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Resumo: Introdugdo: A Sindrome de Williams-Beuren (SWB) ¢ resultado da dele¢do do cromossomo 7q11.23.
A presenca de transtornos psiquiatricos, tais como Transtorno de Ansiedade Generalizada, Déficit de Atengdo e
Hiperatividade, entre outros, j& foram descritos nesta sindrome. Objetivo: Este estudo teve como objetivo identificar
possiveis sintomas clinicos nos individuos com SWB e as possiveis consequéncias na qualidade de vida. Método:
O grupo amostral com SWB constituiu-se por 20 individuos com idade entre 11 e 16 anos e 22 individuos com
desenvolvimento tipico (DT). Os instrumentos utilizados foram: Critério de Classificagdo Econdmica Brasil para
estimar o poder de compra das familias urbanas; o Questionario de Capacidades e Dificuldades (SDQ), que possibilita
uma medida util em psicopatologia aplicada a criangas e jovens com 4 a 17 anos de idade; e o Questionario de
Avaliacao de Qualidade de Vida em Criangas e Adolescentes (AUQEI), que tem como objetivo avaliar a sensagao
de bem-estar mediante a opinido da propria crianga e adolescente. Resultados: Os resultados sugerem que os
adolescentes com SWB possuem uma boa qualidade de vida, apesar de apresentarem maiores possibilidades de
sintomas psiquiatricos. Estes resultados sao validos, ja que a qualidade de vida ¢ mensurada a partir da subjetividade
do individuo avaliado. Conclusdo: Chega-se a hipotese de que os adolescentes com SWB podem apresentar uma
distorgdo da realidade para o fator positivo/otimista, possivelmente baseada em algumas caracteristicas da propria

sindrome, tais como: sdo sempre alegres e sorridentes, fatores associados a deficiéncia intelectual.

Palavras-chave: Sindrome de Williams, Sintomas Clinicos, Qualidade de Vida.

Evaluation of the influence of clinical symptoms on the quality of life in
individuals with Williams-Beuren Syndrome

Abstract: Introduction: Williams-Beuren Syndrome (WBS) results from a deletion in the chromosome 7q11.23.
Psychiatric symptoms, such as Generalized Anxiety Disorder (GAD), Attention Deficit Hyperactivity Disorder
(ADHD), and others, have been described in this syndrome. Objective: The main purpose of this study was to
identify related clinical symptoms in individuals with WBS and the impact of this disorder in their quality of life.
Method: The study sample included 42 individuals aged 11 to 16 years divided into two groups: a study group
composed of 20 individuals with WBS and a control group comprising 22 individuals with typical development.
The following instruments were used in this evaluation: Brazilian Criterion of Economic Classification (CCEB),
to estimate the purchasing power of urban households; Strengths & Difficulties Questionnaire (SDQ), to provide a
useful measure of psychopathology applied to children and youth aged 4-17 years; and Quality of Life Evaluation
Scale (AUQEI), to assess the feeling of well-being according to the opinion of the child and adolescent. Results:
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The results suggest that adolescents with WBS have a good quality of life despite presenting greater possibilities

of psychiatric symptoms. These results are valid considering that quality of life is measured from the opinion of

the assessed individual. Conclusion: We hypothesized that adolescents with WBS can present a distortion of reality

regarding the positive/optimistic factor, possibly based on some characteristics of the syndrome such as being always

cheerful and smiling, which are factors associated with intellectual disability.

Keywords: Williams-Beuren Syndrome, Clinical Symptoms, Quality of Life.

1 Introducgao

A Sindrome de Williams-Beuren (SWB) foi descrita
pela primeira vez por Williams, Barratt-Boyes e
Lowe (1961) e Beuren, Apitz e Harmjanz (1962) que
observaram caracteristicas faciais tipicas associadas
A estenose supravalvular adrtica, hipercalcemia
infantil e deficiéncia intelectual em pacientes nio
aparentados. E um disttrbio relativamente raro do
desenvolvimento neuroldgico, resultado de uma
delegao hemizigética de 25-30 genes no cromossomo
7q11.23 (EWART etal., 1993; KORENBERG, 1993;
HILLIER et al., 2003). A SWB ocorre em cerca
de 1 em cada 8.000 nascidos vivos (MARTENS;
WILSON; REUTENS, 2008).

Esta sindrome apresenta maiores potencialidades
em habilidades de linguagem contrastada com o
severo déficit em habilidade visuoespacial, desta
forma, frequentemente ¢ descrita por um perfil de
“picos e vales”. Sao considerados altamente socidveis,
sorridentes e com um alto nivel de desenvolvimento
verbal. Frequentemente apresentam deficiéncia
intelectual leve a moderada e apresentam dificuldades
em: raciocinio espacial, solucionar problemas e
motricidade fina (NUNES, 2010). Além do mais,
exibem um forte impulso para se engajarem socialmente,
com aumento da propensio em abordar estranhos
(JARVINEN-PASLEY et al., 2008; JAVINEN;
BELLUGI, 2013; HAAS; REISS, 2012).

A literatura também descreve os individuos com
SWB como mais ansiosos, distraidos, hiperativos e
propensos em apresentar dificuldades de relacionamento
com colegas de mesma idade cronoldgica, (criangas da
mesma faixa etdria) ou aqueles com niveis semelhantes
de déficit cognitivo (DYKENS, 2003; EINFELD;
TONGE; FLORIO, 1997; EINFELD; TONGE;
REES, 2001; GREER et al., 1997).

Mervis et al. (2015) avaliaram 79 individuos
com SWB entre 18 meses e 17 anos de idade e
12 adultos. Os resultados indicaram variagées muito
amplas em relagao as avaliagbes padronizadas de
inteligéncia, vocabuldrio e desempenho académico.
Os niveis de adaptagdo variam de deficiéncia grave
a média, assim como, o comportamento disruptivo
foi classificado desde a extrema dificuldade a sua

auséncia. Mais da metade dos participantes foi
diagnosticada com transtorno de ansiedade, além
disso, um quarto das criangas foi diagnosticada com
transtorno desafiador opositivo ou transtornos do
comportamento disruptivo - sem outra especificacio,
e um terco das criancas rastreou positivamente para
o transtorno do espectro autista.

Um estudo transversal, analisou o perfil do
comportamento adaptativo em 100 adolescentes
e adultos com SWB e usou a escala Independent
Revised - Comportamento (SIB-R). Os achados
indicaram um déficit significativo relativo as habilidades
motoras e habilidades de vida em comunidade,
em comparagio ao desempenho nas interagées
sociais, habilidades de comunicacio e habilidades
de vida pessoal (FU, 2015). Malone e Stoneman
(1990) e Beadle-Brown et al. (2000) destacam que
o desenvolvimento da cognigao estd associado com
o desenvolvimento do comportamento adaptativo
e, consequentemente, influencia a qualidade de
vida. A terapia ocupacional atua na vertente dos
transtornos de saide mental comuns na infincia e
na adolescéncia e visa melhorar a sadde, promover a
autonomia e inclusio social (FLEITLICH-BILYK;
GOODMAN, 2004).

Um estudo brasileiro (DEL COLE et al., 2013)
analisou o desempenho ocupacional em relagio
as Atividades Bdsicas de Vida Didria (ABVD) e
Atividades Instrumentais de Vida Didria (AIVD)
em 10 adolescentes e jovens adultos com SWB e
identificou que nove entre dez individuos apresentam
dependéncia grave alusiva aos cuidados familiares
em ABDV e AIVD. Os principais problemas
comportamentais relatados pelos pais envolvem: a falta
de atencio, alteracio no contato social e excesso de
ansiedade. Além disso, este estudo constatou também,
dificuldades em interacoes e relacionamentos pessoais,
empobrecimento significativo do repertério social
e de papéis ocupacionais, em relacio ao contexto
social/ambiental em que se encontravam.

Estudos apontam que a qualidade de vida consiste
em possessdo dos recursos necessarios para a satisfagao
de necessidades e desejos individuais, participagio em
atividades que permitem o desenvolvimento pessoal,
a autorrealizagdo e uma comparacio satisfatoria
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entre si mesmo e os outros (DANTAS, 1997;
SHIN; JOHNSON, 1978; HINDS, 1990). Para
criangas e adolescentes, a perspectiva da qualidade
de vida também estd associada a distAncia entre
seus desejos e a realidade momentinea (CALMAN,
1984). Pesquisas em satide mental centram-se em
questdes de que a baixa qualidade de vida pode ser
consequéncia da disfungio, incapacidade e deficiéncia

(JANSEN et al., 2011).

A partir da perspectiva de que o déficit cognitivo,
deficiéncia fisica e sintomas clinicos possam afetar a
qualidade de vida, a hipétese é de que a percepcio
dos adolescentes com SWB sobre sua qualidade de
vida seja inferior em relagdo 4 dos adolescentes de
desenvolvimento tipico (DT). Assim, o principal
objetivo deste estudo foi avaliar se a qualidade de
vida de adolescentes com SWB ¢ deficitdria em
relacdo a adolescentes com DT e se a presenca
de sintomas clinicos influencia negativamente a

qualidade de vida deles.

2 Método

2.1 Grupo amostral

O grupo amostral com SWB foi composto por
20 adolescentes e os critérios de inclusio foram:
ter idade cronoldgica entre 11 e 16 anos; apresentar
o diagnéstico de SWB confirmado geneticamente
por andlise clinica e exame de citogenética molecular
(Hibridiza¢do in situ por Fluorescéncia — FISH);
residir no Estado de Sao Paulo e ser cadastrado na
Associacio Brasileira de Sindrome de Williams

(ABSW).

O grupo de DT foi constituido por 22 adolescentes
que eram parentes ou amigos do grupo com SWB.
Os critérios de inclusao estabelecidos foram: residir
no Estado de Sao Paulo e apresentar pareamento
com o grupo SWB nos requisitos idade, género e
classificagio econ6émica.

2.2 Instrumentos de avaliacao

2.2.1 Critério de Classificagao
Econoémica Brasil (2011)

O questiondrio utilizado foi desenvolvido pela
Associagao Brasileira de Empresas em Pesquisa
(ASSOCIACAO..., 2011), na qual o critério de
Classificagio Econdmica Brasil enfatiza a funcio
de estimar o poder de compra das familias urbanas
e a divisao de mercado é definida exclusivamente
por classes econdmicas. Foi construido por meio
da utilizagao de técnicas estatisticas que sempre se

baseiam em coletivos, de forma que a probabilidade
de classificagio correta é alta e a probabilidade de erro,
baixa. Assim, os casos incorretamente classificados
serdo pouco numerosos de modo a nio distorcer
significativamente os resultados da investigagio.

2.2.2 Questionario de Capacidades e
Dificuldades (SDQ)

O SDQ é um questiondrio breve de rastreamento
de possiveis sintomas psiquidtricos em criancas e
adolescentes entre 4 € 17 anos de idade. A versio
selecionada para este estudo foi P4-17 - SDQ e impacto
suplementar para pais de criancas ou adolescentes.
Os 25 itens do SDQ sao divididos entre cinco
perfis de diagndstico: sintomas emocionais (5 itens);
problemas de conduta (5 itens); hiperatividade/falta
de atengao (5 itens); problema de relacionamento
com colegas (5 itens); comportamento prd-social
(5 itens).

A pontuagio geral de dificuldades é gerada pela
soma dos resultados de todas as escalas, exceto a escala
de comportamento pré-social. O resultado pode
variar de 0 a 40 pontos e possiveis sintomas clinicos
estdo presentes se 20 menos 12 dos 20 pontos forem
identificados como caracteristica do sujeito avaliado.
O questiondrio SDQ aponta indices positivos de
validade e fidedignidade em 21 paises, incluindo o
Brasil, caracterizando seu alcance transcultural e sua
aplicabilidade na 4rea de satde mental infantojuvenil

(SAUR; LOUREIRO, 2012).

2.2.3 Questionario de Avaliagio de
Qualidade de Vida em Criangas
e Adolescentes (AUQEI)

A versio validada da “Escala de Qualidade de
Vida da Criang¢a” (do francés Autoquestionnaire
Qualité de Vie Enfant Imagé - AUQEI), desenvolvida
por Manificat e Dazord (1997), é um instrumento
que visa avaliar a sensagdo subjetiva de bem-estar
do individuo e parte da premissa de que o individuo
em desenvolvimento é capaz de se expressar quanto
asua subjetividade. A escala AUQEI é composta por
26 questdes que exploram relacdes familiares, sociais,
atividades, satde, fungées corporais e separagio.

Trata-se de uma autoavaliacio que utiliza o
suporte de imagens, em que o prdprio adolescente
responde cada questao através do auxilio de faces que
exprimem diferentes estados emocionais (Figura 1).
O adolescente ¢ instruido a assinalar, sem tempo
definido, a resposta que mais corresponde ao seu
sentimento, em relagio ao dominio proposto. Porém,
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Figura 1. Faces do Questionario de Avaliacido de
Qualidade de Vida em Criancas e Adolescentes
(AUQEI). Nota: Sentimento das faces iniciando
da esquerda para a direita: muito triste, triste, feliz
e muito feliz.

é solicitado primeiramente, que o adolescente relate
uma experiéncia prépria vivida perante cada uma
das alternativas, isso permite que ele compreenda
melhor as situagbes, ao apresentar suas proprias
experiéncias. A escala permite obter um perfil de
satisfacdo do individuo diante de diferentes situagoes

(ASSUMPCAO et al., 2000).

Este instrumento apresenta uma etapa anterior
a aplicacdo das questdes, a fim de assegurar que a
crianca ou o adolescente expresse seus sentimentos
acada uma das opgdes de respostas. Para a resposta
que representa “muito feliz”, a crian¢a é induzida a
lembrar de alguma situagdo prévia em que ela teve tal
sentimento, a fim de melhor compreender as opgoes
de resposta (ASSUMPCAO et al., 2000). Além disso,
como este instrumento apresenta imagens pouco
claras sobre as diferencas entre elas, foi necessdrio
que, durante o processo de avaliagio, o pesquisador,
por cautela, repetisse em todas as questoes o que o
adolescente sentia, ao observar a imagem apontada
e correspondente; tal como ao ser questionado:
“Quando seus pais falam de vocé, como vocé se
sente?”,
(o pesquisador aponta a imagem correspondente).

Muito feliz, feliz, triste ou muito triste”

O AUQEI mostrou propriedades psicométricas
satisfatdrias e facilidade de utilizacao. Para validar esse
instrumento paraa Lingua Portuguesa, avaliaram-se
353 escolares de quatro a 12 anos da cidade de Sao
Paulo, SP; foi estabelecido para a populacio geral
um ponto de corte de 48; e considerou-se a qualidade
de vida insatisfatéria abaixo desse escore. O estudo
apresentou validade interna, com coeficiente de
Cronbach de 0,71 e indicou confiabilidade adequada
do instrumento (ASSUMPCAO et al., 2000).

2.2.4 Wechsler Intelligence Scale
for Children-Third Edition
(WISC-III)

O questiondrio WISC-III ¢ um instrumento
que avalia o desenvolvimento de algumas fungées
cognitivas de criangas e adolescentes com idade entre

6 e 16 anos (WECHSLER, 1991). O Quociente de

inteligéncia (QI) estimado foi calculado por meio
da utilizacao dos subtestes Cubos e Vocabuldrio.
Estes subtestes foram escolhidos por apresentarem
caracteristicas psicométricas que se correlacionam
com o QI total (MELLO et al., 2011). As andlises
mostraram que os itens adaptados apresentaram
caracteristicas psicométricas adequadas que possibilitam
autilizaciao do instrumento como meio confidvel de

diagnéstico (FIGUEIREDO et al., 2008).

2.2.5 Vineland Adaptive Behavior
Scale (VABS)

A escala VABS mensura o comportamento
adaptativo e este ¢ um importante dado para auxiliar
o diagnéstico de deficiéncia intelectual (DSM-5).
Esta escala avalia a capacidade de o individuo lidar
com as mudangas ambientais, se aprende a realizar as
atividades cotidianas, e se demonstra independéncia
ao desenvolvé-las (SPARROW et al., 1984).
A escala se baseia em uma entrevista estruturada
com o principal cuidador. O tempo de avaliacio
foi de aproximadamente 25 a 90 minutos. VABS ¢
organizada em uma estrutura com trés dominios
principais: comunicagao, atividades de vida didria
e socializagdo. Os resultados brutos obtidos a partir
dos dominios foram ponderados para se ajustarem
de acordo com a idade cronoldgica, de acordo com
o manual do VABS, e normalizada para obter uma
métrica comum (SPARROW et al., 1984). Os dados
psicométricos da escala VABS sio confidveis e
estes foram descritos em seu manual por meio de
evidéncias de construgio, contetdo e validade de

critério (SPARROW et al., 1984).

2.3 Procedimento

Os dados foram coletados durante os anos de
2011 e 2012 no Departamento de Psiquiatria da
Universidade Federal de Siao Paulo (UNIFESP),
em ambientes reservados e em eventos realizados
pela ABSW na cidade de Sao Paulo. Realizou-se
um encontro com a familia e o adolescente para
a coleta dos dados e o contato inicial foi realizado
da seguinte maneira: uma parte foi por telefone e
outra, pessoalmente durante os eventos da ABSW.

Depois dos esclarecimentos, compreensio e
concordancia em relagdo ao propdsito deste estudo e
dos procedimentos de avaliagao que seriam aplicados,
os pais autorizaram a participagio dos filhos, assinaram
o Termo de Consentimento Livre e Esclarecido e
responderam, junto a um aplicador treinado, os
seguintes instrumentos: Critério de Classificagio
Econémica Brasil, SDQ e a escala VABS.
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De forma andloga, primeiramente os adolescentes
foram esclarecidos sobre as avaliagdes e, apds a
concordincia em participar, assinaram o Termo
de Assentimento. Em seguida, responderam, junto
a um aplicador treinado, o questiondrio AUQEI e

o WISC-III.

O tempo de duragao de aplica¢io do Critério de
Classifica¢io Econdémica Brasil, SDQ e VABS foi
de 1 hora e a aplicagao dos questiondrios AUQEI e
WISC-III durou cerca de 40 minutos.

2.4 Analise dos dados

Para comparar os grupos em relacdo a cada uma
das varidveis de interesse, empregou-se o teste t de
Student para amostras independentes, utilizando-se
do software R.

A anilise descritiva dos dados apresentados incluiu
média e desvio padrio. Para todos os procedimentos

estatisticos, o intervalo de confianca foi de 95%

(p<0.05).

3 Resultados

3.1 Caracterizagao da amostra — dados
sociodemograficos

Nio houve diferenca estatistica entre os grupos
SWB e DT em relagao ao género (p>0.287), idade
(p>0.892) e classe social (p>0.887). Entretanto,
como era esperado, houve diferenca estatisticamente
significativa para o QI estimado, para todos os
dominios do comportamento adaptativo ¢ o total

Tabela 1. Tabela com dados sociodemograficos.

da escala VABS. Assim, o grupo DT apresentou
melhor desempenho em relagao ao grupo SWB no
QI estimado (p<0.001) ¢ em todos os dominios da
escala VABS (p<0.001).

No entanto, o tamanho de efeito entre as médias
de desempenho do comportamento adaptativo entre
os grupos DT e o grupo com SWB foi classificado
como efeito de tamanho médio para o dominio de
socializagao e classificado como efeito de tamanho
grande para os dominios de comunicacio, atividades
de vida didria e comportamento adaptativo total.
Estes dados estido descritos na Tabelas 1 e 2.

3.2 Qualidade de vida e dados clinicos

Nio houve diferenca estatistica entre o grupo
com SWB (média = 52.50 e DP = 8.19) e grupo
DT (média=51.41 e DP = 5,16; p>0.613) no que se
refere & qualidade de vida como era esperado, sendo
que o grupo com SWB obteve um ponto acima da
média em relagao ao grupo DT (Figura 2).

O grupo com SWB (média = 19,29 ¢ DP = 4,12)
apresentou maiores possibilidades de sintomas clinicos
quando comparado ao grupo DT (média = 8,05 ¢
DP = 6,15; p<0.001). Os resultados relativos aos
subdominios da escala SDQ foram: os adolescentes
com SWB obtiveram uma pontuagio inferior a do
grupo DT no subdominio do “comportamento
pré-social” (p<0.002) (Figura 3). Ademais, como
era esperado, o grupo com SWB apresentou maiores
possibilidades para hiperatividade (p<0.001) (Figura 4),
problemas com colegas (p<0.001) (Figura 5), sintomas
emocionais (p<0.001) (Figura 6), e problemas de
conduta (p<0.05) (Figura 7).

Genéro Idade Classificagao Econémica WISC (QI)
Fem. Masc. Valor Média Valor Valor . Valor
N(%) N@%) deP (D) dep /B C/D gep MédiaD) 4 p
DT 9(41) 13(59) - 13,6 (1,8) - 12 (54,5) 10 (45.5) - 105,62 (16,77) -
SWB 11(55) 9(45) 0,287 13,7(1,8) 0,892 11(52,4) 9(47,6) 0,887 59,39(9,07) <,001**

Nota: Desenvolvimento tipico = DT; Sindrome de Williams-Beuren = SWB. Feminino = Fem.; Masculino = Masc. Classes
sociais A/B e Classes sociais C/D. ** = estaticamente significante.

Tabela 2. Tamanho do efeito da média do comportamento adaptativo nos grupos DT ¢ SWB.

1 2 HC vs. WBS
DT SWB Cohen’.s d/
effect size r
Mean (SD) Mean (SD) )
Socializagdo 112,45 (17,40) 60,30 (26,09) 2,35/0,76* (p<,001)
Comunicagdo 103,66 (13,57) 40,82 (18,95) 3,82/0,88**(p<,001)
Atividades de Vida Diaria 103,33 (18,89) 33,91 (15,57) 4,06/0,89**(p<,001)

Comportamento Adaptativo Total

108,62 (16,42)

41,39 (15,39) 3,60/0,87**(p<,001)

Nota: Desenvolvimento tipico = DT; Sindrome de Williams-Beuren = SWB; socializagdo, comunicagao e atividades de vida
diaria, e comportamento adaptativo total da Escala Vineland. * efeito de tamanho médio; **efeito de tamanho grande.
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Figura 2. Distribuicdo da variavel AUQEI” nos grupos com SWB e DT. Nota: Nio houve diferenca
estatistica no que se refere a qualidade de vida entre o grupo SWB e o grupo DT.
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Figura 3. Distribui¢io do subdominio ‘comportamento pré-social’ nos grupos com SWB e DT. Nota:
Individuos com SWB tiveram uma pontuagao inferior a do grupo DT na varidvel “comportamento pro-
social”.
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DT SWB

Grupo

Figura 4. Distribui¢do do subdominio ‘hiperatividade’ nos grupos com SWB e DT. Nota: Individuos com
SWB tiveram uma pontuagao superior a do grupo DT na variavel “hiperatividade”.
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Problemas de Relacionamento com Colegas
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Figura 5. Distribui¢io do subdominio ‘problemas de relacionamento com colegas’ nos grupos com SWB
e DT. Nota: Individuos com SWB tiveram uma pontuacio superior a do grupo DT na variavel “problemas
de relacionamento com colegas”.

Sintomas Emocionais
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Figura 6. Distribui¢iao do subdominio ‘sintomas emocionais’ nos grupos com SWB e D'T. Nota: Individuos
com SWB tiveram uma pontuagao superior a do grupo DT na variavel “sintomas emocionais”.

Problemas de Conduta
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Figura 7. Distribui¢ao do subdominio ‘problemas de conduta’ nos grupos com SWB e DT. Nota: Individuos
com SWB tiveram uma pontuagdo supetior a do grupo DT na variavel “problemas de conduta”.
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4 Discussao

O presente estudo mostrou que nio houve
diferenga na qualidade de vida entre o grupo SWB e
o grupo DT. Todavia, embora os possiveis sintomas
clinicos sejam evidentes no grupo com SWB, tais
sintomas nao interferiram na qualidade de vida
destes adolescentes.

Os achados relativos aos sintomas clinicos
corroboram com a literatura, pois relatam que os
individuos com SWB sio mais ansiosos, distraidos,
hiperativos e mais propensos a apresentar dificuldades
de relacionamento com colegas da mesma idade
cronolégica, ou ainda com aqueles que se encontram
nos mesmos niveis em déficit cognitivo (EINFELD;

TONGE; FLORIO, 1997; GREER etal., 1997).

Kennedy, Kaye e Sadler (2006) relataram que
43% de uma amostra de 20 individuos com SWB
preencheram critérios diagndsticos para transtorno
de déficit de atengdo/hiperatividade (TDAH).
Leyfer et al. (2006) também mostraram que 65%
de 119 individuos com SWB foram diagnosticados
com TDAH, assim como 54% para fobia especifica.

Segundo Freeman et al. (2010), individuos com
SWB e seus familiares tém consciéncia sobre as
dificuldades em relagao aos sintomas emocionais e de
hiperatividade. Porém, quando se trata de problemas
de relacionamento com colegas e comportamento
pré-social, apresentam uma dificuldade de percepgao
quanto a estes déficits. Além do mais, Gosh e
Pankau (1994, 1997) sugerem que, apesar dea SWB
caracterizar-se por um comportamento altamente
socidvel, estes individuos mostram sérios problemas
de adaptacio social, que incluem dificuldades em
desenvolver e se relacionar com colegas.

A qualidade de vida é um conceito de alcance
abrangente, afetada de forma complexa pela satide
fisica, estado psicolégico, nivel de independéncia,
relagbes sociais e caracteristicas do meio ambiente
em que vive o individuo (WORLD..., 1993). Assim,
apesar de, nesta pesquisa, os resultados obtidos
sugerirem que os adolescentes com SWB apresentam
uma qualidade de vida classificada, em sua opinido
subjetiva, como ‘boa’, mostra-se um tanto quanto
contraditério dizer que as questdes de saide mental
constatadas neste estudo niao exercem qualquer
influéncia.

Todavia, um estudo mostrou que criangas e
adolescentes diagnosticadas com TDAH apresentaram
prejuizos significativos em vdrios dominios associados &
qualidade de vida, pois este diagndstico estd associado
com problemas emocionais e comportamentais e,
consequentemente, estes problemas repercutiram em

seus pais, por lhes causarem sofrimento emocional e
interferirem em atividades familiares (KLASSEN;
MILLER; FINE, 2006). Outro estudo aponta que
criangas com TDAH apresentam dificuldades em
gerar respostas apropriadas (adaptativas) em casa,
na escola e na comunidade (DUNN; BENNETT,
2012) por diferirem significativamente de criangas
tipicas em relagdo as respostas sensoriais (DUNN;
BENNETT, 2012; SHIMIZU; BUENO; MIRANDA,
2014). John e Mervis (2010) demonstraram que a
maioria das criancas com SWB que apresentaram
pobre funcionamento adaptativo e executivo
apresentaram maiores dificuldades de modula¢io
sensorial e problemas de comportamentos. Inclusive,
Amaral etal. (2013) observaram que individuos com
SWB em idade escolar destacam-se pela personalidade
amigdvel e boa narrativa, entretanto estas criangas
mostram elevado indice de estresse; e que o estresse
normalmente é consequéncia de uma personalidade
otimista inadequada, pois esta proporciona maiores
consequéncias desagraddveis causando o estresse, jd
que, normalmente, lidam de maneira inadequada
com certas circunstancias sociais.

Entretanto, ao considerar também a defini¢io de
qualidade de vida do World Health Organization
(THE WHOQOL..., 1995) como

uma percepgdo individual da posi¢io do
individuo na vida, no contexto de sua cultura
e sistema de valores nos quais ele estd inserido
e, em relagdo aos seus objetivos, expectativas,
padroes e preocupagoes,

sugere-se que os resultados deste estudo sejam vélidos,
apesar de o grupo com SWB, possivelmente, apresentar
uma falha na compreensao sobre suas limitagoes
quanto as relacoes sociais, como foi apontado por
Freeman etal. (2010); ou ainda, quanto a distor¢io
da compreensio das dificuldades em manter
relacoes sociais, e que a ndo percep¢ao real da vida,
provavelmente, se d4 porque estes individuos possuem
deficiéncia intelectual (MARTENS; WILSON;
REUTENS, 2008; MERVIS et al., 2000).

O teste AUQEI se propoe a qualificar a qualidade
de vida por intermédio da subjetividade do individuo
avaliado, assim, os resultados desta pesquisa sio
validos, jd que os adolescentes com SWB conseguiram
responder ao questiondrio. Desta forma, sugere-se que
nao se pode predizer que incapacidades ou déficits
sempre interferirdo na qualidade de vida, assim como
os possiveis sintomas clinicos nao foram suficientes
para mostrar que o bem-estar destes adolescentes
estaria comprometido.

Ademais, o AUQEI é amplamente utilizado em
investigacoes que buscam avaliar a qualidade de vida

Cad. Ter. Ocup. UFSCar, Sao Carlos, v. 25, n. 1, p. 125-135, 2017



Graziani, L. M. et al. 133

em criancas sauddveis e com algum transtorno, como
em um estudo que mostrou indices de qualidade
de vida semelhantes em 20 criancas de 4 a 12 anos
com transtorno do espectro autista, comparadas a
20 criangas normais, pareadas por género e idade

(ELIAS; ASSUMPCAO JUNIOR, 2006).

O dltimo ponto a ser discutido é o fato de que a
intervengio em terapia ocupacional pode contribuir com
o desenvolvimento dos individuos com SWB, jd que eles
apresentam dificuldades em diversas 4reas que fazem
parte do escopo desta profissdo, tais como: raciocinio
nao verbal, percep¢io visuoespacial, representagio
espacial, memoria de trabalho, planejamento motor
e funcées executivas (NUNES et al., 2013). Em seu
estudo, Santos et al. (2015) observou que a intervengio
com foco na motricidade, permite avangos positivos
nas 4reas da motricidade fina, equilibrio e organizagao
espacial nos individuos com SWB.

Assim, em acordo com os objetivos da intervengao
e demanda de cada sujeito, diferentes abordagens
e recursos podem ser utilizados por terapeutas
ocupacionais a fim de melhorar a funcionalidade e
o desempenho desses individuos em seu cotidiano.
Dentre algumas técnicas de intervencio, a terapia
de Integragao Sensorial desenvolvida pela terapeuta
ocupacional e neurocientista Jean Ayres (1972) pode
ser uma das opgdes, jd que visa ter como resultado
uma resposta adaptativa aos estimulos vivenciados
pelo individuo (SHIMIZU; MIRANDA, 2012).
Entretanto, ainda é preciso maiores estudos para
verificar a sua eficdcia e efetividade nesta populacio.

A primeira limitagio deste estudo se deu pelo fato
de o tamanho da amostra ser dado por conveniéncia,
afinal, foram avaliados todos os adolescentes cadastrados
na ABSW que preenchiam os critérios de inclusio
e que concordaram em participar desta pesquisa.
Porém, limitou-se a amostra para adolescentes que
residiam no Estado de Sao Paulo, portanto, necessdrio
seria ampliar o tamanho da amostra e aplicar as
avaliagbes em outras regioes brasileiras. A segunda
limita¢io foi de ndo haver a correlacio de que outros
desfechos possam interferir na qualidade de vida destes
adolescentes, como o comportamento adaptativo. Por
fim, € escassa a literatura que descreve avaliagoes ou
intervencoes da terapia ocupacional na SWB, o que
muito dificulta a elaboragio da discussio neste escopo.

5 Conclusao

Portanto, verifica-se que os adolescentes com
SWB, em sua percepgao de mundo, encontram-se
satisfeitos com o tipo de qualidade de vida que
levam em todos os segmentos da sociedade,

independentemente de apresentarem sintomas clinicos
que poderiam interferir de maneira negativa nessa
qualidade. Desta forma, sugere-se que os individuos
com SWB, provavelmente, podem apresentar uma
distor¢io da realidade para o fator positivo/otimista,
possivelmente baseada em uma das caracteristicas
comportamentais da prépria sindrome associada a
deficiéncia intelectual.

Diante dos aspectos investigados, propoe-se aos
profissionais da drea de Terapia Ocupacional e demais
membros da equipe multi/inter/transdisciplinar que
utilizem a metodologia aplicada neste estudo para
avaliar e enriquecer o trabalho com os individuos
com SWB, jé que eles compreenderam as questoes
do protocolo de qualidade de vida e responderam
as questoes de forma adequada. Visto que esta
sindrome tem sido pouco abordada pela drea da
terapia ocupacional, novos estudos poderio ser
realizados a fim de proporcionar maiores informagoes,
desenvolver diferentes metodologias, entre outras,
que contribuam com todos os envolvidos, e que,
consequentemente, possam melhorar e enriquecer
os métodos ¢ os objetivos de intervencoes na SWB
e também colaborar com a literatura.

Referéncias

AMARAL, V. A. A. S. et al. Estresse em criancas e ado-
lescentes com Sindrome de Williams-Beuren em idade
escolar. Psicologia Escolar ¢ Educacional, Maring, v. 17,
n.1, p. 105-113, 2013

ASSOCIACAO BRASILEIRA DE EMPRESAS EM
PESQUISA - ABEP. Critério de classificacio econdmica
Brasil. Sao Paulo: ABED, 2011. Disponivel em: <http://
www.abep.org/criterio-brasil>. Acesso em: 22 jan. 2011.

ASSUMPCAOQ, ]. R. et al. Escala de avaliagio de qua-
lidade de vida: (AUQEI - Autoquestionnaire Qualité de
Vie Enfant Imagg¢) validade e confiabilidade de uma es-
cala para qualidade de vida em criancas de 4 a 12 anos.
Arquivos de Neuro-Psiquiatria, Sao Paulo, v. 58, n. 1, p.
119-127, 2000.

AYRES, A. . Sensory integration and the child. Los Ange-
les: Western Psychological Services, 1972.

BEADLE-BROWN, J. et al. Changes in skills for peo-
ple with intellectual disability: a follow-up of the Cam-
berwell Cohort. Journal of Intellectual Disability Research,
Malden, v. 44, p. 12-24, 2000. Suplemento 1.

BEUREN, A. J.; APITZ, ]J.; HARMJANZ, D. Supra-
valvular aortic stenosis in association with mental retar-
dation and certain appearance. Circulation, Boston, v.

26, p. 1235-1240, 1962.

CALMAN, K. C. Quality of life in cancer patients: an
hypothesis. Journal of Medical Ethics, London, v. 10, n.
3, p. 124-127, 1984.

Cad. Ter. Ocup. UFSCar, Sao Carlos, v. 25, n. 1, p. 125-135, 2017



134 Avaliacdo da influéncia dos sintomas clinicos na qualidade de vida de individuos com Sindrome de Williams-Beuren

DANTAS, E. H. M. Fatores afetivos indispensdveis para
0 sucesso nos programas de atividade fisica para a tercei-
ra idade. Revista Brasileira de Atividade Fisica e Saiide,
Pelotas, v. 2, n. 2, p. 75-82, 1997.

DEL COLE, C. G. et al. Andlise do comportamento ¢
do desempenho em atividades bésicas e instrumentais de
vida didria em adolescentes com Sindrome de Williams-
-Beuren. 7émas sobre Desenvolvimento, Sao Paulo, v. 19,
n. 104, p. 42-46, 2013.

DUNN, W.; BENNETT, D. Patterns of sensory pro-
cessing in with attention deficit hyperactivity disorder.
OTJR: Occupation, Participation and Health, Thousand
Oaks, v. 22, n. 1, p. 4-15, 2012.

DYKENS, E. M. Anxiety, fears, and phobias in persons
with Williams syndrome. Developmental Neuropsycholo-
7, Philadelphia, v. 23, n. 1-2, p. 291-316, 2003.

EINFELD, S. L.; TONGE, B. J.; FLORIO, T. Beha-
vioural and emotional disturbance in individuals with
Williams syndrome. American Journal of Mental Retarda-
tion, Washington, v. 102, n. 1, p. 45-53, 1997.

EINFELD, S. L.; TONGE, B. J.; REES, V. W. Longi-
tudinal course of behavioral and emotional problems in
Williams syndrome. American Journal on Mental Retar-
dation, Washington, v. 106, n. 1, p. 73-81, 2001.

ELIAS, A. V;; ASSUMPCAO JUNIOR, E B. Quali-
ty of life and autism. Arquivos de Neuro-Psiquiatria, Sio
Paulo, v. 64, n. 2a, p. 295-299, 2006.

EWART, A. K. et al. Hemizygosity at the elastin locus
in a developmental disorder Williams syndrome. Nature
Genetics, New York, v. 5, n. 1, p. 11-16, 1993.

FIGUEIREDO, V. L. M. et al. Propriedades psicomé-
tricas dos itens do teste WISC-III. Psicologia em Estudo,
Maringd, v. 13, n. 3, p. 585-592, 2008.

FLEITLICH-BILYK, B.; GOODMAN, R. The preva-
lence of child psychiatric disorders in Southeast Brazil.
Journal of The American Academy of Child & Adolescent
Psychiatry, Washington, v. 43, n. 6, p. 727-734, 2004.

FREEMAN, K. et al. Williams Syndrome: the extent of
agreement between parent and self report of psychologi-
cal difficulties. European Psychiatry, Strasbourg, v. 24, n.
3, p. 167-175, 2010.

FU, T. ]. Profile and development of adaptive behavior
in adolescents and adults with Williams Syndrome. /n-
ternational Journal of Information and Education Techno-
logy, Singapura, v. 5, n. 12, p. 931-935, 2015.

GOSH, A.; PANKAU, R. Social-emotional and beha-
vioural adjustment in children with Williams syndrome.
American Journal of Medical Genetics, Malden, v. 53, n.
4, p. 335-339, 1994.

GOSH, A.; PANKAU, R. Personality characteristics
and behavior problems in individuals of different ages
with Williams syndrome. Developmental Medicine and
Child Neurology, Malden, v. 39, n. 8, p. 527-533, 1997.

GREER, M. K. et al. Cognitive, adaptive, and behavio-
ral characteristics of Williams syndrome. American Jour-
nal of Medical Genetics, Malden, v. 74, n. 5, p. 521-525,
1997.

HAAS, B. W,; REISS, A. L. Social brain development in
Willians syndrome: the current status and directions for
future research. Frontiers in Psychology, Lausanne, v. 3, n.

186, p. 1-13, 2012.

HILLIER, L. W. et al. The DNA sequence of human
chromosome 7. Nature, New York, v. 424, n. 6945, p.
157-164, 2003.

HINDS, P. Quality of life in children and adolescents
with cancer. Seminars in Oncology Nursing, New York, v.
6, n. 4, p. 285-291, 1990.

JANSEN, K. et al. Transtornos mentais comuns e qua-
lidade de vida em jovens: uma amostra populacional de
Pelotas. Cadernos de Satide Piiblica, Rio de Janeiro, v. 27,
n. 3, p. 440-448, 2011.

JARVINEN-PASLEY, A. et al. Defining the social phe-
notype in Williams syndrome: a model for linking gene,
brain, and cognition. Development and Psychopathology,
Cambridge, v. 20, n. 1, p. 1-35, 2008.

JAVINEN, A. M.; BELLUGI, U. What does Williams
syndrome reveal about the determinants of social beha-
vior? Frontiers in Human Neuroscience, Lausanne, v. 7, n.
321, p. 16, 2013.

JOHN, A. E.; MERVIS, C. B. Sensory modulation im-
pairments in children with Williams Syndrome. Ameri-
can Journal of Medical Genetics Part C: Seminars in Me-
dical Genetics, Malden, v. 154, n. 2, p. 266-276, 2010.

KENNEDY, J. C.; KAYE, D. L; SADLER, L. S.
Psychiatric diagnoses in patients with Williams syndro-
me and their families. Jefferson Journal of Psychiatry, Phi-
ladelphia, v. 20, n. 1, p. 22-31, 2006.

KLASSEN, A. E; MILLER, A.; FINE, S. Agreement
between parent and child report of quality of life in chil-
dren with attention-deficit/hyperactivity disorder. Child:
Care, Health and Development, Malden, v. 32, n. 4, p.
397-406, 2006.

KORENBERG, J. Down syndrome: a molecular un-
derstanding of the origin of phenotypes. In: EPSTEIN,
C. The phenotypic mapping of Down syndrome and other
aneuploid conditions. New York: Wiley-Liss, 1993. p. 87-
115.

LEYFER, O.T. et al. Prevalence of psychiatric disorders
in 4-16-years-olds with Williams Syndrome. American
Journal of Medical Genetics Part B: Neuropsychiatric Ge-
netics, San Francisco, v. 141B, n. 6, p. 615-622, 2006.

MALONE, D. M.; STONEMAN, Z. Cognitive play
of mentally retarded preschoolers: observations in the
home and school. American Journal of Mental Retarda-
tion, Washington, v. 94, n. 5, p. 475-487, 1990.

MANIFICAT, S.; DAZORD, A. Evaluation de la qua-

lité de vie de l'enfant: validation d’un questionnaire,

Cad. Ter. Ocup. UFSCar, Sao Carlos, v. 25, n. 1, p. 125-135, 2017



Graziani, L. M. et al. 135

premiers resultants. Neuropsychiatrie de l'enfance et de
l'adolescence, Limoges, v. 45, n. 1, p. 106-114, 1997.

MARTENS, M. A.; WILSON, S. J.; REUTENS, D.
C. Williams syndrome: a critical review of the cognitive,
behavioral, and neuroanatomical phenotype. Journal of
Child Psychology and Psychiatry, Malden, v. 49, n. 6, p.
576-608, 2008.

MELLO, C. B. et al. Versio abreviada do WISC-III:
correlagao entre QI estimado e QI total em criangas bra-
sileiras. Psicologia: Teoria e Pesquisa, So Paulo, v. 27, n.

2, p. 149-55, 2011.

MERVIS, C. B. et al. The Williams syndrome cognitive
profile. Brain and Cognition, Cambridge, v. 44, n. 3, p.
604-628, 2000.

MERVIS, C. B. et al. Children with 7q11.23 duplica-
tion syndrome: psychological characteristics. American
Journal of Medical Genetics Part A, Malden, v. 167, n. 7,
p. 1436-1450, 2015.

NUNES, M. M. Avaliacio do funcionamento cognitivo de
pacientes com Sindrome de Williams-Beuren. 2010. 102
f. Tese (Doutorado em Ciéncias) — Universidade de Sio
Paulo, Sao Paulo, 2010.

NUNES, M. M. et al. Assessment of intellectual and
visuo-spatial abilities in children and adults with Willia-
ms Syndrome. Universitas Psychologica, Bogotd, v. 12, n.
2, p. 581-589, 2013.

SANTOS, A. P. M. et al. Efeitos da intervengio moto-
ra em uma crianca com Sindrome de Williams. Revista
Byasileira de Educacio Especial, Marilia, v. 21, n. 3, p.
423-432, 2015.

SAUR, A. M.; LOUREIRO, S. R. Qualidades psico-

métricas do questiondrio de capacidades e dificuldades:

revisdo da literatura. Estudos de Psicologia, Campinas, v.

29, n. 4, p. 619-629, 2012.

SHIMIZU, V. T.; BUENO, O. E A;; MIRANDA, M.
C. Sensory processing abilities of children with ADHD.
Brazilian Journal of Physical Therapy, Sao Catlos, v. 18, n.
4, p. 343-352, 2014.

SHIMIZU, V. T.; MIRANDA, M. C. Processamento
sensorial na crianga com TDAH: uma revisio da litera-
tura. Revista Psicopedagogia, Sao Paulo, v. 29, n. 89, p.
256-268, 2012.

SHIN, D.; JOHNSON, D. Avowed happiness as the
overall assessment of the quality of life. Social Indicators

Research, West Lafayette, v. 5, n. 1, p. 475-492, 1978.
SPARROVW, S. S.; CICCHETTI, D. V;; BALLA, D. V.

Interview edition survey form manual: vineland adaptive
behavior scales. Circle Pines: American Guidance Ser-
vice, 1984.

THE WHOQOL GROUP. The World Health Organi-
zation quality of life assessment (WHOQOL): position
paper from the World Health Organization. Social Scien-
ce and Medicine, London, v. 41, n. 10, p. 1403-1409,
1995.

WECHSLER, D. Manual for the Wechsler Intelligence
Scale for children. San Antonio: Psychological Corpora-
tion, 1991.

WILLIAMS, J. C.; BARRATT-BOYES, B. G.; LOWE,
J. B. Supravalvular aortic stenosis. Circulation, Dallas, v.

24, n. 6, p. 1311-1318, 1961.

WORLD HEALTH ORGANIZATION. WHOQOL
study protocol: WHO (MNH7PSE/93.9). Geneva, 1993.
Disponivel em: <http://www.who.int/mental_health/
media/68.pdf>. Acesso em: 11 jun. 2011.

Contribuiciao dos Autores

Luisa realizou as avaliagoes citadas neste estudo, suas andlises e assistiu na concepgao do texto. Andrea

orientou o projeto de pesquisa financiado pela FAPESP e realizou a revisio do artigo. Rosana Aparecida

contribuiu com as andlises e com a revisdo do texto. Carolina supervisionou as avaliagdes realizadas por

Luisa e assistiu nas andlises, na redacio e na revisio do texto. Todas as autoras aprovaram a versio final

do texto.

Fonte de Financiamento
FAPESP: processo n° 2011/19421-0.

Cad. Ter. Ocup. UFSCar, Sao Carlos, v. 25, n. 1, p. 125-135, 2017



