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PREFACIO EM PORTUGUES

A versao original do “22911- Guia Educacional” foi-nos encaminhada por meio de nosso Ins-
tagram (@cienciaesaude.sd22g11.2). Na busca por divulgar informacdes cientificas que pu-
dessem auxiliar no manejo clinico e inserg¢do social de individuos 2211 e suas familias, vimos
neste rico material a oportunidade de trazer seu conteldo a comunidade falante de lingua
portuguesa.

O material foi traduzido com o apoio da Faculdade de Ciéncias Médicas da Universidade Esta-
dual de Campinas (Campinas, Sdo Paulo, Brasil) e esperamos que o acesso ao seu contetdo -
voltado principalmente para educadores e familias, sem deixar de ser interessante para todos
os profissionais de saude - traga oportunidade de conhecimento e seja um instrumento facili-
tador da inclusdo de estudantes com S. delegdo 22q11 no ambiente académico, de integracéao
com seus colegas de classe e de relagdes saudaveis na sua vivéncia escolar.



Agradecemos imensamente a oportunidade que nos foi oferecida pela pela Asociaciéon Sin-
drome 22911 de traduzir este documento. Caminhamos juntos pela disseminagdo de conheci-
mento sobre a S. delegcao 22q11!.

Campinas, 29 de novembro de 2021.

Profa. Dra. Vera Lucia Gil da Silva Lopes (vgslopes@unicamp.br),
Médica Geneticista

Professora Titular em Genética Clinica
Faculdade de Ciéncias Médicas
Universidade Estadual de Campinas

Isabela Maya Wayhs Silva (belamws@hotmail.com)
Pés-Graduanda em Ciéncias Médicas

Faculdade de Ciéncias Médicas

Universidade Estadual de Campinas
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PREFACIO

Como mae de uma menina com sindrome 22q11 e profissional da area educacional, sempre me
preocupei que os professores ndo entendessem minha filha ou lhe dessem “rétulos” que nao
correspondessem a ela. E pelo mesmo motivo que muitas familias pedem que nossa associacéo
organize palestras em centros educacionais e cada vez mais pessoas, da escola, vém nos pedir
orientacoes.

Atualmente, quase ndo ha informagdes disponiveis em ambiente educacional sobre essa alte-
ragdo genética tdo frequente e pouco conhecida. Isso apesar do fato de que a melhor forma
de ajudar um aluno com sindrome 22q11 é conhecer sua realidade para ter empatia por ele g,
assim, favorecer seu processo de ensino-aprendizagem.

Este guia pretende ser uma ferramenta para esses profissionais. Esperamos que com ele com-
preendam as caracteristicas mais frequentes dos alunos com a sindrome 22q11, mas também o
quao diferentes podem ser os seus perfis. Também que possam nomear as manifestacdes dessa
alteracado e encontrar diretrizes metodoldgicas que norteiem seu trabalho com essas criangas
e adolescentes.

Durante anos, no Conselho de Administracdo da Associacao da Sindrome 2211, tivemos o de-
sejo de apresentar este guia educacional para ajudar profissionais e familias, mas também, e
acima de tudo, estudantes.

TINAT



Foi um prazer contar com os grandes profissionais que nos apoiaram, orientaram, aconselharam
e que colaboraram conosco repetidamente e em diferentes ocasides. Neste guia, seu trabalho
e experiéncia profissional com pessoas com a sindrome 22q11 foram simplesmente essenciais.

Também quero mencionar aqui como o trabalho conjunto tem sido essencial para os autores
dessa guia. Sem o apoio incondicional e a motivagdo que a Lara me deu, este projeto nao teria
se tornado realidade.

Criangas e adolescentes com sindrome 22q11 ndo séo diferentes dos demais. Eles tém, e é im-
portante que os profissionais da educacgao saibam disso, caracteristicas e necessidades espe-
cificas, assim como os demais alunos tém as suas. Quando entendermos isso, falaremos sobre
inclusao de verdade.

Obrigado ao COCEMFE por tornar este projeto possivel.

Aldha Pozo,
Presidente da Associacao da Sindrome 22911

e Sindrome 22q11. Guia Educacional
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PROLOGOS

Com cerca de 7000 doencas e alteragdes genéticas consideradas raras, incomuns ou de baixa pre-
valéncia, o que distingue a sindrome da dele¢éo 22q11.2 (abreviadamente, sindrome 22q11) das demais?
Em minha experiéncia profissional, muito enriquecida nos ultimos anos pela colaboragdo de um grande
grupo de especialistas de outros paises e de nossos colegas do Instituto de Psiquiatria e Saude Mental
do Hospital Geral Universitario Gregorio Maraidn, resumiria isso em trés pontos basicos:

@ Sua frequéncia, estimada entre 1:2.000-4.000 nascimentos, o que a torna a anomalia cromossémica
intersticial com maior incidéncia em humanos.

@ Sua capacidade de passar despercebida, especialmente se ndo estiver associada a anomalias con-
génitas do coragédo ou palato.

@ Seu padrio consistente (e também variavel) de dificuldades de aprendizagem e disturbios compor-
tamentais, que permite um monitoramento préximo e precoce de possiveis problemas e uma inter-
vengao precoce e especifica.

Na infancia, o ambiente escolar e o relacionamento com outras pessoas da mesma idade sao aspectos
fundamentais para o desenvolvimento. As intervencdes destinadas a melhorar a integragéo social e o
desempenho académico de meninos e meninas com sindrome de deleg¢ao 22q11.2, sem duvida, le-
vardao a um melhor progndstico a longo prazo e a um maior grau de autonomia pessoal na vida adulta.

Dr. Sixto Garcia-Minaur
Secdo de Genética Clinica, Instituto de Genética Médica e Molecular (INGEMM),
Hospital Universitario de La Paz, Madri



O poeta Rainer Maria Rilke afirmou que a verdadeira péatria do homem ¢é a infancia. Tanto a
infancia como a adolescéncia sdo fundamentais pelo que nelas se vive e porque também de-
senham o esboco do que serd a vida adulta. Mas elas ndo sao faceis. Longe de cenas adocadas
(e sempre idealizadas) de filmes e historias, eles enfrentam aventuras arriscadas e perigos, que
nem sempre terminam bem e que, em muitas ocasides, trazem sofrimento emocional. Criancas
e adolescentes com a sindrome 2211 experimentam esses estagios com mais dificuldades do
que a maioria de seus colegas. Para eles, quase tudo é mais complicado: eles ficam “ruins” mais
vezes e tém que ir a consultas médicas, de enfermagem e outros profissionais; € mais dificil para
eles estabelecer e manter relacionamentos com amigos e colegas de classe, e também adap-
tar-se as mudancas que a vida traz consigo; enfrentam mais problemas de aprendizagem e de
acesso ao mercado de trabalho e apresentam com maior frequéncia sintomas mentais, como
ansiedade e depressdo, entre outros.

Os familiares constituem, como sempre acontece, uma peca-chave no tecido emocional e vital
das pessoas com a sindrome 22q11. Acompanham estas criancas nas suas dificuldades e nas
suas alegrias e, cada uma a seu modo e a partir do seu lugar, partilham-nas e fazem-nas suas.

Este guia € uma etapa muito importante para todos eles. Contribuira para melhorar sua qualida-
de de vida na escola, lugar central na infancia e na adolescéncia, e, portanto, para melhorar seu
presente e futuro.

Dr. David Fraguas
Chefe da sec¢do de psiquiatria do Hospital Clinico San Carlos de Madri

e Sindrome 22q11. Guia Educacional



e Sindrome 22q11. Guia Educacional

INTRODUG A

«Cada crianca possuli caracteristicas, interesses, capacidades e

necessidades de aprend

jonai cebidos e os prog !

educacionais devem ser con as .
gue considerem a gama dessas diferentes caracteristicas € necessidades

(Unesco, 1994).

izado que lhe séo préprios. Os sistemas
ramas aplicados de modo

O guia que vocé tem em maos tem como objetivo ajuda-lo a entender melhor as pessoas com a
sindrome 22q11.2 (que chamaremos “sindrome 22q11”), uma sindrome genética complexa que apre-
senta alteragdes no neurodesenvolvimento e grande variabilidade na manifestacdo de seus sinto-
mas. Tal como acontece com a maioria das doeng¢as raras ou incomuns, &€ bastante desconhecida
para a populagao em geral, apesar da incidéncia de 1:22000-4000 nascimentos.

A sindrome 22q11 inclui alteragcdes de perda (delegéo) e ganho (duplicagdo) da regido cromos-
sbmica 22911, embora geralmente se refira a primeira, que esta associada a outras anomalias
congénitas (do coracéo, palato etc.).



Embora a delegao seja conhecida ha muitos anos, quando a sindrome de DiGeorge foi descrita,
a identificacédo da duplicagao foi muito mais recente, gragas ao desenvolvimento de novas técni-
cas moleculares. Suas manifestagdes clinicas sdo muito mais leves e variaveis. Este guia se refere
principalmente a sindrome 22q11 causada pela delecdo, mesmo sem a intencéao de excluir casos
por duplicagdo, para os quais hd menos informacdes disponiveis no momento.

Este trabalho nasceu com a missao de oferecer a vocé uma visao global das principais caracte-
risticas educacionais e necessidades de aprendizagem que vocé pode encontrar quando ja tem
alunos diagnosticados em sua sala de aula. E imprescindivel que vocé tenha informacdes sobre
essa sindrome e suas implicagdes na escola, para que possa impulsiona-los a desenvolver todo
o seu potencial e atingir seus objetivos no meio académico e no seu desenvolvimento pessoal.

Esse conhecimento, somado a observagéo individual de suas capacidades, evitara o uso de “ro-
tulos” errébneos que ocultam suas verdadeiras potencialidades.

A primeira segéo deste guia € ocupada por seus protagonistas, um grupo de alunos e alunas
cujos perfis foram tragados pelos profissionais que colaboraram neste trabalho e que sintetizam
algumas das caracteristicas mais frequentes da sindrome 22q11. No entanto, gostariamos de
destacar sua grande variabilidade clinica e lembrar que pode haver tantos perfis quanto pesso-

as com esta alteragédo genética.

e Sindrome 22q11. Guia Educacional
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Delecao

Matematica
Patio
Habiliqqdes Amigos escolar
sociais
Bullying Transigcao Duplicagio

Em seguida, expomos algumas das situagdes escolares mais relevantes que merecem atencao
especial para apoiar e compreender essas criangas. Incluimos também possiveis diretrizes de
intervencao que podem ser Uteis no dia-a-dia da sala de aula, bem como uma descrigdo dos
pontos fortes e fracos que os alunos com a sindrome 22q11 podem apresentar.

Por fim, se vocé quiser saber um pouco mais sobre essa sindrome, encontrara mais informacdes na
ultima parte da guia, que também investiga as diferengas entre os transtornos de perda e duplicagéo.

Vamos conhecer cada um de nossos protagonistas.



1. ALUNOS E ALUNAS
COM SINDROME 22011

A seguir, vamos apresentar-lhe Silvia, Jodo, Isabel, Fernando... estes companheiros de viagem
foram criados pelos profissionais que participaram na preparacao e revisdo deste guia com base
na experiéncia acumulada, bem como nos dados dos estudos consultados.

Cada um desses perfis o ajudara a identificar as situagdes mais frequentes que criangas e
adolescentes com a sindrome 22q11 encontram em seu dia-a-dia. Por meio desses exemplos,
iremos percorrer as diferentes etapas de sua vida na escola, da infancia a adolescéncia.

e Sindrome 22q11. Guia Educacional
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Jodo tem cinco anos e esta cursando o ter-
ceiro ano da Educacgéo Infantil. Seus pais
foram a vérios especialistas desde que ele
nasceu e ele foi recentemente diagnosti-
cado com sindrome de delegao 22q11.

Quando ele entrou no jardim de infancia,
ainda estava usando fraldas e ainda nio
tem controle do esfincter urinario. A esco-

la planeja comecar a trabalhar na retirada
da fralda diurna em colaboracdo com a
familia. Jodo sofre de um problema renal,
devido a uma ma formacao dos rins.

Ele também tem um atraso na fala. Quan-
do ele foi para a escola com trés anos de
idade, ele falava palavras isoladas. Hoje
ele ja fala algumas frases de trés palavras,
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Silvia tem nove anos e estd no terceiro
ano do Ensino Fundamental. Quando
ela tinha dois meses, ela foi diagnosti-
cada com sindrome de delegao 22q11.

Desde que saiu do jardim de infancia, é
dificil para ela se concentrar por vérios
minutos em uma tarefa. Ela se distrai fa-
cilmente e tem dificuldade para retomar
a atividade, porque ndo descobriu o que
tem que fazer.

A professora dela diz que ela nao fica quie-
ta na cadeira e que muitas vezes se levanta
para ir ao banheiro; algumas vezes para fa-
zer Xixi, outras para passear.

Sua voz € anasalada e as vezes dificil de en-
tender. Quando tem que falar em grupo ou
apresentar um trabalho, fala muito baixo.

Silvia tem escoliose, um tipo de desvio da
coluna, e os médicos disseram aos pais
que em alguns anos ela terd que colocar
um colete ortopédico antes de pensar em
uma cirurgia.
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sabe

Isabel tem oito anos e esta no terceiro ano do
Ensino Fundamental. Quando ela tinha um més
de idade, ela foi diagnosticada com sindrome
de delegao 22qg11.

Ela teve atraso motor: comegou a andar por vol-
ta dos dois anos e meio de idade. Atualmente ela
€ muito autbnoma, mas nao muito agil nas cor-
ridas ou saltos, por isso ndo gosta da disciplina
de Educacgao Fisica e gasta muita energia para
acompanhar o jogo dos colegas no patio.

Ela nasceu com uma ma formagao cardiaca que
exigiu uma cirurgia quando tinha cinco anos.

Antes dos dois anos fez uma cirurgia de palato
para corrigir uma fenda palatina. Ela ainda tem
dificuldade em articular alguns fonemas e sua
fala as vezes € pouco inteligivel, com uma voz
acentuadamente anasalada. Isabel frequenta
duas sessdes semanais de Fonoaudiologia.

Isabel também nasceu com hipotonia (baixo
ténus muscular) e isso afeta sua coordenacéao
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Fernando

Fernando tem nove anos e esta no quarto ano do Ensino
Fundamental. Quando ele tinha dois meses de idade, foi
diagnosticado com sindrome de delegao 22q11.

Ele adora esportes. Futebol e basquete sdo sua paixao,
embora ndo seja muito bom nisso, pois tem dificuldades
psicomotoras. Também néo pratica muito, pois os pais
sempre lhe disseram para ter cuidado: tem um desvio sig-
nificativo da coluna e quando crianga fez uma cirurgia no
coracéo. Ele diz que adoraria estar melhor de saude para
que seus companheiros pudessem escolhé-lo na hora dos
jogos €, assim, estar no recreio com eles, ja que costuma
jogar sozinho.



Na escola, eles ndo mexem com ele,
mas também ndo o tornam parte do
grupo. Nunca contam com ele para
fazer times, nem o convidam para ani-
versarios. Desde a chegada de uma
monitora escolar, essa situagcdo vem
melhorando.

Fernando adoraria ter amigos para ir
ao pargue e brincar no patio. Ele nao
sabe o que estd acontecendo, mas
ele acha que é “bobo” ou que eles nao
andam com ele porque ele tem “uma
sindrome” (ele ouviu seus pais e mé-
dicos falarem sobre isso, mas ndo tem
certeza do que é).

Alguns dias, ele diz a eles que ndo tem
vontade de ir a escola nem de fazer
nada. A disciplina de que mais gosta
€ a que ensina cidades e rios, porque
consegue memorizar facilmente.

Seus pais o matricularam em aulas
particulares, pois embora ele consi-
ga acompanhar a quarta série, possui
um atraso de um ano em Matemética.
Porém, desde que comegou a usar o
abaco, ele estd se aprimorando muito
nesse assunto. Por enquanto ndo pos-
sui nenhuma adaptacéao curricular.

Durante seus anos na escola, ele teve
varios ataques epilépticos nos quais
precisou de cuidados da equipe de en-
fermagem.

Fernando vai a muitos check-ups mé-
dicos e nao gosta disso: no dia que vai
ao hospital para a consulta ndo costu-
ma voltar a escola.

@ Sindrome 22q11. Guia Educacional



Miguel tem doze anos e estd no sexto ano
do Ensino Fundamental. Ele foi diagnostica-
do com sindrome de delegao 22q11 quan-
do tinha seis anos.

Desde que tinha um ano de idade, Miguel
sempre foi uma crianca muito inquieta. E
dificil para ele terminar qualquer atividade
OU jogo e seus pais comentam que em casa
ele é “muito exigente”. Aos dois anos, ele foi
diagnosticado com transtorno de déficit de
atencao e hiperatividade (TDAH).

Quando esta na sala de aula, ele faz co-
mentdrios inadequados. Os professores
ndo sabem o que fazer, pois interrompe
as explicagcdes e atrapalha o ritmo da aula.
Seus colegas dizem que ele € muito “chato”
e que passa o dia todo “enchendo”. Isso sig-
nifica que em atividades em grupo ou em
pares, ninguém quer estar com ele. Miguel
fica furioso e os professores precisam inter-
vir para que alguém se junte a ele.



Miguel tem uma deficiéncia intelectu-
al leve. Até agora, passou em todos os
anos escolares com apoios em sala de
aula e com uma pequena adaptacdo
curricular em varias disciplinas, entre
elas Matematica e Portugués.

E dificil para ele acompanhar o ritmo
da classe e é preciso decidir o que fa-
zer no préximo ano, quando passara
ao Ensino Médio. Interromper os estu-
dos formais ou fazer uma adaptacao
curricular significativa sdo alternati-
vas, mas ainda outras possibilidades
estdo em avaliacdo. A escola conver-
sou com a familia e juntos estdo avali-
ando a melhor opg¢édo para ele.

Parece que ele gosta de estar com os
companheiros, embora diga que nao
tem amigos porque ndo € como eles.
Os meninos e meninas, por sua vez,
disseram a professora que acham a
companhia dele “chata”.

Ressaltam que ele ndo entende as regras dos
jogos e, por isso, hdo as cumpre. Ele pode es-
tar brincando feliz €, de repente, ficar zangado.
Isso também tem causado algumas discus-
soes, porque eles ndo entendem suas varia-
coes de humor.

Em casa, quando tem que fazer as tarefas esco-
lares e ndo consegue, fica frustrado e descon-
ta nos pais, grita, joga a mochila... as vezes eles
conseguem reconduzir a situagao e terminar a
tarefa; outras ndo. Em reunides com seus pro-
fessores, os pais disseram que ndo conseguiam
lidar diferente quando acontecia esta situagao.

Miguel gostaria de ser policial ou jogador de
futebol. Ele ndo se dd bem com o irméo de dez
anos (ele parece estar com ciimes) e nao vai
ao parque porque hao tem amigos la. Passa a
maior parte das tardes com os primos, com
quem se da muito bem e gosta de brincar. Ele
€ muito carinhoso com eles e nao costumam
brigar. Além disso, ao participar das atividades
com eles, aprende coisas novas: ja sabe quais
sdo as regras do futebol, como fazer a cama e
como poér a mesa.

@ Sindrome 22q11. Guia Educacional



Maria

Maria é uma adolescente de quinze anos
que iniciou o segundo ano do Ensino Mé-
dio Obrigatdrio. Dois anos depois, ela foi
diagnosticada com sindrome de dele¢ao
22qgM.

Maria foi aprovada no Ensino Fundamen-
tal com apoio, mas sem maiores dificul-
dades. No entanto, apds a conclusao, ela
comecgou a ter problemas com varias dis-
ciplinas, especialmente matematica.

Sua matéria favorita € o Portugués. Seus
professores disseram que ela |&é muito
bem e que praticamente ndao tem erros
de ortografia.

Antes da mudanca para o Ensino Médio,
Maria perguntou aos pais se ela ficaria com
0s mesmos colegas. Isso chamou a aten-
cao deles, mas eles nao deram importan-
cia e ela continuou a frequentar a mesma
escola onde havia feito o primeiro grau.



Porém, quando terminou, disse que
ndo queria continuar estudando.
Seus pais atribuiram isso as suas difi-
culdades com os estudos e o quanto
Ihe custou passar em cada disciplina.

Naquele mesmo verdo, ela verbali-
ZOu que nao queria ver seus colegas
novamente. Em seguida, seus pais
foram alertados e perguntaram se
algo havia acontecido. Maria disse
que riam dela pelo jeito que falava,
porque demorava muito para fazer
0s exercicios, porque nao era boa nos
esportes e que, em uma ocasiao, ela
até recebeu um tapa no pulso. Dian-
te disso, eles decidiram muda-la para
uma escola menor.

Naquele primeiro ano, ela passou em
matematica com muito esforco, tan-
to por parte dela como de seus pais.

Maria frequentava aulas particulares
e todos os dias seus pais dedicavam
horas para ajuda-la em matematica,
a matéria em que ela apresentava
mais dificuldade e tinha desempenho
pior. Por isso, quase nao tinha tempo
livre nas tardes e fins de semana para
compartilhar momentos de brinca-
deiras com os colegas e nunca se in-
tegrou a um grupo social.

Tudo isso foi dificil para Maria e um
“desgaste” para seus pais, a ponto
de ela desenvolver sintomas de fobia
pela matematica.

Seus pais estdo preocupados. Dizem
que parece que ela nao aprendeu
nada com o que estudou no primeiro
ano, apesar do grande esforco feito.
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Ana tem sete anos e estd no segundo ano do Ensino Funda-
mental. Quando ela tinha quatro anos, uma duplicagao 22g11
foi detectada em testes genéticos. No caso dela, em vez de
ter perdido um pequeno fragmento do cromossomo 22 (a re-
gido 22911.2), como nos perfis anteriores, ela tem trés copias
em vez de duas.

Ela frequentou um jardim de infancia em uma escola comum
e o primeiro ano do Ensino Fundamental também em uma es-
cola comum, mas com uma sala de aula especializada em TEA
(transtorno do espectro autista). Ela estd atualmente em um
Centro de Educacao Especial.



Ela se comunica com pictogramas e lin-
guagem de sinais. Embora ainda tenha
dificuldade em entender os comandos e
frases simples (algo que a familia e a es-
cola estdo trabalhando) e ndo conseguir
conversar, ela comegou a dizer algumas
palavras, como “mae’, “escola”, “carro’, o
que melhorou a comunicagdo com seu
ambiente. Seus pais estdo muito felizes
com isso, pois ela tem menos acessos de
raiva e pode explicar e pedir algumas das
coisas de que precisa.

Ana usa um tablet em sala de aula e pe-
las TIC (tecnologias de informacéo e co-
municacgao) esta iniciando corretamente
a alfabetizac&o. Possui bomm dominio de
ferramentas tecnoldgicas.

Como ela esta com hipotonia (baixa for-
¢a muscular), ela vai ao fisioterapeuta ao

sair da escola. Além disso, duas vezes por
semana, consulta o fonoaudidlogo.

Ela precisa de ajuda para realizar as ativi-
dades da vida diaria e ainda nao realizou
o treinamento esfincteriano, por isso re-
quer o acompanhamento e atengdo de
um adulto ao longo do dia.

Ela usa aparelho auditivo desde os quatro
anos de idade, pois tem de perda auditiva
neurossensorial. Além disso, ela usa 6cu-
los desde os seis anos, porque tem hiper-
metropia.

Ana ndo costuma ficar doente, mas pre-
cisa de acompanhamento de seu neuro-
logista.
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Alex tem oito anos e estd no segundo ano do
Ensino Fundamental. Quando ele tinha sete
anos, foi detectado nele, como na Ana, uma
duplicagao 22q11 em testes genéticos.

Ele ndo preenche os requisitos para o di-
agnostico de transtorno do espectro autista
(TEA), mas tem algumas de suas caracteristi-
cas, como dificuldades de relacionamento e
comunicacao social e flexibilidade limitada as
mudancas.

Ele tem intencdo comunicativa e comunicagéo
verbal. Quando chega a escola, conta coisas
de casa, mas as vezes lhe falta coeréncia na
fala. Os professores observaram que quando
as questdes sdo fechadas e especificas ndo
ha problema, porém, fica muito dificil para ele
compreender os duplos sentidos e se sente
perdido diante das questdes abertas.

Ale)(



Todas as manhas, ele realiza o mesmo
ritual ao entrar na sala de aula. Caso
contrério, tem “acessos de raiva’, algo
que também acontece em casa. Se a
mae nao vai busca-lo, o que € comum,
os professores tém que avisar antes
(como em tantos outros momentos)
para que ele tenha tempo de assimilar
€ se organizar, ja que ndo é muito flexi-
vel a mudancas.

Ele aprende muito bem por repeticéo e,
portanto, permanece em sala de aula o
maior tempo possivel, tendo assimilado
facilmente as rotinas de sala de aula por
imitar seus colegas. Ele tende a ficar
confuso e tem dificuldade de concen-
tragcdo, mas quando seu professor lhe
diz o que fazer, ele comeca a trabalhar
sem dificuldades.

Alex acompanha o andamento do curso
e precisou de pouca adaptagao curricu-
lar para facilitar os tempos de atividades
e as falas, ja que tende a fazer uma leitu-
ra literal tanto das perguntas quanto das
respostas. A compreenséo verbal e de
leitura € um pouco dificil para ele.

E muito dificil para ele tomar decisdes,
entdo tanto em casa quanto na escola es-
tao trabalhand oa escolha apenas entre
duas opg¢oes. Porém, ndo é facil para ele,
ele fica muito nervoso e acaba se vendo
em blogueios mentais.

Também apresenta dificuldades nas re-
lacdes sociais. Quase sempre esta so-
zinho no patio, talvez por desinteresse
pelas brincadeiras dos companheiros
ou por nao o integrarem no grupo. Ele
também nao sabe como brincar.
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Manifestacdes da sindrome 22q11
por meio de diferentes perfis

Com esses oito meninos e meninas, nossos protagonistas, procuramos mostrar do que eles gos-
tam, o que fazem de melhor, e quais sdo os medos, dificuldades e as caracteristicas mais comuns
dos alunos com a sindrome 22q11. Talvez vocé tenha reconhecido neles um menino ou uma meni-
na com quem ja trabalhou ou que estad agora em sua sala de aula, embora o perfil seja um pouco
diferente. Nisso reside a grande variabilidade desta sindrome: cada pessoa apresenta suas parti-
cularidades e, ao reconhecé-las, a abordagem escolar pode ser mais acolhedora.

A seguir, vamos nos aprofundar nas caracteristicas que vimos na Ana, Jodo, Fernando, Isabel... e
explicar brevemente quais sao suas implicagdes.

A sindrome 22q11, conforme j& indicado na introdugéo, pode ser uma sindrome de delegao ou
duplicacao, para a qual ha menos informacdes disponiveis. Suas manifestacdes clinicas estéo rela-
cionadas principalmente as diferentes estruturas e érgaos afetados, que podem ser as seguintes:



e problemas musculo-
esqueléticos (como a
escoliose da Silvia ou
o desvio da coluna do
Fernando).

A maioria estd matriculada na modalidade de Ensino Fundamental com apoio educacional. Sera
principalmente no Ensino Médio que serdao necessarias adaptacdes metodoldgicas e/ou de acesso,
sem a necessidade de adaptagdes curriculares significativas para boa parte dos adolescentes.
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A medida que envelhecem, al-
guns mantém o tonus muscular
baixo; isso pode afetar as habili-
dades psicomotoras, tanto gros-
sas (isso acontece com Fernan-
do, que néo é bom no futebol)
quanto finas (acontece com a
Isabel, que tem problemas para
abotoar a roupa e demora para
escrever porque € dificil para

ela segurar o lapis). Por esse
motivo, estimulagéo precoce, fi-
sioterapia e terapia ocupacional
podem ser de grande ajuda.



Jeuoloeanp3 einy ‘| bgz awoapulg @




Em matematica, os problemas costumam ser maiores, principalmente em meninos e meninas
com sindrome de delegio 22q11 (na duplicagdo 22q11 podem ser iguais ou menos intensos), ja
que costuma haver uma discalculia espacial que é evidente a partir dos oito ou dez anos.

8 Sindrome 22q11. Guia Educacional

Em algumas dessas criangas € jovens, a
memoria € um ponto forte. Eles podem
facilmente se lembrar de listas apresen-
tadas verbalmente e o aprendizado de
repeticdo também é um ponto forte,
como acontece com o Alex. No entan-
to, isso ndo acontece com todos. Em
alguns casos, podem nao se lembrar

de conteudos académicos ou outras
informacgdes nas quais tenham traba-
Ihado assiduamente, como foi o caso
da Maria, cujos pais reclamaram que ela
nao parecia ter aprendido nada no ano
anterior, apesar do esforgo feito.

Quanto 3 interagdo social, pouca
iniciativa no contato social (Alex,

por exemplo) ou uma familiaridade
excessiva, 0 que ocasiona situacdes
socialmente inadequadas (Miguel). As
vezes, alteragoes de humor sem moti-
Vo aparente acontecem, dai as subitas
mudangas de humor do Miguel, que
dificultaram seu relacionamento com
os colegas.



Devido as manifestacdes clinicas da sindrome 22q11, consultas médicas e diferentes terapias
podem ser frequentes, principalmente entre o nascimento e os seis anos, quando sdo muito
necessarias e também se estendem aos anos escolares do Ensino Fundamental.

A média de especialistas que esses meninos e meninas procuram durante os primeiros anos de
vida é de cerca de nove profissionais diferentes (cardiologia, imunologia, otorrinolaringologia,
nutricao, genética etc.). Além disso, em alguns casos, essas consultas médicas sdo somadas a
diferentes terapias (fonoaudiologia, fisioterapia, estimulacdo, psicoterapia, terapia ocupacio-
nal, etc.) e intervencdes cirurgicas.

E importante ter empatia com essa realidade e entender como eles podem se encontrar quan-
do voltarem para a sala de aula. Para isso, a comunicacao das familias com o corpo docente é
imprescindivel no que diz respeito as informacdes médicas, caso sejam relevantes. Da mesma
forma, os professores devem indicar os trabalhos que ndo puderam realizar nessas auséncias,
para que possam continuar com o ritmo de seu grupo o maximo possivel.

Esses alunos tendem a ser emacionalmente Além disso, muitas vezes sofrem de pro=
dependentes, tanto das pessoas quanto blemas de autoestima e motivagdo devido
das situagdes, e, portanto, também sao as dificuldades académicas e de relaci-
facilmente influenciados, como € o caso onamento social com os colegas, como
da Isabel. aconteceu com o Fernando e a Maria.
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Da mesma forma, € comum que eles
tenham poucos recursos para en-
frentar e se defender de situacdes
sociais nocivas, razao pela qual sdo
frequentemente vitimas de bullying,
tanto fisico quanto em suas relacoes
sociais, por suas diferencas fisicas
ou intelectuais, como acontece com
a Maria, Fernando, Alex, Miguel ou
Silvia.

Em alguns casos, a perseveranga no
comportamento e a falta de flexibilidade
levam a repeticao de uma atitude ou
comportamento. Isso se deve a incapaci-
dade de modificar sua resposta motora
ou verbal, ou mudar de assunto ou ativi-
dade, como acontece com o Alex.

Pessoas com a sindrome 22011 regularmente ex-
perimentam ansiedade excessiva e preocupagdes
que afetam a memoria de trabalho. Eles podem
apresentar, como a Isabel e o Jodo, ansiedade sub-
jacente, sem expressa-la de forma manifesta devi-
do aos seus problemas de comunicagao verbal.



Criancas e adolescentes com a
sindrome 22q11 podem precisar de
cuidados de saiide na escola. Se hou-
ver necessidade de administracao
de medicamentos prescritos por um
medico especialista, sondas, alimen-
tagdo por gastrostomia, cardiopati-
as, etc., é necessaria a figura de um
profissional da area de enfermagem,
como € o caso do Fernando.

E importante também ter a figura de
um monitor escolar para trabalhar e de-
senvolver habilidades sociais, autono-
mia pessoal e inclusao com os pares,
como € o caso também do Fernando.
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2. ENTENDENDO 0S ALUNOS
COM SINDROME 22011
EM DIFERENTES CONTEXTOS

@ Patio escolar

Para criangas e jovens com a sindrome 2211, o recreio pode nao oferecer a infinidade de bene-
ficios que ele oferece aos demais. Neste caso, pode nao ser um ambiente que permite interacdo
com outras pessoas em uma atmosfera ludica e descontraida, mas sim um lugar hostil no qual:




@ S30 vitimas de bu-

Ilying, com possiveis
repercussdes emo-
cionais (principal-
mente ansiedade ou
depressao) e acadé-
micas, que podem
leva-los a querer sair
da escola.

@ Podem necessitar de

um maior acompan-
hamento do adulto,
por se tratar de um
espago com regras
totalmente distintas
das da sala de aula,
as quais precisam ser
explicadas para entédo
serem assimiladas.

@ Podem necessitar da

figura de referéncia e
do acompanhamento
de um adulto tam-
bém para sentirem
seguranca e impulso
ao comegarem a esta-
belecer relacdées com
0Ss seus pares.

Por tudo isso, é de extrema importancia que as escolas tenham um espago com diferentes alter-
nativas de brincadeiras e um monitor escolar para facilitar a integracao entre os estudantes,
respondendo assim a diversidade presente no ambiente escolar e favorecendo a inclusao de
todos os alunos.
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Assédio moral
(bullying)

Criangas e adolescentes com sindrome 22q11 sdo um grupo muito vulneravel ao bullying em toda
a sua fase educacional. Esse risco pode aumentar devido as dificuldades de aprendizagem e de
relacionamento social, pelas caracteristicas fisicas e pelas deficiéncias e limitacdes nas estratégi-
as de defesa e de contar o que estd acontecendo com eles. De acordo com estudos recentes, 80%
sofrem de bullying em algum momento durante seu tempo na escola.

Eles podem sofrer assédio de dois tipos:

ra\
=)

Consiste em nao lhes dar atencao ou
exclui-los das atividades sociais desen-
volvidas tanto na escola (recreio, férias
ou dias especiais no centro académico)
como fora dela (aniversarios, atividades
extracurriculares etc.). Geralmente tem
consequéncias emocionais negativas a
médio e longo prazo.



‘ Bullying fisico € yerbal

E um tipo de assédio mais direto e ime-
diato. Existem agressdes de natureza
fisica por meio de agressao, empurrao,
retirada de material escolar etc., ou
verbalmente, com insultos ou humilha-
coes. Essas situacdes ocorrem em am-
bito privado ou em publico.

As repercussdes desses dois tipos de bullying na autoestima sao muito profundas e duram até
a idade adulta.

E muito importante que a equipe docente preste atengdo especial a esses alunes, pois a maioria de-
les ndo verbalizara diretamente aquelas situagdes de assédio que vivenciam no dia a dia. Ainda, pelo
desejo de serem aceitos, podem vir a considerd-las normal e ndo expressd-los.

E necessario garantir que os centros educacionais sejam locais seguros, que criangas e jovens
possam frequentar com alegria e tranquilidade, em um espago de respeito e sem risco de algo
desagradavel ocorrer.
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Habilidades
académicas

Nessa area, eles tém maiores dificuldades em aprender o que Iéem (devido a proble-
mas de compreensao de leitura), em lembrar fatos, escolher detalhes relevantes e tirar
conclusdes. Isto se deve a déficits na memoadria de trabalho e a baixa capacidade visual
e espacial.

Em relagao a escrita, a hipotonia pode complicar para alguns deles tarefas que exigem
agilidade e controle meticuloso dos movimentos, como segurar um lapis. Eles também
podem sentir dores nas maos e nos pulsos, o que os leva a ter mais fadiga porque ten-
dem a aplicar muita forga ao pegar o lapis.

Nesses casos, pode ser eficaz permitir o uso de tablets ou a manutencao de letras
maiusculas por mais tempo.




A matematica é, geralmente, a primeira area ou matéria em que apresentam dificul-
dades significativas.

Eles costumam ter dificuldade em resolver tarefas visuais e espaciais, como conse-
quéncia de déficits na memadria de trabalho e fungdes de processamento numérico
prejudicadas.

Também apresentam dificuldade para entender e representar quantidades, bem
como para acessar o sighificado numérico de digitos e formas simbolicas (abstratas).
Isso € chamado de acalculia espacial, e se deve a uma alteracdo do neurodesenvol-
vimento, sendo caracterizada por déficits na representacao espacial da informacao
numeérica.

E um problema neuroldgico, pois as evidéncias indicam que existem anomalias na
rede frontoparietal, o que significa que nao pode ser totalmente corrigido pela tera-
pia, mas sim sendo uma condi¢gdo que os acompanhara ao longo da vida.

Uma abordagem para aprender matematica de um ponto de vista visual, experi-
mental e manipulativo pode melhorar seus resultados. O uso de abacos, incluindo
computadores e tablets, pode suprir parte das dificuldades geradas pela acalculia
espacial, ser motivador e, assim, reforgar o aprendizado.
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Nas disciplinas curriculares restantes, os alunos com sindrome 22q11 podem seguir
o ritmo dos seus pares, com apoios € adaptagcoes nao significativas, como ocorre
nas Ciéncias Sociais e Ciéncias Naturais.

Em escolas com um projeto bilingue, eles podem encontrar dificuldades, a menos
que a segunda lingua coincida com sua lingua materna. A disciplina de inglés deve
ser ministrada com os suportes e/ou adaptacdes necessarias, mas as demais disci-
plinas devem ser ministradas em seus préprios idiomas.

Em relagdo a Educacgao Fisica, podem necessitar de alguma adaptagcéo de acesso
devido as suas condi¢des fisicas. Este momento de esporte € um bom momento
para promover o relacionamento social com os colegas.

Essas criancas e adolescentes podem adquirir conhecimentos das disciplinas de
Artes e MUsica ao mesmo tempo que seus pares, o que pode ajudar a melhorar sua
autoestima.

O ritmo e o sentido musical sdo um dos seus pontos fortes. Pela sua capacidade
motivacional, esta disciplina permite trabalhar as competéncias sociais € emocio-
nais com os seus colegas, desde que a aprendizagem em sala de aula seja realizada
de forma vivencial.




@ Transigdo educacional

Mudangas de escola, curso ou modalidade de ensino costumam implicar modificacdes na dina-
mica de trabalho, ritmo, horarios etc., 0 que para esses alunos envolve um grande esfor¢co de
adaptacdo. Portanto, podem surgir diversos sintomas de ansiedade que também dificultam sua
percepcdo do ambiente educacional como seguro e acolhedor e influenciam negativamente
sua motivacao e desempenho.

E importante e aconselhdvel que o grupo de amigos com quem as criangas ou adolescentes tenham
maior afinidade permaneca estével, tanto nas mudancas de curso como de série escolar. Manter
um ou dois amigos serd emocionalmente essencial e beneficiara seu processo de aprendizagem.

Estas mudangas devem ser acompanhadas de preparagao e envolvimento por parte da familia
e do ambiente escolar (tanto os professores que saem como os que as recebem) e é oportuno
que elas sejam consideradas na tomada de decisdes, recebendo as informagdes antecipada-
mente e tudo claramente explicado. Esses periodos também poderiam ter uma duragdo maior
para que eles consigam atingir a correta adaptagédo ao novo ambiente.
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@ Relacionamento
com os iguais

A falta de habilidades sociais € comum em criangas e adolescentes com a sindrome 22q11, que,
muitas vezes, encontram dificuldades no relacionamento com seus pares. Eles podem mostrar
interesse por eles, mas, as vezes, sua baixa competéncia social os impede ou torna dificil manter
as amizades.

Seus problemas em compreender o contexto também complicam esse aspecto. E complexo
para eles internalizar e realizar uma compreensao correta da linguagem; ndo entendem piadas,
ironias, duplo sentido, algumas expressdes faciais e gestos.

As vezes, suas respostas ndo sio adaptadas as situacées e eles podem fazer um julgamento
errébneo da interagdo social que esté ocorrendo, fazendo comentarios fora de contexto.

Para promover a sua integragdo em sala de aula e melhorar a sua aprendizagem e competéncias
sociais, € importante trabalhar em “grupos grandes” (o que se fard, sempre que necessario, de
forma progressiva, de pequenos para grandes grupos). Esta abordagem facilita a aprendizagem
por imitagdo. Por tudo isso, sempre que possivel, o aprendizado em grupo deve ser realizado
sala de dentro da aula.

O conhecimento dos professores sobre as caracteristicas do aluno com sindrome 22q11 é im-
portante para coloca-los em um grupo que se relacione com ele, facilitando, assim, sua inclusao.



E imprescindivel atender a adaptacdo socioemocional dessas pessoas e trabalhar as habilidades
sociais que Ihes permitam se relacionar de forma adequada com o meio ambiente. Os desequi-
librios ndo sao tao relevantes na primeira infancia, mas tornam-se mais evidentes a partir dos
oito ou nove anos.

E conveniente prestar especial atencdo & falta de motivacéo e desinteresse que podem mani-
festar desde a pré-adolescéncia, tanto nas atividades da sala de aula como nas que decorrem
fora dela (excursdes, trabalhos em grupo...). Esse desinteresse pode ser nutrido pela falta de
relacionamentos sociais significativos ou pela rejeicdo direta de seu grupo de colegas. Alguns
desenvolvem apatia (falta de motivagéo e energia e apatia extrema) por diferentes razdes, in-
cluindo depressdo na infancia e adolescéncia.

Na progressao para o Ensino Médio, é necessério que a equipe de orientacdo forneca aos alu-
nos e seus familiares informagdes sobre os diferentes itinerarios educacionais que podem aces-
sar, oferecendo-lhes possibilidades de continuidade da formagao.
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3.0 QUE PODEMOS FAZER?

de alunos com sindrome 22q11

@ Algumas caracteristicas

@® Quociente de inteligéncia (Ql) limitrofe ou
deficiéncia leve.

@® Problemas de aprendizagem, especial-
mente em célculo e raciocinio abstrato.

@ Problemas de cognicédo social: dificulda-
des em compreender o mundo social e
adaptar-se a ele.

@ Problemas de funcdo executiva (planeja-
mento, execugao de atividades comple-
xas e inibicdo de impulsos).

@ Estilo de pensamento inflexivel.

@ Dificuldades para controlar as emogdes.

@ Dificuldades no contrle motor.

@ Aumento do risco de sinto-
mas mentais, especialmente
ansiedade, depressao, trans-
torno de déficit de atencao
e hiperatividade (TDAH),
transtorno obsessivo-com-
pulsivo (TOC), tiques, tracos
de TEA (transtorno do es-
pectro do autismo), psicose.

Delecdo 22q11



puplicacao 22qM

Dificuldades de aprendizagem, especialmente o raciocinio abstrato.

Problemas de cognigao social, embora um pouco menos do que
na sindrome da delecéo.

Problemas de funcao executiva (planejamento, execucéo de ativi-
dades complexas e inibicdo de impulsos), embora um pouco me-
nos do que na sindrome de delec¢ao.

Estilo de pensamento inflexivel, com dificuldades de adaptacao,
embora um pouco menos do que na sindrome de delecao.

Dificuldades para controlar as emogdes. Dificuldades no controle
da motricidade.

Aumento do risco de sintomas mentais, especialmente ansieda-
de, depressao, transtorno de déficit de atencéo e hiperatividade
(TDAH) e transtorno do espectro do autismo (TEA).
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Pontos fortes € frun:.:os
de alunos com sindrome 22q11

Pontos fortes

t Na idade escolar, a habilidade verbal € semelhante ou melhor do que a de seus colegas.

Capacidade de linguagem expressiva. Este

aspecto pode ser limitado no caso de dificul- Boa capacidade

dades significativas de prontncia do idioma. de reconhecer e
discriminar estimu-
los auditivos, bem
como reconhecer
os sons da fala.

Bons resultados em memoaria mecénica verbal e
aprendizagem mecanica. Eles tém uma boa capa-
cidade de repetir, apés um periodo de tempo, uma
lista de componentes apresentada verbalmente.



‘ k Facilidade de se concentrar em uma
Unica tarefa sem distracoes.

Dominio das fases iniciais de
leitura e ortografia.

Eles tendem a ter uma atitude cal-
ma e amorosa. No entanto, alguns
pré-adolescentes e adolescentes
passam por um periodo de irrita-
bilidade ou disturbios comporta-
mentais que se alternam com sua
habitual atitude afetuosa.

k Bom desenvolvimento,
além do talento musical.

/\_

Facilidade de reco-
nhecimento de letras
e inicio da grafia.

- k Facilidade de imitar o que
eles observam ao redor.

Boa motivagao e desenvolvi-
mento de habilidades operaci-
onais em informatica. Pode ser
limitado em casos de quociente
de inteligéncia (Ql) baixo ou
muito baixo.
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Processamento nao verbal - ..
Habilidades visuais e motoras

No que diz respeito a compreensao
nao verbal, apresentam dificuldade
em usar e captar sinais como expres-
sOes faciais, tom de voz, postura etc.
para direcionar ou refinar informa-
¢des, o que pode levar a dificuldades
de comunicacéo social.

Dificuldade em atividades que
envolvam movimentos contro-
lados e altamente precisos, em
que processos oculo-manuais
sdo usados simultaneamente
(olho, méo, dedos).

Habilidades de organizagao
visual e espacial Memoédria
Dificuldade de orientagéo no Quando se trata de memadria operacio-
espaco, localizagcdo de obje- nal, eles tém dificuldade em manter as
tos, compreenséo das rela- informagcdes em mente enquanto pres-
¢Oes espaciais entre objetos tam atencdo em outra coisa.

ou coisas (na frente, atras, di-

reita, esquerda) e em analisar
a forma dos objetos.
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Funcionamento executivo e problemas de atencgao

Dificuldades de planejamento e organizagao.

Atencao seletiva e sustentada: eles mostram dificuldades em prestar atengéo a informagoes
relevantes e sdo facilmente distraidos.

Déficit de resposta inibitéria que afeta o nivel de aten¢éo e se manifesta com distracao e difi-
culdade em prestar atencgao.

Distracdo: tendéncia a se fixar em pequenos detalhes e ignorar os importantes.

Rigidez mental: o déficit nas fungdes executivas os impede de gerar alternativas e dificulta o
salto da ordem estabelecida.

Dificuldades de aprendizagem de leitura Dificuldades de voz e fala

¢ A maioria dos meninos e meninas
tem uma voz mais grave do que
outros de sua idade, bem como um
timbre hipernasal, devido a disfun-
¢éo velofaringea.

Problemas de compreenséao de leitura.

Dificuldade em aprender com o que
|éem, problemas para entender, lembrar
fatos, escolher detalhes relevantes e
tirar conclusdes. Isso pode ser devido a
déficits na memoria de trabalho e baixa » Dificuldade em articular consoantes
capacidade visual e espacial. fricativas e africadas.
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@ Diretrizes metodolégicas
para professores

Desenvo\v'\mento
cogn'\t'wo




Des

com

nvolvimento
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Interagir entre os diferentes professores para adaptar a quantidade de
trabalhos de casa as capacidades de cada um.

Respeitar o ritmo deles ao escrever a agenda, retirar os materiais,
realizar as atividades etc.

Nos exames, apresentar:
¢ Perguntas claras e inequivocas.

« Verbalizar a afirmacéo e verificar se eles a compreenderam (pergun-
tando o que devem fazer). Se néo, repita ou explique.

¢ Destacar a palavra-chave da frase.
o Apresentar atividades de relacionamento com imagens.

o Fazer perguntas que possam ser respondidas em poucas palavras,
pois eles apresentam dificuldades no sequenciamento de ideias.

Envolver a familia para que trabalhem os textos em casa e conversem
sobre os temas que serdo discutidos em sala de aula.

Fazer avaliagdes sempre que possivel, por meio de trabalhos realizados
tanto em sala de aula como em casa, oral, individualmente ou em
pequeno grupo, e complementar as perguntas com imagens etc.
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\\qb'\\'\c_iddes
Socials

Promover o recreio acompanhado, se necessario, por professores e
colegas de referéncia.

Oferecer conteudo para o recreio e atividades alternativas.
Estabelecer regras de classe claras e estruturadas.

Proporcionar modelos de respostas emocionais adequadas (aprendi-
zagem por imitacao).

Criar ambientes relaxados para evitar tensoes.

Garantir a continuidade dos companheiros mais proximos nas mudan-
¢as de curso.

Trabalhar em situacdes especificas, dizendo a eles, em tempo real,
quando alguém esta brincando ou como as pessoas se sentem sobre
certas situacoes.



Informe as familias sobre as situagdes e dificuldades sociais
do aluno, para que possam resolvé-las em casa.

Desenvolver atividades de habilidades de conversacédo (des-
crever, falar sobre um tépico atual etc.).

Praticar o role-playing (interpretacédo de papéis) como dina-
mica de grupo, o que permite trabalhar a empatia e as habili-
dades sociais. Ensine-os a identificar os interesses dos outros
para que possam falar sobre eles; oferega perguntas para aju-
dé-los a iniciar conversas.

Habilidades
Socials
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4. QUER SABER MAIS SOBRE A
SINDROME 220117

@ Delecdo 22q11

A delecao 2211 € a anormalidade cromossémica submicroscopica com maior incidéncia, com
uma frequéncia estimada na populacdo geral de 1:2.000-4.000 recém-nascidos, embora seja
muito possivelmente maior.

A “Delecao” se refere a perda de um fragmento de material cromossémico e da informacgao
genética que ele contém (vem do grego deleterios e significa “destruir, eliminar”), neste caso a
regido cromossdmica 22q11. A grande variabilidade das manifestagdes clinicas desse transtorno
entre pessoas que perderam a mesma quantidade de material genético ainda nao foi explicada.
Considera-se que existem outros fatores genéticos, ainda nao identificados, que modificam o
impacto da delegao em cada individuo. Espera-se que eles venham a ser conhecidos nos proxi-
MOos anos.



LY NUANL

As manifestacdes da sindrome da delegcao 22q11 estao principalmente relacionadas as diferen-
tes estruturas e érgéos afetados:

e Anormalidades cardiacas congénitas (50-75%).

e Fendas ou fungéo palatina deficiente (60%).

e Problemas de regulagédo do calcio com tendéncia a hipocalcemia ou
queda do nivel de célcio no sangue (50%).

e Predisposicdo a infeccdes nos primeiros anos de vida e aparecimen-
to de processos autoimunes.

A presenca ou auséncia desses problemas e sua gravidade variam de uma pessoa para outra.
Além disso, eles ndo estao relacionados entre si; ou seja, a existéncia de uma anomalia cardiaca
nao implica uma maior probabilidade de sofrer de problemas de palato ou atraso no desenvol-
vimento psicomotor.

Além dessas questdes médicas, mais relevantes nos primeiros anos de vida, as pessoas com
sindrome 22q11 apresentam particularidades no desenvolvimento psicomotor e dificuldades de
aprendizagem muito especificas, as quais foram descritas ao longo desta guia.

O atraso no desenvolvimento da linguagem é muito comum (80%), independentemente de ha-
ver ou ndo um problema de palato associado.

Durante o periodo escolar, frequentemente se manifesta um déficit na memoaria de trabalho, o
que dificulta o processamento das informacdes e o raciocinio abstrato necessario para resolver
problemas, entender bem o que se |é e fazer célculos matematicos. Embora esses déficits sejam
muito especificos, eles podem passar despercebidos pelos préprios professores.

@ Sindrome 22q11. Guia Educacional
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Transtornos comportamentais como déficit de ateng¢ao, ansiedade, transtorno desafiador de
oposigdo e transtorno obsessivo compulsivo (TOC) também sdo comuns. Tudo isso torna esses
alunos mais vulneraveis no ambiente escolar, principalmente em momentos de maior demanda
académica e social, como a adolescéncia.

Esses problemas de aprendizagem e integragao social preocupam muito as familias. A delegdo
22911 também predispde ao aparecimento de transtornos psiquiatricos na idade adulta. A fre-
quéncia de esquizofrenia em adultos com sindrome de dele¢ao 22q11 é 20 vezes maior do que
na populagao em geral.



@ Duplicagdo 22q11

A duplicacao € a anormalidade cromossémica complementar a delegdo e ocorre pelo mesmo
mecanismo molecular. E o outro lado da mesma moeda. Suas manifestacdes costumam ser
mais brandas e menos reconheciveis, podendo passar completamente despercebidas. A dupli-
cacao é muito dificil de detectar usando a técnica de FISH, que por muitos anos tem sido a for-
ma padrao de diagnosticar a delecao 22g11. O desenvolvimento de novas técnicas moleculares,
como a MLPA ou a array-CGH, tem permitido sua identificacao.

Ao contrario do que acontece com a delegao, cujo diagndstico pode ser suspeitado na maioria
dos casos devido ao padrao de problemas médicos e certos tracos faciais caracteristicos, dupli-
cacoes sdo identificadas em pacientes estudados por diferentes motivos, que também estdo as-
sociados a delegdo, mas que de forma isolada sdo pouco especificos (baixa estatura, dificulda-
des de aprendizagem, anomalias cardiacas congénitas, transtorno do espectro do autismo etc.).

A duplicacao 22q11 é atualmente considerada uma variante gendmica que predispde a disturbi-
os do neurodesenvolvimento, muitas vezes herdada de um genitor assintomatico.
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CREDITOS

Equipe da Area de Desenvolvimento Educacional e Profissional do COCEMFE

Juan Modesto Garcia Olmo

Responsavel da Area, é licenciado em Servico Social, mestre em Direcdo e Gestdo da Assis-
téncia Social e Servigo Social. Possui diversos treinamentos relacionados a gestdo de equi-
pes, lideranga e colocagéo profissional. Possui mais de 30 anos de experiéncia em gestao

e execucao de projetos sociais com populagdes diversas, mais de 25 anos em gestao de
equipes e mais de 20 anos na criagdo e desenvolvimento de projetos para pessoas com defi-
ciéncia.

Rocio Bordoy Lobo

Coordenadora do Programa de Educacéao, possui diploma em Educagéo Social, mestrado em
Psicomotricidade, mestrado em Atendimento Precoce, sendo especialista em Habilidades
psicomotoras terapéuticas, especialista em Orientacdao do Trabalho e mestre em Terapia do
Movimento pela Danga. Possui mais de 20 anos de experiéncia em projetos de intervengao
social em ambientes de vulnerabilidade e exclusdo social com pessoas com e sem deficiéncia
em diferentes entidades, e mais de cinco anos de experiéncia em intervencao corporal tera-
péutica com diferentes populacdes, sendo orientada, entre outros aspectos, para a inclusao.



Cristina Garcia Nunez

Tutora tecnoldgica do Programa de Educacgéo, € licenciada em Docéncia e licenciada em Psi-
cologia com mencao em Psicologia da Educacao e mengédo em Psicologia da Saude e Inter-
vencao em Transtornos Mentais e Comportamentais. Possui diversos treinamentos para alunos
com necessidades especificas e dificuldades de aprendizagem. Possui mais de nove anos de
experiéncia em sala de aula, nos quais tem trabalhado pela inclusdo de alunos e optado por
metodologias inovadoras que promovem o desenvolvimento integral desde a primeira infancia.

Maryorie Benavides Benavides

Tutora tecnoldgica do Programa de Educacao, ¢ licenciada em Docéncia na Educacao Infan-
til e especialista em TIC adaptada a educacao especial e musicoterapia. Grande parte de sua
experiéncia tem se concentrado em trabalhar para melhorar a qualidade de vida de pessoas
com deficiéncias fisicas, organicas e intelectuais. Possui ampla experiéncia em projetos de
tecnologia educacional, nos quais tem colaborado com diversas entidades espanholas. Ela
tem trabalhado pela inclusdo plena de pessoas com deficiéncia por mais de nove anos e por
trazer metodologias inclusivas para a sala de aula.
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Equipe de Educagao da Associagcao 22q11

Desenvolvimento de conteuido:

Aldha Pozo Rodriguez

Presidente da Associacédo de Sindrome 2211 e mae de uma menina com diagndstico de Sindro-
me 22911, é graduada em Audi¢ao e Ensino de Linguagem, intérprete de libras e possui estudos
em Psicopedagogia e Integracédo Social. Possui vasta experiéncia em intervengao e gestao na
area da deficiéncia em entidades publicas e privadas. Possui mais de dez anos de experiéncia
no desenvolvimento de projetos educacionais em Centros de Educacao Ordinéaria e Especial,
vinculados a area da deficiéncia auditiva.

Lara Garcia Cela

Responsavel pelo Servigco de Orientagédo e Informacao Educacional da Associacao 22911, é
licenciada em Pedagogia na especialidade de Educacao Especial, especialista em Atendimento
Precoce, mestre em Gestao de Centros de Servigo Social e mestre em Musicoterapia, € possui
estudos na licenciatura em psicologia. Possui varios treinamentos sobre necessidades especificas
de aprendizagem e inovacao educacional. Possui vasta experiéncia profissional em formacéo e
gestdo educacional. Possui mais de dez anos de experiéncia lidando com diferentes populagdes,
sempre orientada principalmente a pessoas com deficiéncia e suas familias, desenvolvendo e
implementando oficinas familiares.



Colaboracgao e revisao técnica

Sixto Garcia-Minaur

Ele é pediatra e especialista em genética clinica. E responséavel pela Secido de Genética Clinica
do Instituto de Genética Médica e Molecular (INGEMM) do Hospital Universitario de La Paz de
Madri, onde ingressou em 2008. Desde entdo tem participado ativamente no atendimento
multidisciplinar de pessoas com anomalias congénitas e doengas raras, e tem colaborado com
grupos de apoio. Faz parte da equipe U753 do Centro de Pesquisas Biomédicas em Rede de
Doencas Raras (CIBERER) e participa de projetos de pesquisa sobre a sindrome 22q11.

David Fraguas

E psiquiatra, chefe da secéo de psiquiatria do Instituto de Psiquiatria e Satide Mental do Hospital
de Clinicas San Carlos de Madrid e coordenador dos servicos de saude mental do Distrito
Central de Madrid. E também investigador do Centro de Investigacido Biomédica da Rede de
Saude Mental (CIBERSAM) e professor associado da Faculdade de Medicina da Universidade
Complutense de Madri. David Fraguas tem experiéncia no atendimento clinico de pessoas com
disturbios do neurodesenvolvimento e sindromes genéticas, como a sindrome 22q11. Participa
de projetos de pesquisa nacionais e internacionais sobre a saude mental de pessoas com
sindrome 22qg11.
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Vocé pode encontrar mais informagdes e recursos
no site da Associagédo de Sindrome 22q11:

www.22q.es

ﬂ 22q Espana @22qg.es
O 22q Espana @22g_es

Asociacién Sindrome 22q11 @22q_es
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info@22qg.es
663 812 863
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