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Todas as criangas, sejam quais forem suas origens fami-
liares, sociais, étnicas, tém direito igual ao desenvolvi-
mento maximo que sua personalidade comporta. Elas ndao
devem ter outra limitacdo além de suas aptidoes.

Henri Wallon
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APRESENTACAO

A idéia da organizacao deste volume da Colecao Ca-
dernos de Aula surgiu a partir dos trabalhos realizados
pelos alunos do curso de Especializacao em Educacao
Especial, UESC, sobre ocorréncias de distirbios genéticos,
suas repercussdes no processo ensino-aprendizagem e na
adaptacao do aluno a escola.

Agradecemos, sensibilizadas, as familias, pelo auxilio
na elaboracao deste livro, que certamente irda contribuir
para desfazer preconceitos e servir de subsidio para a
formacao interdisciplinar de educadores.

O entusiasmo e a dedicacao dos pos-graduandos, moti-
vados pela busca de interfaces entre areas de conhecimento
aparentemente distintas, como a Genética e a Educacao,
resultaram em material didatico original e atualizado sobre
temas pouco conhecidos pelo educador. A abordagem
pedagogica destaca a importancia de propostas psicope-
dagogicas inovadoras como a Educacao Inclusiva, na me-
Ihoria da qualidade de vida do aluno. O trabalho apresenta
experiéncias desenvolvidas a partir de estudos de casos.
Os relatos descritos foram apresentados apds a obtencao
do consentimento informado, de acordo com a Resolucao
196/96 do Conselho Nacional de Saude.
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Muitas condigcoes tém sido criadoras de dificuldades,
preconceitos e barreiras em nossa sociedade. Dentre elas,
destacam-se o fato de ser negro, homossexual, pertencer
a uma minoria religiosa ou algo relativo a negacédo de um
determinado padrao estabelecido historicamente. Nesse
aspecto, a deficiéncia de qualquer carater é vista como
uma dificuldade ou uma impossibilidade do individuo
“produzir”, dentro deste mesmo sistema, o que o tornaria
inapto ou moroso para adequar-se aos moldes “ideais”,
sendo colocado, assim, a margem das estruturas sociais.

Atualmente verifica-se uma evidente evolucao positiva
no sentido da compreensao e superacao das deficiéncias,
em grande parte devido as modernas concepgoes de ho-
mem, que é vislumbrado como um ser holistico, composto
de capacidades e limitagoes. Assim, o ser humano deve
ser considerado além das suas diversidades e deficién-
cias causadas por fatores alheios a sua vontade e ao seu
conhecimento, mas que nao o destitui de sua dignidade,
dos seus direitos e cidadania.

Evidentemente o avango da genética e sua consequiente
extensao para a area educacional tém contribuido imen-
samente para a deteccao, tratamento e prevencao das
deficiéncias, possibilitando até mesmo aos atores sociais
a compreensao da deficiéncia como um “certo limite”,
que pode ser parcial ou totalmente superado, mas nunca
impossibilidade ou condicao inferiorizante. Desta forma,
pode ser conduzido o dificil processo de reestruturacao
da atitude social diante do portador de deficiéncia, com
a sua insercao nas instituicoes “normais”, no contexto
socio-econdmico, dando-lhe condigbes iguais e usufruto
dos bens produzidos pela humanidade, sejam eles mate-
riais, afetivos ou emocionais.
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E preciso enfatizar que, socialmente, a forma de tratar
a pessoa com deficiéncia tem apresentado mudancas
significativas. E possivel e necessario aprender a con-
viver com o diferente , respeitando e valorizando as
diferencas. O homem s6 se constitui sujeito interagindo
com o outro. Dai, para que haja alteracao desse “olhar”
é necessario que os educadores trabalhem nas escolas,
onde a informacao deve ser constante, uma vez que
existe uma grande desinformacao e/ou informacao equi-
vocada sobre os direitos e potencialidades das pessoas
com deficiéncia.

As ORGANIZADORAS

PREFACIO |
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A presente obra da Colecao Cadernos de Aula (Diver-
sidade na Escola — Aspectos Genéticos e Consideragoes
Psicopedagogicas) prima pela originalidade.

As professoras Lilia Maria de Azevedo Moreira, Jo-
sefina Maria Castro dos Santos e Maria Daniela Moreira
de Sant’Ana conseguem magistralmente — com extrema-
da competéncia e singeleza — estabelecer elos pouco
conhecidos entre a Genética e a Educacao, tornando tal
inter-relacao um manancial extraordinario de informacoes
cientificas que, certamente, permitirao ao leitor a compre-
ensdo de tema tao fascinante... e ainda pouco pesquisado
nacionalmente.

Em linguagem simples, clara, objetiva e didatica —
prépria dos grandes mestres — as autoras identificam os
principais disturbios genéticos responsaveis pelas defici-
éncias mental, visual, auditiva e fisica, correlacionando
suas causas e efeitos.

Ademais, as autoras, nao satisfeitas apenas com o re-
passe dos informes cientificos basicos, indispensaveis ao
entendimento do tema, abordam com humanismo e rara
sensibilidade o tema Educacgéo Inclusiva, racionalmente.

A prevencao de deficiéncias — de indiscutivel rele-
vancia — recebe também atencao especial, em capitulo

13
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proprio na presente obra.

Ao realizar a leitura, nos originais, dos enriquecedores
capitulos que compdem este livro, em primeirissima mao,
na condicao de seu prefaciador, tornei-me circunstancial-
mente o mais privilegiado e afortunado dos seus leitores.
Mais do que isso, na condicao de pediatra neonatologista,
tomei em minhas maos de experimentado profissional,
este livro recém-nascido, examinei-o detalhadamente e
pude — apbs exaustivo exame realizado — constatar sua
higidez vernacular e qualidades cientificas. Trata-se, em
realidade, de um novo ser de beleza pedagbgica singular.
Este neonato é um presente de trés profissionais dedica-
das, experientes e capazes, para todos os estudantes e
profissionais interessados pelo tema.

Sinto-me bastante honrado em poder apresenta-lo a
todos os seus adultos leitores.

Jost AMERICO SiLvA FONTES
Pediatra, neonatologista e presidente da Federacao

das APAEs do Estado da Bahia
PREFACIO Il
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A nitida percepc¢ao de que satide e educacao precisam
estar caminhando lado a lado tem mudado conceitos e
estabelecido novos paradigmas. Todo assunto, ao ser
abordado dentro da 6tica do biopsicossocial, permite
dar ao Ser a sua real dimensao. A idéia inovadora das
autoras de disponibilizar informacoes de cunho cientifico
acerca da genética, descrevendo de forma clara as varias
sindromes e alteracoes génicas intrinsecamente ligadas
ao contexto sécio-afetivo, facilitarda a compreensao de
todos aqueles que, ao reconhecerem a diversidade hu-
mana, terdo a certeza que o respeito ao outro é a Unica
forma de se construir uma sociedade mais justa, onde o
planeta Terra seja um habitat para todos, sem exclusao,
distingdo ou selecao e que sem cidadania o homem néao
podera ser feliz.

Nao se pode negar a forca dos valores culturais que ao
longo da historia discriminaram, humilharam e tiraram a
vida daqueles com direito a vivé-la, desde que os critérios
de “normalidade” nao fossem preenchidos, entretanto
também nao podemos negar que o momento é outro e
que a informacado é uma forte aliada, que ao tornar-se
accessivel educa e previne. A leitura nos possibilita vis-
lumbrar novas janelas e através destes textos fica claro que

15
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as pessoas existem com seus talentos e “incapacidades”
e portanto faz-se necessario estarmos atentos para que as
diferencas nao gerem distorgoes, a exemplo de exclusoes
e segregacoes, mas que se reconheca a diversidade hu-
mana e se faca dessas diferencas um elo de ligacao entre
as pessoas.

O caréter constitucional genético nao se modifica,
mas o carater ambiental, l6gico que sim. As pessoas ndao
descansam de suas deficiéncias e, portanto, a sociedade
nao podera descansar também, cabendo a ela a respon-
sabilidade de garantir o acesso aos servicos de satde e as
orientacdes psicopedagoégicas, buscando facilitar, através
de medidas preventivas, a caminhada daqueles ainda fra-
gilizados por preconceitos sociais, mas que, sem sombra
de duvida, tém seu potencial, representando capital social
e que desenvolverdo habilidades e competéncias desde
que tenham oportunidades.

Ao lermos alguns relatos fica claro que o apoio familiar
e 0 ambiente sao condigdes imprescindiveis para que os
desafios sejam vencidos. Ao grupar pessoas de acordo
com suas limitacoes rouba-se delas a oportunidade de
se tornarem individuos, rouba-se delas o estimulo para
enfrentar tais desafios e portanto terem uma melhor
qualidade de vida, a exemplo da “exclusdo escolar, uma
das formas mais perversas e irremediaveis de discrimina-
cao social, pois nega o direito elementar de cidadania,
alienando milhares de pessoas de qualquer perspectiva
futura”, nao cabendo a nenhum de nés impor limites, pois
“o futuro de qualquer pessoa é inimaginavel”.

Como médica e mae de trés filhos maravilhosos, um
deles com trissomia do 21, para mim um fator secundario,
ja que em nenhum momento me tira a certeza do poten-

16
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cial existente, da necessidade de estimuléd-lo, deixando
florescer tantos atributos, que as vezes nos surpreende
nocauteando os nossos preconceitos, parabenizo as au-
toras pela importante contribuicdo, que facilitara ainda
mais a luta pelo movimento inclusivo, uma realidade
irreversivel, pois convence a todos pela logica e ética do
seu posicionamento. A Baisa, meu agradecimento mais
profundo pela lembranca do meu nome, com certeza
dentre muitos outros, para conjuntamente com os autores
celebrarmos nossas diferencas, dando-me a oportunidade
de expressar a minha crenca inabalavel na educacao, pois
sem ela jamais seremos pessoas felizes e sabias, a minha
crenca inabalavel de que educar significa ter idéias, ide-
ais e emogoOes e que ao ensinarmos que somos capazes
de lidar com os problemas da vida estaremos nos trans-
formando em eternos aprendizes, conscios dos nossos
deveres, tendo como bagagem a sede de compreender e
0 compromisso de nao magoar.

CELIA NEDER KALIL MANGABEIRA
Coordenadora do programa de educacao da UESC
— Informando e Aprendendo sobre a Sindrome de Down.
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O CONHECIMENTO DA GENETICA
HUMANA E SUA IMPORTANCIA PARA
O EDUCADOR

Lilia Maria de Azevedo Moreira,
Maria Daniela Moreira de Sant’Ana e
Josefina Castro

Entre educadores comprometidos com o avanco do
ensino e do conhecimento, a compreensao das causas
de deficiéncias que abrangem caracteristicas genéticas
(génicas ou cromossdmicas), distlrbios neurolégicos, fa-
tores psicoldgicos, culturais e sécio-econdmicos, constitui
uma prioridade.

Detalhes importantes para a adaptacao e bem estar do
aluno, que podem estar relacionados a disttrbios gené-
ticos, muitas vezes passam despercebidos ao professor,
incluindo: choro constante, uma crise sem histérico an-
terior, crianca quieta ou agitada demais, nao assimilacao
de contetdos, dificuldades de adaptacao social, motora
ou lingtistica. A multiplicidade de fatores causais requer
uma abordagem interdisciplinar e um repensar da edu-
cacgdo no processo de conducao do desenvolvimento da
pessoa com deficiéncia, real ou circunstancial, tendo em
vista a sua inclusao na escola e na sociedade.

Considerando a plasticidade do Sistema Nervoso

19
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Central, deve ser levada em conta a importancia da esti-
mulacao psicomotora e pedagégica. Ha um consenso de
gue os genes e 0 ambiente interagem no desenvolvimento
do cérebro. J4 antes do nascimento comecam a formar-
se circuitos neuronais complexos que continuam a ser
elaborados durante a vida do individuo pela acao dos
genes sobre as células e que sao também influenciados
pelo ambiente, experiéncias e cultura.

Feuerstein (1979) e Vygotsky (1984) interpretam o
desenvolvimento cognitivo em funcdao do ambiente
socio-cultural da crianca, demonstrando que, através
de um programa pedagoégico enriquecido e cientifica-
mente estruturado, ocorrem modificabilidade cognitiva
e otimizacao do potencial de aprendizagem, tanto em
sujeitos com deficiéncia mental real como circunstancial
(provocada pela ma qualidade das trocas do sujeito com
0 meio). A psicogenética de Piaget também fundamenta
a construcao do conhecimento pelo individuo através
da sua interacdo com o meio. Na prépria Sindrome de
Down, considerada o arquétipo da deficiéncia mental
de natureza genética, os avancos alcancados por mui-
tos dos seus portadores evidenciam a importancia das
intervencdes no desenvolvimento cognitivo (Moreira e
col. 2000 a e b).

Face ao projeto atual de educacéo inclusiva, os co-
nhecimentos de Genética Humana sdo fundamentais na
formacao de educadores conscientes e capazes de com-
preender e melhor orientar os seus alunos.

O QUE E GENETICA HUMANA?

20
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Os avancos apresentados pela genética, com o se-
glienciamento do genoma humano e a possibilidade de
implantacdo de terapias genéticas nos proximos anos,
evidenciam a importancia desta matéria no cotidiano das
pessoas. Mas o que é a Genética Humana ?

A Genética Humana é a disciplina que estuda cientifi-
camente a variacao hereditaria no homem. A base cien-
tifica deste conhecimento originou-se dos experimentos
do monge beneditino Gregor Mendel que, em 1865,
estabeleceu a forma de transmissao de caracteristicas atra-
vés de pares de elementos hereditarios, que atualmente
denominamos genes. Mendel, em carta a Carl Nageli,
em 1867, indica a sua compreensdo da hereditariedade
quando declara que “O curso do desenvolvimento con-
siste simplesmente nisto: em cada geracao aparecem as
duas caracteristicas parentais, separadas e inalteradas”.

Antes do inicio do século XX, a heranca era conside-
rada uma mistura das caracteristicas parentais. Com 0s
trabalhos de Galton sobre a transmissao dos caracteres
quantitativos e a posterior redescoberta das leis de Men-
del, pelos pesquisadores independentes Hugo de Vries,
Carl Correns e Eric von Tschermak, foram estabelecidas as
bases da Genética como uma ciéncia do conhecimento
dedicada ao estudo da heranca e variabilidade genéticas.

As leis de Mendel para a transmissao de fatores gené-
ticos foram posteriormente associadas ao comportamento
de organelas presentes no nucleo das células, os cromos-
somos, transmitidos de uma geracao a outra pelos game-
tas - espermatozoides e 6vulos. A teoria cromossdmica
da heranca foi proposta em 1902 por Walter S. Sutton, e
demonstrada experimentalmente por Morgan (1911) que
postula que os genes estao localizados nos cromossomos,

21
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unidades transmitidas pelos genitores aos seus filhos.

A demonstracdo de que os genes eram compostos
guimicamente por acidos nucléicos e de que o acido deso-
xirribonucléico (DNA) era o material genético, foi obtida
por estudos em microorganismos. Frederick Griffith, em
1928, estudando a bactéria Diplococcus pneumoniae,
descreveu a Transformacao, que representou o primeiro
passo na identificacdo do material genético. Dezesseis
anos apos, os cientistas Oswald Avery, Colin MaclLeod
e Lyn Mc Carthy identificaram o principio transformador
como o DNA.

A teoria “um gene — uma enzima”, proposta por George
Beadle e Edward Tatum, em 1941, apresentou os genes
como instrucoes codificadas para a construcao de proteinas.
Finalmente, em 1953, James Watson e Francis Crick eluci-
daram a ultra-estrutura do acido desoxirribonucléico com
o modelo da dupla hélice, que explica bioquimicamente
a transmissao do material genético através das geragoes,
contribuindo decisivamente para o entendimento da or-
ganizacao do material genético (Fig. 1)

Em 1956, Joe-Hin Tjio e Albert Levan estabeleceram
0 numero normal cromossdémico humano em 23 pares
(2n=46), sendo 22 pares de cromossomos autossémicos
(cromossomos iguais nos 2 sexos) e um par de gonos-
somos ou cromossomos sexuais (XX na mulher e XY
no homem). Os cromossomos (chromos = cor; soma
= corpo) podem ser visiveis ao microscépio, durante a
divisao celular na metafase, quando atingem o maximo
da sua condensacao. O cariétipo é a caracterizacao dos
cromossomos de um individuo ou uma espécie quanto
ao seu numero e forma (Fig. 2).

As normas para a classificacao dos cromossomos
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Fig. 1 Organiza¢do do material genético na célula.

foram estabelecidas em conferéncias cientificas como a
realizada em Londres, em 1963, que determinou o uso
de letras para designar os varios grupos cromossémicos. A
nomenclatura atualmente recomendada para a descricao
do cariétipo é a do ISCN (1995).

A introducao das técnicas de bandamento cromosso-
mico forneceu um refinamento na analise do cariétipo,
permitindo a identificacdo de cada cromossomo e o
reconhecimento de alteracdes associadas a disttrbios no
desenvolvimento humano.

As técnicas de bandamento permitiram evidenciar
alteracoes cromossdmicas sutis como perdas ou delecoes
e rearranjos , facilitando assim o mapeamento detalhado
do genoma humano.
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Mais recentemente, o progresso da citogenética mole-
cular com aplicacao da tecnologia da hibridizacao in situ
com fluorescéncia (FISH) tem possibilitado a identificacao
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Fig. 2 Cariétipo humano feminino(46,XX) e masculino(46,XY) com
cromossomos identificados por técnica de bandamento GTG.
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de anomalias cromossdmicas e o0 mapeamento de genes
e seqiiéncias de DNA conhecidas em cromossomos,
trazendo novos avancos para a genética humana e a
biologia celular.

O QUE SAO DISTURBIOS GENETICOS?

Alteracbes nos genes ou Nos cromossomos caracteri-
zam os distirbios genéticos que podem ser hereditarios
ou decorrentes de mutagoes novas na formacao dos game-
tas. Existem trés tipos principais de disttrbios genéticos:
multifatoriais, monogénicos (autossdbmicos dominantes
e recessivos, ligados ao sexo dominantes e recessivos)
e cromossOmicos. Além destes, podem também ocorrer
mutacoes no DNA extranuclear (DNA mitocondrial).

As condigcoes multifatoriais representam alteragoes em
alguns dos multiplos pares de genes que compoem um
sistema poligénico e interagem com fatores ambientais.
Podem resultar em efeitos aditivos destes genes, como
é o caso do peso, altura, inteligéncia, cor da pele ou
em predisposicao genética, como acontece em algumas
malformacdes congénitas, como o labio leporino, cuja
expressao s6 ocorre quando a contribuicdao genética ul-
trapassa um valor considerado limiar.

Modificacoes de apenas um gene sao denominadas dis-
turbios monogénicos. Constituem exemplos de doencas
genéticas monogénicas os Erros Inatos do Metabolismo
(EIM), tais como fenilcetonuria (PKU), hipotireoidismo
e galactosemia. Os EIMs reinem um grupo de doencas
genéticas causadas pela auséncia ou formacao incompleta
de uma enzima necessaria a realizacao de reagoes do
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metabolismo, confirmando o postulado de que um gene
codifica uma enzima.

A heranga autossémica monogénica pode ser domi-
nante (AD) quando o carater se expressa pela presenca
de um Unico alelo (dose simples) ou heterozigose, ou
recessiva (AR) quando o alelo ocorre em dose dupla ou
homozigose. A heranca ligada ao sexo (LX) se refere a
transmissao dos genes presentes no cromossomo X. A
mulher tem 2 cromossomos X, enquanto que o homem
possui apenas 1 e, por conseguinte, uma s6 copia de cada
gene ligado ao X (hemizigose). Essa desigualdade produz
padrdes caracteristicos de heranga, com mais homens que
mulheres afetadas.

A primeira alteracdo cromossOmica descrita em hu-
manos foi a trissomia do 21, associada a Sindrome de
Down, em 1959, pelo médico francés Jerome Lejeune
e colaboradores. O desenvolvimento de técnicas para a
identificacao cromossOmica e, mais recentemente, a adicao
de tecnologias moleculares tornaram conhecidos mais de
400 distarbios cromossdmicos diferentes (Schinzel, 2001).

Na célula, pequena mas importante fracao de RNA e
proteinas sao codificados por genes do genoma mitocon-
drial. O DNA mitocondrial (DNAmt) se apresenta sob a
forma de cromossomo circular na mitocéndria e contém
37 genes que codificam dois tipos de RNAm, 22 RNAt
e 13 polipeptideos, que sao subunidades de enzimas da
fosforilacao oxidativa (OXPHQOS). Os demais 74 poli-
peptideos do complexo OXPHOS sao codificados pelo
genoma nuclear que, assim, pode controlar a acao de
genes mitocondriais (Chinnery & Turnbull, 1999).

As doencas mitocondriais sdo causadas por mutacoes e
delecdes no DNA desta organela, presente no citoplasma
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celular, onde tem a funcdo de producao de energia através
do sistema de fosforilacao oxidativa. Entre as doencas
mitocondriais, os quadros clinicos sao heterogéneos e
incluem distirbios como epilepsia, paralisia do globo
ocular, cegueira, distirbios hormonais, surdez, deficiéncia
na contracao do musculo cardiaco. A heranga é materna e
isso pode ser explicado pelo fato de que, diferentemente
do DNA nuclear que é transmitido aos filhos pelos dois
progenitores, o DNA circular da mitocondria é transmitido
apenas pela mae. Na fertilizacdo do 6vulo, as mitocon-
drias dos espermatozéides nao atravessam a membrana
ovular, sendo deixadas fora da célula. A expressao fenoti-
pica da mutacao depende da proporcao relativa de DNA
normal e mutante nas células de diferentes tecidos, o
que pode levar a expressao variavel e efeitos fenotipicos
multiplos (pleiotropia), que sdao aspectos caracteristicos
da heranca mitocondrial.

As informacoes a respeito dos disturbios genéticos
podem ser reunidas nas arvores genealégicas ou heredo-
gramas, com indicacao de individuos afetados e normais,
casamentos, parentescos, por meio de simbolos (Fig. 3).

27



COLEGAO CADERNO DE AULA

Homem normal
Homem afetado

Natimorto

Aborto

Casamento

Prole ilegitima

Casamento consangliineo

Sem prole

Casamento com 3 filhos

Seta indica o probando

@:§E>g> — O N © @O0

Mulher normal
Mulher afetada

3 Mulheres afetadas
Falecido

Sexo nao-especifico

Gestacéo

Gémeos nao idénticos

Gémeos idénticos

Gémeos de zigosidade incerta

Heterozigoto autossémico recessivo

Portadora de gene ligado ao X

Fig. 3 - Simbolos comumente utilizados na elaboragdo de heredogramas.
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PADROES DE HERANCA MENDELIANA

Os padroes de heranca mendeliana para tracos mo-
nogénicos dependem da localizacdo cromossémica do
locus e da dominancia do alelo considerado. De acordo
com esses critérios, a heranca é classificada em autosso-
mica dominante, autossdmica recessiva, ligada ao sexo
dominante e ligada ao sexo recessivo.

As caracteristicas proprias de cada padrao siao espe-
cificadas junto aos heredogramas apresentados na Fig. 4.
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Heranca Autossomica Dominante

0 Ocorre igualmente entre homens e mulheres.

0 Casal normal ndo tem filhos afetados.

0 A caracteristica ocorre em todas as geragdes, sem pular nenhuma.
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Heranca Autossomica Recessiva

[ Os dois sexos séo igualmente afetados.

[ Filhos afetados podem nascer de pais normais.

[J Casamentos consangiiineos aumentam a possibilidade de nascimento de filhos

afetados.
Fig. 4 - Padrdes classicos de heranga mendeliana.

continua ...
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Continuagao da Figura 4
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[] Homens afetados tém todas as suas filhas afetadas, embora nenhum de seus
filhos o seja.
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Heranca Ligada ao Sexo Recessiva

0 Ocorrem mais homens que mulheres afetadas.

[J Homens afetados geralmente tém filhos normais.

0 Aanomalia passa de avé para neto através de suas filhas, que sdo portadoras do
gene (heranga em criss-cross ou zig-zag).
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PERSPECTIVAS ATUAIS DA GENETICA HUMANA:
TERAPIA GENICA

Todos os organismos vivos possuem pelo menos um
cromossomo em suas células. Os cromossomos sao
compostos por macromoléculas organicas denominadas
proteinas e acidos nucléicos e estes Ultimos podem ser
de dois tipos: acido desoxirribonucléico (DNA) e acido
ribonucléico (RNA). Experimentos com microorganismos,
como os de Griffith (1928), demonstram que o DNA
contém e transmite a informacgdo genética, servindo de
molde para moléculas de RNA que, por sua vez, sao os
moldes para moléculas de proteinas (Dogma Central da
Biologia: DNA® RNA® PROTEINAS). Nos organismos
superiores, 0 DNA esta presente no nucleo das células e
em organelas como a mitocondria, enquanto o RNA e as
proteinas sao abundantes no citoplasma.

A informacao genética esta contida em nucleotideos,
formados por bases nitrogenadas complementares (ade-
nina, guanina, citosina, timina). O codigo genético é
definido por um conjunto de trés bases denominado de
codon, suficiente para traduzir o cédigo do DNA em 20
aminoécidos diferentes que se combinam para formar pro-
teinas. A informacao genética esta no nticleo das células,
mas as proteinas sao sintetizadas no citoplasma com o
auxilio do RNA, acido nucléico que contém o agucar ribo-
se ao invés de desoxirribose e a base nitrogenada uracila
substituindo a timina. O acido ribonucléico mensageiro
(RNAm) é sintetizado pela transcricio de uma das fitas
do DNA, que contém a mensagem para a formacao de
uma proteina. Todas as atividades do organismo depen-
dem de suas proteinas que atuam com funcao estrutural,
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enzimdtica, na construcao de hormoénios e também na
defesa imunologica.

O modelo de James Watson e Francis Crick (1953) da
estrutura em dupla hélice para a molécula de DNA foi
apoiado por muitos experimentos que levaram a com-
preensao da codificacao dos genes e contribuiram para a
elaboragado da teoria genética indicando como as instru-
¢oes genéticas podiam ser copiadas de célula a célula.

A terapia génica refere-se ao tratamento de doencas
infecciosas ou correcao de disfuncdes organicas através
das técnicas de recombinacao do DNA, com a introducao
no organismo de genes que possam substituir ou reparar as
disfungoes, podendo assim curar ou impedir a progressao
de uma doenca. O principio basico do processo de terapia
génica requer que um gene que contém um codigo para
uma funcao especifica seja isolado e inserido em um
vetor como um plasmideo (DNA circular de bactéria). O
plasmideo recombinante pode ser amplificado nas bacté-
rias e assim gerar grandes quantidades do gene inserido.

Enquanto a terapia génica somética leva a correcao da
expressao génica no individuo, sem modificacoes para as
geracoes seguintes, a terapia génica germinativa envolve
modificacdes genéticas nos gametas, levantando questio-
namentos éticos sobre a sua aplicacao em seres humanos.

Uma nova possibilidade de tratamento pode ser obtida
pela associacao da terapia génica com as células tronco
(CT), células pluripotentes, com capacidade de produzir
diferentes tipos de células. Estas células sao encontradas
no embridao ou em menor quantidade em alguns tecidos
de individuos adultos.

As primeiras tentativas de terapia génica em disttrbios
clinicos humanos foram realizadas tendo em vista o trata-
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mento da beta talassemia, distirbio genético que afeta a
formacao da hemoglobina, necessaria ao funcionamento
correto das hemacias, células do sangue. Os maiores
progressos tém sido obtidos, entretanto, no tratamento de
uma doenca genética rara que afeta o sistema imune do
individuo, a deficiéncia da adenosina desaminase (ADA).
Atualmente, mais de 500 pacientes foram tratados em
todo mundo, segundo protocolos diferentes e, embora os
éxitos terapéuticos ainda sejam modestos, abrem perspec-
tivas para a utilizacdo de estratégias mais sofisticadas que
provavelmente apresentardao maior sucesso nos processos
terapéuticos (Strauss,1997).

O seqlienciamento do genoma humano, com a iden-
tificacao dos genes presentes nas células humanas, traz
ainda maiores possibilidades para o tratamento de nume-
rosas doencas genéticas e degenerativas. Strauss (1995)
refere que os disttrbios genéticos contribuem em cerca
de 20% da mortalidade infantil, 50% dos abortos e 80%
dos distirbios mentais e a possibilidade de implantacao
da terapia génica poderd, entao, ter um impacto signifi-
cativo na melhoria da satde publica, semelhante ao de-
senvolvimento das vacinas para a prevencao de doencas
infecciosas.

PROJETO GENOMA HUMANO (PGH)

Na espécie humana, o genoma é composto por milha-
res de genes, presentes nos 23 pares de cromossomos de
um individuo, herdados de seus progenitores. O estudo
molecular do genoma humano foi iniciado no final da dé-
cada de 80, por iniciativa do National Institutes of Health
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(NIH) e do Department of Energy dos Estados Unidos da
América. Assim, em 1990, foi instalado o Projeto Genoma
Humano (PGH) e publicado o documento “Entendendo
Nossa Heranca Genética”, que afirmava: “Espera-se que a
informacao gerada pelo Projeto Genoma Humano venha
se tornar a fonte para a ciéncia biomédica do século 21
e que seja de imenso beneficio para o campo da medi-
cina. Ela vai nos ajudar a entender e, no devido tempo,
tratar muitas das mais de 4 mil doencas genéticas que
afligem a humanidade, assim como as muitas doencas
multifatoriais em que a predisposicao genética tem um
papel importante”.

Assim, de 1990 a 2000 foram desenvolvidas tecnolo-
gias de ponta, que foram aplicadas no conhecimento da
seqiiéncia dos nucleotideos que compoem a molécula
de DNA em cada um dos 23 pares de cromossomos
humanos.

Em 1992, foi fundado o TIGR — The Institute for Geno-
mic Research, pelo cientista norte-americano Craig-Venter
que, com verbas privadas, seqlienciou o primeiro genoma
completo de uma bactéria (Haemophilus influenzae) ,
utilizando o método de shotgun, inventado em 1977,
pelo inglés Frederic Sanger, duas vezes Prémio Nobel
de Quimica. Ao contrario da técnica utilizada pelo PGH
— 0 mapeamento de base por base de DNA em cada cro-
mossomo, o shotgun, utiliza o genoma inteiro de uma s6
vez, acelerando o seqiienciamento. Consiste em purificar
grandes quantidades da molécula de DNA, corta-la em
pedacos, reproduzi-la muitas vezes e entao verificar a
ordem das bases em cada segmento do DNA, partindo
do principio de que a ordem dos nucleotideos fornece o
codigo da transmissao genética.

34



DIVERSIDADE NA ESCOLA: ASPECTOS GENETICOS E CONSIDERAGOES PSICOPEDAGOGICAS

Em maio de 1998, o Dr. Craig-Venter anunciou a fun-
dacao da empresa de Biotecnologia Celera Genomics e a
intencao de concluir o seqiienciamento do Genoma Hu-
mano em trés anos, com o trabalho de 282 pesquisadores
e 65 técnicos em 3 paises, a um custo mais barato que o
consércio internacional financiado pelo NIH, compreen-
dendo 250 pesquisadores em 6 paises.

Até maio de 2000, 32 genomas completos foram pu-
blicados, incluindo o da bactéria Xylella fastidiosa (praga
do amarelinho que ataca as laranjas), seqiienciado em
Sao Paulo pela Rede Onsa, organizada pela Fundacao
de Amparo a Pesquisa do Estado de Sao Paulo (FAPESP).
Em marco de 1999, foi iniciado, nesse estado, o projeto
Genoma Humano do Cancer, financiado também pela
FAPESP e pelo Instituto Ludwig de Pesquisas sobre o Can-
cer — Sao Paulo, com metodologia denominada Orestes,
que esta sendo aplicada a material genético originado
dos tumores mais freqlientes no Brasil (Teixeira, 2000).

Finalmente, em fevereiro de 2001, foi anunciado pelo
Dr. Francis Collins (PGH) e Dr. Craig-Venter (Celera) um
rascunho do genoma humano que foi concluido em 2003
e publicado no més de abril do mesmo ano, 50 anos
apos a descoberta da dupla hélice de DNA. O nimero de
genes humanos foi calculado em cerca de 30 mil pelos
dois programas.

O conhecimento da seqtiéncia de DNA humano con-
firma que 99,99% do codigo genético dos individuos
da espécie humana sao iguais. As pequenas trocas de
nucleotideos denominadas SNPS (Single Nucleotide
Polymorphism), da ordem de 1,4 a 2,1 milhdes, podem
ser responsaveis pelas diferencas individuais, que podem
ou nao acarretar doencas. A andlise dos SNPS podera
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levar nao apenas a compreensao das bases genéticas de
caracteristicas complexas, como as capacidades intelec-
tuais de cada individuo (memoria, coordenacdao motora,
habilidades matematicas, entre outras), como também
proporcionar a producdao de medicamentos especificos
(remédios pessoais) para varias doencas genéticas.

Estas gigantescas investigagdes demonstram a comple-
xidade do funcionamento dos genes e o fim do determi-
nismo genético. As pesquisas sobre o genoma humano
mostram que mais da metade do DNA dessa espécie é
formada por seqiiéncias sem funcao conhecida (junk DNA
ou DNA lixo). Além disso, o conceito do gene como uma
seqliéncia de DNA contendo o cédigo para formacao de
uma determinada proteina mostrou-se limitado. O pro-
cesso de regulacdo da acao génica é realizado por prote-
inas da célula em resposta ao organismo e ao ambiente
externo. Paradoxalmente, as proteinas controlam a acao
dos genes que as determinam.

A pesquisa genomica (disciplina da Genética dedicada
ao estudo do genoma) dirige-se atualmente para a anélise
da funcao do DNA repetitivo, regulacao génica, interacao
entre proteinas, efeito do ambiente e a compreensao da
leitura dos genes na formacao das proteinas — o chamado
projeto “ Proteoma”.
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2.

ESCOLA: ESPACO DE RECONHECIMENTO
DAS DIVERSIDADES

Lilia Maria de Azevedo Moreira,
Maria Daniela Moreira de Sant’ Ana e
Josefina Castro

O foco da escola, nesses Gltimos anos, mudou, visan-
do nao apenas transmitir conhecimentos, mas também,
procurar atender aos quatro pilares da educacao, reco-
mendados pela UNESCO: aprender a aprender, ensinando
aos alunos como chegar a informacao e ao conhecimen-
to, conseqlientemente desenvolvendo o mecanismo de
aprender; aprender a fazer, o saber implica em fazer,
melhorando as condicoes de vida das pessoas; aprender
a viver com os outros, trabalhando a aprendizagem da
convivéncia, da compreensdo mutua, de intercambios
pacificos e de harmonia, e aprender a ser, a ser gente e
viver com dignidade. Portanto, o mundo esta exigindo
uma grande capacidade de autonomia das pessoas e res-
ponsabilidade pessoal em relacao a realizacao do destino
coletivo (Delors, 1999).

Dentre esses quatro pilares, foram destacados para a
discussao, neste trabalho, o de conviver com o outro. Nas
escolas publicas brasileiras é observado um nimero irris6-
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rio de alunos com algum tipo de deficiéncia (fisica, mental,
auditiva, visual, multiplas) freqiientando a classe regular
de ensino. Esses discentes sao tidos como diferentes e os
professores, quando tém algum portador de deficiéncia
na sala de aula, alegam que nao sabem como lidar com
ele, dizendo que o mesmo deveria estar numa escola/
classe especial. Essa atitude da escola, de nao saber lidar
com as diferentes formas de aprendizagem, provavelmen-
te, é conseqiiéncia de como essas pessoas foram tratadas
no decorrer da historia da humanidade, com abandono e
maus tratos, até terem atualmente direito a inclusao social
e educacional, assegurado na legislacdo, conforme sera
exposto no Capitulo 3 referente a Educacéo Inclusiva.

Discutindo a funcao da escola, Touraine (1999) defen-
de que esta deve ser voltada para a formacao do sujeito;
deve ser orientada para a liberdade do sujeito pessoal, e
comunicacao intelectual, favorecendo a gestao democra-
tica da sociedade e de suas mudancas.

Para que a escola consiga atender a demanda do sujei-
to, deverd atentar para os seguintes principios:

0 reforcar a liberdade do sujeito pessoal, atendendo
a demanda individual e coletiva;

0 oferecer uma educacao centrada na cultura e nos
valores da sociedade, atribuindo importancia central
ao respeito a diversidade e ao reconhecimento do
outro;

0 corrigir a desigualdade das situacoes e das oportu-
nidades (Touraine, 1999).

Dessa forma, espera-se que a escola possibilite con-
dicoes de fortalecimento de sujeitos que sejam capazes
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de instituir novas formas de convivéncia mais plurais,
capazes de lidar com as diferencas e de exercitar a cons-
trucao da cidadania. Espera-se que as pessoas tenham
seus direitos atendidos e suas diferencas e singularidades
respeitadas. Enfim, deseja-se que a escola propicie opor-
tunidades justas para todos.

Infelizmente o direito constitucional de acesso ao en-
sino para todos nao tem sido garantido. A dificuldade da
escola em lidar com a diversidade de estilos de aprendiza-
gem, independente de se tratar ou nao de aluno portador
de deficiéncia, tem sido grande. Isso se constata pelo alto
indice de reprovacao e evasao, principalmente na 12 série
no Ensino Fundamental no Brasil, onde apenas 51% do
total de alunos sao promovidos, enquanto 44% repetem,
reproduzindo assim o ciclo de retencao que acaba expul-
sando os alunos ditos “normais” da escola (Brasil, 1997a).

Os dados acima mencionados lembram que os alu-
nos ingressam na escola com suas desigualdades sociais
e culturais; ministrando um ensino igual, ndo se estara
garantindo oportunidades justas para todos. O sistema
educacional nao pode ser indiferente a essas diferencas.
Necessario se faz que sejam identificados os avancos e
as dificuldades dos alunos para que seja proposta uma
intervencao pedagoégica pertinente as peculiaridades de
cada um deles, fazendo “com que cada aprendiz vivencie,
tao freqlientemente quanto possivel, situacdes fecundas
de aprendizagem “ (Perrenoud, 2000 ).

Mantoan (1999) defende que toda crianca deve ir a
escola regular, mesmo que seu desempenho escolar seja
diferente do de seus colegas. Observa que nao lidar com
as diferencas existentes na escola (classe social, cor, idade,
género, capacidade intelectual, interesse) é nao perceber
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a diversidade que nos cerca, os muitos aspectos em que
somos diferentes uns dos outros e transmitir, implicita ou
explicitamente, que as diferencas devem ser ocultadas,
tratadas a parte. Essa atitude de ocultamento, de certo
modo confirma-se na rejeicao em aceitar as diferencas
e principalmente as pessoas com alguma deficiéncia na
escola regular.

Para combater a exclusdo escolar, a escola necessita
tornar-se apta a reconhecer a diversidade de ritmos de
desenvolvimento e de interesse dos alunos, tornando-se
acolhedora em relacao a todos eles. Nessa 6tica, Man-
toan (1999) sugere algumas medidas para que a escola
realmente se modifique:

0 elaboracao, pela escola, do seu projeto Politico Pe-
dagdbgico, com autonomia e de forma participativa;

0 colocar a aprendizagem como o eixo das escolas,
porque escola foi feita para fazer com que todos os
alunos aprendam;

0 garantir tempo para que todos possam aprender,
reprovando a repeténcia;

0 abrir espagos para que a cooperacgdo, o dialogo,
a solidariedade, a criatividade e o espirito critico
sejam exercitados nas escolas por professores, ad-
ministradores, funcionarios e alunos;

0 valorizar o trabalho do professor que é responsavel
pela tarefa fundamental da escola — a aprendizagem
dos alunos;

0 lutar pela melhoria salarial dos professores e pelas
condicbes de ensino.
DEFICIENCIA MENTAL
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A deficiéncia mental é um distirbio global do desen-
volvimento que atinge 3 a 4% da populacao mundial
e cerca de 10% dos brasileiros. Contribuem para esse
percentual mais elevado, as condi¢des desfavoraveis em
que vive contingente significativo da populacao brasileira
com restricoes nutricionais, caréncias psicolégicas e pou-
co acesso a cuidados médicos adequados na gravidez e
infancia (Moreira, 1991). Muitos casos sao dificeis de ser
identificados e sao classificados como sendo de natureza
desconhecida ou idiopaticos. O risco de recorréncia do
retardo mental nao especificado em outros irmaos varia
de 10 a 19%, de acordo com revisao feita por Crow &
Tolmie (1998).

De acordo com a Classificacdao Estatistica Interna-
cional de Doencas e Problemas Relacionados a Saude
(CID-10, 10° Revisao), a deficiéncia mental (F70-F79) é
definida como uma parada do desenvolvimento ou de-
senvolvimento incompleto do funcionamento intelectual,
caracterizados essencialmente por um comprometimento,
durante o periodo de desenvolvimento, das faculdades
que determinam o nivel global de inteligéncia, isto €, das
funcoes cognitivas da linguagem, da motricidade, e do
comportamento social. Pode ocorrer isolada ou associada
a outro comprometimento mental ou fisico.

A Associacdo Americana de Retardo Mental - AAMR,
em junho de 1992, redefine, entretanto, o sistema antigo
de classificacao da deficiéncia em funcao dos graus de
comprometimento intelectual nas modalidades profunda,
severa, moderada, leve, limitrofe, substituindo-as pelas
dimensoes intelectual/adaptativa, psicolégica/emocional,
saude fisica/ etiologia e a ambiental, valorizando os apoios

41



COLEGAO CADERNO DE AULA

pedagogicos (Mantoan, 1997).

De acordo com estes critérios, a deficiéncia mental
é considerada o “funcionamento intelectual geral signi-
ficativamente abaixo da média, oriundo do periodo de
desenvolvimento, concomitante com limitagoes associa-
das a duas ou mais areas da conduta adaptativa ou da
capacidade do individuo em responder adequadamente
as demandas da sociedade, nos seguintes aspectos:
comunicacao, cuidados pessoais, habilidades sociais,
desempenho na familia e comunidade, independéncia
na locomocao, satde e seguranca, desempenho escolar,
lazer e trabalho” (Brasil, 1997b).

Fundamentado na concepc¢ao de desenvolvimento e
aprendizagem, Vygotsky (1984) ainda observa: “Aprendi-
zado nao é desenvolvimento; entretanto, o aprendizado
adequadamente organizado resultado em desenvolvi-
mento mental e pde em movimento varios processos de
desenvolvimento que, de outra forma, seriam impossiveis
de acontecer”. Esse autor propde criar a zona de desen-
volvimento proximal — “o aprendizado desperta varios
processos internos de desenvolvimento, que sao capazes
de operar somente quando a crianca interagir com pesso-
as em seu ambiente e quando em cooperacao com seus
companheiros.” Dessa forma, o fator impulsionador dos
avancos do desenvolvimento da crianca recai sobre a acao
da mediagdo. Destaca-se neste aspecto a supremacia da
mediagao do adulto, do professor com a crianga deficiente
mental para fazer com que ela cresca intelectualmente,
através do questionamento, da orientacao, a fim de aju-
da-la a superar suas dificuldades e recuperar possiveis
defasagens cognitivas.

Nessa perspectiva, sao relevantes os trabalhos de
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Feuerstein, citado por Beyer (1997), que parte da premissa
basica de que no diagndstico intelectual deve-se averiguar
as condicoes latentes para modificar o individuo e propoe,
por meio do PEl — Programa de Enriquecimento Instru-
mental, acdes de intervengdo pedagogica para estimular
e potencializar as funcoes deficientes uma vez que o
desenvolvimento cognitivo depende muito da qualidade
da aprendizagem mediada e vivenciada pela crianca.

A Organizacao Mundial de Sadde (1993) propde uma
conceituacao de deficiéncia que pode ser aplicada a va-
rios aspectos da satde e da doenca, sendo um referencial
unificado para a area. Por esse sistema sdo conceituados:

Deficiéncia: perda ou anormalidade de estrutura ou funcdo psi-
cologica, fisiolégica ou anatémica, temporaria ou permanente.
Incluem-se nessas a ocorréncia de uma anomalia, defeito ou perda
de um membro, 6rgdo, tecido ou qualquer outra estrutura do
corpo, inclusive das fun¢des mentais. Representa a exteriorizagdo
de um estado patoldgico, refletindo um disttrbio organico, uma
perturbagdo no drgdo.

Incapacidade: restricdo, resultante de uma deficiéncia, da habili-
dade para desempenhar uma atividade considerada normal para
0 ser humano. Surge como conseqiiéncia direta ou é resposta do
individuo a uma deficiéncia psicolégica, fisica, sensorial ou outra.
Representa a objetivacdo da deficiéncia e reflete os disttrbios da
prépria pessoa, nas atividades e comportamentos essenciais a
vida didria.

Desvantagem: prejuizo para o individuo, resultante de uma

deficiéncia ou uma incapacidade, que limita ou impede o desem-
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penho de papéis de acordo com a idade, sexo, fatores sociais e
culturais. Caracteriza-se por uma discordancia entre a capaci-
dade individual de realizacdo e as expectativas do individuo ou
do seu grupo social. Representa a socializagdo da deficiéncia
e relaciona-se as dificuldades nas habilidades de sobrevivéncia.

Em escolas abertas a diversidades é possivel que
ciancas com deficiéncia mental realizem o aprendizado
regular. O seu sucesso dependera dos estimulos que lhes
serao oferecidos, pois as pessoas com deficiéncia mental
possuem ritmo mais lento de construcao das estruturas do
conhecimento, dependendo do tipo de estimulacao, da in-
tervencao pedagodgica para ativar os esquemas cognitivos
e essa é a tarefa de mediacao do adulto e do educador.

DEFICIENCIA VISUAL

A deficiéncia visual pode ser conceituada como a
reducdo ou perda total da capacidade visual, decorrente
de imperfeicao no 6rgao ou no funcionamento do sistema
da visao. Por outro lado, a reducao da capacidade visual
pode ser classificada, de acordo com a intensidade, em
deficiéncia visual leve, moderada, profunda, severa. Os
portadores de deficiéncia visual sao geralmente classifica-
dos como portadores de visao sub-normal ou de cegueira.
Sob o enfoque educacional, a cegueira representa a perda
total ou residuo minimo de visao que leva o individuo a
necessitar do método Braille (Fig. 5) como meio de leitura
e escrita. O alfabeto Braille foi elaborado pelo francés
Barbier Louis Braille, em 1824, utilizando um sistema de
sinais em relevo, em um conjunto de 6 pontos, com 64
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combinacoes, permitindo leitura e escrita, possibilitando
assim a comunicagao entre pessoas cegas.

Alfabeto Braille
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Fig. 5 Sistema braille para a leitura.
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Nas escolas, os problemas de visao mais freqlientes sao
os erros de refracao que consistem em miopia, hiperme-
tropia e astigmatismo. Para estes problemas sao utilizadas
lentes adequadas que permitem a correcao. Criangas com
hipermetropia e astigmatismo apresentam dificuldades
em enxergar de perto, ao contrario da miopia em que a
crianca ndo consegue enxergar bem de longe e faz letras
e desenhos bem pequenos. A hipermetropia pode muitas
vezes ocasionar o estrabismo porque interfere na acomo-
dacao do olho. A deteccao desse problema precocemente
contribui para o tratamento, geralmente feito através de
exercicios oculares onde a crianca é estimulada a enxergar
com o olho deficiente.

Outros disturbios oculares sao exemplificados pela
catarata, que é a opacificagdo do cristalino, e requer
intervencao cirurgica precoce, além do nistagmo, que é
um movimento constante e involuntario dos olhos, e o
glaucoma, perda progressiva da sensibilidade visual.

Ochaita; Rosa (1995), Roman (1996) e Bautista (1997)
relacionam como sinais indicativos de deficiéncia visual:

0 irritacdo constante nos olhos;

0 aproximacao do papel junto ao rosto quando es-
crevem ou léem;

0 olho opaco e com pouco brilho;

0 dificuldade para copiar bem do quadro negro a
distancia;

0 olhos que ndo acompanham o movimento de ob-
jetos;

0 apertar, esfregar os olhos e franzir a testa;

0 entortar a cabeca para ler ou escrever, como se
procurasse um angulo melhor para enxergar.
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Sao mdltiplas as causas de doencas oculares: podem
ser congénitas, de natureza genética ou ambiental, ou en-
tao adquiridas durante o desenvolvimento. Pode tratar-se
de problemas de refracao, lesao no globo ocular, nervo
otico ou ainda traumatismo nos olhos, adquiridos nos
esportes, por queimaduras, ou em acidentes domésticos.
Tratando-se de adaptacao a vida, caso o individuo nao
tenha associado a deficiéncia visual outra incapacidade,
ocorre a compensacao com outros sentidos, como o tato,
a audicao e olfato.

Em relacdao ao desenvolvimento sensério-motor, Ro-
man (1996) assegura que nos primeiros meses de vida
nao existem diferencas de desempenho entre as criangas
videntes e as ndo videntes. A estimulagao visual e também
a tatil e a auditiva serdao fundamentais para a orientacao
espacial e mobilidade da crianca e quanto mais cedo esse
processo ocorrer, mais benéfico sera.

No que se refere ao desenvolvimento cognitivo, os
problemas futuros sao provenientes da escassez de estimu-
lacdo sensorial, pois as criangas nao videntes necessitam
de maior contato com os objetos, a fim de construir seus
conceitos, aumentar a sua linguagem e adquirir imagem
corporal. Nesse processo de desenvolvimento é impres-
cindivel a participacao dos pais e familiares, criando um
ambiente de confianca e tranquilidade, estimulando o
contato fisico e afetivo, principalmente para sentir as
expressoes faciais, que externam conflitos e sentimentos.

Em razdao da cegueira comprometer um dos canais
sensoriais de aquisicao de informacao, o visual, torna-se
necessario que a escola elabore e explore uma sistematica
de ensino que transmita, por vias alternativas, a informa-
¢ao que nao pode ser obtida através dos olhos. O fracasso
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escolar dos alunos cegos é muitas vezes determinado
pelas expectativas negativas dos pais e professores, pela
falta de formacao dos professores e pelo despreparo da
escola em lidar adequadamente com o processo ensino/
aprendizagem da crianca nao vidente.

Considerando que o aprendizado impulsiona o de-
senvolvimento e que a transformacao do individuo nao
se processa por uma dotagcdo biolégica e nem por agcoes
isoladas sobre os objetos do mundo, mas através das
relagdes mediadas pela linguagem (Vygotsky, 1979), os
pais e educadores deverao atentar para desenvolver acoes
educacionais que visem atender as necessidades especificas
das criancas que tém deficiéncia visual, seja ou nao cega.

Dentre algumas intervencgoes, podem ser relacionadas:

0 estimulagdo visual, ensinando a pessoa o processo
de discriminagdo de formas, contornos de figuras e
dos simbolos, bem como memorizando os estimulos
visuais;

0 utilizacao de lentes para corrigir os déficits de visao;

0 utilizacdao de ampliagoes das imagens visuais;

0 utilizacdo de representacdes, em relevo, dos obje-
tos;

0 desenvolvimento da orientacao especial e mobili-
dade;

0 adocao do sistema Braille para leitura.

Os pais devem ajudar seus filhos em sua incapacida-
de visual, aceitando-os como sdo, potencializando suas
atividades, promovendo sua autonomia, informando
detalhadamente acerca do que ha em seu redor, incenti-
vando as boas iniciativas, favorecendo as relagoes sociais
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e desenvolvendo sua confianca e auto-estima.
DEFICIENCIA AUDITIVA

A deficiéncia auditiva é denominada como a “perda
total ou parcial, congénita ou adquirida, da capacidade
de compreender a fala através do ouvido ” (Brasil, 1994).
E a forma mais comum de desordem sensorial no homem
e pode ser classificada como deficiéncia de transmissao,
mista e sensorioneural. Na deficiéncia de transmissao
(condutiva), o problema se localiza no ouvido externo
ou médio e normalmente essas dificuldades auditivas
sdo trataveis e curaveis. Na mista, o problema auditivo
se localiza no ouvido médio e interno, enquanto que na
sensorioneural, o problema se origina no ouvido interno
e no nervo auditivo. Esse tipo de surdez em geral é irre-
versivel (Rinaldi, 1997).
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As causas da deficiéncia auditiva podem ser por fato-
res genéticos ou de natureza ambiental, como: infeccoes
maternas (rubéola, sarampo, sifilis, citomegalovirus,
toxoplasmose), ingestao de medicamentos toxicos (que
lesam o nervo auditivo) durante a gravidez ou causada
por agravos do ambiente, ap6s o nascimento da crianca.

Os distarbios genéticos que provocam a deficiéncia
auditiva podem determinar apenas a perda auditiva isolada
ou apresentar-se associados a outras anomalias. A manifes-
tacdo pode ser congénita (ao nascimento) ou tardia.

Para a prevencao da deficiéncia auditiva sugere-se
acoes que evitem a sua ocorréncia (prevencao primaria):
exames pré-nupciais, acompanhamento da gestante, aten-
cao a campanhas de vacinacao infantil contra sarampo,
caxumba, meningite e orientagcoes as maes. Outra forma
de prevencao é a realizacao de agbes que atenuem as
conseqiiéncias a nivel de educacao (programa de inter-
vencgao precoce) e saude (diagnostico e atendimento fo-
noaudiolégico), bem como através de agoes que limitam
os problemas adaptativos da surdez e melhoram o nivel
de desempenho da pessoa afetada.

A surdez, por si mesma, nao afeta a capacidade de
aprendizado da pessoa com deficiéncia auditiva. O que
é necessario é que haja o favorecimento da comunicacao
da crianca com o professor no processo ensino aprendiza-
gem. Para tanto, sugere-se o aprendizado da Linguagem
Brasileira de Sinais — LIBRAS, com a sua estrutura e regras
préprias, como sua 12 lingua e a lingua Portuguesa como
a 22, desenvolvendo o bilingliismo no individuo. Dessa
forma o individuo se comunicara melhor e progredira na
linguagem.

Com referéncia ao processo educacional, Marchesi
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(1995), Roman (1996) e Bautista (1997) sugerem alguns
principios e recomendacbes para favorecer o processo
comunicativo da crianga surda na escola:

0 a aquisicao e o desenvolvimento da linguagem
devem estar baseados na utilizacdo de todas as
possibilidades sensoriais da crianca;

0 0s jogos sdo situagoes ideais para favorecer a ex-
pressao e o intercambio comunicativo;

0 astécnicas ortofonicas utilizadas para a aquisicao da
fala devem ser empregadas em situacoes comuni-
cativas que sejam significativas e motivadoras para
a crianca;

0 a comunicacao dos adultos com a crianga surda
deve ser condizente com as intencdes da propria
crianca, com o que ela esta vendo ou pensando;

0 odidlogo e a conversacao desempenham um papel
prioritario no desenvolvimento da competéncia
comunicativa, o que, as vezes é esquecido, quando
se faz referéncia ao desenvolvimento lingtiistico das
criangas surdas;

0 as expectativas de pais e educadores ocupam um
papel importante no estilo comunicativo empregado
e na confianca que se da a crianca;

0 o professor devera estar sempre em frente ao aluno
para permitir a leitura labial, falando devagar e de
forma clara;

0 o professor devera estar atento para perceber se o
aluno acompanha a explicacao dada, fazendo, por
exemplo, uma pergunta sobre o assunto explicado;

0 o professor, em algumas ocasioes, deve tirar as
duvidas do aluno surdo diante de informagdes no-
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vas, enquanto os ouvintes realizam algum trabalho
pratico;

0 o trabalho em pequenos grupos favorece a relacao
e participacao social com os companheiros;

0 o professor, quando falar sobre algo novo, deve uti-
lizar materiais pedagogicos que explorem o aspecto
visual, como gravuras, quadros sindpticos, graficos,
retroprojetor.

As situacoes de comunicagcdo devem permitir que as
criangas surdas tenham acesso ao maior nimero possivel
de sinais, para compreenderem, através da percepcao do
contexto, a informacao que lhes é transmitida.

DEFICIENCIA FiSICA

Abrange toda perturbacdo permanente do estado
fisico geral do individuo, constituindo distarbios organi-
cos que envolvem a saude. Entre as deficiéncias fisicas
estao incluidas a paralisia de membros em decorréncia
de lesdes neurolégicas, neuro-musculares, ortopédicas,
malformacoes congénitas, como labio leporino e pé torto
congénito e disturbios organicos permanentes, genéticos
ou adquiridos.

A observacdo do estado geral da crianca é o melhor
instrumento de avaliacao do professor para lidar com ela,
0 que permitira introduzir técnicas educacionais adequa-
das. Sendo observadas alterages no seu estado fisico, a
crianga deve ser encaminhada a servicos de saude.
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ANOMALIAS CONGENITAS

Trata-se de anomalias presentes no momento do nas-
cimento, provocadas por fatores genéticos ou ambientais
que afetam a morfologia ou as funcdes organicas. Os
condicionantes genéticos podem ser de natureza mono-
génica, cromossdmica ou multifatorial.

De acordo com Jones (1998) , as anomalias congénitas,
guanto a sua origem, podem ser caracterizadas em mal-
formacao (formacao inadequada de tecidos), deformacao
(forcas mecanicas alteradas sobre tecido normal), disrup-
¢ao (destruicao de tecido previamente normal) e displasia
(auséncia de organizacao normal das células no tecido).

As anomalias congénitas podem ser Unicas e localiza-
das ou multiplas, com associacdo, no mesmo individuo,
de duas ou mais deficiéncias primarias (mental, sensorial
ou fisica), com comprometimento que leva a atrasos no
desenvolvimento global e na capacidade adaptativa. Opitz
(1984) refere que, ao nascer, 4,8% dos recém-nascidos
apresentam malformacdes congénitas simples ou multi-
plas. No estado da Bahia, Moreira e colaboradores (2000c)
verificaram a taxa de 5% de malformacoes em neonatos
e observam que a maioria das anomalias eram simples,
de condicionamento multifatorial.

Quanto as conseqiiéncias para os individuos afetados,
existem anomalias que podem ser bastante freqiientes e
nao causam problemas adaptativos aos seus portadores.
Tratam-se das malformacdes congénitas menores que
ocorrem em 14% dos recém-nascidos. As malformacgoes
maiores, mais raras, requerem intervengoes cosméticas ou
cirdrgicas e podem deixar seqtielas importantes ou ainda
levar a mortalidade do portador.
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7

Freqiientemente é utilizado o termo Sindrome para
definir um padrao reconhecido de malformacoes que
apresentam uma Unica causa, a exemplo da Sindrome de
Down, devida a trissomia do cromossomo 21.

DISTURBIO AUTISTA

Poucas condicbes trazem tanta perplexidade e
mobilizam o ser humano como o disturbio autista. O
autismo se caracteriza por uma profunda falha de inte-
gracao sensorio-motor, complicada por sérios disttrbios
de linguagem, cognicao e relacionamento humano.

O autismo foi descrito em 1943 por Leo Kanner, sob o
nome de “Distdrbio autistico precoce de contacto afetivo”,
especificando um quadro de isolamento intenso, rituais
do tipo obsessivo, estereotipias gestuais e ecolalia.

As contribuicoes de outros estudiosos alteraram gradu-
almente o conceito inicial de Kanner, e o autismo passou
a ser considerado como decorrente de alteragoes a nivel
cognitivo. De acordo com a Associacao Americana de
Psiquiatria (DSM-1V, 1994), o distlrbio Autista, também
denominado Autismo Infantil e Sindrome de Kanner, é um
distarbio global do desenvolvimento, de inicio precoce,
que ocorre antes dos 30 meses de vida. Os critérios do
DSM-IV promoveram a separacao do Autismo Infantil do
subgrupo da Esquizofrenia Infantil e Doencgas Psiquiatricas
em que se encontrava inicialmente e o colocou no grupo
de disttrbios de atraso do desenvolvimento, passando
assim a ser objeto da atencao e cuidados dos servicos
que se dedicam a deficiéncia mental.

O autismo apresenta associagdo com a deficiéncia
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mental em 66 a 75% dos casos. Na populacao ocorre na
proporcao de 5 em 10.000 nascimentos, sendo 4 vezes
mais comum em meninos do que em meninas. E um dis-
turbio encontrado em todo o mundo, em todas as etnias
e classes sociais.

Com problemas na comunicagao e conduta, as crian-
cas autistas nao se relacionam com as pessoas de maneira
normal e apresentam ao menos 7 dos seguintes sintomas:

acentuada hiperatividade fisica;

agem como se fossem surdas;

apresentam comportamento indiferente e arredio;
resistem ao contacto fisico;

giram objetos de maneira bizarra e peculiar;

as vezes sao agressivas e destrutivas;

resistem a mudancas de rotina;

mostram apego nao apropriado a objetos;

nao demonstram medo de perigos reais;

ndo mantém contato visual;

resistem ao aprendizado;

apresentam risos e movimentos inapropriados;
nao se misturam com outras criancas;

usam pessoas como instrumentos para realizar as
suas vontades.

s I s [ s [ s [ s [ Y [ [ s O |

Uma grande variedade de disttrbios de origem pré,
peri e pos-natais que causam disfungoes cerebrais podem
apresentar na sua sintomatologia caracteristicas autistas.
Mariner e col. (1986) descrevem disttrbios autistas em
situacoes de rubéola congénita, fenilcetondria, esclerose
tuberosa, encefalites, hemorragias gestacionais, espasmos
infantis e na sindrome do cromossomo X-Fragil. Embora
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sejam condicoes diferentes, apresentam distdrbios co-
muns nos mecanismos basicos que controlam o desen-
volvimento neuro-sensério-motor.

A importancia de fatores genéticos na etiologia do
autismo é evidenciada pela associacdo com marcadores
genéticos moleculares, além dos estudos classicos de gé-
meos. Em gémeos, verifica-se uma concordancia de 64%
entre monozigotos, 9% entre dizigo6ticos e recorréncia de
3% entre irmaos. Estas taxas sao muito maiores que a pre-
valéncia de 0,02 a 0,05% encontradas na populacao geral.
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3.

EDUCACAO INCLUSIVA

Josefina Castro

A educacao das pessoas com deficiéncia tem sido alvo
de inimeros questionamentos e dificuldades, apesar de
assegurado em legislacoes e documentos de direitos hu-
manos nacionais e internacionais.

A concepcao de que a deficiéncia é sinal de desar-
monia ou obra de maus espiritos acompanhou o homem
por muitas épocas histéricas. Na Antiguidade, os defi-
cientes eram vistos como degeneracao da raca humana;
predominava a filosofia da eugenia, dai as pessoas com
deficiéncia serem abandonadas ou eliminadas. Durante a
Idade Média, com a religiosidade em alta, um filho com
deficiéncia era entendido como um “castigo” dos deuses,
enquanto que na Idade Moderna a filosofia humanistica
possibilitou o olhar sobre o deficiente do ponto de vista
do patolégico.

Entre 1789 e 1950, ja na contemporaneidade, apesar da
preocupacgao com a educacao da pessoa com deficiéncia,
a atitude com esses individuos ainda é de segregacao. A
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partir de 1950, na Europa e nos Estados Unidos foram
desenvolvidos movimentos de integracao da pessoa com
deficiéncia a sociedade. Somente na década de 90 o
direito de ser diferente passa a ser intensamente garanti-
do, apesar de nao ser ainda cumprido no Brasil. Surge o
paradigma da inclusao, insercao de todos, sem restricao
alguma a sociedade e ao sistema educacional .

Reunidos na cidade de Salamanca, Espanha, em junho
de 1994, os delegados da Conferéncia Mundial sobre
Necessidades Educativas Especiais, sob o patrocinio da
Organizacao das Nacdes Unidas para a Educacao, Cul-
tura e Ciéncia — UNESCO e do Governo da Espanha,
reconhecendo a necessidade e a urgéncia de ser o ensino
ministrado, no sistema comum de educacao, a todas a
criancas, jovens e adultos com necessidades educativas
especiais, declaram:

Todas as escolas deveriam acomodar todas as criangas inde-
pendentemente de suas condicGes fisicas, intelectuais, sociais,
emocionais, linglisticas ou outras(...) No contexto de outras
Linhas de A¢do o termo ‘necessidades educacionais especiais’
refere-se a todas aquelas criangas ou jovens cujas necessi-
dades se originam em funcdo de deficiéncias ou dificuldades
de aprendizagem. Muitas criancas experimentam dificuldades
de aprendizagem e tém, portanto, necessidades educativas
especiais em algum momento de sua escolarizacao. As escolas
tém que encontrar a maneira de educar com éxito todas as
criancas, inclusive as que tém deficiéncias graves (grifo nosso)
(Declaragdo de Salamanca e Linha de Acdo, 1994).

A Constituicao Federal Brasileira, no artigo 208, Inciso
[Il e a Lei de Diretrizes e Bases — LDB Lei 9394/96, no
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artigo 58, determina que o direito a educagao das pesso-
as com deficiéncia devera ser garantido por meio de um
atendimento especializado, preferencialmente na rede
regular. O destaque dado ao termo “preferencialmente”
tem feito com que algumas criancas fiquem de fora desse
processo e a segregacao permaneca.

No Brasil, recebe o nome de Educacao Especial a
modalidade de ensino que oferece a educacao formal
dos educandos com deficiéncia fisica, mental, auditiva,
visual e multiplas, dos portadores de condutas tipicas
(problemas de conduta) e portadores de altas habilida-
des (superdotados) através de um conjunto de recursos
e servigos especiais junto a classes especiais e regulares
(Brasil, 1994).

E quem sao as pessoas com deficiéncia, merecedoras
de Educacao Especial? Quantas sao? Respondendo a
primeira questao, o Ministério de Educacao e Desporto —
MEC (1994) as conceitua como “ aquelas que apresentam
significativas diferencas fisicas, sensoriais ou intelectuais,
decorrentes de fatores inatos ou adquiridos, de carater
temporario ou permanente”. A Organizacao das Nacoes
Unidas (ONU) estima que 10% (dez por cento) da po-
pulacao geral é constituida por pessoas portadoras de
algum tipo de deficiéncia (Sassaki, 1998). Segundo essa
quantificacdo, o mundo conta hoje com aproximadamente
600 milhoes de habitantes portadores de algum tipo de
deficiéncia. Se forem considerados os familiares desses
individuos, cerca de 25% da populacao estao diretamente
envolvidos com a deficiéncia.

Desse contingente, Sassaki (1998) estima que no Bra-
sil a populacao com deficiéncia é de aproximadamente
16.500.000 pessoas, sendo que 8.250.000 (50 %) pos-

59



COLEGAO CADERNO DE AULA

suem deficiéncia mental; 3.300.000 (2%) deficiéncia
fisica; 2.475.000 (1,5%) deficiéncia auditiva; 1.650.000
(1%) deficiéncia multipla e 825.000 (0,5 %) possuem defi-
ciéncia visual. Um outro dado estarrecedor e preocupante
para os educadores é que apenas, conforme assevera
esse mesmo autor, menos de 3% de criancas e adultos
recebem algum tipo de reabilitacdo. Portanto, a oferta de
servicos ainda é muito limitada, principalmente no ensino
publico, visto que dessas pessoas atendidas, segundo o
MEC, no Censo Escolar de 1997, 48,3% o foram na rede
particular, 36,9% na rede estadual; 14,4 % na rede mu-
nicipal e 3% na rede federal, o que confirma a assertiva
de que o principio constitucional de acesso ao ensino,
neste caso, esta distante de ser atingido.

Portanto, é de se questionar a razao por que, mesmo
sendo estabelecido pela legislacao brasileira o direito, da
pessoa com deficiéncia, a cursar a classe regular, isso nao
tem sido efetivado na pratica. Os principais obstaculos a
efetiva integracdo desses alunos sao: discriminagao, fruto
da desinformacao; despreparo dos professores e da escola
para lidar com esse alunado.

Apesar do Ministério da Educacao — MEC, através da
Portaria n® 1.793/94, recomendar “a inclusao de disciplina
especifica e contetidos acerca dos portadores de necessi-
dades especiais nos cursos de terceiro grau” (Brasil, 1994)
e o artigo 59, inciso Il da LDB n° 9.394/96 estabelecer
que os “sistemas de ensino assegurardo professores com
especializacao adequada em nivel médio ou superior,
para atendimento especializado, bem como professores
do ensino regular capacitados para a integracao desses
educandos nas classes comuns”, os cursos de formacao
inicial de professores nao tém contemplado, em seus
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curriculos, aspectos que trabalhem com a diversidade no
processo de aprendizagem, no que se refere aos alunos,
principalmente aqueles que possuem algum tipo de defi-
ciéncia. Ainda é muito comum alguns professores imagi-
narem que terdo que dar um tratamento diferenciado para
cada aluno incluido no ensino regular, inviabilizando,
dessa forma, a pratica pedagogica.

Os cursos, salvo raras excecdes, nao formam profes-
sores que se tenham preparado para trabalhar de forma
que todos os alunos aprendam, nao sao “especializados
no aluno” (Mantoan, 1997). Dessa forma , com certa ra-
zao o professor nao se sente preparado para lidar com as
dificuldades de aprendizagem, aliando a essa limitagao
de formacao, a crenca de que as pessoas com algum tipo
de deficiéncia nao conseguem aprender.

INCLUSAO, EM QUE CONSISTE?

A inclusao refere-se a insercao da pessoa com deficién-
cia na vida social e educativa. Todos os alunos devem ser
incluidos nas escolas regulares, em todos os seus niveis ,
da Educacao Infantil ao Ensino Superior (Mantoan, 1998,
Mrech, 1999) .

Inclusao é:

0 atender aos estudantes com deficiéncia nas vizi-
nhancas da sua residéncia;

0 possibilitar a insercao dos alunos com deficiéncia
em classes regulares;

0 propiciar aos professores da classe comum, qualifi-
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cacao e suporte técnico;

0 perceber que as criancas podem aprender juntas,
embora tendo objetivos e processos diferentes;

0 propiciar um atendimento integrado ao professor
de classe comum (Mrech, 1999, Mantoan, 1998).

Inclusao nao é:

0 levar criangas as classes comuns sem o acompa-
nhamento do professor qualificado na area e sem
suporte pedagogico;

0 ignorar as necessidades especificas da crianca;

0 esperar que o professor de classe regular ensine as
criancas portadoras de necessidades especiais sem
suporte técnico;

0 extinguir o atendimento da educacao especial antes
do tempo;

0 fazer as criancas seguirem um processo Unico de
desenvolvimento, ao mesmo tempo e para todas as
idades (Mrech, 1999).

A defesa da inclusdo néo significa a extingao das ins-
tituicoes na area de Educacao Especial; o que urge é o
redimensionamento dessas escolas, promovendo discus-
soes internas, aperfeicoamento de estratégias educacionais
e do pessoal técnico, a fim de formar profissionais para
assessorar os professores da escola regular.

A inclusao, apesar de ser considerada politicamente
correta, exige certas condicdes da escola para acolher
os alunos com deficiéncia. Exige, principalmente, um
redimensionamento de sua pratica de forma a atender a
diversidade de todos os alunos. Sao condicoes essenciais:
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0 colocar a aprendizagem como eixo da escola, por-
que escola foi feita para fazer com que todos os
alunos aprendam;

0 garantir tempo para que todos aprendam;

0 abrir espaco para que a cooperacgado, o dialogo, a
solidariedade, a criatividade e o espirito critico se-
jam exercitados na escola, por professores, alunos
e funcionarios;

0 propiciar formacao continuada e valorizacao do
professor, inclusive aumentando salario;

0 fornecer apoio estrutural a comunidade, principal-
mente prestando informagdes quanto as possibili-
dades e direitos da pessoa deficiente;

0 rever a sistematica de avaliacao escolar.

O principio democratico de educacao podera ser
viabilizado mediante o redimensionamento da escola e
a formacao continuada dos docentes, de forma a atender
com éxito a todas as criangas, independentemente de
suas especificidades para aprender. E um compromisso
a ser assumido por todos, especialmente pelos dirigentes
politicos e professores, a garantia de educacdo de qua-
lidade , onde todas as criancas devem aprender juntas,
respeitando, acima de tudo, a diversidade existente
entre elas.
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4.

MEDIDAS DE PREVENCAO
DE DEFICI NCIAS

Alunos do Curso de Especializacao — Turma de 1997,
Lilia Maria de Azevedo Moreira, Josefina Castro

O conceito de prevencao: “acao ou efeito de prevenir,
preparacgao, disposicao preventiva”, no que se refere as
deficiéncias, fornece estratégias para esclarecer e propagar
acoes que podem diminuir a incidéncia de individuos
afetados. Caracterizam-se como acdes preventivas as va-
cinas tomadas nas datas corretas, os exames pré-natais, o
acompanhamento neo-natal, os cuidados com o bebég, o
tratamento imediato de infecgbes e afeccdes que possam
comprometer o individuo em termos fisicos, funcionais
e psiquicos.

As estratégias de prevencao podem ser definidas como
primarias, secundarias e terciarias. No caso da sindrome
de Down, a reducdo da procriacao de mulheres com
idades acima de 40 anos, com maior probabilidade de
ter filhos afetados, constitui acao de prevencao primaria.
A freqiiéncia da Sindrome de Down na populagdo é de
1 para 666 nativivos, de acordo com o Estudo Colabo-
rativo Latino-Americano de Malformacdes Congénitas
(ECLAMCQ), Castilla e Orioli, 1983. Segundo os dados
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desse estudo, o risco é aumentado de acordo com a ida-
de materna, de modo que % dos recém-nascidos com
Sindrome de Down tém maes com idades entre 40 e 44
anos. A probabilidade de uma mulher com idade abaixo
de 14 anos ter filho com esta sindrome é de 1 em 790
nativivos. Gestantes com idade entre 15 e 34 anos, apre-
sentam probabilidades ainda mais baixas; aos 29 anos o
risco é de 1 para 1.880 criangas. Entretanto, a partir dos
35 anos aumenta a freqtiéncia de filhos afetados (nesta
idade, a freqliéncia da sindrome é de 1 em 296 bebés).
Aos 40 anos, a ocorréncia é de 1 para 74 e acima dos 45
anos, um terco dos bebés podem ter a sindrome de Down.

O diagnéstico pré-natal de mulheres com idade acima
de 35 anos, ou com histéria de Sindrome de Down na
familia e a interrupcao da gravidez de afetados pela sindro-
me constitui acao de prevencao secundaria. O diagndstico
correto da sindrome, o tratamento de disttrbios organicos,
a estimulacao essencial e a inclusao social constituem
medidas eficazes de prevencao terciaria levando a uma
melhor qualidade de vida.

PREVENCAO PRIMARIA

Segundo a Organizacao das Nacdes Unidas (1968)
cerca de 10% da populagao mundial apresentam algum
tipo de deficiéncia (Krynski, 1984), indicando que uma
parcela significativa da populacao brasileira (17 milhoes)
e da baiana (1,2 milhoes) é portadora de deficiéncia
(real ou circunstancial) com consequientes necessidades
especiais.

A prevencao primaria se constitui na aplicacdao de
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medidas que evitam a ocorréncia de defeitos congénitos
antes da concepcao. Entre essas medidas encontra-se a
vacinacao, uma vez que agentes infecciosos, em alguns
casos, determinam alteracoes de diversos graus (a nivel
embrionario ou fetal) a exemplo da Sindrome da Rubéola
congénita, associada a deficiéncias multiplas.

Também constitui medida de prevencao primaéria, o
Aconselhamento Genético, definido como o procedimen-
to pelo qual o geneticista fornece a um individuo (ou a
um casal) com um problema genético real ou potencial
(por exemplo, gestantes idosas) orientacoes e esclareci-
mentos sobre a condicdo e subsidios que auxiliem em
uma tomada de decisao reprodutiva. Esta pratica pode ser
realizada por médico especialista em genética clinica ou
por outro profissional, geralmente bi6logo, especialista
ou com pos-graduacao em Genética Humana. Visto que
o Aconselhamento Genético, muitas vezes, implica em
mudancas de perspectivas de vida, incluindo a possibilida-
de de progénie (filhos) sadia e numerosa, é recomendavel
que seja feito por equipe interdisciplinar.

As situacoes mais freqlientes no Aconselhamento
Genético sao:

0 casal com filho anterior com historia de Sindrome
de Down, malformacgoes, deficiéncia mental e/ou
retardo no desenvolvimento neuro-motor, querendo
confirmar o disturbio e saber o risco de recorréncia
da patologia em outro filho;

0 individuo com algum problema de origem genética,
que deseja conhecer o risco de progénie com este
defeito;

0 casal com historia de abortamento repetitivo;
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0 casamento consangliineo;
0 individuo com genitalia ambigua ou outros distdr-
bios do desenvolvimento sexual.

No Aconselhamento Genético, a questao principal é
a possibilidade de ocorréncia e/ou recorréncia de algum
distarbio genético na progénie. O risco é sempre o mes-
mo para a préxima criancga, independente do nimero de
criancgas ja nascidas. O geneticista tem ainda o papel
importante de anular no(s) consulente(s) o sentimento de
culpa por ser portador de uma condicao patolégica, ao
lembrar que genes prejudiciais fazem parte do genoma
de qualquer pessoa, assim como de orientar e respeitar
as opcgodes do(s) consulente(s)

PREVENCAO SECUNDARIA

O processo de prevencao secundaria tem por obje-
tivo evitar o nascimento de um embrido ou feto com
anomalias surgidas entre o periodo da fecundacao até o
nascimento. Através da assisténcia pré-natal adequada,
pode-se detectar as gestacoes de alto risco, diferencas de
fator Rh, infecgoes, complicacdes, anemias, além de tratar
a toxemia gravidica.

Os métodos de diagndstico pré-natal constituem im-
portantes instrumentos para o reconhecimento de bebés
com risco de distlrbios genéticos. Alguns desses métodos
podem ser caracterizados como nao-invasivos, a exem-
plo da ultra-sonografia e do tri-teste, que ndo invadem o
ambiente do feto e geralmente nao apresentam riscos de
perda fetal. O exame da vilosidade corionica, realizado no

68



DIVERSIDADE NA ESCOLA: ASPECTOS GENETICOS E CONSIDERAGOES PSICOPEDAGOGICAS

periodo de 8 a 10 semanas de gravidez, a amniocentese,
feita em torno do 4° més, e a cordocentese, em periodo
gestacional ainda mais avancado, constituem métodos
invasivos, trazendo riscos de perda do concepto, embora
possam trazer resultados seguros no diagnostico.

Ao lado do avancgo tecnolégico que permite a realizagao
de exames sutis para o diagnéstico de defeitos congéni-
tos, convive-se com a situagcao da ilegalidade do aborto.
Atualmente a interrupcao deliberada da gravidez traz con-
seqliéncias éticas, legais, emocionais e de satde publica,
uma vez que sendo uma pratica clandestina, muitas vezes
é feita por meios que péoem em risco a vida da mulher.

Constituem também acbes de prevencao secundaria,
os cuidados com agentes teratogénicos como virus, ra-
diacoes, drogas e doengas maternas durante a gravidez.
Estes agentes atuam sobre o organismo em formacao
produzindo anomalias. O efeito prejudicial depende da
duracao e época de exposicao ao teratbgeno, assim como
da resposta metabélica do organismo materno a suscep-
tibilidade do embriao.

Frente a essa realidade, é fundamental a implemen-
tacdo de medidas que promovam o acesso democratico
destas informacoes a populacdo. Tendo em vista atingir
esse objetivo sao sugeridas medidas educativas como cam-
panhas, aulas em comunidades, publicacao e distribuicao
de cartazes, manuais e folhetos com orientagoes basicas.

PREVENCAO TERCIARIA: QUALIDADE DE VIDA

A prevencao terciaria objetiva promover a qualidade de

69



COLEGAO CADERNO DE AULA

vida e possibilita o desenvolvimento fisico e intelectual de
pessoas com deficiéncia. E fundamentalmente realizada
no periodo pos-natal e evita as complicagcoes decorren-
tes da presenca de defeitos congénitos, aumentando as
chances de sobrevivéncia e a qualidade de vida da crianca
(Castilla e col, 1996).

Para implementacdo de medidas desta natureza, sao
recomendadas pela OMS (1996) acbes como a instrugcao
de profissionais de satde e educacao e informacao dos
familiares e profissionais dos meios de comunicacgao,
porque o desconhecimento leva ao dimensionamento
errdbneo do problema, supervalorizando-o, ou entao su-
bestimando-o.

Essas medidas corroboram o principio de justica cita-
do por Wallon (1987): “Todas as criancas, sejam quais
forem suas origens familiares, sociais, étnicas, tém direito
igual ao desenvolvimento maximo que sua personalidade
comporta. Elas ndo devem ter outra limitagao além de
suas aptidoes.”

A prevencao terciaria refere-se ao desenvolvimento
de um trabalho pedagogico, no sentido de orientar a
populacdo quanto a medidas preventivas de deficiéncias
decorrentes de fatores etioldgicos pds-parto e na primeira
infancia, e a medidas remediaveis, no sentido de reabili-
tacdo e de intervencao precoce.

O desenvolvimento educacional constitui também ta-
refa de prevencao terciaria, promovendo a qualidade de
vida. E necessario, entretanto, todo um processo pedagé-
gico que conduza a uma transformacao da representacao
social da pessoa com deficiéncia e a responsabilidade
da sua inclusao. Esta tarefa compete a sociedade como
um todo, abrangendo comunidade, sistema de satde e
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educacao.

INTERVENCAO PSICOPEDAGOGICA

Qualquer tipo de intervencao, seja médica, seja peda-
gogica ou psicologica, implica em relagdes subjetivas com
significados diferenciados para ambas as partes. No caso
do portador de deficiéncia, é necessario que o educador
possa entender o significado que é dado a deficiéncia,
tanto pelo portador de deficiéncia como por seus fami-
liares, e a repercussao desse significado nessas pessoas.

As deficiéncias de um modo geral fazem o profissional
se deparar com uma incégnita, com o desconhecido,
com sua prépria deficiéncia, enquanto profissional e ser
humano. A possibilidade de qualquer um estar exposto,
de poder vir a se tornar um portador de deficiéncia, faz o
profissional deparar-se com a negacao de sua onipoténcia.
A partir do momento em que este aceita suas angustias
frente ao portador de deficiéncia, através de um olhar
critico para sua prépria pessoa, a percepcao da deficiéncia
torna-se algo compartilhado. Pode-se, entao, propiciar a
pessoa portadora de deficiéncia um ambiente acolhedor
que facilite a aceitacdo de sua condigdo possibilitando
o seu processo de desenvolvimento. E necessario essa
aceitacao para que o portador de deficiéncia possa se
desenvolver como pessoa apesar da sua estrutura organica
diferenciada.

O educador que trabalha com a pessoa portadora

de deficiéncia deve compreender todas as implicagoes
desta situacao, pois a mesma interfere no processo de
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desenvolvimento, na aprendizagem, nas relacoes fami-
liares e sociais, na organizacao da personalidade como
um todo. Essas complicacdes variam de acordo com o
tipo de deficiéncia e o grau de comprometimento. Tendo
conhecimento dessas implicagcoes, o profissional podera
diferenciar as dificuldades peculiares a deficiéncia organi-
ca das dificuldades decorrentes das condi¢oes ambientais
insatisfatérias, ou de interagao precoce perturbada, visto
que tais fatores interferem no ajustamento pessoal e de-
senvolvimento do individuo. “A deficiéncia em si nao é
a causa de manifestacoes de perturbagoes psiquicas, mas
condicao dificultadora para as interagbes com o ambien-
te”(Amiralian, 1996).

A intervencao psicolégica com a pessoa portadora
de deficiéncia, segundo Amiralian (1996), ndo atuara na
recuperacao das funcoes prejudicadas, mas permitira o
estabelecimento de diferentes bases de interacdo com
o mundo, “a partir da compreensao da interferéncia da
limitacdo fisica ou cognitiva no sujeito que a possui e
naqueles com quem ele se relaciona”. A intervencao em
si nao exige especificidade, porém depende da qualidade
do processo de interagcdo, que exige analise, cuidados e
atencoes especiais.

A pessoa portadora de deficiéncia precisa de um
espaco onde possa se colocar como sujeito desejante,
corporal e cognitivo, e para isso é necessario que os
profissionais, psicologos e pedagogos, possam refletir
sobre essa condicdo. Dessa forma, a intervencao nao
deve ser um momento de imposicao de técnicas; a pessoa
em questdo deve produzir seu conhecimento, elaborar
seus processos afetivo-emocionais e seus conflitos, seja a
partir da linguagem verbal, corporal ou de qualquer outra
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possivel. Alguns profissionais centram seus trabalhos nas
limitagdes do cliente, vendo a dificuldade como funcao
isolada de um corpo ou de uma cabeca que nao funciona
bem. E necessario que o sujeito possa tomar consciéncia
dos seus problemas para que haja uma reformulacao do
sistema. Nao cabe entretanto ao profissional provocar
um bombardeio de situagdes conflitantes, visto que isso
pode acarretar uma paralisacdo no processo construtivo
do individuo.

O espaco da psicoterapia nao deve ser oferecido ape-
nas para a pessoa portadora de deficiéncia, visto que a
familia que procura o profissional muitas vezes nao pos-
sui uma demanda definida e a pessoa que é levada para
terapia, na maioria dos casos é o elemento catalisador
do conflito familiar. Por outro lado, quando nasce numa
familia uma criangca com algum tipo de deficiéncia, os
pais vivem muitas vezes um processo de luto, referente a
crianca “normal” esperada que simbolicamente morreu,
nascendo em seu lugar a crianca portadora de deficiéncia.
A rejeicao inicial, embora na maioria dos casos incons-
ciente, e a negacao da deficiéncia sao processos normais
que precisam de um espaco para serem verbalizadas. A
partir dai, é possivel elaborar uma melhor aceitacao das
limitagcoes do filho e a promocgao de um ambiente mais
acolhedor e propicio ao seu desenvolvimento. A rejeicao
e a segregacao da pessoa portadora de deficiéncia sdo, na
maioria dos casos, decorrentes da falta desses espacos,
para que os familiares e as pessoas que trabalham com
tais pessoas possam falar de suas dificuldades. Nao é um
simples processo de rejeicao pela diferenca, mas sim
decorrente do significado da diferenca para tais pessoas.

O apoio pedagogico tem como objetivo promover
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procedimentos educacionais apoiados em fundamentos
cientificos, visando estimular o desenvolvimento inte-
grado da aprendizagem do portador de necessidades
especiais, propondo uma abordagem construtivista do
conhecimento na educacgdo especial onde professores,
alunos, equipe multidisciplinar e pais encontrarao as
dimensoes filoséficas da educacdo, que é a de formar
consciéncias criticas, capazes de compreender e agir em
funcao das perspectivas de vida de cada um.
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5.

RISCOS GENETICOS DE CASAMENTOS
CONSANGUINEOS

Maria Daniela Moreira de Sant” Ana, Lilia Maria de
Azevedo Moreira, Josefina Castro, Claudio Reis,
Maria da Gloria Muniz, Maria de Lourdes A. Goes,
Sandra Beatriz G. Andrade

O conhecimento das conseqiiéncias deletérias de
unides consangiiineas, isto €, entre parentes, ¢ motivo
de preocupagdes para casais com ancestrais comuns. A
relacdo genética entre dois consangtiineos é medida por
graus, que indicam o nimero de geracoes que os separam.

Nas regioes brasileiras em que taxas de cruzamentos
consangliineos sao elevadas, a ocorréncia de anomalias,
tais como mortalidade precoce, déficit intelectual, distar-
bios de fala e audicao, anomalias congénitas, sensibilida-
de a infeccoes, disttrbios da fertilidade e anomalias no
crescimento, faz com que os casamentos consangiiineos
sejam considerados como um problema de satide publica.
Uma vez que casamentos consangiiineos sejam um tipo
de casamento preferencial, o método mais eficiente para
restringi-los é romper os grupos isolados e fazer com
que as familias se conscientizem dos riscos existentes na
endogamia.

O risco de um casal ndo consangiiineo ter filho(s) com

75



COLEGAO CADERNO DE AULA

deficiéncias é de 3%. No casamento consangiiineo esse
risco aumenta para 9% e se o casal ja tiver um filho afeta-
do por doenca recessiva, o risco de uma segunda criancga
ser afetada é de 25%, visto que a afeccao da primeira
crianca indica a presenca do gene mutante recessivo em
ambos os progenitores. E evidente a maior ocorréncia de
homozigotos em casamentos consangiiineos do que na
populacdo em geral. Pessoas aparentadas compartilham
genes recessivos e quanto maior for o nimero de alelos
comuns entre o casal, maior sera a probabilidade desses
alelos se encontrarem, ocasionando homozigose para o
locus génico.

A consangiiinidade pode ser medida pelo coeficiente
de endocruzamento (f) e pelo coeficiente de consangtini-
dade (). O primeiro mede a probabilidade de homozigose,
na descendéncia de um casal consangtiineo, avaliando a
correlacao genética entre os dois individuos e o percentual
de genes em comum. Ja o coeficiente de consangtinida-
de é a probabilidade de dois individuos consangliineos
serem heterozigotos para o mesmo gene, que venha de
um ancestral comum. Cada passo percorrido pelo gene,
de um individuo a seu descendente, é igual a 2, visto que
um individuo heterozigoto (Aa) tem esta probabilidade
de transmitir o alelo A ou a para os seus descendentes.

Os coeficientes sao representados pelas formulas
r= ()N ef =)™, onde N = nimero de passos (ge-
racoes) presentes de um ancestral comum até o casal,
no primeiro caso ou até o descendente considerado,
passando pelo casal consangiiineo quando se calcula o
endocru-zamento (Fig. 7). Como o coeficiente de endocru-
zamento é a metade do coeficiente de consangiiinidade
basta calcular um deles e multiplicar ou dividir o resultado
por %2 para ter o outro valor.
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De acordo com Otto e col. (1998), os riscos de nas-
cimento de filhos com distirbios genéticos, incluindo
retardo mental, em funcao do coeficiente do cruzamento
f, para uma freqiiéncia de genes recessivos patogénicos
de 0,01% ¢ 39,8% em relacdes pai-filha, mae-filhos,
irmaos; 20,4% para meio-irmaos, primos duplos em 1°
grau, tio-sobrinha, tia-sobrinho; 13,2% para primos em
1° grau, tio-meio sobrinha, tia-meio sobrinho; 7,6% para
primos em 2° grau e meio em 1° grau; 5,4% para primos
em 3° grau e 4,2% no casamento de primos em 4° grau.
Estes valores estao aumentados em relacao a taxa geral de
riscos genéticos para casais nao-consangliineos.

11O

r-1/8
f=1/16

Primo x Prima 1° grau
Fig. 7 Heredograma hipotético ilustrando casamento consangiineo

e os valores correspondentes dos coeficientes de consangiinidade
(r) e de endocruzamento (f).
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O valor do coeficiente de endocruzamento (f) em ca-
samentos ndao consangliineos é zero. Esse valor, que é de
1/16 quando se trata de casal de primos em primeiro grau,
¢é reduzido a medida que a consangiinidade diminui.
Primos em segundo grau tém valor de f=1/32. Quanto
mais préximo o parentesco, maior o risco genético de
filhos com homozigose de genes recessivos prejudiciais,
apresentando o valor f=1/8 no caso de tio e sobrinha e
f=1/4 para irmaos.

A importancia da consangtinidade na origem de defi-
ciéncias é exemplificada pelo seguinte depoimento:

Tenho Dois Filhos Especiais...

“Quando estava esperando o meu primeiro filho, ndo imaginava que
isto poderia acontecer comigo, pelo fato de sermos primos. Ndo me
preocupava e nem sequer lembrava desta possibilidade - s6 vivia o
momento da empolgagdo com a chegada do meu filho, emogdo que
sé mde sente. Nao foi comprovado que esta deficiéncia congénita
tenha sido causada pela consangiinidade, mas foi levantada a sus-
peita, ja que sou casada com primo em 2° grau e os avos também
sdo parentes. Com mais ou menos uns 3 anos, Filipe ndo falava e
era bastante inquieto, dai comecamos a nos preocupar; pessoas
da familia estavam sempre nos cobrando, pelo fato de Filipe, com
quase 3 anos, ndo falar. Nas idas ao pediatra eramos aconselhados
a aguardar, pois a crianga poderia ficar até os trés anos de idade
sem falar direito, e ele tinha reagdes que nos confundiam. Um dia,
Chico, um amigo, estava la em casa e observando Filipe com atencdo,
nos disse: “esta crianga ndo ouve bem”. Tomamos um susto enorme
e ficamos sem acdo, pois aquilo para nés era um absurdo! Eu me
negava a acreditar no que estava ouvindo, mesmo sabendo das
evidéncias. Fizemos varios testes em casa, por exemplo, sacudimos
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uma penca de chaves atrds dele e ele olhava imediatamente para
tras, batiamos a porta e ele logo se assustava; quando ligdvamos
o som, ele fazia festa. Tinhamos a impressdo de que ele estava
nos ouvindo, mas um dia achei muito estranho quando um carro
de som parou perto da nossa janela, com o som bastante alto e
ele continuou dormindo como se nada estivesse acontecendo ao
seu redor. Mesmo assim pensei - pode ser coisa de crianca, mas
deste dia em diante passei a me preocupar muito mais com isso.
Levamos Filipe ao pediatra, contando estes acontecimentos e as
possibilidades destas suspeitas serem verdadeiras, e fomos en-
caminhados ao otorrino para exame e solicitacdo da audiometria.
0 resultado foi Perda Auditiva Neurossensorial Bilateral Profunda
Congénita. Sofri bastante com a situacdo e me negava a acreditar!
Foi como se o mundo desabasse sobre minha cabeca e, pelo fato
de ndo ter ainda tomado consciéncia da existéncia do problema,
neste momento me senti perdida, sozinha, uma sensagdo terrivel
quando se percebe que ninguém pode resolver, pois o problema
agora tinha que ser trabalhado e eu teria que aprender a conviver
com ele, pois faria parte da minha vida daqui pra frente, o que foi
muito duro de aceitar. Justamente neste periodo, estava gravida pela
segunda vez e foi muito dificil para mim, emocionalmente, suportar
essa dor como um pesadelo que ndo acabava, visto que quando
estamos gravidas a sensibilidade aumenta. Antes de Maria Tereza
nascer nem imaginava que a historia pudesse se repetir, mas antes
de completar um aninho percebi que ela se comportava como Filipe,
bastante inquieta, tentava falar abrindo demais a boca e fazendo
barulho. Outro susto, outra dor ainda mais forte! O meu sofrimento
agora tinha vindo em dobro, e é grande até hoje, estou sempre
triste, deprimida e preocupada, creio que tenho de viver mais para
aprender a lidar com esta situagdo, com a preocupagdo de ver meus
filhos enfrentando as dificuldades para ultrapassarem os obstéaculos
nesse mundo cruel e sem coragdo e sem ter a certeza do futuro!
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A batalha para conseguir alguma vitéria € muito ardua, as vezes,
fracassada e acaba me decepcionando, mas com a forca de Deus
e varios anjos da terra (amigos) vou tentando suportar e enfrentar
varias situagdes de dificuldades, como situagdo financeira para
tratamentos, escola, aparelhos e manutencdo dos mesmos, pois a
ajuda que temos por parte dos 6rgdos publicos é muito ineficaz e o
salario que ganho ndo cobre as necessidades previstas. Recebi uma
doacdo de aparelhos auditivos quando eles eram menores, mas o
aparelho tem vida curta. Recorri a varios 6rgdos e politicos com a
esperanga de conseguir essa ajuda novamente, sem sucesso, € as
criancas ficaram muito tempo sem esse apoio, o que dificultou muito
o seu desenvolvimento. Filipe estudou em uma escola particular
especial para deficiente auditivo, uns 5 anos, saiu com 12 e ndo
foi ainda alfabetizado. Consegui uma bolsa em uma escola regular,
mas ele ndo se adaptou por ndo ser alfabetizado. Procurei entdo a
APADA, onde ele veio a alfabetizar-se no ano seguinte apés o que foi
encaminhado a uma escola da rede publica que ndo atendeu as suas
necessidades. Voltei a APADA, que tinha aberto nova turma onde ele
foi novamente matriculado. Filipe ndo pode permanecer na APADA
e fiquei impotente, pois ndo sabia, mais uma vez, em que escola o
matricularia, pois a dificuldade de encontrar uma escola adequada é
muito grande. Novamente com muita ajuda, consegui uma vaga na
Crissol, onde ele tem progredido bastante. Maria Tereza, com muita
dificuldade, ficou na escola regular, mas a falta do aparelho dificultou
0 acompanhamento. Uma vez, conversando com um psicélogo sobre
como suportar o fato de que meus filhos ndo iriam poder falar bem,
ele me disse: “E melhor seus filhos nio falarem bem e lhes dizerem
alguma coisa, que falarem uma por¢do de coisas e ndo dizerem
nada”. Foi interessante, pois realmente eles ndo falam bem, mas se
comunicam do jeito deles, usando gestos e também um pouco da fala.
Apesar de terem sido usados varios recursos para o seu desenvolvi-
mento, percebo nas suas expressées um olhar de dor, de angustia,
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pela maneira como, as vezes, sdo tratados pelas pessoas e por se
sentirem diferentes. Mas eles também transmitem alegria quando
percebem que sdo importantes e capazes. Sdo bastante curiosos,
inteligentes e agitados e entendem tudo que se passa, pois afinal s
Ihes falta a audicdo e os outros sentidos sdo muito mais agugados,
como o tato e a visdo. Estdo sempre querendo aprender mais, e
com o treinamento de leitura labial oferecido pela Escola especial,
ficou mais facil a comunicagdo e o entendimento, tornando-os mais
calmos, pelo fato de estarem sendo compreendidos. A discriminagéo
€ inevitavel, como: serem excluidos das brincadeiras, por ndo obe-
decerem as vezes aos comandos; serem tratados como coitadinhos,
por terem limites; serem incompreendidos por ndo compreenderem
e serem tratados até mesmo como deficientes mentais. Sempre em
contato com pessoas que enfrentam estes tipos de problemas e com
as situacdes criadas no dia a dia, fui aprendendo a usar recursos
para que eles se sentissem melhor para enfrentar as dificuldade
impostas pela vida e demonstrando o meu amor verdadeiro, fazendo
um esforco para ter bastante paciéncia para compreendé-los, o que,
as vezes, falta; me certificando também se estavam me entendendo,
para poder reprimi-los; fazendo massagem em forma de carinho
nos bragos e pernas para acalma-los; incentivando a fazer alguma
atividade, dando atencdo quando solicitada e mostrando sempre que
sdo capazes, 0 que provavam que realmente eram, s6 se sentiam
inseguros. Em casa, coloquei nomes nos objetos, fiz também um album
com varios objetos colocando os seus nomes e fazendo-os repetir
associando entdo o nome ao objeto. Sempre que pedem alguma coisa
eu repito o que pediram, nunca repetindo o que se falou errado e sim
repetindo varias vezes o certo.

Através de sugestdes e apoio da familia, comecei a vender algumas
coisas para ajudar no orcamento. Para mim, foi uma terapia, pois
se ndo estivesse sempre com pessoas, com as quais fiz amizades
e ouvem 0s meus desabafos, e recebendo apoio de poucos amigos
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e alguns colegas de trabalho e da prépria familia, tudo poderia ser
mais dificil. Um dia, quando estava bastante deprimida, Tina, uma
colega da UFBA, me disse “Se vocé tem seus filhos assim, Deus
sabia que vocé poderia cuidar bem deles, sendo eles ndo seriam
seus”! Estas palavras guardo com emogdo e me fizeram sentir mais
forte, pois no momento de angUstia ndo pensava nisso, as vezes
faltou até a fé. Atualmente, tendo a consciéncia desta enorme
responsabilidade dada por Deus, estou batalhando sempre para
superar estas dificuldades e convivendo com discriminagdes, por
parte de alguns adultos, até criancas da mesma idade, e mesmo
algumas pessoas da propria familia. Sei que tenho que conviver
com tudo isso, apesar de ser muito dificil e acreditando sempre
em Deus e nas minhas oragdes, onde encontro a forca maior. Logo
eles estardo crescidos, duas criangas lindas, alegres, carinhosas e
carismaticas, onde chegam conquistam as pessoas, sao as alegrias
e as razdes da minha vida. Ndo apenas eu os ensino a viver, eles
me ensinam muito mais, aprendo com eles a cada dia, apesar de
ndo dispor de tanto tempo assim para acompanhar a educacdo,
as necessidades e o desenvolvimento, pois passo praticamente o
dia todo no trabalho e quando chega a noite ja me sinto cansada.
Faco o que posso dentro das minhas possibilidades para suprir a
minha auséncia do dia. Eles geralmente adoram a escola, é o seu
segundo lar, pela afinidade com os professores e coleguinhas que
tém quase as mesmas dificuldades. Apesar de todas as dificuldades
encontradas, em todos os aspectos falando, me considero um ser
humano privilegiado, pois tenho dois tesouros valiosos que cuidarei
e guardarei no meu coracdo até quando passar para outra vida”.

T.C.S.B., mée de duas criangas com deficiéncia auditiva.
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O depoimento apresentado mostra a ocorréncia de
distarbio genético associado a um casamento consan-
glineo haja visto tratar-se de progenitores primos, com
dois filhos portadores de deficiéncia auditiva. Em casa-
mentos consangiiineos, embora possam nascer filhos
sem alteracoes, a consangtinidade é um fator de risco,
que deve ser avaliado pelo casal na tomada de decisao
reprodutiva.
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6.

GEMELARIDADE

Lilia Maria de Azevedo Moreira,
Fabio Alexandre Ferreira Gusmao

Os gémeos sao irmaos produzidos numa mesma gesta-
cao. Os gémeos monozigoéticos (MZ), também chamados
idénticos ou univitelinos, sao do mesmo sexo e genetica-
mente iguais porque resultam da separacao da célula ou
conjunto de células originados de um mesmo zigoto. Os
gémeos dizigoticos (DZ), fraternos ou bivitelinos, resultam
de dois 6vulos produzidos aproximadamente ao mesmo
tempo e fecundados por espermatozoides diferentes.
Uma ovulagdo mdltipla pode levar também a formacao
de trigémeos, quadruplos, quintuplos e outros.

A freqliéncia de nascimentos gemelares esta em torno
de 1% e mostra-se influenciada por fatores como: etnia
(mais freqliente entre negros), idade materna (maior em
mulheres acima de 30 anos), havendo também familias
com predisposicdo genética a ovulacdo dupla.

A fissao que origina os gémeos univitelinos geralmente
ocorre precocemente. Em 1% dos casos pode se dar mais
tarde, apos o 14° dia do desenvolvimento embrionario,
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levando a separacao incompleta e formacao de gémeos
ligados, com partes do corpo em comum, chamados de
siameses ou xip6fagos.

Tracos fisicos semelhantes sao freqiientes em mono-
zigotos. Quando os co-gémeos sao tao parecidos que
chegam a ser confundidos, h4 grande probabilidade de
serem MZ. Entretanto muitos tracos fisicos sao de natureza
multifatorial e a sua interpretacao pode seguir critérios
subjetivos. E portanto mais confiavel a andlise de carac-
teristicas genéticas com padroes de heranca bem conhe-
cidos como: os grupos sangliineos, sistemas de proteinas
séricas, antigenos de histocompatibilidade leucocitéria
(HLA) e, mais recentemente, marcadores de DNA.

Diferencas genéticas entre gémeos monozigoticos po-
dem ser causadas pela nao-disjuncao, falha na separacao
cromossOmica na primeira divisao do zigoto, da qual
resultam as células filhas precursoras dos embrices geme-
lares. Por exemplo, de ndo-disjungao pos-zigotica, podem
ser originadas gémeas monozigéticas com a Sindrome
de Turner (45, X) e triplo X (47, XXX), respectivamente.

Os gémeos de sexos diferentes sao necessariamente
dizigoéticos. O diagnoéstico da zigosidade em gémeos
do mesmo sexo pode ser realizado, em alguns casos,
pelo exame da placenta e membranas fetais: membrana
interna ou amnio e membrana externa ou cérion. Entre
0s anexos embriondrios, a presenca de apenas um cérion
e sua combinacao com a placenta fornece informagoes
seguras sobre a zigosidade: a presenca de uma placenta
e um corion ocorre em 100% dos gémeos monozigbticos
e nao é observada entre os gémeos dizigéticos.

Excepcionalmente, pode ocorrer o quimerismo sangui-
neo entre gémeos dizigbticos, com presenca de células
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sanguineas geneticamente diferentes nos co-gémeos,
devido a anastomose de vasos sanguineos durante o
desenvolvimento intrauterino. Esta troca sanguinea, que
pode ocorrer com maior frequéncia entre os gémeos
monozigbticos, nao traz prejuizo para os embrides, que
sao imunologicamente tolerantes.

Entre familias com filhos gémeos DZ, este fendbmeno
pode vir a repetir-se, devido a predisposicao genética a
ovulacdao multipla, que é transmitida por qualquer dos
progenitores. Com o aumento da idade materna aumenta
também a taxa de nascimento de gémeos DZ pela possi-
bilidade de ovulacao multipla associada a maior secrecao
de gonadotrofinas como FSH (Otto e col., 1998).

A gemelaridade tem sido freqiientemente registrada
na literatura, desde tempos mais antigos. Entretanto, a
analise de gémeos para a avaliacao da influéncia relativa
de fatores hereditarios e ambientais em uma determinada
caracteristica, foi inicialmente recomendada por Francis
Galton, em 1875. O método de estudo dos gémeos forne-
ce informacdes sobre o papel do componente hereditario
e do meio ambiente na origem de tracos fisicos ou men-
tais, qualitativos ou quantitativos, normais ou patologicos.
Estas informacodes sao geralmente obtidas pelo calculo da
herdabilidade, de acordo com a seguinte férmula:

hé= (CMZ — CDZ) / (1 — D)
CMZ = concordancia entre monozigéticos
(DZ = concordancia entre dizigéticos
A estimativa da herdabilidade (h?) indica a Dropor¢cao
da variagao total do tragco que se deve a variagao genéti-
ca e podle ser obtida pela analise da freqiiéncja em que
0s gémgos sao concordantes ou discordantes|para uma
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caracteristica (ambos possuem ou apenas um dos gémeos
apresenta). A herdabilidade de 1 a 100% indica tratar-se
de caracteristicas com condicionamento genético, en-
quanto valores préximos a 0% mostram a importancia
de fatores ambientais.

Deve ser também lembrado que a gravidez gemelar
é um evento reprodutivo de risco, onde podem ocorrer
disturbios no desenvolvimento, resultantes de fatores ges-
tacionais referentes as condicdes intra-uterinas e eventos
pés-natais. Fontes (1994) observa que a prenhez gemelar
eleva os riscos de danos perinatais, com trabalho ou parto
prolongado em que o segundo feto sempre se expoe a
maior sofrimento do sistema nervoso.

APRESENTACAO DE CASO

A histéria de multiplos nascimentos gemelares em uma
familia, e suas consequiéncias sociais e afetivas, é exempli-
ficada pelo seguinte depoimento:

Somos Pessoas Diferentes...

“Este depoimento relata o inicio das historias de nossas
vidas, que devido a inimeras coincidéncias chama a atengdo das
pessoas que nos conhecem. Isso acontece pelo fato de sermos
gémeas e, além disso, primas carnais (1° grau). Somos quatro
jovens, dois pares de gémeas e primas (Fig. 8).

Em 1981, nasceram as minhas primas, Renata e Larissa. Foi
um nascimento esperado, claro que resquardadas as devidas
proporcoes. Levando-se em conta que antes do pré-natal ndo
eram esperadas gémeas, mas ap0s a constatacdo da gravidez
gemelar, tudo acabou na mais pura harmonia e felicidade, para
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o trinémio pai-mae-filhas.

Com o nascimento constatou-se que Renata e Larissa
eram gémeas bivitelinas, ou seja, ndo-idénticas, geradas pela
fecundacdo de dois dvulos liberados pela mulher em uma Unica
ovulagdo, existindo duas placentas, uma para cada feto.

Dez meses apds este nascimento, ja em 1982, minha irmd
Isabela e eu (Juliana) nascemos. Foi mais uma surpresa para
a familia , afinal de contas o pai de Renata e Larissa é meu tio
materno, coincidéncia que alegrou bastante toda a familia. Assim
como aconteceu com 0 primeiro nascimento, 0 sequndo também
era esperado e planejado pela familia.

Segundo relatos de nossas mées, tudo era muito engragado
e interessante na nossa infancia. Isso porque apesar de Renata
e Larissa serem gémeas bivitelinas, quando criancas eram
similares na aparéncia fisica, e eu e Isabela éramos gémeas
univitelinas, provenientes de um Unico 6vulo que fecundado por
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um espermatozéide se divide em dois grupos, formando dois
embrides, gerando irmdos idénticos.

Por sermos primas carnais € com apenas dez meses de
diferenca na idade, sempre ficdvamos juntas, éramos bastante
unidas. Outro fato interessante é que ndo somos o0s Unicos
casos de gémeos na familia. Nossa bisavé teve uma gravidez
de trigmeos.

As semelhancas ndo param por ai, quando pequenas tam-
bém chamdvamos umas as outras pelo mesmo nome que era
“Tatai”, dessa forma a confusdo era completa.

Nossas maes, como geralmente acontece com gémeos, nos
vestiam com roupas iguais, variando no decorrer das vezes,
apenas na cor das roupas; e era o que ajudava as pessoas a
nos identificar de forma correta.

Geralmente o que causa curiosidade as pessoas é saber
como € ter um irmdo gémeo que nasceu juntamente com vocé,
que se parece fisicamente com vocé, como é o caso de gémeos
univitelinos como nés, Juliana e Isabela, que fisicamente somos
bastante parecidas.

Costuma-se dizer que os gémeos univitelinos além de se-
rem idénticos no sexo e na aparéncia fisica, possuem também
a personalidade muito semelhante. J& os gémeos bivitelinos
sdo diferentes um do outro como quaisquer irmdos nascidos
em partos diferentes, podendo ser também de sexo diferente.

Atualmente, Renata e Larissa, as gémeas dizigdticas ndo
sdo aparentemente similares como aconteceu na infancia. Isso
acontece ndo s6 em relacdo a personalidade; sdo diferentes
demasiadamente. Enquanto Larissa transpira tranquilidade,
Renata possui os nervos a “flor da pele”, est4 sempre ansiosa,
agitada, além de ser extremamente perfeccionista, o que ndo
ocorre com Larissa, que além de ser muito calma, parece estar
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sempre “relaxada”, alegre e satisfeita, mas o interessante neste
caso, € que, quando criangas acontecia o contrario, Renata
era extremamente calma, ao passo que Larissa era nervosa e
agitada, chegando ao ponto de estranhar o préprio pai.

Em relagdo a forma de alimentagdo, minhas primas também
ndo se parecem muito, visto que Larissa tem uma maior afinidade
avdrios tipos de alimentos enquanto Renata é bastante seletiva,
ndo se apegando muito aos mesmos tipos de alimentos que
Larissa. E nos armérios que se encontra a maior semelhanca
das jovens, pois possuem basicamente 0 mesmo gosto no que
se refere ao vestir.

Sédo bastante unidas, vivem juntas, saindo para os mesmos
lugares, com amigos em comum, até mesmo porque , quando
estudantes secundaristas , ou seja, até concluir o 2° grau,
estudavam no mesmo colégio e sé ficavam em turmas diferentes
até a 4° série primaria, tendo concluido o ginasio e 0 2° grau
na mesma turma, o que as fez aumentar ainda mais o convivio
entre si, que ja era grande fora do ambito escolar. Isso resultou
também em uma super protecdo de uma em relagéo a outra,
além de reunir amigos em comum para as jovens, o que as faz
permanecer unidas, saindo conjuntamente até os dias de hoje.

Comigo e Isabela acontece quase a mesma coisa. O que tem
Isabela de calma e organizada, tenho de agitada e bagunceira.
Mas, fora isso, em outros aspectos eu e Bela somos muito
parecidas.

Quando pequenas, na hora de comer, tihnhamos que ficar em
lugares separados, pois ja aconteceu da baba alimentar uma
de nos, duas vezes.

No colégio, Isabela era mais estudiosa do que eu. Geral-
mente tirava melhores notas. Uma vez, Isabela fez uma prova
por mim para que pudesse recuperar minhas notas. Por azar,
Bela ndo tirou boa nota pois estava nervosa; por outro lado, fiz
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uma prova tranquila, pois sabia que a nota que tirasse seria de
Isabela, obtive uma étima nota. Infelizmente, ndo pude recuperar
a nota, pois a 6tima nota estava no nome de Isabela.

Nos gémeos ha sempre um que é mais timido que o outro,
por isso os psicologos aconselham os gémeos a ficarem em salas
diferentes na escola para que um ndo fique sempre dependendo
do outro para tomar iniciativas. Além da confusdo que a professora
iria causar!

Além de tudo isso, nossas maes gostavam quando nos ves-
tlamos iguais. lamos para as festas com as mesmas fantasias,
as quatro. Quando compravamos brinquedos eles tinham que
ser iguais, inclusive jogos, que mais de uma pessoa pode jogar.

Eramos bastante unidas, uma sempre defendia a outra,
mesmo sabendo que estava errada. E é assim até hoje.

Depois de todo esse relato sobre nossas vidas, o que nos
fez recordar de fatos muito interessantes, fica facil perceber que
para nés o fato de sermos gémeas e primas, em nada dificultou
a nossa existéncia. Alids esse fato sé nos ajudou, afinal, temos
sempre a certeza de que existe uma pessoa que estara sempre
presente, ajudando em todos os momentos de nossas vidas.
E evidente, também, que em algumas situagdes o fato de sermos
gémeas acaba fazendo com que outras pessoas esquegam
que somos individuos, ou seja, cada uma pensa, age e vive da
maneira que quiser e que apesar de termos convivido ndo s6
no Utero de nossas mdes, mas durante a vida inteira juntas,
somos pessoas diferentes e as semelhangas que com certeza
existem na aparéncia ou na forma de se vestir, de se alimentar
ou em outros pontos da vida ndo nos transformam em apenas
uma pessoa. E é isso que as vezes nos incomoda pois as com-
paracdes que esporadicamente nos sdo feitas acabam deixando
de lado essa nossa individualidade.
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0 mais importante, no entanto, é saber que nossas familias
sempre souberam lidar conosco, nos respeitando como pessoas
e individuos diferentes. E que, apesar desse inconveniente
relatado acima, somos muito felizes e agradecemos muito por
termos tido a sorte e o privilégio de sermos gémeas, amigas,
companheiras e de podermos ter sempre a certeza de que,
de certa forma, somos especiais, ndo s pelo fato de sermos
gémeas, mas por que soubemos extrair ensinamentos importan-
tissimos sobre companheirismo, amizade e afetuosidade; o que
nos ajudou e ajudara muito em nossa trajetoria, pois temos a
nocdo de que todos os momentos da vida, sejam eles agradaveis
ou ndo, podem ser compartilhados com pessoas que saberdo
como nos ajudar da melhor maneira possivel.

Para nos, ser gémeas, é sermos mais que amigas, mais que
companheiras, € sermos infinitamente irmas”.

J. C., uma das gémeas.
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7.

RELATO DE DISTURBIOS
GENETICOS EM FAMILIAS

7.1 DISTURBIOS MONOG NICOS

Anemia Falciforme

Iraci Silva dos Santos, Luciano Carvalho Filho,
Maria Telma Castro de Pinho Farias,
Lilia Maria de Azevedo Moreira e Josefina Maria Castro dos Santos

O principal responsavel pelo transporte de oxigénio
dos pulmodes para os tecidos é a hemoglobina, princi-
pal proteina das hemacias. A hemoglobina normal do
individuo adulto (Hb A) apresenta a férmula: o p, As
duas cadeias alfa (a.,) sao iguais e apresentam cada uma
141 aminoacidos. Por sua vez, as cadeias tipo beta (f,)
possuem 146 aminoacidos e sao também iguais entre si.

A substituicao do acido glutamico pela valina na 62
posicao no polipeptideo (mutacdo Val 6 Glu na B globi-
na) diminui a solubilidade da hemoglobina deoxigenada,
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levando a distorcao da célula, com forma de meia lua ou
foice (falciforme) e deficiéncia no transporte do oxigénio. E
uma doenca hereditaria, de natureza autossdmica recessiva,
que aflige principalmente negros e mulatos. A heranca da
anemia falciforme é explicada pela existéncia de um alelo
mutante S responsavel pela sintese de cadeias § alteradas
que em homozigose (SS) causa anemia. O individuo afeta-
do recebe um alelo S, de cada um dos seus progenitores.
Os filhos de um casal heterozigoto (AS x AS) tém 25% de
probabilidade de terem anemia falciforme (SS), 50% de
serem portadores (AS) e 25% sao normais.

A denominacao da anemia falciforme, siclemia ou dre-
panocitose, compreende todas as situagoes em que hajam
dois alelos anormais para a hemoglobina sendo pelo me-
nos um deles o Hb*. Por exemplo: Hb*/ Hb* , Hb* / Hb¢,
heterozigotos com as talassemias (doencas resultantes
de produgdes anormais das cadeias de globina) além de
outros genotipos raros. As pessoas afetadas possuem taxa
de hemoglobina de 7 a 8%, inferior aos niveis normais de
16% nos homens e 14% nas mulheres. A anemia falcifor-
me é muito frequiente na Bahia, onde ha predominio da
populagdo negra. Em Salvador, individuos heterozigotos
ou portadores do trago falcémico (AS) ocorrem em 5,3%
da populagédo, enquanto que os homozigotos ou doentes
falciformes (SS) apresentam-se na freqiiéncia de 2,4%
(Campos e col, 1995).

Os sintomas do distdrbio comecam geralmente na
infancia, podendo manifestar-se também em fases mais
avancadas do desenvolvimento. Inicia-se por um estado
febril, com dores abdominais nos musculos e juntas.
Agrava-se com edemas e palidez da pele, que nas pes-
soas negras manifesta-se pela cor amarelada das palmas
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das maos e plantas dos pés. Em alguns casos avancados,
acontece o aumento global do coragcdo; também é bastante
comum a presenca de lesdes ulcerosas nas pernas, com
tendéncia cronica. A radiografia do cranio revela aumento
dos 0ssos cranianos. Os 0ssos maiores do corpo também
apresentam lesdes 6sseas como osteoporose; essas alte-
ragoes Nnos 0ssos ocorrem em outros tipos de anemia.

A anemia falciforme evolui geralmente da forma desfa-
voravel a crénica, com melhoras e recaidas espontaneas.
Sao freqlientes as infecgoes recorrentes que diminuem o
tempo de vida. A idade média de sobrevivéncia do afe-
tado varia em funcao do atendimento médico recebido.
Borges-Osorio & Robinson (2001) referem que dados
brasileiros indicam uma idade de sobrevivéncia entre 6
meses e 53 anos, com média em torno de 25 anos.

O diagnostico é hoje facilmente realizado a partir de
um hemograma, onde se identificam os eritrocitos falci-
formes (Figura 9), e pelo quadro sintomatico da doenca.
O tratamento consiste em transfusdes e medicamentos.
Alguns afetados tém sido curados por meio de transplante
de medula 6ssea, embora este procedimento terapéutico
ainda seja restrito pelos custos e riscos associados. Na
auséncia de tratamento, o prognéstico é severo pois o
enfermo sucumbe com facilidade as infeccoes.
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Fig. 9 Eritrécitos normais (A) e falcémicos (B).
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APRESENTACAO DE CASOS

(CASO 1: A probanda nasceu de gestacdo normal, sem pro-
blemas, seu parto foi rapido; nasceu uma crianca aparente-
mente perfeita, rosadinha. No sexto més de vida suas mdos
comegaram a ficar edemaciadas, a cor da pele amarelada,
apresentava inquietagdo constante como se tivesse dores
pelo corpo. Seus pais procuraram cuidados médicos com o
diagndstico de anemia falciforme.

Quando a crianga tinha dois anos, nasceu outro filho,
também com anemia falciforme. Até os cinco anos de vida a
probanda ia periodicamente a Sdo Paulo na esperanca de um
remédio ou da cura para a anemia falciforme. Sequndo o mé-
dico, “as criangas viveriam somente até os 15 anos, pois esta
doenca ndo tem cura e a medida que eles fossem crescendo
iriam ter a satde e os 6rgdos vitais mais comprometidos”.

Os progenitores recomegaram, entdo, o tratamento na
Bahia, inicialmente em Salvador e depois em IIhéus. Seus
irmdos afirmam que as criangas afetadas eram muito mima-
das e paparicadas devido a doenga, pois seus pais tinham
medo que elas tivessem alguma contrariedade e as dores
recomegassem. Quanto a associacdo com a etnia negra,
referem bisav6 paterna deste grupo étnico. Em relacdo ao
desenvolvimento cognitivo, duas das criangas tiveram uma
infancia e adolescéncia sem maiores problemas: freqien-
taram a escola regular (eram bons alunos), entretanto as
internagdes longas dificultavam a permanéncia na escola,
atrapalhando, assim, suas vidas escolares e fazendo com
que muitas vezes abandonassem os estudos.

Segundo os pais, o filho afetado ndo gostava muito de
estudar. Ndo chegou a concluir o 1° grau e na juventude o
que ele gostava de fazer era beber com os amigos. As vezes
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perdia a noite e complicava a sua sadde, apesar dos pais
chamarem a atencdo sobre os riscos. Em dezembro de 1996,
ao0s 26 anos de idade faleceu de hemorragia interna. Ja a
probanda formou-se em magistério para ensino de 1° grau
em 1997 e casou-se com o médico que a acompanhava.
Recebeu conselhos médicos para ndo engravidar devido a
anemia falciforme, pois colocaria em risco a sua vida e a do
bebé, tendo sido aconselhada a usar preservativos pois ndo
poderia usar anticoncepcionais devido a seus problemas de
salde. A genitora afirma que neste momento comegaram
as suas preocupagdes, pois sentia na filha que o desejo de
ser mde era maior.

A jovem engravidou e escondeu seu estado por trés
meses, até que a barriga e o mal-estar comegaram a cau-
sar preocupagdes na familia. Seus pais, ao descobrirem a
gravidez, procuraram logo os médicos que conheciam sua
doenga. Seu pré-natal foi acompanhado por dois médicos
e sua gestagdo considerada relativamente normal, mas,
aos 30 anos, ao dar entrada no hospital sentindo dores e
muita falta de ar, a jovem faleceu, com edema pulmonar € o
seu bebé também nasceu morto. Seus pais afirmam que de
maneira alguma houve negligéncia médica e sim o desejo
da maternidade que deu a sua filha a coragem de colocar
sua vida em risco. Os progenitores afirmam que fariam tudo
novamente pelos filhos, e agradecem a Deus, pois nenhum
de seus netos tem anemia falciforme. Eles esperam que este
depoimento ajude pessoas como eles a terem esperangas e
forcas para lutar pela satde de seus filhos.

CASO 2: A probanda nasceu em 1972 de parto normal, em
domicilio, com auxilio de uma parteira, é a 4°filha entre os
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sete filhos do casal. Nasceu aparentemente normal. Aos dois
anos de idade, embora fosse mulata como os seus irmaos,
apresentou uma palidez que a diferenciava. Comportava-se
entretanto como as criangas de sua idade. Aos sete anos
de idade ingressou numa escola publica, e até ai nada de
anormal em relagdo a sua saude, exceto a palidez. Aos 11
anos, comegou a sentir dores no brago e edema. A familia,
por desconhecer a doenga, ndo levou muito a sério dando-lhe
alguns analgésicos, porém a dor ndo aliviava. A mde resol-
veu entdo recorrer a cuidados médicos sendo comprovado
o diagnéstico da anemia falciforme (SS). A familia aceitou
o diagnostico com naturalidade, e ndo se deu conta da
gravidade do problema. Comecou a tomar o medicamento
receitado pelo médico (acido félico) mas, sem regularidade,
dia sim e dia ndo; sé quando tinha crise é que a genitora
administrava o medicamento. As crises ficaram mais freqiien-
tes, ocorrendo todas as semanas. A jovem sentia quando iria
entrar em crise, pois 0s sintomas eram 0s mesmos: muito
calor, moleza no corpo e algumas vezes calafrios. Tomava
bastante liquido durante a crise. Por precisar de internagdo
constante atrasou sua vida escolar.

Aos 19 anos de idade sua mde faleceu e a probanda
ficou aos cuidados da irma mais velha. Com a irma, reto-
mou os cuidados médicos e foi alertada para a gravidade
do problema. Nunca sofreu preconceitos de amigos e de
familiares. Nao freqlientou as aulas de educacdo fisica por
orientacdo médica.

A probanda concluiu o 2° grau em colégio publico e atu-
almente, apresenta melhoras enfrentando crises hemoliticas
em pequenas propor¢des. Possui lesdo na cabeca do fémur.
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Quando entra em crise forte, toma medicamentos. Para o ali-
vio das dores, airmd realiza massagem de conforto e assim
as dores vao desaparecendo aos poucos. Com mais de 30
anos, tem uma vida normal, esta ciente dos riscos de eventual
gravidez e continua o tratamento com o uso constante de
medicamentos especificos. Tem uma vida tranqiiila, adora
dancar e participa de quase todas as festas e eventos da
cidade em que mora e das cidades vizinhas. Nao tem vicios,
mas ndo se alimenta corretamente com graos, hortalicas e
frutas, o que seria indicado diante da sua doenca.

Consideracoes Psicopedagagicas e Sociais

Nos casos estudados, a atencdo dos pais foi fundamen-
tal no tratamento e acompanhamento da doenca, garan-
tindo uma vida social e educacdao normal aos afetados
pela anemia falciforme.

No primeiro relato foi registrada a contribuicao do
elemento negro na familia paterna, a bisavé. O casal
teve quatro filhos com anemia falciforme, trés meninas
e um menino, sendo que dois deles foram a 6bito ainda
na fase lactente.

Os irmaos afetados morreram na fase adulta. Vale sa-
lientar que seus avos eram primos em 1° grau, parametro
importante para a manifestacao da anemia falciforme,
que é uma caracteristica genética de heranca autossomi-
ca recessiva. Apesar da patologia apresentar alto grau de
mortalidade, os afetados estudados tiveram a liberdade
de viver e escolher os seus caminhos. Nao obstante, a
anemia falciforme constitui motivo de atencao especial
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na escola, tendo em vista a preservacao da satde.

Braquidactilia

Gil Santos Batista, Marildes da Silva, Sirlandia Santana,
Lilia Maria de Azevedo Moreira e Josefina Castro

A Braquidactilia compreende diferentes tipos de
encurtamento dos dedos, por reducdao de metacarpos,
metatarsos ou falanges. Podem ocorrer alteragcdes em um
Unico dedo ou em varios e sao classificadas em 7 tipos
genéticos, de acordo com a heranca e o encurtamento de
determinadas partes dos dedos (Buyse, 1990).

Na Braquidactilia tipo A,, A, e A,, o encurtamento ¢é
limitado as falanges médias (braguimesofalangia). No tipo
A, (Farabee) todas as falanges médias estao afetadas: sao
rudimentares e algumas vezes fusionadas com as falanges
terminais. Verifica-se também encurtamento das falanges
proximais dos polegares e primeiros pododactilos. Os
afetados apresentam baixa estatura.

No tipo A, (Braquimesofalangia Il), o encurtamento da
falange média, é limitado ao dedo indicador e ao segundo
pododactilo. Os demais dedos sao relativamente normais.
Neste tipo verifica-se, muitas vezes, desvio radial da se-
gunda falange devido a forma triangular ou romboide da
falange média afetada.

No tipo A, (Braquimesofalangia V), o encurtamento
da falange média é restrito ao 5° dedo e podera também
haver desvio da falange distal.

Na Braquidactilia B, ha uma reducao significativa ou
mesmo auséncia da por¢do terminal dos dedos, podendo
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ocorrer, também, auséncia ou encurtamento das falanges
médias associadas a auséncia das falanges distais. Pole-
gares e halux comumente deformados. Muitas vezes é
verificada uniao entre as falanges(sinfalangismo), levando
a caracteristica a ser conhecida como simbraquidactilia.

A Braquidactilia C é representada por braquimeso-
falangia Il, Ill, V e pela hipersegmentacao das falanges
distais dos dedos 2 e 3. Geralmente ocorre, também,
clinodactilia do 5° dedo e pode haver encurtamento do
metacarpo do 1°, 2° e 5° dedos. A Braquidactilia tipo
C é uma condicao autossémica dominante que possui
expressividade variavel semelhante a Braquidactilia D,
que é evidenciada pelo encurtamento da falange distal
do polegar e halux.

Na Braquidactilia E, o encurtamento dos dedos se deve
prioritariamente aos encurtamentos do metatarso e do
metacarpo (Braquimetatarsia e Braquimetacarpia, respec-
tivamente), embora as falanges possam estar encurtadas
também. Neste grupo, existe grande heterogeneidade o
que pode levar a confusdes com as outras braquidactilias.
Lima & Scarfon (2000) apontam evidéncias de heranca
deste tipo como um carater autossémico recessivo (dife-
rente dos tipos citados anteriormente, que sao autosso-
mico dominante).
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APRESENTACAO DE CASO

Familia com histéria de braqui-
dactilia (Fig. 10) estudada a partir
de probanda que possui os dois po-
legares encurtados e arredondados
assim como os primeiros artelhos nos
pés avantajados e desproporcionais
em relagdo aos outros dedos carac-
terizando a braquidactilia tipo D. Avd
materno, pai e tios mostram o mesmo
padrdo de encurtamento dos dedos. A
probanda tem uma filha também com
a mesma forma de braquidactilia. A
distribuicdo dos afetados no heredo-
grama segue o0 modelo autossémico
dominante, com cerca de 50% de
chances de recorréncia nas unides
dos afetados.
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Fig. 10 Arvore genealégica da familia e méos de pessoas afetadas.
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Consideracoes Psicopedagogicas e Sociais

A braquidactilia é um distGrbio da morfogénese de
natureza hereditaria para o qual normalmente nao é feita
nenhuma forma de prevencao. E importante ressaltar que
como caracteristica isolada nao é detectada nenhuma
complicacao importante associada, que afete diretamente
o desenvolvimento cognitivo.

No caso da familia estudada, a probanda, portadora de
braquidactilia tipo D, de herancga autossdmica dominante,
nao mostra nenhum problema em seu desenvolvimento,
nao sendo também detectado qualquer déficit intelectual
ou complicacdo no seu relacionamento sécio-afetivo,
apenas o encurtamento dos polegares e o avantajamento
do primeiro pododactilo que normalmente nao sao perce-
bidos no convivio social. O mesmo é também observado
em relacdo a sua mae e sua filha, também portadoras da
braquidactilia tipo D.

Distirbio Ocular Genético : Oftalmoplegia

Alessandra Palmeira R. Oliveira, Marcia Patricia Barros Morais,
Maria Elizabete Chagas Santos,
Lilia Maria de Azevedo Moreira e Josefina Castro

O olho é um o6rgao fotorreceptor, capaz de formar
imagens do objeto emissor ou refletor da luz. E composto
pelo globo ocular e seus anexos. Entretanto, por ser um
orgao de extrema sensibilidade, sao multiplas as doencas
degenerativas e os transtornos nas unioes neuronais que
afetam seus musculos extrinsecos, limitando os movimen-
tos de um ou ambos os olhos.
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A oftamoplegia externa progressiva (PEO) é uma distro-
fia muscular hereditaria, lentamente progressiva, bilateral
e simétrica, que tem inicio na infancia. O transtorno mus-
cular deixa o individuo sem condicdes de abrir ou fechar
totalmente os olhos, e com restricdes dos movimentos no
olhar que lentamente se agrava com o passar dos anos.
Em decorréncia da paralisia que atinge um ou mais grupos
de musculos inervados pelo nervo oculomotor, os olhos
parecem imobilizados.

Alteracoes especificas de genes mitocondriais tém sido
associadas a afeccdbes denominadas neuromito-condriopa-
tias (NMP), entre as quais incluem-se as oftalmoplegias.
As NMP primarias ocorrem tanto por defeitos no DNA
mitocondrial (DNAmt), sendo por conseguinte herdadas,
em sua maioria, por via materna, ou por defeitos no DNA
nuclear, sendo, neste caso, herdadas via autossdmica
(Nussbaum, 2001).

As desordens autossOmicas de comunicagao inter-
genOmica ocorrem freqiientemente na PEO através de
mutagoes de genes nucleares que afetam fatores ne-
cessarios para a quantidade e integridade do DNAmt.
Nos disturbios desta natureza, além da oftalmoplegia
podem ocorrer outras manifestacoes como fraqueza nos
membros, depressdo severa, neuropatia periférica, perda
auditiva neurossensorial, catarata e disfuncao endocrina.
Mutagoes em trés genes diferentes tém sido associadas a
PEO autossdmica dominante, entretanto nao foi esclare-
cido como as proteinas codificadas por este gene causam
multiplas delecoes no DNAmt, causando a oftalmoplegia
(DiMauro, 2001)

No modelo de heranca autossdmica dominante, um
dos pais é afetado e cerca de 50% dos filhos também
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apresentam o disttrbio. Raramente tem sido evidenciado
padrao de heranca autossémico recessivo (Holmes,1956).
Ocorrem também as NMP secundarias, que sao afeccoes
de ocorréncia esporadicas sem padrao de heranca defini-
do, podendo ser ou nao causadas por fatores ambientais.

APRESENTACAO DE CASO

Foi estudada uma familia com a transmissdo da oftal-
moplegia por trés geracdes (Fig. 12). Entre os afetados ha
homens e mulheres, sugerindo modelo de heranca autossé-
mica dominante com expressividade variavel.

0 diagnéstico clinico foi fundamentado na verificagdo
de mobilidade limitada dos musculos extraoculares, carac-
terizando a oftalmoplegia externa progressiva. A hiperex-
tensdo do pescogo foi interpretada como compensatoria. O
tratamento cirdrgico foi indicado pela equipe médica, diante
do progressivo posicionamento anormal da cabeca e para
prevencdo da ambliopia.
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Conclusoes sobre a avaliagcao oftalmologica

Relato Médico sobre D. F. S., 1I-2

Ptose palpebral. Paralisia nos musculos oculares,
nistagmos circulares, exotropia. Reflexos pupilares
normais direto e indireto. Acuidade visual (AV) di-
minuida; fundo de olho (F.O) com palidez do nervo
optico. Reflexo Marcus Gun abolido. Arcada dentaria
superior proeminente. Nervos cranianos dos pares lll,
IV, VI responsaveis pela elevacao das palpebras, pelo
movimento de aducao, pela movimentacao do globo
ocular para baixo e para dentro, abolidos. Diplopia
(dupla imagem). Os sinais apresentados levaram ao
diagnostico de oftalmoplegia.

Relato Médico sobre A. P.S., Il-14

Ptose palpebral, olho esquerdo preservado apenas
para direita e para esquerda; Paralisia nos musculos
oculares a direita.

Mesma situacdo: Fundo de olho, palidez do nervo 6p-
tico. Reflexo Marcus Gun abolido. Devido a extensao
da coluna (pescoco), apresenta hiperlordose na regiao
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cervical, hipercifose na toracica, com postura anor-
mal. Os musculos destas regides estao sempre tensos,
contraidos. Assume esta posicao para facilitar a visao.
Diagnostico de oftalmoplegia.

Relato Médico sobre C. P. S., II-6

Ptose palpebral, oftalmoplegia incompleta, paralisia
nos musculos oculares, acuidade visual diminuida,
fundo de olho, palidez nervo 6ptico, Reflexo Marcus
Gun abolido, movimento 6culo motor conservado para
direita e para esquerda. Suspeita de miopatia ocular
e/ou oftalmoplegia.
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Consideracoes Psicopedagogicas e Sociais

No caso estudado, as duas irmas mais jovens estao
freqlientando o ensino regular, e apesar de apresentarem
acuidade visual diminuida nao evidenciam dificuldade de
aprendizagem. Conseguem acompanhar a turma e realizar
os exercicios sem muito esforco, queixando-se apenas
dos olhos lacrimejarem quando a visao é muito apurada.

O fato de ocorrerem diversas pessoas afetadas na
familia sem que haja perda adaptativa consideravel, faz
com que o distirbio seja encarado de forma normal,
pois tornou-se comum o nascimento de criangas com
oftalmoplegia.

A aceitacao pelos colegas é considerada satisfato-
ria, conseguem criar bons relacionamentos. Segundo a
professora, sdo criancas muito afetuosas e prestativas.
Entretanto muitas vezes os colegas de classe colocam
apelidos em criangas com este tipo de disttrbio e no
presente caso, ha queixas de zombarias sobre a postura
corporal adotada. Existe desejo manifesto das jovens em
nao serem diferentes. Para a correcao da oftalmoplegia
€ necessario uma pequena intervencao cirurgica para o
levantamento das palpebras, ja realizada com sucesso em
uma das irmas afetadas.
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Ectrodactilia

Cristina Silva dos Santos, Roselane Duarte Ferraz,
Sandra Maria Farias Silva,
Lilia Maria de Azevedo Moreira e Josefina Maria Castro dos Santos

A ectrodactilia, também conhecida como a sindrome
da mao fendida ou malformacdao em tenaz de lagosta,
é resultante de uma ma formacao no desenvolvimento
embrionario. Origina-se na 62 ou 72 semana do desen-
volvimento do feto, quando as maos e os pés estao se
formando. E um grupo heterogéneo de malformacoes das
maos e/ou pés e de acordo com Buyse (1990) os achados
clinicos incluem desde auséncia parcial ou completa até
pés e maos fendidos (auséncia do terceiro dedo com fusao
da parte proximal da mao ou pé e sindactilia dos dedos
remanescentes em cada lado da fenda).

Trata-se de disttrbio pouco freqiiente, com ocorréncia
estimada de 1:90.000 nascimentos. Cerca de 75% dos
casos sao familiares. A hipétese etiolégica mais aceita é de
ser condicionada por gene autossdémico dominante com
expressividade extremamente variavel e baixo grau de pe-
netrancia. Casos raros sugestivos de heranca autossémica
recessiva, com filhos afetados e pais normais e historia de
consangiinidade, tém sido entretanto também relatados.

A auséncia de penetrancia e expressividade variavel
sdo caracteristicas importantes de muitos disttrbios au-
tossdmicos dominantes. A penetrancia e a expressividade
sao caracteristicas da expressao genética freqlientemente
confundidas. Assim, penetrancia é a probabilidade de um
gene ter qualquer expressao fenotipica e expressividade
é o grau de expressao do fenétipo. A falta do carater
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nos heredogramas pode levar a um “salto” aparente de
geracgoes e isto complica a informacao genética porque
uma pessoa sob risco com as maos normais pode, nao
obstante, ter o gene da ectrodactilia, e assim ser capaz
de ter filhos afetados.

Os estudos realizados sobre esta deformidade cos-
tumam sugerir que o distirbio tem uma penetrancia
aproximada de 70% (isto €, apenas 70% dos individuos
que possuem o gene exibem o defeito). Usando esta in-
formacao na analise de Bayes, método matematico para
determinar probabilidades nos heredogramas, pode-se
calcular o risco de que o (a) consulente tenha um filho
com anormalidade.

As variacoes fenotipicas estendem-se desde maos e pés
bifidos, podendo chegar a monodactilia, agenesia bilateral
da tibia e contraturas dos joelhos, até a simples sindactilia
de dois dedos ou a Unica presenca de hipoplasia de um
ou ambos os halux (Jones, 1998).

A evolugdo e prognéstico dependem da gravidade do
caso. O prognéstico é relativamente favoravel, mesmo
para os individuos gravemente afetados, desde que subme-
tidos ao tratamento adequado (pois requer um tratamento
ortopédico qualificado). Nao ha comprometimento de
orgaos internos nem do desenvolvimento mental.
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APRESENTACAO DE CASO

0 caso estudado é de familia do meio rural. De acordo com
a probanda, os seus pais ndo possuiam a ectrodactilia e
ndo ha histdria desta sindrome nos seus antepassados.
Ndo ha registro de casamento consanglineo, nem de uso
de medicamentos na gravidez. A probanda é casada com um
homem sem a anomalia; tem trés filhos do sexo masculino e
nenhum deles apresenta ectrodactilia. Entretanto toda sua
irmandade, composta por 6 irmaos, é também afetada (Fig.
13). Foram feitas observa¢Ges com a probanda e um dos
seus irmdos, casado com uma mulher sem a ectrodactilia,
que tem trés filhos, duas meninas e um menino, este Gltimo
com a ectrodactilia.

| T

Fig. 13 Arvore genealégica de familia com ectrodactiia.
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Muitas afeccoes genéticas segregam-se nitidamente
dentro das familias, ou seja, o fenétipo diversificado é
claramente distinguivel do normalmente encontrado. A
ectrodactilia, evidenciada nesse estudo de caso, é um
exemplo de malformagdo autossémica dominante com
penetrancia reduzida. Os pais da probanda (II-2) nao
manifestaram o cardter, entretanto, um deles pode ter
tido auséncia de penetrancia do gene que contudo foi
transmitido aos seus descendentes.

De acordo com o heredograma apresentado, a segunda
geracao foi a mais afetada. Dela fazem parte os sujeitos
com os quais foi realizado o estudo de caso. Apesar da
probanda referir os seus pais ja falecidos como normais,
nao pode ser excluida a possibilidade de um deles ter
apresentado sinais menores da malformacao, que apre-
senta baixa expressividade de acordo com o modelo au-
tossdmico dominante de heranca. Na terceira geragdo até
a época desta observacado, a caracteristica manifestou-se
apenas no sobrinho da probanda, nao podendo também
ser excluida a possibilidade de um dos seus filhos ser
portador do gene, com possibilidades de transmissao do
carater .

Consideracoes Psicopedagdgicas e Sociais

Uma vez que esta caracteristica nao compromete o
desenvolvimento mental nem os 6rgaos internos, a acao
pedagogica pode transcorrer normalmente. As dificuldades
que podem vir a ocorrer abrangem mais os aspectos psicos-
sociais, pois as pessoas com ectrodactilia podem sofrer com
o preconceito da sociedade na qual estdo inseridos.
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Fig. 14 Portadores da ectrodactilia realizando atividades de escrita (A) e doméstica (B).

ApOs essas consideracoes, convém discutir as seguintes
questdes: Por que a diferenca é tida como um atributo
negativo? Por que ha dificuldade de conviver com o dife-
rente? Em que o diferente ameaca o dito normal?

Respondendo a essas questdes, ressaltamos que o
processo da exclusao se da em razao das normas cons-
truidas historicamente pelas sociedades humanas, que
determinam as fronteiras e limites da ordem social, “uma
norma, uma regra é aquilo que serve para impor uma
exigéncia a uma existéncia, a um dado, cuja variedade e
cuja disparidade se apresentam, em relacao a exigéncia,
como um indeterminado hostil, mais ainda que estra-
nho” (Tomasini, 1998). O que afasta, transgride essa
norma é tido como anormal. Dessa forma, para que o
individuo seja aceito como membro de um grupo, tem
gue existir uma simetria entre o que o individuo é e o
que se espera dele.

De certa forma, o que nos torna iguais sao as diferencas
que existem entre os seres humanos, como por exemplo
cor dos olhos, estatura, cor e tipo de cabelo. Mesmo nao
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estando plenamente de acordo com o paradigma da nor-
malidade, essas diferencas de atributos nao ameacam a
sua sobrevivéncia e nem a ordem estabelecida. Entretanto,
alguns aspectos ou comportamentos exacerbados, podem
criar uma ruptura entre os individuos e a sociedade. Esses
individuos podem ser categorizados como o pobre, o
louco, o delingiiente, o deficiente. As diferencas que tém
levado algumas pessoas a ser rejeitadas, discriminadas sao
as causadas por deficiéncias fisicas, mentais, organicas e
sensoriais.

Contribuindo com o tema, Amaral (1998) defende trés
grandes parametros para a defini¢do da diferenca signifi-
cativa, desvio ou anormalidade: a) estatisticos, que levam
em consideracao parametros como a moda (maxima de
freqiiéncia de um comportamento), e a média, que faz
com que os individuos que se encontrem muito acima
ou abaixo sejam considerados desviantes ou anormais;
b) estrutural/funcional, que se refere a “vocacao” dos
componentes da natureza e das coisas/objetos construidos
pelo homem em que qualquer alteracao dessa “vocacao”
caracteriza a pessoa como diferente; c) de cunho psicos-
social, que corresponde a tendéncia das pessoas serem
comparadas a um “tipo ideal” construido pelo grupo
dominante.

Possivelmente, o terceiro parametro historicamente
serviu de paradigma para as sociedades primitivas elimina-
rem as pessoas que desviassem do tipo “ideal”; os gregos
valorizavam a estética, a perfeicao do corpo e a beleza.
A sociedade espartana ressaltava a forca, a destreza. Ao
nascer uma criancga, nessas sociedades, que apresentasse
qualquer manifestacao que pudesse atentar contra o ideal
prevalecente, era eliminada. E com base no parametro de
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cunho psicossocial, que atualmente a sociedade também
considera a pessoa com deficiéncia como o “diferente”; é
a consciéncia da propria imperfeicao em conflito explicito
no processo de interrelacoes.

Apesar dos direitos assegurados as pessoas com defi-
ciéncia, percebe-se ainda que elas tém tido dificuldades
de insercao social, decorrentes da carga de preconceitos
e estereotipos existentes na escola e na comunidade mais
abrangente, e provocam atitudes com forte contetdo
emocional como: amor, atracao, rejeicao, repulsa, medo,
em conseqiiéncia da disposicao psiquica ou afetiva em
relacio a um determinado alvo. E fruto de informacoes
tendenciosas prévias ou do desconhecimento. Tais con-
dutas concretizam de certa forma os preconceitos.

Nas relacbdes entre as pessoas ditas normais com o
significativamente diferente, constata-se também barreiras
atitudinais, anteparos interpostos, uma relacao desfavora-
vel em relacdo ao outro, ao diferente. Essas atitudes sao
decorrentes de preconceitos e do desconhecimento con-
creto e vivencial desse alguém. Amaral (1994) assinala que
o preconceito é uma atitude favoravel ou desfavoravel,
anterior a qualquer conhecimento, ao passo que o este-
re6tipo pode ser visto como a concretizacao de um julga-
mento qualitativo, baseado nesse preconceito. Dai surgir
a aversdo a pessoa com deficiéncia e, em consequiéncia,
os estereotipos de que a pessoa com deficiéncia é vila, é
revoltada ou é vitima. Esta percepcao, dessa forma, em
que os preconceitos agem como filtros, impede que seja
feita uma avaliacao real, despojada de pré-julgamentos.

A partir do que até entao foi discutido e considerando
o ponto de vista de Marleau - Ponty (1964), a realidade é
a que se vé, e é necessario aprender a vé-la. A realidade
se refere a uma forma de ser, a um estado, a uma mani-
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festacao do real, o que é necessario para compreender
o imaginario social referente ao diferente, ao deficiente.

A pratica pedagogica e a inclusdo social devem estar
respaldadas na aceitacdo das diferencas individuais, na
valorizacao de cada pessoa, na convivéncia dentro da
diversidade humana e na aprendizagem através da coo-
peracao. Desta forma sera possivel construir um novo tipo
de sociedade, que estara desmistificando o preconceito
existente até mesmo pelo proprio portador de deficiéncia.

Devem ser oferecidas respostas educativas centradas
no processo de construcao da cidadania (com quali-
dade formal e politica) de todos os alunos, portadores
de deficiéncia ou ndo. O estilo de vida independente é
fundamental no processo de inclusao, pois com ele as
pessoas portadoras de deficiéncia terao maior participa-
cao, com qualidade, na sociedade, tanto na condicao de
beneficiarios dos bens e servicos que esta oferece, como
também na de contribuintes ativos no desenvolvimento
social, econdmico, cultural visto que a pessoa com de-
ficiéncia promove transformacdes na sociedade na qual
estd inserida. Exemplificam esta afirmacao a invencao de
elevadores para cadeira de rodas em 6nibus, a elaboracao
da Linguagem Brasileira de Sinais (LIBRAS), o cédigo
Braille, proteses e aparelhos diversos.
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Hemofilia

Telma Maria Costa de Almeida, Lucila Ribeiro Neves Leite,
Luis Sérgio Alves de Souza, Italva Costa de Almeida,
Lilia Maria de Azevedo Moreira e Josefina Castro

A hemofilia é uma desordem no mecanismo de coagu-
lacao do sangue caracterizado por episoédios recorrentes
de sangramento espontaneo ou causados por pequenos
traumas, podendo resultar em hemorragias incontrolaveis.
Trata-se de um disttrbio genético na formacao do Fator
VIII (hemofilia classica) ou Fator IX (doenca de Christmas),
de natureza recessiva, ligada ao sexo, quase exclusiva do
sexo masculino. Tendéncias hemorragicas graves ocorrem
em situacao de nivel inferior a 1% do fator de coagulacao.

Dentre as coagulopatias, as hereditarias sao as mais
conhecidas. Das desordens genéticas, a hemofilia tem a
maior taxa de mutagoes, com aproximadamente 1/3 de
novos casos em familias sem histérico anterior. Existem
outros disttrbios de coagulacao que podem ser adquiridos
ou de natureza genética, heranca autossdbmica dominante
ou recessiva, como a doenca de von Willebrand (autos-
sdmica dominante), que ocorre na freqiiéncia estimada
de 1 a 10/10.000 individuos. Outros exemplos de coa-
gulopatias sao: deficiéncia do fator | ou Afibrinogemia
congénita; deficiéncia do fator VII ou Hipoprocon-ver-
tinemia; deficiéncia do fator X ou deficiéncia do fator
Stuart Prower; deficiéncia do fator XllI, todos de heranca
autossOmica recessiva.

Desde os primeiros meses de vida, o hemofilico é
identificado pelos sintomas hemorragicos que apresenta.
Um pequeno traumatismo pode desencadear dor intensa,
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hematomas e episddios hemorragicos graves em 6rgaos
vitais, musculos e articulacoes. A repeticao das hemor-
ragias nas articulacdes pode gerar seqiielas importantes,
que afetam a mobilidade dos membros atingidos, crian-
do, em alguns casos, situagoes de dependéncia fisica. O
tratamento das hemorragias nos hemofilicos consiste na
administracdao, no sangue dos pacientes, das substancias
que lhes faltam.

A transfusdao de sangue em um hemofilico pode cor-
rigir transitoriamente a anomalia. O periodo de correcao
é de aproximadamente 12 horas, o que exige a repeticao
do procedimento apds esse tempo até que se estanque
totalmente a hemorragia. O periodo de aplicacdo da tera-
pia de substituicao varia de acordo com as caracteristicas
da hemorragia, importancia do 6rgao atingido e grau de
severidade da hemofilia. Freqiientemente a fase aguda é
caracterizada pela dor intensa que acompanha o processo.

Embora incuravel, a hemofilia é controlavel, desde que se
administre o fator de coagulagao do sangue e que o portador
seja acompanhado por equipe multidisciplinar tecnicamente
treinada. O paciente subtratado tende a apresentar alteracoes
articulares de grande importancia que podem leva-lo a in-
capacidade fisica e, algumas vezes, ao ébito.

A freqiiéncia e a extensdao das hemorragias variam
consideravelmente de individuo para individuo, sendo
que até no mesmo paciente a gravidade e as freqiiéncias
das hemorragias sao extremamente variaveis. Alguns
hemofilicos sofrem hemorragias esporadicas, enquanto
outros sangram até em situacoes de tensao e ansiedade.
Um hemofilico ativo, com boa saude fisica e estabilidade
emocional, tem menos episddios hemorragicos. Com a
experiéncia, os pacientes aprendem a detectar suas hemor-
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ragias antes mesmo que os sinais externos se apresentem.
Uma vez que a hemorragia tenha se iniciado, é inutil
tentar ignora-la, na esperanca de que desapareca, pois
a mesma sO desaparecera com o tratamento adequado.
Pela especificidade das caracteristicas da hemofilia como
patologia e com o firme propdsito de buscar melhores
condigdes de tratamento para o hemofilico, estes se or-
ganizaram no mundo fundando a Federacao Mundial de
Hemofilia (FMH).

Os principais testes para deteccdo do disturbio de
coagulacao sdo: o tempo de tromboplastina parcial, de
protrombina e de trombina. O diagndstico molecular de
alteragcoes no gene do fator VIII pode ser feito pelo méto-
do de Southern blotting. Atualmente, com o avanco das
técnicas de fracionamento do sangue, o hemofilico recebe
na terapia de reposicao exclusivamente o fator ausente em
seu organismo(VIll ou IX). Sob a forma de concentrados de
fator que sao produtos derivados de sangue, atualmente
tratados com sofisticadas técnicas de inativacao viral, a
medicacgdo passou a ser mais simplificada, principalmente
quanto a aplicacao, pois apesar de ser intravenosa, e como
tal, exigir maiores cuidados, permite a possibilidade de
tratamento e a autoaplicacao.

Os avancos tecnolégicos permitiram afastar de modo
significativo o risco dramatico das contaminagoes, via
sangue, de doencas como sifilis, doenca de Chagas, he-
patite, AIDS e outras, que que podem atingir os afetados.
Apesar da aquisicdo dos concentrados representar um
custo para o Estado, é bem menor que o custo social das
referidas patologias.
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APRESENTACAO DE CASO

A familia apresentada neste estudo foi registrada a partir da
avd, que informou ter 4 netos afetados pela hemofilia. De acordo
com o heredograma (Fig.15), verifica-se, na terceira geracdo,
irmandade masculina afetada.

O primeiro dos irmdos fez tratamento em S3o Paulo, onde
foi assistido por varios médicos, porém morreu aos 04 anos de
idade. Seus pais haviam investido muito no tratamento e ndo
obtendo éxito, decepcionaram-se deixando os outros filhos
hemofilicos sem maiores assisténcias médicas.

0 segundo filho morreu aos 15 anos de idade com hemor-
ragia interna, ndo recebendo cuidados médicos. O terceiro filho
morreu aos 18 anos de idade, apés hemorragia na gengiva e
ferimento no dedo do pé.

0 quarto filho, com 12 anos de idade, apresenta a mesma
deficiéncia dos seus irmdos. Freqlienta escola, é inteligente,
desempenha as atividades normais, possui bom relacionamen-
to com os colegas e a professora, embora apresente proble-
mas nas articulagdes, com dores, como também nervosismo,
apetite muito desenvolvido. Ndo apresenta insénia. E uma
crianca feliz com muitos objetivos para o futuro.

A av dos afetados, com 77 anos de idade, afirma que nos
seus ascendentes nunca foram detectados casos semelhantes.
Como trata-se de distdrbio de natureza recessiva ligado ao sexo,
a genitora é portadora obrigatéria da mutacdo. A probabilidade
de filhos homens afetados é de 50%, entretanto, nesta familia,
todos os filhos do sexo masculino manifestaram o distdrbio.
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Fig. 15 Arvore genealdgica de familia com transmisséo da Hemofilia.

Consideracoes Psicopedagogicas e Sociais

Diante da naturalidade da ocorréncia de disttrbios
na formacao de qualquer individuo, entende-se que a
pessoa portadora de deficiéncia necessita de cuidados
especiais para sua integracao no grupo social em que esta
inserida. No presente caso, verificou—se o desanimo da
familia diante do disturbio grave, no seu ponto de vista
sem solucao.

Diante do paradigma educacional moderno que carac-
teriza a educagdo como uma pratica inclusiva, a pessoa
com hemofilia nao deve ser vista pelos aspectos relativos a
incapacidade ou limitacao, mas conforme suas potenciali-
dades, competéncia e desempenho. Apds o conhecimento
do problema genético, a equipe de trabalho orientou a
familia a buscar, através de peritos do INSS, uma possivel
aposentadoria para que assim amenizasse um pouco o
sofrimento, permitindo uma ajuda para compra dos seus
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remédios, o que nao foi obtido.

Faz-se necessario um aprofundamento na questao dos
direitos das pessoas com necessidades especiais e um
trabalho de sensibilizacdo social. Um trabalho que tenha
como objetivo modificar posturas e atitudes colocando
em pratica o que manda a Constituicao Brasileira (1988)
quando assegura as pessoas portadoras de deficiéncias
o pleno exercicio de seus direitos basicos, inclusive os
direitos a educacao e satde.

Polidactilia

Lilia Maria de Azevedo Moreira

Presenca de dedos extras, de heranga autossémica
dominante e expressividade variavel que nao afeta o
desenvolvimento ou a sobrevivéncia do portador. E carac-
terizada como polidactilia pré-axial quando o dedo extra
esta no lado radial da mao e pés-axial no caso de dedo
extra no lado ulnar, na altura do dedo minimo.

Na polidactilia tipo A, o dedo extra é bem formado
e articulado, enquanto que no tipo B ou peduncular, o
dedo pos-minimo extra tem a forma de apéndice cutaneo.
Neste caso é freqlientemente extraido cirurgicamente ou
cai espontaneamente.

A polidactilia pés-axial é cerca de 10 vezes mais fre-
gliente em negros que em individuos de etnia caucasoide,
ocorrendo em americanos brancos na propor¢ao de 1 em
3300 a 630 nascidos vivos e em negros de 1 em 300 a
100 nascimentos (Buyse, 1990). A deteccao pode ser feita
in Gtero por fetoscopia e ao nascimento.
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APRESENTACAO DE CASO

Jovem universitario de
24 anos, sexo masculino,
nascido em 10/11/1976,
Salvador-BA. Foi o primeiro
filho, nascido através de
cesarea, depois de longa
espera pelo parto natural.

Segundo o probando, logo ap6s o nascimento, sua mée per-
guntou ao médico se ele era perfeito, e 0 médico brincou, dizendo
- “Sim, mas tem seis dedinhos em cada mdo!”. Ela assustou-se e
também perguntou a razdo de uma mancha vermelha na altura
do osso nasal. O médico lhe respondeu que era decorrente de
rompimento de vasos sangiiineos.

Esta clara a preocupagdo da genitora no sentido da crianca
ser perfeita, ou seja, estar formalmente, estruturalmente, dentro
da normalidade.

Os dedos extras de cada mao foram retirados ainda no hos-
pital. O médico amarrou uma “linha” em cada dedo excedente e
os estrangulou, impedindo que o sangue circulasse por eles. Ao
final de poucos dias, os dedos ficaram roxos e cairam. A regido
ficou ligeiramente inflamada. Até a presente data (19/06/2001),
a genitora guarda os dedos amputados conservados. A figura
acima mostra o aspecto atual das mdos.

0 pai é polidactilo e a mae normal. Todos os avés sdo normais.
Conclui-se, através da arvore genealdgica (Fig. 16), que a avo
paterna era portadora do gene para a polidactilia, mas ndo mani-
festou a anomalia, concordando com o fato de que a caracteristica
apresenta penetrancia incompleta.
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Fig 16 Transmissdo da polidactilia pés-axial tipo B na familia estudada. Here-
dograma.

Consideracoes Psicopedagdgicas e Sociais

Depoimento do Probando

“A presenca de uma anomalia numa familia, em geral,
cria dificuldades para seus integrantes, em especial para os
afetados, dada a exclusdo, a discriminagdo social a que estdo
sujeitos. A ocorréncia de diferencas na aparéncia, ou no com-
portamento causa problemas em decorréncia do ser humano
ter uma resisténcia em aceitar o outro diferente, tido como
estranho. Como j& bem sublinhou Philippe Julien, psicanalista
lacaniano francés, a alteridade € um escandalo.

0O fato do portador da anomalia, da excentricidade, ser
discriminado, costuma produzir no afetado um ddio de si, de
sua estranheza e dos outros, tidos por ele como responsaveis
pelo fardo que carrega. Possuir uma mancha destacada no
rosto, ou uma perna maior que a outra, por exemplo, pode
ser motivo suficiente para desgracar a vida de uma jovem. Os
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préprios pais, muitas vezes, desorientados e inconformados com
a anomalia do filho, e os educadores, quando desinformados,
contribuem para a produ¢do de uma imagem negativa de si,
que desenvolvem os afetados por anomalias.

0 caso especifico da minha familia, que apresenta
polidactilos, incluindo a mim, pode oferecer algumas ob-
servagdes, a partir do que eu vivi e dos relatos que obtive
dos parentes. A familia é originaria de Cachoeira, interior do
Estado da Bahia, tendo os componentes das gerages | e
Il vivido na cidade interiorana. Coube aos componentes da
geracdo Il a iniciativa de virem morar em Salvador. Ninguém
mais vive em Cachoeira, cidade tombada pelo patriménio
histérico, onde um casardo, em que vivera a familia, encon-
tra-se abandonado.

Cachoeira ja viveu tempos melhores outrora, quando o
comércio era sua atividade econdmica principal, em decorréncia
do rio Paraguacu, em cujas margens encontra-se a cidade, e
que ja foi mais utilizado como meio de escoar a produgdo da
economia do interior. Cachoeira ja foi, inclusive, palco do '25 de
junho’ de 1822, evento histérico que iniciou a seqliéncias de
episddios herdicos, que antecederam o ‘2 de julho’ de 1823,
data da independéncia da Bahia.

Hoje, a cidade é um lugarejo pobre, onde se encontram
pessoas simples, com uma vida calma, que poderia ser bem
caracterizada pelas palavras do poeta Carlos Drumond de
Andrade: “Um homem vai devagar./Um cachorro vai devagar./
Um burro vai devagar./ Devagar... as janelas olham. Eta vida
besta, meu Deus”. Falando em poesia, Cachoeira conta com um
espaco cultural chamado “O Pouso da Palavra”, fundado por
Damasio da Cruz, conhecido poeta que se encantou com o lugar.

No que se refere a polidactilia, é notavel na familia que
todos que a desenvolveram, tiveram seus dedos excedentes
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amputados. Isso pode ser entendido justamente como um
movimento de padronizacdo das “aberragdes”. Assim, fica
clara a preocupagdo dos pais dos polidactilos em “normalizar”
Seus sucessores, o que é um movimento compreensivel, dada
a dificuldade de assimilacdo de uma provavel discriminagdo
da sociedade.

Particularmente, nunca tive problemas com a minha poli-
dactilia. Claro que sempre contei com o fato de ndo carregar
seis dedos em cada mao, mas conservo a idéia de que ja os tive
outrora e de que possuo material genético referente a essa ca-
racteristica, passivel de ser transmitida aos meus descendentes.

Sempre tive a caracteristica de expor essa minha diferenca para
as pessoas. E o curioso é que sempre ficava excitado, euférico, quan-
do alguém ndo acreditava que eu tive um dedo onde hoje conservo
uma pequena “verruga”. Havia também aqueles colegas que tinham
agonia porque eu ficava puxando, ou mordendo a “verruguinha”
para abusa-los. Havia também as pessoas que tinham medo de tocar
naquele “corpo estranho e repugnante”. Todas essas reagdes das
pessoas, entretanto, ndo tinham uma conotagdo agressiva. Eram
sempre da ordem do espantosamente inacreditavel, ou da ordem
do cbmico, ou mesmo do interessante.

Durante as aulas de genética humana no 2° grau, os colegas
que ja sabiam da minha polidactilia, ficavam excitados quando o
professor de biologia citava a polidactilia, quando falava sobre
anomalias cuja heranca é mendeliana, autossémica dominante.
Era muito comum alguns gritarem que eu tinha, que eu mostras-
se. Eu vivi isso sem constrangimentos. Parecia mais um prestigio.

H4 um outro aspecto digno de ser ressaltado na minha
experiéncia. Herdar uma caracteristica incomum, que ndo
gera a exclusdo dos que a possuem, especificamente por
existirem técnicas cirlrgicas de corre¢do anatémica, mas que
ndo extirpam o sentimento de possuir um carater diferente,
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permite a producdo de uma identificacdo mais intensa com seu
progenitor que Ihe transmitiu o gene. E a certeza da filiacio e
um sofisticado elemento do processo de construgdo da prépria
imagem a partir do outro paterno.”

C.R., aluno do curso de Psicologia.
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Retinite Pigmentar

Lilia Maria de Azevedo Moreira,
Maria Daniela Moreira de Sant’Ana e
Fabio Alexandre Ferreira Gusmao

A retinite ou retinose pigmentar é causa comum de
distarbio visual, devido a degeneracao de fotorreceptores
associada com distribuicdo anormal de pigmento na retina,
camada mais interna do globo ocular que tem continui-
dade com o nervo éptico (Fig. 17). Acomete cerca de 1
em 4000 individuos, levando inicialmente a redugdo da
visdo noturna, prejudicando a adaptacao em ambientes
com pouca iluminagado, e resultando, muitas vezes, em
perda da visao periférica, tendo que girar a cabeca para
visualizar os objetos circundantes (visao em tunel). Com a
evolucado da doenca o campo de visao torna-se estreito e
pode ocorrer a cegueira. Apresenta heterogeneidade gené-
tica, com aproximadamente 20% dos casos autossémicos
dominantes, 20% sao recessivos, 15% ligados ao sexo e
os demais sao considerados esporadicos (ndo familiares,
isolados, simples), de acordo com Pasternak (2002).

Fig. 17 Fundo de olho evidenciando ponti-
lhado com regides hipopigmentadas adja-
centes a outras com excesso de pigmento.
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A heterogeneidade genética tem mostrado ser mais
extensa: analise de DNA tem demostrado que ha no mi-
nimo 3 formas de heranca ligada ao X, 12 formas autos-
sdmicas dominantes e 5 condicionamentos autossémicos
recessivos para retinite pigmentar ndo associada a outras
malformacoes (Nussbaum e col, 2001).

O disttrbio se manifesta nas duas primeiras décadas
de vida, geralmente progredindo para a perda visual
severa na quinta década, embora existam casos infantis,
geralmente é uma doenca de adultos. Entre as medidas
terapéuticas recomendadas estao tratamentos com vita-
minas e protecao da retina ao excesso da luz com uso de
oculos protetores.

APRESENTACAO DE CASO

Crianga do sexo masculino, nascida em 1990 de parto
normal e a termo, sem intercorréncias, no interior da Bahia.
Comegou a andar com 1 ano e 2 meses e a falar com 8 meses.
A deficiéncia visual s¢ foi percebida aos sete anos de idade
e o diagnostico foi de retinite pigmentar. Atualmente, possui
apenas percepgao de luz.

Pais ndo consangtiineos, avos paternos apresentam pro-
blemas cardiacos, sendo que a avd paterna apresenta também
diabetes. Na familia materna, tios com historico de cancer.

Familia nuclear composta por quatro pessoas (genitores,
um irmdo que também apresenta retinite pigmentar e a
crianca). A presenca de dois irmdos com o disturbio, filhos
de pais normais, sugere heranca recessiva com cerca de
25% de chances de recorréncia.

Consideracoes Psicopedagagicas e Sociais
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De acordo com o acompanhamento psicologico feito
desde o ano de 2000, a crianga tem um bom desenvolvi-
mento socio-afetivo, bem como desenvolvimento cogniti-
vo considerado normal para sua faixa etaria, porém apre-
senta dificuldades a nivel de compreensao de contetdos
mais abstratos. O probando apresentava comportamento
agressivo com a professora e os colegas, e rejeicao de
limites, o que foi associado a sua dificuldade em aceitar
a deficiéncia visual.

Antes da crianca apresentar deficiéncia visual chegou
a cursar a alfabetizacao, interrompendo os estudos por
conta da perda visual, visto que sua cidade de origem nao
oferecia atendimento especializado. A familia transferiu-se
para Salvador, no intuito de dar continuidade aos aten-
dimentos oftalmolégicos e aos estudos da crianca. Apds
0 apoio psicoldgico a criancga apresentou uma evolucao
significativa em relacdo a sua interacdo social e maior acei-
tacdo dos limites. Atualmente, recebe acompanhamento
especializado e esta estudando em escola regular, sendo
alfabetizada no Braille.
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Retinoblastoma

Lilia Maria de Azevedo Moreira,
Maria Daniela Moreira de Sant’ Ana e
Fabio Alexandre Ferreira Gusmao

O retinoblastoma é um tumor maligno originado nas
células embrionarias da retina, que pode afetar um ou
ambos os olhos, ocorrendo geralmente em criancas antes
dos 3 anos de idade. A doenca atinge os dois sexos e a
sua incidéncia é de 1 afetado em 20.000 recém-nasci-
dos. A mortalidade chega a 20% dos casos. Em 10% dos
portadores do disturbio verifica-se histéria familiar da
doenca, geralmente por mutacao germinativa de natureza
autossdmica dominante.

O retinoblastoma resulta de mutacdes em células
germinativas ou somaticas ou em ambas, no alelo RB1
localizado no cromossomo 13. Em 5 a 7% dos afetados
pode ser demonstrada delecao no braco longo do cro-
mossomo 13, em preparacdes obtidas do tecido tumoral.
Diversos outros mecanismos como mutagdes de ponto e
recombinagao somatica podem produzir perda de DNA
marcador, préximo ao gene do retinoblastoma. A proteina
produzida pelo alelo normal é um supressor de tumor que
executa papel importante na regulacdo do ciclo celular

Knudson (1993), no seu modelo de dois eventos da
carcinogénese, explica as formas de cancer herdadas a
partir deste distarbio. De acordo com este modelo, devem
ser necessarias pelo menos duas mutacdes para surgir um
retinoblastoma. Se isto ocorre nas células germinativas,
0 gene mutante pode estar presente em todas as células
da criancga. A segunda mutagao serd um evento genético
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adicional, inespecifico, em uma célula ja alterada. Nao
ha risco de malignizacao secundaria nos casos nao here-
ditarios (Nussbaum e col, 2001).

A origem do retinoblastoma é esporadica (60% dos
casos) ou genética (40%). Casos genéticos apresentam
mutacao herdada do gene RB1 supressor de tumor, e
apresentam ainda risco de desenvolver um segundo tu-
mor no outro olho ou entao tumores em outros tecidos,
especialmente osteossarcomas. Cerca de 70% dos casos
apresentam retinoblastoma unilateral e 30% bilateral.
Todos os casos de retinoblastoma bilateral se devem a
mutagoes nas células da linhagem germinativa.

No retinoblastoma sao importantes os seguintes sinais
clinicos para o diagnostico: calcificacdes intratumorais,
presentes em 75% dos casos e detectaveis com raios
X, e fragmento do tecido tumoral no humor vitreo. O
diagnostico é feito pelo exame oftalmolégico e quando
realizado precocemente pode contribuir para a cura e
evitar a perda dos olhos.

Tendo em vista a conservacao dos olhos, os tumores
podem ser tratados com radiacao e criocirurgia, processo
cirargico no qual o tumor é congelado por segundos e
posteriormente destruido pela formacao de microcristais.
Quando os focos tumorais nao regridem, é necessario a
retirada do globo ocular (enucleacao). Em muitos destes
casos sao colocados posteriormente préteses oculares.



DIVERSIDADE NA ESCOLA: ASPECTOS GENETICOS E CONSIDERAGOES PSICOPEDAGOGICAS

APRESENTACAO DE CASO

Crianca do sexo masculino, nascida em 1998 de pais ndo-
consangiineos. Foi conduzido ao oftamologista por apresentar
reflexo pupilar branco no olho direito. A avaliagdo indicou
retinoblastoma bilateral. Atualmente apresenta olho direito
enucleado (prétese) e tumoragdo em olho esquerdo. Submete-
se a tratamento quimioterapico com perspectiva de retirada do
outro olho. O seu irmdo mais novo, nascido em 2000, também
apresentou retinoblastoma bilateral. Fez cirurgia de enucleacao
do olho direito, com 15 dias de nascido, com a colocacdo de
prétese e mostra persisténcia de tumoragdo no olho esquerdo.

Segundo a genitora, ndo houve casos prévios de retinoblas-
toma na familia, entretanto o exame oftalmoldgico do genitor
revelou calcificagdo no olho, interpretado como retinoblastoma
com involugdo espontanea. A genitora refere ainda histéria de
diabetes e pressdo alta na familia, inclusive a perda visual da
sua mae, associada ao processo de envelhecimento. A &rvore
genealdgica da familia é apresentada na Fig. 18.
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Fig. 18 Heredograma da familia estudada.
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Nas criangas com retinoblastoma, 90% sdo a primeira pes-
soa afetada na familia. Os riscos sdo calculados empiricamente
em 45% quando o progenitor apresenta o retinoblastoma
bilateral e 15% nos casos unilaterais. Cerca de 1% dos pais
sem histéria clinica de retinoblastoma mostram evidéncias de
cura espontdnea e, nestas familias, o risco de outra crianga
afetada é também de 45%.

Exceto para mutagdes raras, em que o progenitor € portador
ndo penetrante da mutagdo RB1, familia sem nenhum parente
com retinoblastoma tem risco de recorréncia de 1 em 18.000
a 30.000 nascimentos, equivalente ao da populacdo geral. O
presente caso, com recorréncia do distlrbio, apresenta risco
alto para novos filhos afetados.

Consideracoes Psicopedagogicas e Sociais

Além da estimulacao visual, em que é atendida por
terapeuta ocupacional, a crianca esta sendo acompanhada
por psicologo, em esquema de psicoterapia de apoio. A
genitora também foi atendida neste setor. Apresenta o
desenvolvimento geral compativel com a sua faixa etaria,
com possibilidade de inclusao em escola regular, assim
que seu quadro clinico (oncolégico) estiver estacionado.
Ha dificuldade de elaboragdo da perda visual tanto por
parte da genitora quanto pela crianca com a perspectiva

recente da perda definitiva da visao.




DIVERSIDADE NA ESCOLA: ASPECTOS GENETICOS E CONSIDERAGOES PSICOPEDAGOGICAS

Sindrome de Waardenburg

Gil Santos Batista, Marildes da Silva, Sirlandia Santana,
Lilia Maria de Azevedo Moreira e Josefina Castro

A associacao entre perda auditiva e anomalias de
pigmentacao tem sido observada em diversos mamife-
ros. Charles Darwin no seu livro “ Origem das Espécies”
pergunta”: O que pode ser mais curioso que a relacao
entre os olhos azuis e a surdez nos gatos?” Esta associa-
cao esta relacionada a necessidade ainda nao explicada
de melandcitos pelo stria vascularis da céclea (Read &
Newton, 1997).

Em 1951, Waardenburg descreveu uma sindrome
que compreende uma forma de albinismo parcial que
pode afetar os olhos, cabelos e audicao. A Sindrome de
Waardenburg é de condicionamento hereditario com
heterogeneidade genética e trés tipos diferentes, sendo
o tipo | (SWI), responsavel por cerca de 2% dos casos de
surdez de causa genética, observando-se que a surdez é
mais freqiiente no tipo I, sendo esta progressiva, enquanto
que no tipo |, a surdez ocorre em apenas 20% dos casos
e geralmente fica estacionada.

Otipo | é caracterizado pelo desvio externo do canto dos
olhos (telecanto), resultando em fendas palpebrais curtas,
assim como deslocamento lateral dos pontos lacrimais. Sao
também observados nariz com base larga e dorso saliente,
desenvolvimento acentuado das sobrancelhas (sinofrismo),
presenca de mancha branca no cabelo, na regiao frontal
e associada a outros sinais do albinismo parcial como he-
terocromia da iris (coloracao azul-clara), prognatismo da
mandibula e labio inferior polpudo.
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A auséncia do telecanto e a surdez associada sdo ca-
racteristicas da SWII, enquanto que na tipo Ill, conhecida
como forma de Klein, verifica-se desenvolvimento 6sseo
e muscular com desenvolvimento insuficiente. Caracteri-
za-se pelo comprometimento bilateral das extremidades
superiores, alteragoes hipoplasicas (desenvolvimento
insuficiente de um tecido ou de um 6rgao) do sistema
0sseo e muscular; contraturas em flexao; sindactilia (sol-
dadura dos dedos) e fusdao dos ossos do carpo, além de
anormalidades oculo-auditivas e pigmentares caracteris-
ticos do tipo SW 1.

A Sindrome de Waardenburg é transmitida de forma
autossdmica dominante, tanto no tipo I, quanto no tipo
Il e lll. E uma das mais tipicas sindromes autossémicas
dominantes com penetrancia e expressividade altamente
variaveis (Wiedemann e col. 1992). A freqiiéncia desta
sindrome varia entre 1:32.400 e 1 em 42.000 pessoas,
com numerosos casos descritos na literatura.

A Sindrome de Waardenburg deve-se a diferentes
mutagoes, com perda de funcdo do gene PAX3, no tipo |,
localizado no cromossomo 2, na banda 2g35. No tipo SW
I, a alteracao esta no cromossomo 3, entre as sub-bandas
3p12.3 e p14.1. Neste caso, o defeito genético deve-se a
mutacao do gene do desenvolvimento MITF que codifica
fatores de transcricao que ativam genes necessarios ao
desenvolvimento dos melandcitos. Embora tenha sido
previamente sugerido que a sindrome tipo SW Il (Klein-
-Waardenburg) seria um distirbio geneticamente distinto,
ha entretanto evidéncias de que mutacoes do gene PAX 3
também causam este tipo de alteracdao (Nussbaum, 2001).

O risco genético de individuos afetados pela Sindrome
de Waardenburg transmitirem a condicao aos seus filhos
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é de 50%, considerando que ndo haja casamentos com
outras pessoas da mesma sindrome e que os portadores
sejam heterozigotos, isto é, que apresentem apenas uma
forma do gene dominante.

O prognostico é favoravel, com sobrevida normal. O
fator decisivo para a adaptagao é a presenca do distarbio
auditivo, uni ou bilateral, discreto ou grave, progressivo
ou nao. Os tragos fisiondmicos dos portadores da sindro-
me de Waardenburg chamam freqiientemente a atencao.
Assim, o diagnéstico baseia-se na aparéncia do afetado e
detalhes clinicos, incluindo o resultado da audiometria.
O tratamento precoce deve ser assegurado para evitar a
evolucao do quadro para a surdo-mudez e pseudo-oligo-
frenia. O maior obstaculo adaptativo causado pela Sin-
drome de Waardenburg é a surdez congénita, profunda
e de percepcao.

Stevenson & Davison (1970) citam as seguintes causas
para a surdez congénita, em casos nao atribuiveis a fatores
toxi-infecciosos durante a gravidez: hereditarias, corres-
pondendo a 80% dos casos (autossdmica recessiva 75%;
autossdmica dominante — como no caso da Sindrome de
Waardenburg — 3%; recessiva ligada ao X, 2 % ) e fenocé-
pias, correspondendo aos 20% restantes. Mckusick (1971)
caracteriza a surdez congénita em 6 tipos, incluindo-se a
S. Waardenburg no tipo 4:

1) Tipo Michel: caracterizada por auséncia completa
de desenvolvimento do ouvido interno;

2) Tipo Monsini-Alexander: onde ocorre desenvolvi-
mento incompleto da coclea e dos canais vestibu-
lares;

3) Tipo Bing-Siebenmann: em que a parte 6ssea do
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l[abirinto estd conservada e a parte membranosa
e especialmente o 6rgao sensorial se encontram
pouco desenvolvidos;

4) Tipo Scheibe: caracterizado por malformacao restri-
ta a parte membranosa da céclea e do século, com
vestibulo normal (lesao tipica da S. de Waardenburg
);

5) Tipo Siebenmann: a alteracao principal ocorre no
ouvido médio, geralmente devido a uma deficiéncia
do hormoénio tireoidiano;

6) Tipo microtia-anotia-atresia de meato: onde a lesao
esta limitada ao ouvido externo.
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CASO 1: Familia com prole de 10 filhos e ocorréncia de mecha
branca frontal associada a heterocromia da iris, isto €, olhos de
cores diferentes, sinais sugestivos da Sindrome de Waardenburg
em diversos membros da irmandade.

0 probando faz parte de uma segunda geracdo de por-
tadores da S. Waardenburg tipo |, apresentando as seguintes
caracteristicas: cabelos densos e abundantes, mecha branca
frontal na cabega, ponte nasal hipoplasica, heterocromia da
iris, sendo o olho esquerdo castanho e o direito azul, telecanto,
isto &, aumento da distancia entre os cantos do olhos (distancia
intercantal), labio inferior polpudo (Fig. 19 A).

Ndo apresenta nenhum déficit intelectual, visual ou auditivo.
Sua prima, entretanto, apresenta déficit auditivo associado a sinais
faciais tipicos, embora sem a heterocromia da iris. A observacao
realizada permitiu caracterizar a condi¢do presente na familia
como a Sindrome de Waardenburg. Foram verificadas quatro
pessoas afetadas pela sindrome | (Fig. 20), de expressdo mais
leve, com apenas um caso de surdez associada.

SIL% 4 & Eatiia

Fig. 20 Arvore genealégica de familia com transmiss&o da S. Waardenburg tipo |.

(CASO 2: Duas irmas, de 27 anos e 13 anos (Fig.19 B). Ambas
apresentam a Sindrome de Waardenburg tipo Il. Progenitores
e irmaos aparentemente normais. Ndo existem outros casos
relatados desse distdrbio na familia, podendo ter ocorrido
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auséncia de penetrancia em um dos progenitores. Embora
trate-se de heranca autossdmica dominante, o risco de recor-
réncia do disturbio esta abaixo de 50%, levando-se em conta
0s casos de penetrancia incompleta. A genealogia da familia é
apresentada na Fig. 21. Existem casos de doenca mental em
dois tios maternos, que ndo foram relacionados a sindrome.

| 0Q

" 0 L) L
e 5 OO e

Fig. 21 Arvore genealégica de familia com transmissio da S. Waar-
denburg tipo Il.

As irmds tém olhos com cores diferentes (heterocromia da
iris): azul e marrom a primeira; azul e verde a segunda. Ambas sdo
surdas e mudas, apresentam uma mancha de cabelo branco na
regido frontal, além de apresentarem problemas na pigmentacdo
da pele, evidentes pela coloracdo esbranquicada que a pele vem
assumindo, sobretudo nas costas. Estudam em escola especial.
Apresentam comportamento nervoso, principalmente em casa,
quando ndo conseguem estabelecer comunicagdo (geralmente
choram e gritam quando ndo sdo compreendidas).

No presente caso, foi verificada heterocromia da iris asso-
ciada a deficiéncia auditiva, caracteristicas presentes na grande
maioria de afetados pelo tipo Il (SWII). O exame audiométrico
constituiu um grande aliado, visto que o diagnéstico precoce
foi muito importante para assegurar o processo de educagdo
das jovens afetadas pelo distdrbio.
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Consideracoes Psicopedagogicas e Sociais

Os relatos mostram dois tipos da sindrome. Na familia
1, o probando é portador da Sindrome de Waardenburg
Tipo |, ndo possuindo a surdez congénita, como no caso
da familia 2, caracterizada como SWII. O probando da
familia 1 também nao mostra nenhum déficit intelectual,
o que facilita em muito o seu desenvolvimento normal,
ndo trazendo-lhe nenhum entrave no ambiente escolar.
Alids, necessario se faz lembrar que o desenvolvimento
cognitivo do aluno é acima dos padroes considerados
como normais, decorrendo assim tranqgiiilamente o seu
bom aproveitamento no processo ensino-aprendizagem.

Na familia 2, as jovens afetadas mostram maiores difi-
culdades nos processos de ensino-aprendizagem, devido
ao fato da surdez congénita. As dificuldades foram maio-
res para a primeira das irmas afetadas, onde a surdez foi
reconhecida mais tardiamente, por falta de conhecimento
da familia na época, uma vez que este foi o primeiro caso
da sindrome na familia. O segundo caso foi diagnosticado
precocemente devido aos antecedentes do disturbio na
histéria da familia.

As irmas afetadas possuem niveis diferentes de apren-
dizagem, mas dominam com seguranca a linguagem
brasileira de sinais (LIBRAS). A mais velha ingressou na
escola tardiamente, enquanto sua irma ingressou em
escola especial em tempo regular, onde foi trabalhada
inicialmente a leitura labial. Depois de 2 anos acompa-
nhou o processo normal e até mesmo destacando-se,
segundo a professora. O conhecimento que a familia ja
tinha sobre o problema facilitou o processo de estimu-
lacao precoce, levando a crianca a dominar quase que
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totalmente a linguagem oral, fazendo com que lenta, mas
naturalmente, deixasse os sinais. Atualmente estuda em
uma rede regular de ensino e apresenta maior adaptagao
QA0S processos sociais normais.

O fato das irmas apresentarem desenvolvimento dife-
rente na escola foi interpretado como decorrido do fato
de uma delas ter iniciado mais cedo a sua escolarizacao
formal. Quanto mais cedo o individuo tiver situacoes de
desafios, melhor serd a qualidade das suas estruturas cog-
nitivas. De acordo com a concepcao de Piaget (1976), “o
conhecimento nao procede nem da experiéncia tGinica dos
objetos nem de uma programacao inata pré formada no
sujeito, mas de construcdes sucessivas com elaboracoes
constantes de estruturas novas”.

Ambas as familias tém relacoes afetivas positivas com
os portadores do distlrbio genético, o que certamente
contribuiu para o desenvolvimento de caracteristicas
pessoais positivas dos educandos como seres humanos

totais, normais e valorizados, capazes de superar as suas
dificuldades.
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7.2. DISTURBIOS MULTIFATORIAIS

Hidrocefalia

Gracia Maria Brito Matos, Jussara de Oliveira Ramalho,
Katia dos Reis Nascimento, Patricia Alves Batista,
Lilia Maria de Azevedo Moreira e Josefina Castro

A hidrocefalia é um distirbio que tem como causa
um acumulo de liquido cefalorraquidiano (liquor) ou
fluido cérebro- espinhal (LCR) que ocasiona o aumento
do perimetro cefélico. O liquor é um liquido claro, com
pequenas quantidades de proteina, potassio, glicose e clo-
reto de sédio. A densidade do liquor serve para reduzir o
impacto entre o encéfalo e os ossos do cranio, reduzindo,
por meio disso, danos concussivos. Se o cérebro ou os
vasos sangliineos que o irrigam aumentam de volume, o
liquor é drenado e diminui a pressdo intracraniana, para
manter o volume constante.

O liquido cefalorraquidiano é produzido constante-

VENTRICULO NCEMAL | WVENTRICULO ANCRMAL

Fig.22 Comparagdo entre ventriculos.
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mente dentro dos ventriculos cerebrais e normalmente
flui através de vias de um ventriculo ao préximo, e entao
para fora do cérebro, descendo para a medula espinhal.
Quando as vias de drenagem do liquor sao obstruidas
em algum ponto, o fluido se acumula nos ventriculos do
cérebro, causando neles um inchago que resulta na com-
pressao do tecido ao redor (Fig. 22). Em bebés e criancas,
a cabeca se alargard; em criangas mais velhas e adultos,
o tamanho da cabeca nao aumenta porque os ossos do
cranio ja estao completamente unidos. O cranio é como
uma caixa rigida. Quando a pressao intracraniana é au-
mentada, o cranio se torna excessivamente preenchido
com tecido cerebral inchado, sangue ou liquor. A pressao
intracraniana aumentada pode causar mudancgas no com-
portamento dos afetados, levando a agitacdo, confusao,
resposta diminuida e coma.

A hidrocefalia é causada, portanto, pela inabilidade de
drenagem do liquor no interior dos ventriculos. Existem
muitas causas par o surgimento deste processo:

0 Tumor cerebral: tumores do cérebro causam incha-
co dos tecidos circundantes, resultando em disturbio
na drenagem do liquor.

0 Meningite: infeccao das membranas que recobrem
o cérebro. podendo bloquear as vias de drenagem
causando hidrocefalia.

0 Hidrocefalia Congénita: a hidrocefalia, neste caso,
esta presente no nascimento, mas isto nao significa
que ela seja genética. Em alguns casos, o condi-
cionamento pode ser de heranca multifatorial,
com risco de recorréncia de 5% na irmandade do
afetado ou entao produzida por genes recessivos.
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A hidrocefalia, devido a atresia do orificio de Lus-
chka ou de Magendie, é de natureza autossdmica
recessiva, enquanto que a hidrocefalia por estenose
do aqueduto de Sylvius é condicionada por gene
recessivo, ligado ao X. Em ambos os casos, o risco
de recorréncia é de 25%.

0 Prematuridade: bebés nascidos prematuramente sao
mais vulneraveis ao desenvolvimento da hidroce-
falia do que aqueles nascidos a termo, desde que
muitas partes do corpo ainda nao estao amadure-
cidas. A atividade da area que esta logo abaixo da
linha dos ventriculos no cérebro apresenta um rico
suprimento sangiiineo. Seus vasos sangiiineos po-
dem ser facilmente rompidos se o bebé sofrer uma
mudanca na pressao sangiiinea ou na quantidade
de fluido no sistema.

A hidrocefalia, quando percebida precocemente, pode
ser controlada com cirurgia, embora possa apresentar
sequelas, tais como o atraso do desenvolvimento do indi-
viduo, em casos mais graves, podendo também levar ao
obito. No tratamento medicamentoso merecem referéncia
as drogas que diminuem a formacao do LCR, inibindo a
anidrase carboénica. O tratamento neurocirdrgico, com
colocagao de uma valvula tipo Spitz-Holter, pode levar
a reducdo ou eliminacdo da hipertensao intracraniana
(Fontes, 1994).

A pressdo intra-uterina impede, até certo ponto, o
aumento do cranio antes do nascimento. Por isso, a
hidrocefalia congénita nao costuma ser percebida nos
primeiros dias de vida, apesar de ja haver aumento do
sistema ventricular. O prognoéstico é quase sempre muito
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grave quando o cranio é excessivamente volumoso na
época do parto.

O diagnéstico precoce da hidrocefalia é feito pelo
pediatra, pela palpacdo da fontanela e a medida dos
perimetros cranianos. A medida do perimetro craniano
nem sempre tem valor como dado isolado, mas é muito
importante para diagnéstico de descompensacao da hi-
drocefalia.

Na maioria dos portadores, a macrocefalia é percebida
nos primeiros meses de vida. A evolugéo é progressiva. A
cabeca torna-se volumosa, notando-se circulagao venosa
acentuada no couro cabeludo. As fontanelas e suturas
ficam abertas e tensas. Pode haver retardo do desenvol-
vimento psicomotor, que costuma ser mais evidente no
setor da motricidade.

APRESENTACAO DE CASO

Partindo da andlise do distdrbio em instituicdo especializada
no atendimento de portadores de deficiéncia, foi tomada para o
estudo de caso uma jovem de 21 anos, que apresenta o estagio
da doenca avangado, com grande aumento do perimetro cefdlico.

A estudante (Fig. 23) freqlientou a instituicdo desde 1991,
quando sua cabeca media 80 cm; atualmente mede cerca de
120 cm. E a décima sequnda de uma prole de treze criangas,
proveniente de um segundo matriménio. Gravidez diferente
das demais. A crianga ndo se mexeu durante os nove meses.
A mde ndo fez o pré-natal. No oitavo més a gestante comecou
a inchar a ponto de ndo poder andar, teve todos os sinais € as
dores, com parto demorado, tendo a crianca nascido dois dias
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depois. Foi diagnos-ticada hidrocefalia o
congénita apds o nascimento. g
Apés trinta dias de nascida, a é’
crianga foi transferida para Salvador o)
a fim de submeter-se a cirurgia, ndo (g
chegando a fazé-la porque, de acordo _ig:
com a opinido médica, a crianga ndo Q*z'
resistiria. Sequndo a mde, a cabeca g
da menor cresceu até a idade de um QgQ
~
s#’
s,

l

ano. Sentou aos dois anos. Comegou
a falar na mesma época e veio andar
aos oito anos. A familia s6 procurou um
neurologista para tratamento quando
a crianga ja estava com 10 anos.

Ndo ha outros casos de hidroce-
falia na familia e esse fato aliado a um
provavel sofrimento fetal e a natureza
multifatorial da malformacdo, permite
distubiaisco baixo de recorréncia do

Fig. 23 Jovem apresentada
no estudo.

Consideracoes Psicopedagogicas e Sociais

Embora a jovem nao tivesse nenhum tipo de problema
no convivio social da escola, preferia manter-se afastada
na hora do recreio ou de atividades de muito movimento
por se sentir insegura e temer uma queda.

Precisava de auxilio para executar tarefas que envol-
viam coordenacao motora fina. Nao conseguia identificar
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cores, com excecao do amarelo; nao foi alfabetizada. Aos
vinte e um anos, ela ja nao conseguia andar sozinha por ter
pouco equilibrio e devido ao peso da cabeca. Atualmente
nao freqlienta mais a escola, visitando ocasionalmente os
professores na instituicao.

Casos desta natureza mostram a necessidade de
acompanhamento médico precoce e apoio psicologico
permanente para facilitar o desenvolvimento individual
e uma maior interacao social do educando.

Pé Torto Congénito

Marcia Maria de Oliveira Martins, Eliane Falcao Costa,
Reuza Almeida Puralho,
Lilia Maria de Azevedo Moreira e Josefina Castro

O Pé Torto Congénito (PTC) constitui importante
malformacdo congénita do esqueleto que ocorre na
proporcao de 1 a 3 por mil recém-nascidos e predomina
em meninos, com razao sexual 2:1. As deformidades e
malformacoes dos membros inferiores sao descritas por
Valadares e Pena (1988) como:

0 Arqueamento da tibia lateral (genu varo) ou medial
(genu valgo);

0 Péstortos que ocorrem em flexao plantar com desvio
medial (pé torto equino-varo);

0 Desvio lateral (pé torto equino-valgo);

0 Em dorsiflexdo desviado medianamente (pé torto
calcaneo-varo) ou lateralmente (pé torto calcaneo-
valgo;
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0 Apenas com a regiao anterior do pé aduzida (meta-
tarso varo) ou abduzidas (metatarso valgo).

O cavismo ¢ uma deformidade na face plantar do pé
onde ocorre uma flexao do ante-pé em relacao ao retro-pé.
A Fig. 24 apresenta as principais formas das patologias.

O PTC é uma patologia das mais complexas, seja no
seu aspecto etioldgico, ou no tratamento conservador ou
cirargico. Cerca de 80% dos casos nao realizam qualquer
intervencao cirurgica, independente de qualquer trata-
mento prévio, para correcao das deformidades. Entre-
tanto, é de grande valor o tratamento conservador como
12 abordagem, logo apds o nascimento, porque mesmo
que nao se consiga a correcao total das deformidades a
cirurgia sera menos agressiva.

Cavo Equino Calcaneo

Fig. 24 Diferentes tipos de pé torto congénito
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Pode aparecer como malformacao isolada ou associada
a outras patologias e sindromes genéticas em cerca de
10% dos casos. Quando ocorre isoladamente é condi-
cionado por mecanismo multifatorial. A consangtiinidade
é elevada entre os progenitores de afetados e o risco de
recorréncia da anomalia é calculado empiricamente.
Laredo (1968), em estudo amplo sobre o disttrbio, apre-
sentou a hipotese de um alelo autossdémico recessivo,
com expressividade e penetrancia mediadas por poligenes
e fatores ambientais. De acordo com o referido autor,
quando os pais sao normais e nao consangiiineos o risco
de PTC para uma nova crianga situa-se entre 5 a 8%. Pais
consangiiineos mostram riscos de 10% a 14%. No caso
de um dos progenitores apresentar a anomalia, o risco de
recorréncia é de 18% a 37%.

Quanto a forma de manifestacao, pode ainda ser clas-
sificado em:

0 Malformacao isolada, multifatorial: nao apresenta
danos em outras estruturas musculo-esqueléticas.
Pode ser uni ou bilateral;

0 Associado a alteracdes neuromusculares (por exem-
plo: mielodisplasias e artrogripose); geralmente
bilateral;

0 Sindrémico: quando faz parte de uma sindrome
bem definida (Down, Pierre-Robin, Larsen etc.);
geralmente bilateral;

0 Postural: é o “falso pé torto”, ou seja, o pé apresenta-
se na posicao de eqtiinovaro, porém é redutivel e
nao apresenta as deformidades estruturais classicas.
Pode ser uni ou bilateral.
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APRESENTACAO DE CASO

Crianca de 6 anos de idade, nascida em 1993, no interior
da Bahia, sexo feminino (Fig. 25). Foi indicada para o estudo
genético por médico ortopedista. Apresenta PTC bilateral,
sem outros fatores associados. Pais ndo-consangiiineos,
informam a existéncia de apenas um caso semelhante na
familia materna considerando 3 geragdes (Fig.26). Histéria
de principio de aborto entre 3° e 4° més de gestacdo. Gestante
ndo fez uso de medicamento e também ndo houve ocorréncia
de doencas infecciosas. A mde refere Utero pequeno e o feto
bastante desenvolvido, sentindo dor durante a gravidez. Teve
sangramento. Parto cesareo, a crianga nasceu circulada no
pescoco, porém ndo apresentou complicagdes em decorréncia
desse fato, sequndo a genitora.

o A proposita (IV-1) €
& oriunda de uma familia de

Q\O nivel sdcio-econémico mé-
5 dio. Os pais possuem o 2°
grau completo, sendo a mde
funcionaria publica munici-
pal e o pai comercidrio. A
crianca é a 12filha do casal,
concebida ap6s dois anos de
unido de forma planejada. A
méae estava com 30 anos de
idade e o pai com 28 anos.
A irmd@ mais nova tem dois
anos incompletos e nasceu

Fig. 25 Crianca usando botas sem anormalidades. Pais
ortopédicas.
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dedicados realizaram todos os tratamentos ortopédicos indicados.
0 progenitor acompanhou todo o processo de recuperagdo da filha,
porém nos dias de troca de gesso evitava estar presente porque a
crianga chorava muito. Bom relacionamento e convivéncia familiar,
sem comprometimento em sua dinamica.

7O

1 2

LLETEREREE PR

Fig. 26 Heredograma da familia estudada.

Consideracoes Psicopedagogicas e Sociais

O desenvolvimento da crianca foi normal. Engatinhou
na época certa, apenas demorou de andar porque usou
gesso por um periodo de praticamente dois anos. Menos
de um més depois de retirado o gesso, a crianca andou.
O desenvolvimento escolar também foi normal, até um
pouco melhor do que o da maioria das outras criancgas,
tanto que, aos cinco anos, cursa a 12 série, ja sabendo
ler e escrever. Mesmo usando aparelhos, nao sofreu
qualquer tipo de discriminagao ao iniciar a vida escolar,
participando ativamente de todas as atividades, inclusive
as brincadeiras proprias de sua idade. S6 agora, beirando
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0s seis anos, é que demonstrou efetivamente perceber que
tem pés diferentes dos de outras criancas mas, aparente-
mente, encara a situacao com naturalidade.

A primeira professora, com quem estudou por trés
anos, nao considerou a deficiéncia um problema; houve
entretanto uma preocupacao inicial com a receptividade
dos colegas. Entretanto, por se tratar de uma crianga mui-
to agradavel e meiga, interagiu satisfatoriamente com os
colegas. Era solidaria com a turma e apresentou um bom
desenvolvimento para sua faixa etaria, participando de
todas as atividades pedagodgicas, inclusive as de recrea-
cao. A professora relata que apenas nos momentos das
brincadeiras, quando machucava algum colega é que
havia reclamacao, mas sem referéncia ao PTC. Quando
passou a usar o aparelho ortopédico, fazia queixa de dor
e também despertou a atencao dos colegas. Com relacao
a queixa, a mae orientou a professora para que nessa
situacao falasse sobre outro assunto fazendo com que a
crianca se desligasse da “dor”.

A crianca passou a ter a nocao de suas limitagoes
quando nao fez ballet, por recomendacdao médica. Na
escola, porém, organizava brincadeiras que envolviam
danca. Gostava de exercer a lideranca. O desenvolvi-
mento educacional foi além das expectativas, sendo
alfabetizada na pré escola e passando direto a primeira
série, estando acima do padrao definido pelo sistema
escolar. Com sete anos de idade esta cursando a 2 série
do ensino fundamental.

Segundo o relato da atual professora, a chegada da
aluna na escola foi normal como toda crianga de 12 sé-
rie. Nao apresentou problema emocional, adaptou-se ao
ambiente e aos colegas. E muito carinhosa e educada.
Ao longo do periodo letivo ninguém prestou atencao a
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sua deficiéncia, os colegas s6 vieram percebé-la no final
do ano quando realizaram uma atividade de estudo que
requisitava medidas antropométricas e tiveram que ficar
descalcos sendo notada a diferenca. Quando foi pergun-
tado a professora sobre este fato, a mesma imediatamente
esclareceu, com o auxilio da crianca.

Quanto aos aspectos pedagogicos e adaptativos,
continua apresentando caracteristicas de lideranca. Tem
o apoio da familia, o que ajuda a crianga a enfrentar
suas dificuldades e supera-las. A mae tem lhe passado
informacdes sobre o PTC, o que facilita seu processo de
inclusao. A estratégia adotada pela mae foi sempre agir
com naturalidade diante do problema mesmo porque tem
uma tia também portadora da malformacao que leva uma
vida normal. S6 recentemente o pai da crianca admitiu ter
ficado perturbado com o disturbio da filha e a sua postura
também sempre foi a de agir com naturalidade, procuran-
do fazer a crianga se sentir o mais possivel igual as outras.
Também contribuiu para essa atitude do casal o fato da
mae ter ajudado, pouco antes do parto, uma amiga que
enfrentara o mesmo problema com o filho recém-nascido.

O tratamento foi iniciado muito cedo, a partir do 4° dia
de vida, e exigiu muita dedicacao, persisténcia e gastos
financeiros. A crianca esteve sempre sob os cuidados de
um mesmo profissional, o que estabeleceu um clima de
familiaridade e confianca na relacdo médico/paciente/
familia.

A questao da hereditariedade nunca foi motivo de preo-
cupacao para a familia, embora todos estivessem, de certa
forma, convencidos de que poderia nascer uma criancga
com a malformacao, pela existéncia de um caso anterior.
A cada nascimento, o primeiro cuidado era a verificacao
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da condicao dos pés dos recém-nascidos. Mesmo assim,
0 nascimento da crianga com o pé torto congénito pegou
a todos de surpresa.

Foi verificado, também, que apesar de trazer transtor-
nos emocionais (longo periodo de tratamento) e fisicos (di-
ficuldade de locomocao) a patologia, caso nao seja tratada
ou nao alcance os resultados esperados, nao interfere no
desenvolvimento educacional do seu portador. Poderao
haver possiveis dificuldades de socializacao e/ou baixa
estima em conseqiiéncia da atitude de pesar das pessoas
frente a sua deficiéncia, transferindo sua dificuldade mo-
tora para a incapacidade generalizada. Neste momento
a postura da familia é fundamental na convivéncia com
esta contingéncia, estando ao lado e enfrentando, junto,
os novos desafios da sua vida, fato observado no estudo
de caso da probanda.

O PTC continua sendo uma patologia de dificil tra-
tamento e apesar da evolucao das tecnologias nao se
padronizou sua abordagem dificultando o emprego da
técnica adequada. Sao necessarios mais esclarecimentos
e informacdes para os profissionais da area de saude,
educacao e a comunidade, a fim de uma rapida identi-
ficacao e acompanhamento dos casos existentes e sua
recorréncia.
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7.3. DISTURBIOS CROMOSSOMICOS

Sindrome do X-Fragil

Lilia Maria de Azevedo Moreira
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Fig. 27 Exame de Southern blotting para o
diagnéstico de X-Fragil em uma familia. Ge P
representam, respectivamente, fragmentos
grandes e pequenos de DNA. (Passarge,
1995, com modificacdes).

E um distarbio gé-
nico com manifesta-
¢ao cromossdmica .
Constitui a principal
causa hereditaria e
a segunda categoria
de retardo mental
genético, seguindo-
se em importancia a
Sin-drome de Down.
Afeta os dois sexos,
embora apresente
maior prevaléncia em
recém-nascidos do
sexo masculino (1 em
1000 meninos e 1 em

2000 meninas). Em escolas e instituicoes especializadas
para portadores de deficiéncia mental, verifica-se 5% de

afetados pela condicao.

As principais caracteristicas clinicas da sindrome do
X-Fragil sao o retardamento mental em graus variaveis e
sinais cranio-faciais como face alongada e estreita, ore-
Ihas grandes e salientes, palato alto, queixo proeminen-
te, macrocefalia. Macroorquidia (aumento no tamanho
dos testiculos) pode ser observado no adulto, mas nao
ocorre em todos os afetados. Comumente verifica-se
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hiperextensibilidade das articulacoes e problemas de
atencao, associados a hiperatividade. Embora haja casos
de portadores do X-Fragil sem sinais clinicos, a presenca
das carateristicas referidas constitui indicativo para uma
avaliacdo genética, como sugerido por Hagerman (1991).

A primeira documentacao cientifica da sindrome do
X-Fragil foi publicada em 1943 por Martin e Bell. Em 1969
Lubs revelou a presenca de um sitio fragil, expresso como
uma falha cromossdmica, sensivel ao folato no braco
longo do cromossomo X (na regiao Xq27) caracteristica
que deu o nome a sindrome. O cromossomo X-Fragil é
detectado em 4 a 5% das células de homens afetados e
em baixas freqiiéncias em mulheres que quando afetadas
pelo distarbio geralmente mostram caracteristicas mais
leves (50 a 70% das mulheres com a mutagao completa
nao apresentam retardamento mental).

O mecanismo de heranga é complexo, embora mostre
um padrao tipico de heranca ligada ao X. E considerado
um gene de dominancia incompleta, com 80% de pene-
trancia para o sexo masculino. Entre as filhas de homens
transmissores normais, a penetrancia é nula, enquanto que
entre as filhas de mulheres heterozigotas e fenotipicamen-
te normais manifesta-se em cerca de 35% da prole. Entre
os filhos de mulheres heterozigotas e afetadas pela sindro-
me, a penetrancia do gene é de 100% no sexo masculino
e em cerca de 50% no feminino provavelmente devido ao
fendbmeno da inativacao do cromossomo X nas mulheres.

A sindrome do X-Fragil representa um disttrbio de am-
plificacao génica condicionado pelo aumento de repeti-
coes da seqiiéncia de trinucleotideos CGG do gene FMR1
(FRAX Mental Retardation 1) em mais de 200 vezes, na
mutacao completa. O gene FMR1 é considerado pré-mu-
tado, quando apresenta repeticoes das trincas de 50 a 200
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vezes enquanto que em pessoas normais a repeticao é de
6 a 50 vezes. Quando a mutacao é completa, a seqiiéncia
de dinucleotideos CG esta metilada e torna o gene FMR1
inativo, impedindo o seu funcionamento. As repeticoes
sao hipermetiladas em citosina-fosfato-guanina (ilhas CpG)
resultando em prejuizo na atividade de transcricdo e niveis
baixos de RNA mensageiro responsavel pela codificacao
da proteina FMRP cujo papel parece estar relacionado a
maturacao das sinapses.

A mutacao do gene ocorre gradativamente, ao longo
de geracoes. Como se trata de caracteristica ligada ao X,
a mae portadora passa o gene alterado para 50% de sua
prole, meninos e meninas. A pré-mutagao transmitida pela
mae pode ocorrer nos seus filhos como pré-mutacao ou
entdo transforma-se na mutagdo completa com o fenétipo
do X-Fragil. O pai passa o X alterado para todas as suas
filhas como pré-mutacdo. Os seus filhos homens serao
normais em relacdo ao carater, uma vez que recebem o
cromossomo Y do pai.

No aconselhamento genético deve ser considerado que
as pré-mutacodes sao amplificadas a cada geracao, aumen-
tando assim o risco de afetados entre os descendentes de
mulheres portadoras. Embora a andlise citogenética seja
atil para a detecgdo de homens afetados, o reconheci-
mento de portadores da pré-mutacao e mutagao completa
pode ser feito com seguranca pelas técnica molecular do
Southern blotting, como visto na Figura 27.
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APRESENTACAO DE CASO

Jovem do sexo masculino, nascido
em 1970 (Fig. 28). Pais ndo consan- /3‘-'
glineos. Nasceu de parto normal, é o 55
quarto filho de uma prole de seis irmédos g
(Fig. 29 A). Retardo no desenvolvimen-
to neuro-motor, andou aos 3 anos. 0
probando apresenta sinais importan-
tes para a S-X-Frégil, a saber: face
alongada, macroorquidismo, hiper-
flexibilidade articular, retardo mental,
disturbio na fala e atencdo, resisténcia
ao contato fisico. Os sinais tipicos,
quantificados por Hagerman (1991)
para a elaboracdo de indice diagnos-
tico, mostrou valor alto, proprio dos
portadores da sindrome (Quadro 1).

A andlise do cariétipo revelou a
fragilidade do cromossomo X em 6% P
das células analisadas, confirmando ﬁ
o distirbio genético (Fig.29 B). O g
cariétipo do seu irmdo mais jovem, s
portador de deficiéncia mental leve e /g.g

K
&
&

poucos sinais da sindrome do X-Fragil,
ndo mostrou alteracdes em 100 célu-
las analisadas. Em casos como este,
o diagndstico devera ser confirmado
por testes moleculares que indicam
claramente a presenca de mutacdo
completa e pré-mutacdo.

Fig. 28 Probando aos 7
e 27 anos
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Quadro 1 — Lista de Hagerman para o reconhecimento fenotipico da S. X-Fragil

LIMIAR OU PRESENTE  CLARAMENTE
NONEONATO (1) PRESENTE (2)

Retardo Mental X
Hiperatividade

CARACTERISTICA AUSENTE (0)

X
Disturbio de atencéo X
Resisténcia a Contato Fisico X
Agitar de Maos X
Morder as Maos X
Contato Visual Pobre
Fala Perseverante
Hiperflexibilidade das Articulagdes

Orelhas Longas e Proeminentes

> > X >x X

Testiculos Grandes

Linha Simiesca ou de Snyder X
Histéria Familiar de DM X
ESCORE TOTAL 22

* Escore Maximo = 26 pontos; Escore Significativo = 16 pontos

A

B - \:-v
e L
250 Y

\"I, \\\‘J
\R—7%

Fig. 29 Heredograma da familia estudada (A). Célula do probando indicando
o X-Fragil (B).
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Consideracoes Psicopedagogicas e Sociais

O jovem apresentou dificuldade de aprendizado na
idade escolar. Estuda em escolas especiais desde os 6
anos. A avaliacdo psico-pedagogica mostrou pobreza
de vocabulario, raciocinio lento, dificuldade para reter
conceito, déficit perceptual e cognitivo. Atualmente esta
nas oficinas pedagbgicas onde faz bijouterias e em casa
ajuda nos afazeres domésticos. Nao sabe contar, nao co-
nhece as cores. Apresenta um bom relacionamento com
os colegas e com a familia. Goza de boa satde e visita
frequientemente parentes no interior, entrosando-se bem
na comunidade.

Sindrome de Down

Gabriele K.Vieira, Inah Castro, Maria Angelica Motta Dorea,
Lilia Maria de Azevedo Moreira e Josefina Castro

Constitui a principal causa genética da deficiéncia
mental e é determinada pela trissomia do cromossomo
21, assim chamada porque as células da pessoa afetada
tém trés cromossomos 21 em vez de apresentarem ape-
nas dois. A falha genética geralmente ocorre durante a
producao de 6vulos ou espermatozoides, quando um dos
cromossomos do par 21 deixa de se separar corretamente
na meiose. Assim, tem-se um 6vulo ou espermatozoéide
com dois cromossomos 21. Nesta situacdo, a célula ovo
ou zigoto recebe dois cromossomos 21 dos gametas,
formando um zigoto trissomico.

O cromossomo 21 adicional, geralmente vem do 6vulo
e estd relacionado a idade materna elevada (acima de 35
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anos). O cromossomo extra na trissomia 21 é de origem
materna em 91% dos casos e provém do pai em 9%. En-
tretanto, embora a ndo — disjuncao seja mais freqliente em
mulheres idosas, outros fatores, independentemente da
idade materna, também contribuem para a falha na divisao
celular. Ha casos da trissomia em maes jovens e outros
em que o cromossomo adicional é de origem paterna ou
resultante de erro na divisao pos-zigética.

Entre as pessoas com a Sindrome de Down, 95%
apresentam 47 cromossomos com o 21 extra decorrente
de falhas na divisao meiética, 3 a 4% mostram ndmero
cromossdmico normal e possuem 0 cromossomo extra
translocado em outro cromossomo, geralmente o 14, e
1 a 2% dos casos se devem ao mosaicismo, em que a
pessoa apresenta células normais com 46 cromossomos
e outras com 47.

Os casos herdados de S. Down sdo muitos raros e geral-
mente sao associados a presenca de translocagao balance-
ada em um dos genitores. As chances de recorréncia sao
baixas uma vez que apenas 2 a 3% dos Down apresentam
translocacoes e neste percentual baixo, apenas a metade
dos casos pode ser herdada. O restante representa uma
mutacdao cromossdmica nova.

O fenétipo da Sindrome de Down pode incluir, além
do atraso no desenvolvimento, outros problemas de
saude: hipotonia (100%), cardiopatia congénita (40%),
problemas de audicao (40 a 70%), de visao (15 a 50%),
alteracdes na coluna cervical (1 a 10%), distarbio da tire-
oide (15%), problemas neurologicos (5 a 10%), obesidade
e envelhecimento precoce (Moreira e col., 2000 b). Dados
da ECLAMC, referentes a sobrevivéncia de criancas com
S. Down na América do Sul (Castilla e col, 1998), mos-
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tram que 2/3 dos casos sobrevivem ao primeiro ano de
vida. A presenca de cardiopatia constitui causa principal
de mortalidade. Com a melhoria dos cuidados de satde
e estimulacao, cerca de 50 % estao vivos aos 50 anos e
13% sobrevivem aos 68 anos (Baird, 1989).

APRESENTACAO DE CASO

Crianca do sexo feminino
(Fig.30) , nascida quando a R
mde estava com 35 anos de
idade, através de uma gravidez
planejada. Foi realizado o pré- Q{o
natal, o parto foi normal, mas a A’l"
crianga ndo chorou de imediato. &7
Foi estabelecida suspeita de S. oY
Down ainda na maternidade, ,§Y
confirmada posteriormente pelo Q‘fl
exame do cariétipo que eviden- Q§
ciou a trissomia do cromossomo v(?

21. S

O primeiro momento depois
do diagndstico foi encarado
como angustiante e deses-pe-
rador diante de uma situagdo

Fig. 30 Probanda em atividade de
lazer.

nova; a inseguranga tomou conta do casal, o medo e o receio de
ndo saber como lidar com a crianga, que apresentaria necessidades
especiais. A cumplicidade entre mde e filha comegou a acontecer aos
poucos, reforcada pelo apoio recebido por parte dos profissionais
de salde, amigos e, principalmente, da familia que enfrentou a
situagdo com muita forca e fé.

Foi chegado o momento dos pais procurarem recursos pedago-
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gicos, clinicos e de assisténcia social que a seu ver lhes dariam
uma sustentacdo no desenvolvimento da crianca e serviriam
também como ponto de apoio juntamente com a experiéncia de
outros pais com sindrome de Down. Assim, com 1 ano de idade,
a crianga integrou-se a uma instituicdo especializada. O primeiro
contato aconteceu com a assistente social. A familia até entdo
s6 conhecia a instituicdo por nome, a0 mesmo tempo em que
estava ansiosa quanto ao atendimento da mesma, ao futuro da
crianga e ao preconceito que enfrentariam nos diversos espagos
sociais:” Sera que minha filha vai aprender a ler, vai ter amigos,
vai poder trabalhar?”

0 ingresso da crianga na escola especial marcou uma fase
muito importante na sua vida e na de sua familia. A partir dai
a crianga ndo apresentou problemas na alimentagdo, tornou-
se semi-dependente na satisfacdo das suas necessidades
fisiologicas e nas atividades da vida diéria, o que facilitou os
Seus avangos.

Consideracoes Psicopedagogicas e Sociais

A interacdo positiva com a familia constituiu-se em
mola mestra para o seu desenvolvimento. Tendo em vista
o desenvolvimento da crianga, foi trabalhado o aspecto
da fala, pois a crianca usava palavras soltas e linguagem
gestual. Foi estimulada com jogos de encaixe, o que
facilitou o processo de desenvolvimento cognitivo e 16-
gico-matematico.

Diante do referencial de diversidade como pressupos-
to basico no desenvolvimento do sujeito que constréi o
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seu conhecimento, a crianca foi encaminhada para uma
escola regular, na certeza de que o ambiente escolar é
fator determinante no enriquecimento das trocas, nos
intercambios intelectuais, sociais e culturais que ocorrem
entre sujeitos que nele interagem.

Atualmente freqiienta escola inclusiva. No preparo
da crianca para inclusao, foram trabalhados aspectos
fisiologicos como o controle dos esfincteres e o desen-
volvimento da inteligéncia interpessoal. Os resultados da
inclusao tém sido satisfatorios em termos de aprendizado
e interacdo com os colegas.

Essa nova etapa representa para a crianga uma maior
abertura e possibilidades de avancos na sua formacgao
cognitiva, afetiva e pessoal uma vez que |he foi permitido
0 acesso a interacdo social, trabalhando as habilidades
da vida diaria e aprendendo a viver com diferentes tipos
de pessoas.

O preconceito existe e é percebido pela falta de infor-
macao ou por serem as informagodes inadequadas, tanto
no ambito familiar quanto no ambiente escolar. Em se
tratando de inclusao, os preconceitos deverao ser elimi-
nados por meio das acoes de sensibilizacdo da sociedade
para a tomada de consciéncia de que é na diversidade do
meio social que acontece o enriquecimento das trocas,
dos intercambios intelectuais, sociais e culturais.

Um momento importante que acontece com as crian-
cas Down estd relacionado a oportunidade de trabalho. E
necessario que, a este momento, anteceda uma vivéncia
dos componentes essenciais do desenvolvimento profis-
sional. O principal propésito da experiéncia de trabalho
nao é desenvolver habilidades vocacionais especificas,
e sim possibilitar que o aluno adquira os bons habitos
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de trabalho e as habilidades de interacao interpessoal
necessarios para a permanéncia no emprego.

E relevante que, por meio de seu trabalho, os cidadaos
Down adquiram valor préprio e contribuam para a co-
munidade, visto que a experiéncia profissional é impor-
tante para todos. A realizacao profissional aumentara sua
auto-estima e satisfara sua familia. A sociedade também
reconhecera sua contribuicao.

Diante das perspectivas atuais, percebe-se que as re-
presentacdes que discriminam e marginalizam nao sao
as unicas. Verifica-se a existéncia de representacoes car-
regadas de esperancas. Os pais da crianca com sindrome
de Down apresentada neste trabalho acreditam nas suas
possibilidades e seguem como verdadeiros guerreiros
em busca de desenvolvimento e vitérias de sua filha.
Nao deixam de enxergar as limitacoes da crianca, mas
procuram sempre resgatar a dimensdo da unicidade que
é propria de cada ser humano.
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8.

CONSIDERACOES FINAIS

Jacquard (1988) ensina que a licado nidmero um da
Genética é que os individuos sao diferentes e nesta di-
versidade estd a nossa riqueza coletiva. Refletir sobre as
diferengas e a inclusao significa discutir a valorizacao e
a dignidade da pessoa humana.

Os avancos obtidos com a Constituicao de 1988 e a
Lei Federal 7.853/83 garantiram os direitos da cidada-
nia a pessoa com deficiéncia. Forneceram também os
subsidios para a substituicdo do modelo educacional de
integracao pelo da inclusao, que amplia as possibilidades
de seu desenvolvimento e convivio social.

A proposta atual de inclusao no sistema escolar, re-
quer uma abordagem interdisciplilinar da diversidade,
considerando a histéria biolégica, psicologica, social e
cultural dos alunos. As principais resisténcias no sentido
de se conseguir uma efetiva inclusdo, tanto no ambito
escolar como em outros setores, tém origem no desco-
nhecimento e/ou informacdes equivocadas a respeito das
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deficiéncias. As resisténcias muitas vezes estao presentes
entre as autoridades educacionais em todos os niveis,
entre os professores e nas familias com e sem portadores
de deficiéncias.

Diante da discriminacdo a qual estao sujeitas muitas
pessoas com deficiéncias severas ou com disturbios de
causa desconhecida, esse livro oferece ao professor um
caminho para utilizar conhecimentos da Genética, como
subsidio para o trabalho na escola. Faz-se necessario
entender a diversidade e aceita-la como realidade trans-
formadora. E essencial reconhecer que a crianca com
necessidades especiais esta apta para aprender, com uma
estimulacdo capaz de inclui-la progressivamente ao meio
ambiente. A eficicia da educacao inclusiva em todos os
seus ambitos — comportamento na escola, no lar e na
comunidade, resulta em promover o senso de cidadania,
respeito mutuo, valorizacao das diferencas individuais e
aceitacao das pequenas e grandes contribuicoes de todas
as pessoas envolvidas no processo de ensino/aprendizado.

Este é o paradigma da inclusao social — as escolas
precisam ser reestruturadas para acolher todo o aspecto
da diversidade humana representada pelo aluno em po-
tencial, ou seja, pessoas com deficiéncias fisicas, mentais,
sensoriais ou multiplas e com qualquer grau de severidade
dessas deficiéncias, pessoas sem deficiéncias e também
pessoas com outras caracteristicas atipicas.
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INSTITUICOES QUE ATENDEM A PESSOAS
COM NECESSIDADES ESPECIAIS

ACORDE

Endereco Avenida Amaralina, 731 — Amaralina (Salvador — BA)

Tel. (71) 248-0603 / 240-0396 / 248-0603 (fax)

Clientela Criancas e adolescentes na faixa etaria de 0 a 18 anos, e adultos, de ambos
0s sexos, portadores de deficiéncia fisica, mental e auditiva.

Servigos Especializados de reabilitacdo fisica e mental, fonoaudiologia, fisioterapia,
terapia ocupacional, psicologia, psiquiatria, pediatria, psicopedagogia, psicomotri-
cidade e terapia familiar.

Associacdo Bahiana de Atletas Deficientes - ABAD

Endereco Rua Frederico Costa, 55 — Brotas (Salvador — BA)

Tel. (71) 255-0317

Clientela Adolescentes a partir de 13 anos (e adultos) de ambos os sexos, porta-
dores de deficiéncia fisica.

Servigos Assessoria a deficientes fisicos praticantes de esportes.

Associacdo Bahiana de Cegos - ABC
Endereco Rua Mesquita dos Barris, 40 — Barris (Salvador — BA)

Telefax. (71) 321-0661

Clientela Adolescentes a partir de 13 anos (e adultos) de ambos os sexos, porta-
dores de deficiéncia visual.

Servicos Cursos profissionalizantes, telemarketing, artesanato, massoterapia,
habilidades manuais etc.

Associacdo Bahiana do Deficiente Fisico - ABADEF

Endereco Av. Sete de Setembro,281— Palacio da Aclamagdo — Passeio Publico —
Centro. Salvador - BA

Telefax. (71) 321-5500

Clientela Adolescentes a partir de 15 anos e adultos, de ambos os sexos, portadores
de deficiéncia fisica.

Servicos DoagBes de cadeiras de rodas, encaminhamento ao mercado de trabalho,
aconselhamento e lazer como instrumento de integracao.
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Associacao Bahiana de Equoterapia - ABAE

Endereco Avenida Dorival Caimy, Parque de Exposi¢do — Esquadrdo da Policia
Montada — Itapoan (Salvador — BA)

Tel. (71) 963-5862 / 375-1584 [ 375-1573/ 232-1643 (fax)

Clientela Criancas e adolescentes a partir de 02 anos e adultos, de ambos os sexos,
portadores de deficiéncias neurolégicas.

Servicos Insercdo no ensino reqular, atividade e pratica de equoterapia, orientacdo
pedagdgica e atividade recreativa.

Associacao Baiana de Recuperacdo do Excepcional — ABRE

Endereco Rua Frederico Costa , 93 — Boa Vista de Brotas (Salvador — BA)

Tel. (71) 244-1142 | 244-5118 | 244-8973/ 233-4559 (fax)

Clientela Adolescentes de ambos os sexos, na faixa etaria de 13 a 18 anos, com
Sindrome de Down, distdrbio de conduta, microcefalia.

Servicos Oficina de cabeleireiros, serigrafia, bijouteria, tecelagem, escola especializada,
atendimento médico, psicomotricidade, psiquiatria, psicologia e neurologia.

Associacao de Assisténcia a Mucoviscidose na Bahia

Endereco Ladeira do Abaeté, 7 — Itapoan (Salvador — BA)

Tel. (71) 249-2706

Clientela Criancas e adolescentes de ambos os sexos, na faixa etaria de 0 a 18 anos,
portadores de fibrose cistica.

Servicos Fisioterapia e orientagdo sobre como cuidar da doenca e encaminhamentos
especfficos.

Associacdo de Pais e Amigos de Deficientes Auditivos do Estado da Bahia APADA
Endereco: Rua Parque Cruz Aguiar, 109 — Rio Vermelho (Salvador — BA)

Tel.: (71) 334-1468 / 334-1413 (fax)

Clientela: Criangas e adolescentes na faixa etdria de 0 a 18 anos (e adultos) de
ambos os sexos, portadores de deficiéncia auditiva.

Servicos: Escola até a quarta série, linguagem oral simples, audiometria e encami-
nhamento ao mercado de trabalho.

Associacdo de Pais e Amigos dos Excepcionais — APAE de Salvador

Endereco: Rua Rio Grande do Sul, 545 — Pituba (Salvador- BA)

Tel.: (71) 270-8300/353-6407 (fax)

Clientela: Criangas e adolescentes de ambos os sexos na faixa etdria de 0 a 16
anos, portadores de deficiéncia mental ou ndo.

Servicos: Educagdo especializada, servicos ambulatoriais, oficina profissionalizante.
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Associagdo de Pais e Amigos dos Excepcionais — APAE

Endereco: Av. Jequitaia, 343 — (Salvador- BA).

Tel.: (71) 313-6788 / 314-4803

Associacao de Pais e Amigos dos Excepcionais - APAE de Alagoinhas
Endereco: Rua Silva Jardim, 955 - Barreiro. CEP: 48.000-000

Tel.: (75) 422-4354

Associacdo de Pais e Amigos dos Excepcionais - APAE de Alcobaca
Endereco: Rua Braulio Nascimento, 152 - Centro. CEP: 45.990-000
Tel./[FAX: (73) 293-2136 (Secretaria de Saude)

Associacdo de Pais e Amigos dos Excepcionais - APAE de Barreiras
Endereco: Travessa das Turbinas - Barreirinha. CEP: 47.800-000
Tel.: (77) 611-3874 ] 612-8727

Associagdo de Pais e Amigos dos Excepcionais - APAE de Bom Jesus da Lapa
Endereco: Rua Botafogo, S/N - Sdo Jodo. CEP: 47.600-000

Tel.: (77) 481-4047 / 6548  Fax: (77) 481-2689

Associacdo de Pais e Amigos dos Excepcionais - APAE de Brumado
Endereco: Rua Alta Souza Leite Oliveira, 328 - Santa Tereza. CEP: 46.100-000
Tel.: (77) 441-4168

Associacdo de Pais e Amigos dos Excepcionais - APAE de Cabaceira do Paraguassu
Endereco: Rua José Antonio Alves, S/N. CEP: 44.384-000

Tel.: (75) 681-1019 / 1064

Associacdo de Pais e Amigos dos Excepcionais - APAE de Cachoeira
Endereco: Rua Prisco Paraiso, 08 - Centro. CEP: 44.300-000
Tel.: (75) 425-1809

Associacdo de Pais e Amigos dos Excepcionais - APAE de Caetité
Endereco: Rua Bardo de Caetité , 393 - Centro. CEP: 46.400-000
Tel.: (77) 454-1228 / 1139/ 2144

Associacdo de Pais e Amigos dos Excepcionais - APAE de Camacari
Endereco: Rua Santa Rosa, 02 - Centro. CEP: 42.800-000

Tel.: (71) 621-7312 [ 622-0337

Associacdo de Pais e Amigos dos Excepcionais - APAE de Canavieiras
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Endereco: Praga 15 de Novembro, 50 - Centro. CEP: 45.860-000
Tel.: (73) 284-1873 / 1466 / 1220

Associacdo de Pais e Amigos dos Excepcionais - APAE de Candeias
Endereco: Rua Dois de Fevereiro, 226 - Centro. CEP: 43.800-000
Tel.: (71) 601-3483 / 6595

Associacdo de Pais e Amigos dos Excepcionais - APAE de Candiba
Endereco: Rua Castro Alves, 95 - Centro. CEP: 46.380-000
Tel.: (77) 661-2005

Associacdo de Pais e Amigos dos Excepcionais - APAE de Carinhanha
Endereco: Rua Castelo Branco , S/N. SUDENE. CEP: 46.485-000
Tel.: (77) 485-2062

Associacdo de Pais e Amigos dos Excepcionais - APAE de Correntina
Endereco: Rua da Barragem, S/N - Vila Residencial da Coelba.

CEP: 47.650-000

Tel.: (77) 488-2171

Associacdo de Pais e Amigos dos Excepcionais - APAE de Dias D'Avila
Endereco: Rua Dona Santa , 212 — Centro. CEP: 42.850-000
Tel.: (71) 625-3188

Associacdo de Pais e Amigos dos Excepcionais - APAE de Entre Rios
Endereco: Rua F;, 02 - Bela Vista. CEP: 48.180-000
Tel.: (75) 420-2723

Associacdo de Pais e Amigos dos Excepcionais - APAE de Esplanada
Endereco: Centro Catequético da Pardquia Armando C. Tourinho, S/N
CEP: 48.370-000

Tel.: (75) 427-2494 (manha)

Associacdo de Pais e Amigos dos Excepcionais - APAE de Euclides da Cunha
Endereco: Rua Manoel do Conselho Campos, 335 - Centro. CEP: 48.500-000

Tel.: (74) 271-2162 | Fax (74) 271-2242

Associacdo de Pais e Amigos dos Excepcionais - APAE de Eundpolis
Endereco: Rua da CEASA , 63 - Centauro. CEP: 45.820-000
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Tel./Fax: (73) 281-5860

Associacdo de Pais e Amigos dos Excepcionais - APAE de Feira de Santana
Endereco: Rua da APAE, S/N - Tanque da Nagdo. CEP: 44.100-000
Tel./Fax: (75) 223-4193

e-mail: apaefeira@uol.com.br

Associacéo de Pais e Amigos dos Excepcionais - APAE de Governador Mangabeira
Endereco: Rua Jodo Altino, S/N - Centro. CEP: 44.350-000
Tel./Fax: (75) 638-2176 [ 2384

Associacdo de Pais e Amigos dos Excepcionais - APAE de Guanambi
Endereco: Rua General Osério, 79 - Centro. CEP: 46.430-000
Tel./Fax: (77) 451-1931

Associacdo de Pais e Amigos dos Excepcionais - APAE de Guaratinga
Endereco: Av. IK, S/N - Centro. CEP: 45.840-000
Tel.: (73) 277-2194

Associacdo de Pais e Amigos dos Excepcionais - APAE de Ibicarai
Endereco: Rua Paraguassu, 102 - Centro. CEP: 45.745-000
Tel.: (73) 9134-4128

Associacdo de Pais e Amigos dos Excepcionais - APAE de Ichu
Endereco: Rua Elvira Freitas Ferreira, S/N. CEP: 48.725-000
Tel.: (75) 684-2236 / 2176

Associacdo de Pais e Amigos dos Excepcionais - APAE de IIhéus
Endereco: Rua Eixo Principal, S/N - Hernani Sa. CEP: 45.650-000
Tel./Fax: (73) 632-5511

e-mail: apaeios@ig.com.br

Associacdo de Pais e Amigos dos Excepcionais - APAE de Ipiat
Endereco: Praga do Cinglientenario, 89 - Centro. CEP: 45.570-000
Tel.: (73) 531-6102/ 1600  Fax: (73) 531-3415

Associacdo de Pais e Amigos dos Excepcionais - APAE de Itabela
Endereco: Praca Inocéncio Pereira, S/N - Centro. CEP: 45.848-000
Tel.: (73) 270-2330
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Associacdo de Pais e Amigos dos Excepcionais - APAE de Itabuna
Endereco: Rua Professora Rita Dantas, S/N - Lomanto Janior. - CEP: 45.600-000
Tel.: (73) 613-2525 / 211-2585

Associacdo de Pais e Amigos dos Excepcionais - APAE de Itamaraju
Endereco: Rua Uruguaiana, 664 - Centro. CEP: 45.822-000
Tel./Fax: (73) 294-2131 / 9049

Associacdo de Pais e Amigos dos Excepcionais - APAE de Itanhém
Endereco: Praga Leopoldina Botelho, S/N - Leopoldina Botelho. CEP: 45.970-000
Tel.: (73) 295-2351 / 2505  Fax: (73) 295-2227

Associacdo de Pais e Amigos dos Excepcionais - APAE de Itapetinga
Endereco: Rodovia ltapetinga-ltambé, S/N. Km 03. CEP: 45.700-000
Tel.: (77) 261-2040 / 262-1918

Associacdo de Pais e Amigos dos Excepcionais - APAE de Jacobina
Endereco: Trav. Alberto Torres, 188 - indios. CEP: 44.700-000
Tel.: (74) 621-4174 | 4175

Associacdo de Pais e Amigos dos Excepcionais - APAE de Jequié
Endereco: Rua José Barros Meira, 581 - Mandacaru. CEP: 45.200-000
Tel.: (73) 526-2983

Associacdo de Pais e Amigos dos Excepcionais - APAE de Juazeiro
Endereco: Loteamento Cajueiro, S/N. CEP: 48.900-000
Tel.: (74) 611-5191 / 0885

Associacdo de Pais e Amigos dos Excepcionais - APAE de Licinio de Aimeida
Endereco: Rua Gasparino Davi, 113 - Centro. CEP: 46.330-000
Tel.: (77) 463-2260

Associacdo de Pais e Amigos dos Excepcionais - APAE de Madre de Deus
Endereco: Rua Genésio Silva, 176 - Centro. CEP: 42.600-000

Tel./Fax: (71) 604-6110

Associacdo de Pais e Amigos dos Excepcionais - APAE de Medeiros Neto
Endereco: Rua da Matriz, S/N - Centro. CEP: 45.960-000

Tel./Fax: (73) 296-4021 / 1325
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Associacdo de Pais e Amigos dos Excepcionais - APAE de Muritiba
Endereco: Rua Sabino Santiago, S/N. CEP: 44.340-000
Tel.: (75) 424-1309

Associacdo de Pais e Amigos dos Excepcionais - APAE de Paramirim
Endereco: Av. Botoporam, s/n — Centro CEP: 46190-000
Tel.: (77) 471-2250 (Res.)

Associacdo de Pais e Amigos dos Excepcionais - APAE de Paulo Afonso
Endereco: Rua Juventude, 06 - Alves de Souza. CEP: 48.600-000

Tel.: (75) 281-1784 | Fax: (75) 282-0827

e-mail: apae@fallnet.com.br

Associacdo de Pais e Amigos dos Excepcionais - APAE de Porto Sequro
Endereco: Rua Benedito Silva, S/N - Parque Jodo Carlos. CEP: 45.810-000
Tel.: (73) 288-4058 / 6013

Associacdo de Pais e Amigos dos Excepcionais - APAE de Prado
Endereco: Rua Isaura Sulz de Almeida, 14 - Novo Prado. CEP: 45.980-000
Tel.: (73) 298-2244

Associacdo de Pais e Amigos dos Excepcionais - APAE de Queimadas
Endereco: Rua Alda Martins, 20. CEP: 48.860-000
Tel.: (75) 644-1114 (recado)

Associacdo de Pais e Amigos dos Excepcionais - APAE de Riachdo do Jacuipe
Endereco: Praca Joaquim Carneiro, 114 - Centro. CEP:
Tel.: (75) 264-2386 Fax: (75) 264-2029

Associacdo de Pais e Amigos dos Excepcionais - APAE de Riacho de Santana
Endereco: Praga Monsenhor Tobias S/N. CEP: 46.470-000
Tel.: (77) 457-2043 2282 Fax: (77) 457-2048

Associacdo de Pais e Amigos dos Excepcionais - APAE de Santa Cruz da Vitéria
Endereco: Praga Manoel Alves Lyra, 260. CEP: 45.725-000
Tel.: (73) 627-2142 | 2154 [ 2128
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Associacdo de Pais e Amigos dos Excepcionais - APAE de Santa Luzia
Endereco: Av. Santa Luzia, 33 - Centro. CEP: 48.880-000
Tel.: (75) 265-2259

Associacdo de Pais e Amigos dos Excepcionais - APAE de Santa Maria da Vitéria
Endereco: Rua 1° de Maio, 77 - Malvao. CEP: 47.640-000
Tel.: (77) 483-4939

Associacdo de Pais e Amigos dos Excepcionais - APAE de Santo Amaro
Endereco: Rodovia BR-420 - Derba. CEP: 44.200-000
Tel.: (75) 241-1721 [ 2799

Associacdo de Pais e Amigos dos Excepcionais - APAE de Sdo Félix
Endereco: Rua Manuel Vitorino, 51 - Centro. CEP: 44.360-000
Tel.: (75) 425-4240

Associacdo de Pais e Amigos dos Excepcionais - APAE de Sdo Francisco do Conde
Endereco: Convento Sdo Francisco , Rua Jodo Floréncio Gomes, S/N - Centro. CEP:
43.900-000

Tel.: (71) 651-3502

Associacdo de Pais e Amigos dos Excepcionais - APAE de Teofilandia
Endereco: Rua Antdnio Serapido, S/N. CEP: 48.770-000
Tel.: (75) 268-3167

Associacdo de Pais e Amigos dos Excepcionais - APAE de Tucano
Endereco: 22 Travessa de Ribeira do Pombal, 38 - Cruzeiro. CEP: 48.790-000
Tel.: (75) 272-1403

Associacdo de Pais e Amigos dos Excepcionais - APAE de Uaua
Endereco: Av. Borges de Sa, S/N - Centro. CEP: 48.950-000
Tel.: (74) 673-1540 / 1857

Associacdo de Pais e Amigos dos Excepcionais - APAE de Una
Endereco: Rua Agenor Miranda, 49 - centro. CEP: 45.690-000
Tel.: (73) 236-1033 / 2021

Associacdo de Pais e Amigos dos Excepcionais - APAE de Vitéria da Conquista
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Endereco: Av. Rosa Cruz, 135 - Recreio. CEP: 45.000-000
Tel./ Fax: (77) 424-1648

Federacdo das APAEs do Estado da Bahia

Endereco: Rua Dr. José Peroba, 275 - Ed. Metrépolis Empresarial, Sala 1206
Stiep. Salvador/BA. CEP: 41.770-235

Tel.: (71) 272-3470 | Fax: (71) 272-3650

Associacdo de Pais e Mestres do Centro Educacional Imaculada Conceicao
Endereco: Rua Nicélia Pontes, 10 — Jardim Lobato — Lobato (Salvador — BA)

Tel.: (71) 392-4921 / 246-9097 [ 246-4161 [ 246-8939 (fax)

Clientela: Criancas e adolescentes na faixa etaria de O a 18 anos (e adultos), de
ambos os sexos, portadores de deficiéncia fisica da regido do Subdrbio Ferroviario.
Servigos: Estimulagdo precoce, terapia ocupacional, creche, assisténcia médico-o-
dontoldgica, educagdo especial (alfabetizagdo).

Associacdo Municipal Metropolitana das Pessoas Portadoras de Deficiéncia
Endereco: Fazenda Coutos |ll, Eixo 17, Quadra 14, Casa 26E — Coutos (Salvador — BA)
Tel.: (71) 986-6444 / 321-6126

Clientela: Criancas e adolescentes na faixa etaria de 04 a 18 anos (e adultos) de
ambos os sexos, portadores de deficiéncia visual, auditiva, locomotora.

Servigos: Assessoria, intermediacdo de mdo-de-obra e capacitagdo profissional
(curso de elétrica e pintura em tecido) e reabilitagao.

Associacao para Desenvolvimento da Educacdo Especial — ADEP

Endereco: Rua Boulevard Copacabana, 112 — Brotas (Salvador — BA)

Tel.(71) 357-0205 / 357-0653 / 356-9317 (fax)

Clientela: Criangas e adolescentes a partir de 04 (e adultos) de ambos os sexos,
portadores de deficiéncia mental.

Servicos: Escola especial para aprendizagem , oficina semi-profissionalizante,
danca e teatro.

Casa de Apoio e Assisténcia ao Portador do Virus HIV- AIDS- CAASA

Endereco: Artur Bernardes, 10 — Dendezeiros — Itapagipe (Salvador — BA)

Tel.: (71) 312-7655 / 313-1295 (fax)

Clientela : Criancas e adolescentes de 0 a 17 anos (e adultos), de ambos os sexos,
portadores do virus HIV.

Servicos: Residéncia, assisténcia psicoldgica, médica e servico de enfermagem.
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Centro de Arte e Educacdo Alternativa Ltda.
Endereco: Travessa Cofoedone, 112 (Salvador — BA)
Tel.: (71) 357-0205

Centro de Educacdo Especial da Bahia — CEEBA

Endereco: Rua Raimundo Pereira Magalhdes, s/n — Ondina (Salvador — BA)
Telefax : (71) 235-8855

Clientela : Criangas e adolescentes de 0 a 17 anos (e adultos até 25 anos), de
ambos o0s sexos, portadores de necessidades educativas especiais.

Servicos: Psicopedagogia, psicologia, fisioterapia, odontologia e servigo social.

Centro de Logopedia e Psicomotricidade da Bahia

Endereco: Rua Frederico Costa, 89 — Boa Vista de Brotas (Salvador — BA)

Tel.: (71) 244-5129

Clientela: Criangas e adolescentes na faixa etaria de 13 a 18 anos, de ambos os
sexos, portadores de deficiéncia em geral.

Servicos: Terapia ocupacional, psicologia, fonoaudiologia, psiquiatria, atendimento
médico-clinico, neurologia, psicomotricidade e oficina de cabeleireiro.

Centro de Satde Mental Aristides Novis

Endereco: Rua Almirante Alves Camara, s/n — Engenho Velho de Brotas (Salvador —BA)
Tel.: (71) 244-1795 [ 244-4354

Clientela: Adolescentes a partir de 13 anos (e adultos), de ambos os sexos, por-
tadores de deficiéncia mental.

Servicos: Psiquiatria, psicoterapia individual.

Centro de Saude Mental Osvaldo Camargo

Endereco: Rua Itabuna, 02 — Parque Cruz Aguiar — Rio Vermelho (Salvador — BA)
Tel.: (71) 334-0133 / 334-0990

Clientela: Criangas e adolescentes a partir de 03 anos ( e adultos), de ambos os
sexos, portadores de doenca mental.

Servicos: Psiquiatria, psicoterapia individual, terapia familiar.

Centro de Surdos da Bahia - CESBA

Endereco: Rua Emidio dos Santos, 485 — Barbalho (Salvador — BA)

Tel.: (71) 243-0828

Clientela: Criangas e adolescentes de ambos os sexos, na faixa etéria de 04 a 18
anos, portadores de deficiéncia auditiva.

Servicos: Escolaridade até a terceira série primaria, acompanhada de um trabalho
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de desenvolvimento da fala com professores especializados, servigo de insercao
do adolescente no mercado de trabalho e integracdo esportiva.

Centro Estadual de Prevencdo e Reabilitacdo de Deficiéncias - CEPRED

Endereco: Rua Odilon Dérea, s/ n — Brotas (prédio do INSS) - Salvador — BA

Tel.: (71) 451-0441 / 451-0440 (fax)

Clientela: Criancas e adolescentes de 07 a 17 anos (e adultos) de ambos os sexos,
portadores de deficiéncia auditiva, neurolégica, fisica e visual.

Servigos: Psicologia, fisioterapia, psicopedagogia e reabilitacdo geral.

Clinica de Assisténcia Integrada a Infancia e Adolescéncia - CLAIA

Endereco: Rua Conde de Porto Alegre, n° 11 — IAPI (Salvador — BA)

Tel.: (71) 386-4385

Clientela: Criangas e adolescentes de 0 a 18 anos, portadores de deficiéncia mental.
Servigos: Emergéncia, internagdo e ambulatério.

Clinica de Fisioterapia da Bahia - CLIFI

Endereco: Rua Marechal Floriano, 19 — Canela (Salvador — BA)

Tel.: (71) 336-2258 / 336-8584(fax)

Clientela: Criancas e adolescentes de 02 meses até 17 anos (e adultos) de ambos
0s sexos, portadores de deficiéncia mental.

Servigos: Psiquiatria, ortopedia, fisioterapia, fonoaudiologia, terapia ocupacional,
psicopedagogia e psicomotricidade.

Clinica de Fisioterapia e Reabilitacdo para Criancas - FISIOBABY
Endereco: Rua Almerinda Dutra, 67 — Rio Vermelho (Salvador — BA)
Tel.: (71) 237-4632 / 335-4632

Clientela: Criancas e adolescentes de ambos os sexos, até 14 anos.
Servigos: Fisioterapia, reabilitacdo infantil.

Colégio Crissol
Endereco Rua Raul Leite, 93 — Matatu (Salvador-BA)

Tel (71) 244-7515

Clientela: Portadores de deficiéncia auditiva, 1" a 8" série e Infantil.
Servigos: Atendimento clinico, psicopedagogia, fono e psicologia,
E-mail colegiocrissol@uol.com.br

Congregacdo das Missionarias da Caridade
Endereco: Rua Régis Pacheco, s/n — Uruguai (Salvador — BA)
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Tel.: (71) 314-5964

Clientela: Criancas e adolescentes de 0 a 17 anos (e adultos), de ambos os sexos,
portadores de deficiéncia mental.

Servicos: Abrigo para os portadores de deficiéncia.

Escola Comendador Bernardo Martins Catarino — Ensino Especial / SESI
Endereco: Caminho de Areia, 1.454 — Itapagipe (Salvador — BA)

Tel.: (71) 312-5463 / 310-1329 / 310-1330/ 310-1300

Clientela: Criangas (a partir de 03 anos), adolescentes e adultos, de ambos os sexos,
portadores de deficiéncia mental leve e moderada.

Servicos: Trabalhos pedagégicos com artes, atendimento ambulatorial e terapia
ocupacional.

Escola Especial Espaco Via Ponte

Endereco Rua da Fauna s/n Lote 24/25 — Jardim Jaguaribe (Salvador-BA)

Tel (71) 367-9236/1612

Clientela Alunos especiais, opgdo de turno integral.

Servicos Inclusdo de portador de necessidades especiais no mercado de trabalho

Escola Especializada Encontro
Endereco Rua Machado de Assis, 27 — Brotas (Sdalvador-BA)

Tel (71) 356-4072

Clientela Criancas e adolescentes portadores de deficiéncias

Servicos Educagdo infantil, ensino fundamental com acompanhamento individuali-
zado. Técnicos especializados

Escola Evolucdo Instituto de Educacdo e Pesquisa sobre Psicose Infanto-juvenil da
Associacdo de Pis e Amigos de Criancas e Adolescentes com Distytrbio Compor-
tamental — INESPI

Endereco Avenida Jorge Amado, 500 — Imbui (Salvador-BA.)

Telefax (71) 231-1502

Clientela Criangas e adolescentes na faixa etaria de 03 a 18 anos de ambos os sexos,
psicéticos, autistas hipercinéticos e outras sintomatologias afins

Servigos: Assisténcia ambulatorial, escola especializada, pedagogia, psiquiatria,
psicologia, musicoterapia, oficina psicolégica e servico social.

Escola Henrigueta Catarino
Endereco: Travessa Henriqueta Catarino, s/n — Engenho Velho da Federagdo
(Salvador — BA)
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Tel.: (71) 247-4490 / 336-4601

Clientela: Criancas e adolescentes de ambos os sexos, na faixa etdria de 07 a 14
anos, portadores de deficiéncia em geral.

Servicos: Oficina profissionalizante de artesanato, pintura em geral, bordado,
tapecaria, culinaria.

Escola Wilson Lins

Endereco: Rua Raimundo Pereira Magalhdes, s/n — Ondina (Salvador — BA)

Tel.: (71) 332-9200 (Comunitario)

Clientela: Criancas e adolescentes de ambos os sexos, na faixa etdria de 06 a 18
anos, portadores de deficiéncia auditiva.

Servicos: Curso de primeira a quarta série, escola especializada, curso de artesanato,
capoeira, fisica corporal, danca e teatro.

Federacdo Brasileira das Associacdes de Sindrome de Down

Endereco: SCLN — 410, Bloco A, Salas 102/104 — Brasilia, DF. DEP: 70865-500
Tel.: (61) 274-7550 Fax.: (61) 347-5575
http://www.federacaosind.down.org.br

E-mail: federacaosinddown@zaz.com.br

Fraternidade Cristd de Doentes e Deficientes - FCD

Endereco: Praca da Sé, 01 — Palacio Arquiepiscopal — Centro (Salvador — BA)
Tel.: 322-7133 / 322-7132 / 358-5971 (fax)

Clientela: Criancas e adolescentes de ambos os sexos, na faixa etdria de 12 a 18
anos, portadores de deficiéncia em geral.

Servigos: Formagdo integral do portador de deficiéncia.

Grémio de Integracdo de Deficientes - GRID

Endereco: Avenida Dorival Caymi, s/n — Parque de Exposi¢des — Paralela (Salvador — BA)
Tel.: (71)375-1584 /261-1134

Clientela: Criancas e adolescentes a partir de 05 anos ( e adultos até 50 anos), de
ambos os sexos, portadores de Sindrome de Down, autismo e paralisia cerebral.
Servicos: Atendimento psicoldgico, terapéutico e tratamento através da equoterapia
Grupo de Apoio a Crianca com Cancer — Bahia (Casa da Crianca)

Endereco: Av. O . Pacffico, s/n® (Salvador — BA)

Tel.: (71) 399-2000 / 399-2072

Clientela: Criangas e adolescentes na faixa etéria de 0 a 18 anos, de ambos os
sexos, portadoras de cancer.

Servicos: Alojamento da crianca e do responsavel (alimentacdo e transporte) durante
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o periodo de tratamento, apoio psicolégico e atendimento odontoldgico.

Grupo de Apoio a Prevencdo a AIDS da Bahia - GAPA

Endereco: Rua Dias D'Avila, 109 — Barra (Salvador — BA)

Tel.: (71) 235-1727 | 247-6554 [ 245-1587 (fax)

Clientela: Criancas e adolescentes de O a 17 anos (e adultos), portadores do virus HIV.
Servicos: Apoio no trabalho de prevencdo a AIDS através de atividades junto a
populacdo, amigos e familiares dos aidéticos. Atendimento juridico, psicoldgico e
doagBes de cestas basicas e preservativos.

Hospital Juliano Moreira

Endereco: Avenida Edgar Santos, s/n — Narandiba (Salvador — BA)

Tel.: (71) 231-2493 / 231-2359 / 231-6644 [ 231-2360 (fax)

Clientela: Criancas e adolescentes de 0 a 18 anos (e adultos), de ambos os sexos,
portadores de deficiéncia mental.

Servicos: Atendimento psiquidtrico, psicoterapia, pericia médica, odontologia,
psicologia, emergéncia e tratamento ambulatorial.

Hospital SARAH
Endereco: Av. Trancredo Neves, 2.782 — Stiep (Salvador — BA)

Tel.: (71) 372-3333 / 372-3438 (fax)

Clientela: Criancas e adolescentes de 0 a 18 anos (e adultos), de ambos os sexos,
portadores de deficiéncia fisica.

Servicos: Tratamento de lesdes musculares e cerebrais, reabilitacdo e uso de aparelho
locomotor.

Instituto Baiano de Reabilitacdo - IBR

Endereco: Av. Presidente Vargas, 2947 — Ondina (Salvador — BA)

Tel.: (71) 336-3068 / 336-3155 (fax)

Clientela: Criancas e adolescentes de 0 a 18 anos (e adultos), de ambos os sexos,
carentes com problemas fisicos, com ou sem complicagdes mentais.

Servios: Estimulagéo precoce, fisioterapia infantil, terapia ocupacional, psicomotricida-
de, psicologia, fonoaudiologia, servigo social, hidroterapia, tratamento na area de
neurologia, ortopedia, reumatologia, cardiologia, pediatria e clinica geral.

Instituto de Cegos da Bahia

Endereco: Rua Séo José de Baixo, 55 — Barbalho (Salvador — BA)

Tel.: (71) 242-1073 | 241-1044 (fax)

Clientela: Criancas e adolescentes de 0 a 18 anos, de ambos os sexos, portadores
de deficiéncia visual.
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Servigos: Internato, escola até 82 Série, oficinas pedagdgicas, curso de datilografia,
atendimento médico, psicoldgico, fisioterapico, ambulatorial e odontolégico, oftal-
mologia, terapia ocupacional e assisténcia social.

Instituto de Organizacdo Neuroldgica da Bahia - ION

Endereco: Av. Professor Sabino Silva, 549 — Jardim Apipema (Salvador — BA)

Tel.: (71) 336-2699 / 336-2792

Clientela: Criancas e adolescentes de ambos os sexos, na faixa etaria de 0 a 14
anos, com problemas psicomotores.

Servigos: Reabilitagdo neuroldgica, oficina terapéutica, atendimento pedagégico,
psicolégico, fonoaudioldgico, fisioterapico e servico social.

Instituto Guanabara

Endereco: Rua Frederico Costa, 93 — Boa Vista de Brotas (Salvador — BA)

Tel.: (71) 244-1142 | 233-4559 [ 244-8973

Clientela: Criangas e adolescentes de 03 a 18 anos (e adultos), de ambos os sexos,
portadores de deficiéncia mental.

Servicos: Reabilitagdo, educacdo, socializacdo e habilitagdo a profissdo, atendimento
médico, psicoldgico, fonoaudiolégico, psicomotor e psicopedagdgico.

Instituto Pestalozzi da Bahia - IPB

Endereco: Av. Ademar de Barros, s/n — Ondina (Salvador — BA)

Tel.: (71) 247-0049

Clientela: Criancas e adolescentes de 05 a 18 anos (e adultos até 25 anos) de
ambos os sexos, portadores de deficiéncia mental.

Servigos: Atendimento educacional especializado, integracéo pessoal e social.

Lar Vida — Sitio Ipitanga — Valoriza¢do Individual do Deficiente Anénimo

Endereco: Estrada Velha do Aeroporto, entrada de Pau da Lima, Novo Marotinho
Km 5. (Salvador — BA)

Tel.: (71) 393-3342 / 393-0701 / 363-5650 / 358-2023 (fax)

Clientela: Criancas e adolescentes de 0 a 18 anos (e adultos até 24 anos), de ambos
0s sexos, portadores de deficiéncia fisica e mental.

Servigos: Abrigo, atividades fisioterapicas, recreacdo e assisténcia de sadde, odon-
tologica, escola especializada, equoterapia.

Movimento de Reintegracdo do Hanseniano - NORHAN
Endereco: AV. Sete de Setembro, 202, 3° andar, salas 308 e 309 — Ed. Adolfo
Basbaum — Centro (Salvador — BA)
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Tel.: (71) 322-4158

Clientela: Criancas e adolescentes de 0 a 18 anos (e adultos), de ambos os sexos,
portadores de hanseniase.

Servicos: Internamento e assisténcia médica.

Nucleo Assistencial para Pessoas com Cancer - NASPEC

Endereco: Rua Simdes Filho, 32 — Boca do Rio (Salvador — BA)

Tel.: 971) 362-4391/ 362-8633 (fax)

Clientela: Criangas e adolescentes de 12 a 18 anos ( e adultos) de ambos os sexos,
carentes, portadores de cancer, oriundos da periferia e do interior do Estado da
Bahia.

Servicos: Casa de apoio, alimentagdo, medicacdo, vestuario, assisténcia médica com
psicélogo, musicoterapeuta, fisioterapeuta, oncologista, ortopedista e anestesista.

Nucleo de Assisténcia a Crianca com Cancer - NACC

Endereco: Rua do Jenipapeiro, 31 — Sadde (Salvador — BA)

Tel.: (71)322-4198

Clientela: Criancas e adolescentes de 0 a 18 anos, de ambos os sexos, portadores
de cancer, vindos do interior do Estado da Bahia.

Servicos: Hospedagem, doagdo de cestas basicas, passagem, apoio sécio-pedagd-
gico necessario para o tratamento oncolégico.

Obras Sociais Irmd Dulce — Centro de Reabilitagdo e Prevencdo de Deficiéncias - CRPD
Endereco: Av. Dendezeiros, 161 —Roma (Salvador — BA)

Tel.: (71) 310-1181 / 310-1180

Clientela: Criangas e adolescentes de 0 a 17 anos (e adultos até 42 anos) de ambos
0s sexos, portadores de deficiéncia motora.

Servicos: Internato, prevencao, estimulacdo precoce em bebés de 0 a 3 anos, servico
médico, odontolégico e reabilitagdo.

Oficina Pedagégica Vitor Soares

Endereco: Praca General Osério, 101 — Ribeira (Salvador — BA)

Tel.: (71) 312-9312/312-2382/313-2593 (fax)

Clientela: Adolescentes a partir de 14 anos ( e adultos) do sexo masculino, porta-
dores de deficiéncia auditiva, mental e mltipla.

Servicos: Oficinas pedagégicas.
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Sociedade Pestalozzi da Bahia

Endereco: Av. Beira Mar, 263 — Itapagipe (Salvador — BA)

Tel.: (71) 312-1254

Clientela: Criangas e adolescentes de 05 a 18 anos ( e adultos), de ambos os sexos,
portadores de deficiéncia mental.

Servicos: Escola especializada, servigo social, médico, danca, educacdo fisica,
terapia ocupacional, atendimento psicopedagégico, fonoaudiolégico e psicolégico.

Vida Brasil — Valorizacdo do Individuo e Desenvolvimento Ativo

Endereco: Rua Gamboa de Cima, 02 — Aflitos — Centro (Salvador — BA)

Tel.: (71) 337-1067 / 337-0811 (fax)

Clientela: Criangas e adolescentes de 05 a 18 anos ( e adultos), de ambos os sexos,
portadores de deficiéncia em geral.

Servigos: Oficina ortopédica, treinamento com barreiras arquitetonicas, oficina de
instrumento musical.
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ENDERECOS ELETRONICOS

CYTOGENETIC RESOURCES
http://www.kumc.edu//gec/geneinfo.html
Assunto: Dados de Citogenética Humana e Imagens Citogenéticas

DNA FROM THE BEGINNING (DNA DESDE 0 INICIO)
http://vector.cshl.org/dnaftb/
Assunto: llustragdes, imagens e animagdes.

FAPESP
http://www.fapesp.br
Assuntos: Bioinformatica, Projeto Genoma e Gendmica

GENETICS GLOSSARY
http://www.nhgri.nih.gov/dir/vip/glossary/illustration/sky.html
Assunto: Glossario llustrado de Genética

HEALTH LINKS
http:// healthlinks.washington.edu
Assunto: Genética Clinica e Basica

MARCH OF DIMES
http://modimes.org
Assunto: Pesquisa sobre Defeitos Congénitos

PUBLIC HUMAN DISEASES
http://www.hgmp.mrc.ac.uk
Assunto: Doengas Humanas Hereditarias e Grupos de Apoio.

THE INSTITUTE FOR GENOMIC RESEARCH (INSTITUTO DE PESQUISA
GENOMICA)

http://gnn.tigr.org/main.shtml

Assunto: Surgimento da Genética ao Genoma Humano
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