um caso de SVCF. Métodos: Foram avaliadas, por meio de 
instrumentos fonoaudiológicos e neuropsicológicos padronizados, as habilidades: cognitivo-linguísticas, 
percepto-motoras e de funções executivas de um sujeito do gênero masculino, 13 anos de idade, com 
histórico de prematuridade e intercorrências gestacionais, diagnosticado com SVCF. Resultados: os 
testes demonstraram déficits no processamento fonológico, memória operacional, organização rítmica, 
linguagem receptiva e expressiva, semântica e pragmática, percepção gráfico-percepto-motora e nas 
funções executivas relacionadas à sustentação da atenção, planejamento, estratégia e flexibilidade 
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cognitiva. Tais defasagens mostraram-se prejudiciais ao aproveitamento de atividades de compreensão 
leitora, de escrita e cálculo numérico.As funções neuropsicológicas de sensações cutâneas e sinestésicas, 
funções visuais superiores e destreza numérica encontraram-se preservadas. Conclusão: O estudo de 
caso identificou alterações nas habilidades neurocognitivas e neuropsicolinguísticas implicadas nas 
competências para a aprendizagem, representando fator contribuinte no processo diagnóstico e terapêutico 
de indivíduos com a SVCF. O sujeito apresenta em seu histórico fatores considerados de risco para os 
transtornos de aprendizagem, recorrentes na SVCF, e que podem contribuir com os resultados observados.  

Palavras-chave:Síndrome de DiGeorge; transtornos de aprendizagem; Fonoaudiologia; 
Neuropsicologia.
Abstract 

Introduction: The Velocardiofacial Syndrome is a genetic condition involving more than 180 clinical 
manifestations. The presence of learning disabilities is highly reported in this syndrome and it is considered 
one of the most challenging manifestations. According to literature, the genetic condition of the syndrome 
causes neurological disorders that harm the learning process. Therefore, it is essential to investigate 
which skills are altered and preserved. Objective: To describe the main difficulties and potentialities 
underlying the learning process in a case of VCFS. Methods: Applying standardized instruments were 
assessed cognitive-linguistic skills, perceptual-motor skills and executive functions of a male person, 
13 years old, diagnosed with SVCF. Results: The results indicate deficits in phonological processing, 
working memory, rhythmic organization, receptive and expressive language, semantics and pragmatics, 
graphic-motor perception and executive functions related to sustained attention, planning, strategy and 
cognitive flexibility. Such lags proved detrimental to the use of reading comprehension activities, writing 
and numeric computation. Neuropsychological functions of cutaneous and synesthetic sensations, higher 
visual functions and numerical dexterity were preserved. Conclusion: This study identified impairments 
in neuropsycholinguistic and neurocognitive skills involved in the learning abilities. Thereby the study 
contributes with the diagnostic and possibly the therapeutic process of individuals with SVCF.

Keywords: DiGeorge Syndrome; learning disorders; Speech, language and hearing sciences; 
Neuropsychology.
Resumen

Introducción: El síndrome velocardiofacial (SVCF) es una condición genética que reúne más de 180 
manifestaciones clínicas. La presencia de problemas de aprendizaje es muy reportada en este síndrome 
y es considerada una de las manifestaciones más desafiantes. Según la literatura, la condición genética 
del síndrome conduce a trastornos neurocorticales que son perjudiciales para el proceso de aprendizaje. 
Por lo tanto, es esencial investigar cuales habilidades están alteradas y cuales conservadas. Objetivo: 
Describir las principales dificultades y potencialidades en las habilidades subyacentes al aprendizaje en 
un caso de síndrome SVCF. Métodos: por medio de los instrumentos  fonoaudiológicos y neuropsicológicos 
estandarizados, se evaluaron las habilidades: cognitivo-lingüísticas, perceptivo-motoras y funciones 
ejecutivas de un sujeto del género masculino de 13 años de edad, con histórico de prematuridad y 
complicaciones gestacionales, diagnosticado con SVCF. Resultados: Las pruebas mostraron déficits en 
el procesamiento fonológico, la memoria de trabajo, la organización rítmica, el lenguaje receptivo y 
expresivo, la semántica y pragmática, la percepción gráfico-perceptivo-motora y las funciones ejecutivas 
relacionadas con el mantenimiento de la atención, la planificación, la estrategia y la flexibilidad 
cognitiva. Tales retardos demostraron ser perjudiciales para las actividades de comprensión de lectura, 
escritura y actividades de cálculo numérico. Las funciones neuropsicológicas de sensaciones cutáneas 
y kinestésicas, funciones visuales superiores y destreza numérica estaban preservadas. Conclusión: El 
estudio de caso identificó cambios en las capacidades neurocognitivas y neuropsicológicas implicadas 
en las habilidades para el aprendizaje, lo que representa factor que contribuye en el proceso diagnóstico 
y terapéutico para las personas con la SVCF.El sujeto presenta en su histórico factores considerados 
de riesgo para los trastornos de aprendizaje, recurrentes en la SVCF y que pueden contribuir con los 
resultados observados. 

Palabras clave: Síndrome de DiGeorge;transtornos del aprendizaje; Fonoaudiología; 
Neuropsicología..
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e preservadas. Objetivo: descrever as principais 
dificuldades e potencialidades em habilidades 
subjacentes a aprendizagem em um caso de SVCF. 
De acordo com a literatura, a condição genética da 
síndrome acarreta em disfunções neurocorticais 
importantes para a aprendizagem. A hipótese do 
estudo é que o indivíduo estudado apresente proble-
mas de aprendizagem devido a déficits linguísticos 
e neuropsicológicos que fazem parte do quadro. 
O objetivo do estudo é descrever as habilidades 
alteradas e preservadas em um caso de SVCF, que 
são subjacentes ao processo de aprendizagem.

.

.
Apresentação do Caso Clínico

O estudo foi aprovado pelo Comitê de Ética 
em Pesquisa da instituição sob o parecer de 
número 214/2010. O responsável pelo sujeito do 
estudo assinou o Termo de Consentimento Livre 
e Esclarecido, consentindo, desta forma, com a 
divulgação dos dados para fins científicos.

O sujeito de 13 anos de idade, gênero mascu-
lino, foi encaminhado para avaliação fonoaudio-
lógica e neuropsicológica com queixa de baixo 
rendimento escolar.

Consta na história clínica que o sujeito é filho 
único de pais não consanguíneos, nasceu pré-termo 
(32 semanas) por parto cesárea e com baixo peso 
(1.850 g). Durante a realização do pré-natal, há 
relatos de hipertensão gestacional, sangramentos e 
contrações durante toda a fase. O desenvolvimento 
neuropsicomotor da criança mostrou-se alterado, 
tendo a marcha se iniciado com 1 ano e 8 meses e a 
emissão das primeiras palavras aos 3 anos de idade. 

O diagnóstico genético da SVCF foi reali-
zado aos 7 anos no Centro de Estudos do Genoma 
Humano (CEGH-USP), por meio das técnicas 
de FISH (Hibridação in situ fluorescente) e PCR 
(análise genotípica baseada na reação em cadeia 
da polimerase). As características fenotípicas da 
SVCF encontradas no sujeito foram: fissura pala-
tina submucosa oculta, disfunção velofaríngea, 
retrognatia, perfil facial reto, orelhas assimétricas, 
fendas palpebrais discretamente estreitas, ponte 
nasal alongada e escoliose. Os exames audiológicos 
mostraram limiares auditivos dentro dos padrões 
de normalidade e, até o momento da avaliação, não 
foram diagnosticadas alterações cardíacas. 

Introdução

A Síndrome Velocardiofacial (SVCF), também 
conhecida como síndrome DiGeorge ou síndrome 
de deleção 22q11.2 (SD 22q11.2), é uma condição 
genética associada a uma expressão multissistêmica 
podendo incluir: alterações faciais, desordens neu-
rológicas, alterações cardíacas, fissura submucosa 
de palato, dificuldades de fala e linguagem, trans-
tornos de aprendizagem, entre outros1.

A SD 22q11.2 é a microdeleção mais comum 
identificada em seres humanos, com uma preva-
lência populacional de aproximadamente 1:4000 
nascidos vivos 2.

Trata-se de uma síndrome que possui amplo 
espectro com mais de 180 manifestações clínicas 
e, no entanto, os distúrbios de aprendizagem e os 
distúrbios neuropsiquiátricos são descritos como 
as manifestações mais desafiadoras3. 

Este distúrbio tem sido reportado em uma taxa 
de incidência que pode variar de 80 a 100% em 
indivíduos com SVCF4. 

A microdeleção contém mais de trinta genes, 
os quais são possíveis candidatos para a patogê-
nese da SD 22q11. A patologia é causada devido 
à haploinsuficiência (quantidade insuficiente do 
produto do gene, devido à presença de um único 
alelo, em vez de dois) de um ou mais genes contidos 
na região cromossómica de 22q11.2 1.  A falta de 
quantidade adequada dessas proteínas pode impac-
tar nos estágios de desenvolvimento neurológico e 
afetar o funcionamento do cérebro maduro. Dessa 
forma, as redes neurais fronto-estriatais e fron-
toparietal parecem ser particularmente afetadas4, 
acarretando desempenho abaixo do esperado para 
nível cognitivo em tarefas que requerem mudanças 
de atenção, flexibilidade cognitiva e memória de 
trabalho (córtex frontal e núcleo caudado) e em 
tarefas envolvendo habilidades viso-espaciais e 
numéricas (córtex parietal posterior)3.

Embora o distúrbio de aprendizagem seja 
apontado como uma das sintomatologias da sín-
drome, desconsideram-se fatores determinantes 
do diagnóstico, tais como a existência da inte-
gridade potencial, ausência ou presença de sinais 
neurológicos, história social e, ainda, o essencial 
envolvimento de uma equipe multidisciplinar para 
diagnosticar as variadas manifestações2-4.

Sendo assim, torna-se essencial a investigação 
sobre quais as competências encontram-se alteradas 



Desempenho nas habilidades subjacentes a aprendizagem em um caso de Sindrome Velocardiofacial l

A
R

T
IG

O
S

240
  
Distúrbios Comun. São Paulo, 27(2): 237-247, junho, 2015

as categorias cores e dígitos equivalem ao desempe-
nho médio de escolares de 1ª série. Nas categorias 
letras e objetos os resultados equivalem, respecti-
vamente, ao desempenho de escolares na 2ª série. 
Diante dos resultados expostos e considerando que 
o sujeito cursa a 7ª série, verifica-se déficit quanto 
à velocidade de acesso ao léxico mental. 

Memória de trabalho fonológica – MTF7 

O teste avalia a memória de trabalho fono-
lógica para pseudopalavras (formadas por 2 até 
5 sílabas) e dígitos na ordem direta e inversa. 
Comparando-se os valores de referência apontados 
pelo teste (desempenho esperado para crianças a 
partir de 6 anos de idade) com o desempenho do 
sujeito verifica-se prejuízo na memória de trabalho 
fonológica. 

Teste de Compreensão Leitora de Textos 
Expositivos8 

Para avaliar a compreensão de leitura, utilizou-
-se o texto “Os mamíferos”, indicado para escolares 
da 7ª série. Antes de iniciar a leitura, o sujeito 
demonstrou interesse no texto, relatando fatos que 
indicaram conhecimento prévio sobre o assunto. 
Durante a leitura silenciosa manifestou baixa con-
centração e interesse, interrompendo a leitura para 
fazer comentários não pertinentes ao texto. Durante 
a leitura oral, novamente o sujeito demonstrou-se 
disperso, interrompendo a leitura para manipular 
objetos. A leitura foi vacilante, pausada e predo-
minantemente realizada por via fonológica. Não 
houve respeito às regras de pontuação do texto, a 
criança perdeu-se nas linhas lendo novamente o 
mesmo parágrafo. Após a leitura, verificou-se que 
o sujeito não identificou as ideias centrais do texto. 
Respondeu as perguntas realizadas pela avaliadora, 
porém as respostas fornecidas estavam relacionadas 
às informações de conhecimento prévio. Sendo 
assim, observou-se déficit na habilidade de com-
preensão de leitura.

Teste de Velocidade de Leitura Oral e 
Silenciosa9

O teste fornece parâmetros para avaliação da 
velocidade de leitura oral e silenciosa. O sujeito 
realizou a leitura de 33 palavras por minuto (leitura 
oral) e 35 palavras por minuto (leitura silenciosa). 
Os valores obtidos são equivalentes à média de 
velocidade de leitura de crianças na 1ª série. Tais 

Na data da avaliação fonoaudiológica e neu-
ropsicológica o sujeito cursava o 8º ano/7ª série em 
instituição de ensino privada, realizando acompa-
nhamento psicopedagógico desde a 3ª série. De 
acordo com os pais, apesar do progresso observado 
com a intervenção psicopedagógica, o desempenho 
escolar do adolescente permaneceu insatisfatório. 
Ainda segundo eles, não havia histórico familiar 
de síndromes e ou problemas de aprendizagem na 
família.

Avaliação Fonoaudiológica

A avaliação fonoaudiológica, direcionada 
aos aspectos da linguagem escrita, investigou as 
habilidades de consciência fonológica, memória de 
trabalho fonológica, acesso ao léxico, velocidade e 
compreensão de leitura, escrita e aritmética. Foram 
utilizados os instrumentos a seguir:

Instrumento de Avaliação Sequencial 
– CONFIAS5 

O teste avalia a consciência fonológica em 
nível silábico (9 subtestes) e fonêmico (7 subtestes). 
A análise do desempenho é feita comparando-se a 
hipótese de escrita da criança com os acertos obti-
dos nas provas. Nos subtestes de nível silábico, o 
sujeito demonstrou dificuldade para realizar as ati-
vidades de identificação de sílaba medial, produção 
de rima, exclusão e transposição silábica, obtendo 
22 acertos. Em nível fonêmico, foram obtidos 14 
acertos; as dificuldades foram manifestadas nos 
subtestes de identificação de fonema inicial e final, 
exclusão, segmentação e transposição de fonemas.

Considerando que a escrita do sujeito transita 
pela hipótese alfabética, os valores médios de 
acertos esperados são de, aproximadamente, 35 e 
20 pontos para a prova de sílabas e fonemas, res-
pectivamente. Considerando que os acertos obtidos 
estão aquém do esperado, verifica-se defasagem nas 
habilidades de consciência fonológica.

Teste de Nomeação Automática Rápida 
– RAN6 

Utilizado para avaliar a velocidade de acesso 
ao léxico mental no que se refere à nomeação 
de cores, letras, dígitos e objetos. Foram obtidos 
os valores de: 61’13”, 32’24”, 40’47” e 52’31” 
segundos para a nomeação de cores, letras, dígitos 
e objetos, respectivamente. Os valores obtidos para 



A
R

T
IG

O
S

241
  
Distúrbios Comun. São Paulo, 27(2): 237-247, junho, 2015

Thais Freire, Thais dos Santos Gonçalves, Cibelle Nunes Moretti, Maria de Lourdes Merigui Tabaquim, Patricia Abreu Pinheiro Crenitte

valores revelam desempenho insatisfatório quanto 
à velocidade de leitura. 

Teste de desempenho escolar - TDE10 
Utilizou-se o TDE para avaliar o desempe-

nho escolar referente às habilidades de escrita, 
aritmética e leitura. O Escore Bruto esperado para 
escolares acima de 12 anos nas provas de escrita, 
aritmética, leitura e o total são respectivamente de: 
30, 23, 68 e 119 pontos. Os resultados obtidos a 
partir da avaliação do sujeito foram de: 18 pontos 
(escrita), 15 (aritmética), 61 (leitura), totalizando 

94 pontos. Desta forma, verifica-se que o desempe-
nho nas habilidades de escrita, leitura e aritmética 
é insatisfatório. O escore obtido é equivalente ao 
desempenho de uma criança com 9 anos de idade. 
Na escrita foram encontrados erros ortográficos 
devido às omissões de letras, apoio na oralidade, 
trocas de fonemas surdos/sonoros e possibilidade 
de representações múltiplas.

TABELA 1. DESEMPENHO DO INDIVÍDUO COM SVCF NA AVALIAÇÃO FONOAUDIÓLOGICA 

DIRECIONADA À LINGUAGEM ESCRITA
AVALIAÇÂO FONOAUDIOLÒGICA

HABILIDADES OBTIDO ESPERADO

PROCESSAMENTO FONOLÓGICO

Consciência Fonológica
(Teste CONFIAS)

Sílabas 22p 35,8p

Fonemas 14p 20,6p

Nomeação 
Rápida 

(Teste RAN)

Cores 61,13s 36,42s

Dígitos 40,47s 22,92s

Letras 32,24s 21,98s

Objetos 52,31s 46,74s

Memória de Trabalho 
Fonológica (Teste MTF)

Pseudo Palavras 60p 69,4p

Dígitos OD 7,0p 13,8p

Dígitos OI 3,0p 6,2p

ESCRITA

Escrita de palavras (Teste TDE) 18p 30p

LEITURA

Palavras (Teste TDE) 61p 68p

     Velocidade de leitura oral 33ppm 97ppm

Velocidade de leitura silenciosa 35ppm 107ppm

Compreensão textual
(Teste de Compreensão Leitora)

1p 5p

ARITMÉTICA

Operações matemáticas
(Teste TDE) 15p 23p

Legenda: p=pontos, s= segundos, ppm= palavras lidas por minuto, OD= dígitos em ordem direta e 

OI= dígitos em ordem indireta.
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AVALIAÇÃO NEUROPSICOLÓGICA

A avaliação neuropsicológica investigou as 
habilidades intelectuais, cognitivo-linguísticas, 
percepto-motoras, bem como as funções execu-
tivas. Foram utilizados os instrumentos a seguir:

Escala de Inteligência Wechsler para 
Crianças-WISC-III11

Utilizada para avaliar habilidades cognitivas 
(recursos intelectuais para a aprendizagem). Com 
classificação nas escalas geral (QIT=73) e verbal 
(QIV=79) com ponderação limítrofe, as provas de 
execução (QIE=61) mostraram-se mais prejudica-
das, com ponderação intelectualmente deficiente. 
Os índices fatoriais relacionados à compreensão 
verbal (QI=87) mostraram-se em níveis médio-
-inferior. Os índices atencionais e de processamento 
da informação indicaram perfis limítrofes para o 
desenvolvimento e os de organização perceptual 
apontaram para categoria deficiente. As dificulda-
des acentuadas em tarefas de execução cognitiva, 
aliadas às alterações na organização da informação 
visual perceptiva, foram sugestivas de disfunções 
no processamento de áreas associativas parieto-
-occipito-temporais, importantes para o domínio de 
habilidades necessárias à aprendizagem da leitura, 
escrita e cálculo aritmético, desempenhos estes com 
escores rebaixados na escala utilizada.

Matrizes Progressivas Escala Geral12 

Os recursos de raciocínio lógico para resolução 
de problemas espaço-temporais tiveram classifica-
ção com percentil V, na categoria intelectualmente 
deficiente, representando limitações para estabele-
cer analogias e outras relações lógicas espaciais e 
temporais, em atividades não verbais.  

Teste Wisconsin de Classificação de 
Cartas-WCST13 

Esse instrumento avalia as funções executivas. 
Verificou-se que os recursos de raciocínio abstrato e 
capacidade para modificar as estratégias cognitivas 
em resposta a contingências ambientais mutáveis, 

correspondentes às funções executivas, mostraram-
-se prejudicadas na identificação do erro, na sus-
tentação da atenção e na produtividade da tarefa.

Teste Gestáltico Visomotor de Bender14 

Esse procedimento avalia a maturação per-
cepto-motora por meio da análise de traçados/
desenhos. A avaliação gráfico-percepto-motora 
revelou resultados abaixo da faixa etária de 6 anos, 
ou seja, a maturidade do sujeito para realizar tarefas 
gráficas, como a escrita, não correspondeu a sua 
idade cronológica, com prejuízos principalmente 
na construção de ângulos e orientação espacial 
(Tabela 3). 

E x a m e N e u r o p s i c o l ó g i c o 
Simplificado-BANI-TS15 

O teste foi utilizado na investigação das 
funções neuropsicológicas. Foram encontrados 
resultados satisfatórios nas provas relativas às 
funções motoras das mãos, às sensações cutâneas e 
sinestésicas, às funções visuais superiores e à des-
treza numérica. As dificuldades evidenciadas foram 
relacionadas aos processos de memória visual e 
auditiva de curto prazo, organização rítmica, às 
funções cognitivo-linguísticas (pragmáticas), lin-
guagem receptiva e expressiva, e habilidades em 
atividades de leitura-escrita.

Considerando que o ponto de coorte de apro-
veitamento médio ocorre em 70-80 pontos, 60% das 
provas tiveram desempenhos rebaixados, sugestivo 
de disfunções evolutivas de processamento, inte-
gração e regulação, necessárias à aprendizagem.

Na esfera da compreensão social e moral, o 
sujeito mostrou recursos satisfatórios, com com-
portamentos intencionais e colaborativos durante 
a avaliação submetida.
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TABELA 2. DESEMPENHO DO INDIVÍDUO COM SVCF NA AVALIAÇÃO NEUROPSICOLÓGICA

AVALIAÇÃO NEUROPSICOLÓGICA

HABILIDADES COGNITIVAS CLASSIFICAÇÃO

Recursos Intelectuais
(Teste WISC- III)

               QI Total=73p Limítrofe

               QI Execução=79p Limítrofe

               QI Verbal=61p I n t e l e c t u a l m e n t e 
deficiente

Ra c i o c í n i o  l ó g i c o 
(Matrizes Progressivas)

Raciocínio lógico para resolução 
de problemas espaço-temporais

P e r c e n t i l  V 
( i n t e l e c t u a l m e n t e 

deficiente)

Funções executivas 
(Teste WCST)

Recursos de raciocínio abstrato 
e capacidade para modificar as estratégias 

cognitivas 

Prejuízo na identificação 
do erro, na sustentação 
d a  a t e n ç ã o  e  n a 
produtividade da tarefa.

Funções 
neuropsicológicas 
(Teste BANI-TS)

Funções motoras das mãos Satisfatório

Sensações cutâneas e sinestésicas Satisfatório

Funções visuais superiors Satisfatório

Destreza numérica Satisfatório

Memória visual de curto prazo Alterado

Memória auditiva de curto prazo Alterado

Organização rítmica Alterado

Funções cognitivo-linguísticas (pragmáticas) Alterado

Linguagem receptiva e expressive Alterado

Leitura e escrita Alterado

Percepto-Motoras 
(Teste Bender)

OBTIDO/ ESPERADO

Ângulos 3p/11p

Desempenho referente 
a 6 anos de idade

Orientação espacial            5p/11p

Posição relativa 6p/11p

Escore global 19p/33p

Legenda: p=pontos.

Discussão

É importante considerar que o paciente aqui 
estudado apresenta em seu histórico importantes 
fatores de risco para problemas de aprendizagem, 
tais como hipertensão materna, sangramentos e 
contrações durante a gestação, prematuridade e 
baixo peso ao nascimento, que podem estar asso-
ciados às manifestações do quadro. Há na litera-
tura vários estudos que relacionam tais fatores de 
risco com o distúrbio de aprendizagem. Cabe aqui 
citar duas revisões sistemáticas que fizeram a 
análise de grande parte desses estudos. No estudo 

de Rodrigues, Melo e Fonseca16, foram analisadas 
18 pesquisas em que se observou pior desempenho 
acadêmico dos nascidos com baixo peso em com-
paração com os nascidos a termo, sendo constatada 
associação entre baixo peso ao nascer e compro-
metimentos cognitivos. Na revisão de Moreira, 
Magalhães e Alves17 buscou-se a associação entre 
a prematuridade com o desenvolvimento motor, 
comportamental e desempenho acadêmico. Foram 
incluídos no estudo 33 pesquisas e apenas quatro 
não encontraram nenhum efeito da prematuridade 
sobre os resultados. Assim, as autoras concluíram 
que prematuros são mais susceptíveis a alterações 
no desenvolvimento motor, de comportamento e 
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no desempenho acadêmico, quando comparados 
com os nascidos a termo.

Em relação à hipertensão materna, Chaim, 
Oliveira e Kimura18 realizaram um estudo com 
neonatos e encontraram que a pressão arterial dias-
tólica materna superior a 110 mmHg apresentou 
associação significativa com o baixo peso e a pre-
maturidade. Por outro lado, o estudo longitudinal 
realizado por Dias et al19 com 30 recém nascidos, 
filhos de mães que apresentaram hipertensão arte-
rial, encontrou que 30% eram prematuros e 17% 
deles eram pequenos para a idade gestacional. 
Todas as crianças foram reavaliadas entre 7 e 15 
meses e demonstraram exame neurológico e desen-
volvimento neuropsicomotor normais, não sendo 
possível qualquer correlação com os indicadores 
de risco.

Quanto aos indivíduos com SVCF, em estudo 
de caso20 realizado com seis pacientes norte-ame-
ricanos, verificou-se que o histórico de prematu-
ridade, atraso no desenvolvimento pré e pós-natal 
e atraso no desenvolvimento neuropsicomotor 
foram prevalentes entre os pacientes, pois cinco 
deles nasceram prematuros e todos tiveram baixo 
peso ao nascer. Ainda, todos os pacientes tiveram 
restrição no crescimento pós-natal. O atraso global 
de desenvolvimento e/ou deficiência intelectual 
foram encontrados em quatro dos seis pacientes. 
Um paciente teve desenvolvimento limítrofe de 
linguagem, e apenas um deles apresentou desen-
volvimento normal. 

Os autores discutem que, embora a pesquisa 
seja um estudo de coorte com uma amostra 
pequena, a probabilidade de que a prematuridade 
entre os pacientes tenha acontecido aleatoriamente 
é de cerca de 12,7%, ou seja, bem mais baixa do que 
a encontrada no estudo. Argumentam ainda que a 
deleção distal da região 22q11, onde se localiza o 
gene MAPK1, pode estar associada com o desen-
volvimento da placenta, levando à restrição do 
crescimento intrauterino, bem como o baixo peso 
ao nascimento. Sendo assim, o estudo expõe que 
embora os fatores de risco possam estar relaciona-
dos com os problemas de aprendizagem, muitos 
desses fatores podem ser na verdade condições da 
própria síndrome genética.

Este estudo não pretende determinar o perfil do 
distúrbio de aprendizagem na SVCF, pois o número 
restrito de sujeitos (caso clínico) não permitiria 
tal constatação. Buscou-se destacar os achados da 
avaliação multidisciplinar, uma vez que não foram 

encontrados trabalhos associando a avaliação fono-
audiológica e neuropsicológica em casos da SVCF. 
As buscas foram realizadas nas bases de dados 
Lilacs, Scielo, Pubmed, e Web of knowledge até o 
período de março de 2014.

Alterações em consciência fonológica foram 
descritas em pesquisa nacional realizada com 
indivíduos com sinais clínicos da SVCF. Tais 
indivíduos apresentaram alterações tanto em nível 
silábico quanto fonêmico em provas de consciência 
fonológica 21.

A investigação da memória de trabalho verbal 
(fonológica) em crianças e adultos diagnosticados 
com a SVCF demonstrou que há um comprome-
timento no processamento de informações envol-
vendo a memória de curto prazo. O estudo que 
investigou a relação entre SVCF versus memória 
de trabalho, revela que o desempenho desses indi-
víduos é significativamente pior quando comparado 
com o grupo controle 22.

Esses resultados corroboram os achados do 
presente estudo, pois na avaliação fonoaudiológica 
também foram verificados déficits nas habilidades 
de consciência fonológica e memória de trabalho 
fonológica. 

Uma única publicação foi encontrada 23 descre-
vendo o desempenho da velocidade de acesso ao 
léxico mental na SVCF. Os autores do artigo citado 
anteriormente também criticaram a falta de estu-
dos abordando o desempenho de acesso ao léxico 
mental nesta síndrome. Na referida publicação 
as crianças com SVCF apresentaram taxas muito 
baixas de erro (< 1%,) nas tarefas do teste RAN. 
Desta forma, não houve diferença estatisticamente 
significante entre crianças sem alterações e com 
SVCF. Esses dados divergem dos encontrados no 
atual estudo, que apontou para desempenhos abaixo 
da média, tanto em acertos quanto na velocidade 
de acesso ao léxico mental. 

Estudos internacionais relatam que crianças 
em idade escolar com SVCF apresentam déficits 
notáveis em matemática quando comparados com 
as habilidades de leitura e escrita que, geralmente, 
apresentam-se preservadas 23,25.

Entretanto, em estudo nacional 21, realizado 
com uma amostra de 35 indivíduos, com idades 
entre 6 e 24 anos, a linguagem escrita mostrou-se 
significativamente comprometida, visto que todos 
apresentam alterações, segundo os critérios de 
análise utilizados. A investigação da incidência 
dos problemas de aprendizagem na SVCF revela a 
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presença de distúrbios de aprendizagem em 77,1% 
dos sujeitos e dificuldades de leitura e/ou escrita 
em 22,9% 24.

As dificuldades aritméticas em crianças com 
SVCF são evidenciadas em tarefas de comparação 
de números, execução de cálculos e resolução de 
problemas 25. As dificuldades nesse tipo de ati-
vidade também foram encontradas no sujeito do 
presente estudo.

Em outro estudo de caso 26 realizado com um 
indivíduo de 11 anos de idade e com diagnóstico 
de SVCF, também foram aplicadas as provas de 
leitura, escrita e aritmética (TDE). Os resultados 
foram semelhantes aos observados no presente 
estudo, no qual se constatou desempenho aquém do 
esperado nas habilidades de aritmética, escrita e lei-
tura quando comparado aos níveis de escolaridade.

Uma das características desafiadoras da SD 
22q11.2 é o perfil cognitivo, que apresenta grande 
variabilidade quanto ao nível de prejuízo. Estudos 
apontam que as habilidades cognitivas (recursos 
intelectuais para a aprendizagem), podem estar 
preservadas ou até mesmo indicarem deficiência 
intelectual27-29.

Entretanto, parece haver um consenso entre a 
discrepância QIV (coeficiente intelectual verbal) 
e QIE (coeficiente intelectual de execução), com 
maiores prejuízos no QIE 27,28.

A superioridade do QIV sobre o desempenho 
do QIE é comum em crianças e adolescentes com 
a síndrome, sendo registrada diferença de 11,3 
pontos (ponto de corte para significância clínica) 
entre os coeficientes21.

No presente estudo, nas provas de habilidades 
cognitivas o sujeito apresentou melhores resultados 
nas atividades verbais (QIV=79), com ponderação 
limítrofe, comparados às provas de execução 
(QIE=61), cuja ponderação foi intelectualmente 
deficiente. Tais achados, referentes ao coeficiente 
intelectual, também são relatados na literatura27-29.

Algumas características neuropsicológicas 
têm sido identificadas como prejudicadas nessa 
população, como os quocientes verbais, habilidades 
viso-espaciais e motoras, memória viso-espacial 
de curto e longo prazo e funções executivas 25-27.

As funções neuropsicológicas mais prejudica-
das no sujeito relacionam-se à organização rítmica, 
memória de curto prazo, funções cognitivo-linguís-
ticas receptivas e expressivas, funções executivas 
e, habilidades de leitura-escrita, corroborando os 
achados da literatura4,24,27,30.

Conforme abordado anteriormente, a microde-
leção da região q11.2 de um alelo do cromossomo 
22 afeta o desenvolvimento e funcionamento de 
regiões corticais do cérebro. É importante con-
siderar que o paciente aqui estudado apresenta 
em seu histórico importantes fatores de risco 
para problemas de aprendizagem (prematuridade, 
hipertensão materna, sangramentos e contrações 
durante a gestação), que podem ser agravantes das 
manifestações do quadro, porém, tais fatores de 
risco por si só não justificam todas as dificuldades 
encontradas, pois, primariamente, há uma mutação 
genética que acarreta em alterações no desenvol-
vimento de áreas corticais do cérebro importantes 
para a aprendizagem 20.

Diante dos resultados expostos, verificaram-
-se perturbações em aspectos neuropsicolinguís-
ticos que são importantes para o processo de 
aprendizagem.

Pesquisa recente realizada com 60 sujeitos 
noruegueses com SVCF revelou que apenas um 
indivíduo não precisou de suporte acadêmico 
durante a fase escolar. Os demais fizeram ou fazem 
o uso de professores especiais ou frequentam salas 
de apoio para lidar com dificuldades em matemá-
tica, leitura e escrita 31.

Considerando esse panorama, é imprescin-
dível a avaliação das habilidades relacionadas à 
aprendizagem em indivíduos com SVCF, pois o 
diagnóstico e a intervenção precoce são fatores 
determinantes para garantir melhores prognósticos. 
O estudo interdisciplinar, fonoaudiológico e neu-
ropsicológico de síndromes neurogenéticas pode 
possibilitar o aumento na compreensão da relação 
cérebro-comportamento e ainda, o desenvolvi-
mento de propostas interventivas mais específicas.

Conclusão

Os resultados da avaliação fonoaudiológica e 
neuropsicológica mostraram déficits nos aspectos 
relacionados ao processamento fonológico, veloci-
dade e compreensão de leitura, escrita e aritmética, 
decorrentes de alterações no desenvolvimento das 
competências percepto-motoras, psicolinguísticas 
e de funções executivas na sustentação da atenção 
seletiva e alternada. Algumas funções neuropsi-
cológicas encontraram-se preservadas, tais como 
as funções motoras das mãos, sensações cutâneas 
e sinestésicas, funções visuais superiores e des-
treza numérica. Tais habilidades são importantes 
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vias de aprendizagem, podendo ser valorizado o 
ensino multissensorial como recurso pedagógico 
e terapêutico.

Deve-se levar em consideração que o sujeito do 
estudo apresenta em seu histórico fatores considera-
dos de risco para os transtornos de aprendizagem e 
estes, recorrentes na SVCF, podem contribuir com 
os resultados observados.
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