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Resumo 

A Síndrome X-Frágil é uma doença genética hereditária causada pela mutação no gene FMR1 

no cromossoma X, responsável pela deficiência intelectual. Esta síndrome é caraterizada por 

diversas manifestações fenotípicas que envolvem a presença de alterações nos domínios 

cognitivo (incluindo as funções executivas), linguístico, comportamental, motor e sensorial, 

associadas muitas vezes a Perturbações do Neurodesenvolvimento. Objetivo: o presente estudo 

pretendeu contribuir para uma visão mais abrangente do funcionamento executivo na Síndrome 

X-Frágil e do impacto das comorbilidades associadas, por intermédio de uma metodologia de 

avaliação indireta do comportamento executivo. Metodologia: o Inventário Comportamental de 

Avaliação das Funções Executivas versão para Pais (ICAFE-P) foi preenchido numa versão 

online por 28 pais/cuidadores de crianças e adolescentes com Síndrome X-Frágil com idades 

compreendidas entre os 7 e os 18 anos. Para o efeito de tratamento de dados, recorreu-se à 

análise percentual e estatística das respostas parentais. Resultados: a amostra apresentou um 

perfil clínico de gravidade moderada, com comorbilidades associadas nomeadamente em 

termos das dificuldades de aprendizagem. Do ponto de vista das funções executivas, as 

respostas parentais revelaram que a escala mais significativamente prejudicada foi a escala de 

Memória de Trabalho e a escala menos prejudicada foi a escala de Organização de Materiais. 

O Índice de Metacognição foi o mais prejudicado em termos globais, enquanto o Índice de 

Regulação Comportamental foi o mais significativamente prejudicado em termos da influência 

da gravidade clínica do diagnóstico Síndrome X-Frágil. A idade não demonstrou influenciar 

significativamente o perfil executivo. Relativamente às comorbilidades associadas, apenas a 

Perturbação do Desenvolvimento Intelectual apresentou diferenças estatisticamente 

significativas entre os subgrupos Síndrome X-Frágil em termos metacognitivos. Conclusões: 

com base nos resultados obtidos, foi possível estabelecer uma nova visão acerca dos pontos 

fortes e fracos do perfil executivo da Síndrome X-Frágil na população portuguesa, com a 

utilização de avaliação indireta. A escala de Memória de Trabalho foi a mais prejudicada em 

termos das dificuldades no foco atencional e na manutenção da atenção durante o período de 

tempo necessário para o término da tarefa, associadas a atrasos do neurodesenvolvimento 

específicos da própria síndrome. As escalas de Monitorização, Planeamento e Alternância 

foram igualmente evidenciadas pelos pais/cuidadores como mais prejudicadas, mas não a escala 

de Inibição como esperado. A escala de Organização de Materiais foi a menos prejudicada, 

provavelmente devido à intervenção frequente em contexto familiar. Nos índices clínicos, o 

Índice de Metacognição revelou ser o mais prejudicado globalmente, possivelmente devido à 
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forte associação desta síndrome com a deficiência intelectual. No entanto, o Índice de 

Regulação Comportamental mostrou-se mais suscetível a alterações que variam de acordo com 

a gravidade clínica da Síndrome X-Frágil, uma vez que quanto maior a gravidade do 

diagnóstico clínico, maiores as manifestações fenotípicas cognitivas e comportamentais 

associadas. No âmbito do impacto das comorbilidades, verificou-se que a presença de 

Perturbação do Desenvolvimento Intelectual interferiu significativamente nas funções 

executivas. Nas restantes comorbilidades analisadas, a presença de Perturbação de 

Hiperatividade/Défice de Atenção e de Perturbação do Espectro do Autismo não interferiram 

significativamente nas funções executivas da Síndrome X-Frágil, sendo que a sua influência 

poderá estar potencialmente associada aos critérios de diagnóstico que as definem e que se 

manifestam nos quadros fenotípicos desta síndrome que não justificam os défices executivos. 

Palavras-Chave: Síndrome X-Frágil; Funções Executivas; ICAFE-P 
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Abstract 

Fragile X Syndrome is an inherited genetic disorder caused by a mutation in the FMR1 gene on 

the X chromosome, responsible for intellectual disability. This syndrome is characterized by 

several phenotypic manifestations that involve the presence of alterations in the cognitive 

(including executive functions), linguistic, behavioral, motor and sensory domains, associated 

with Neurodevelopmental Disorders Objective: this study intended to contribute to a broader 

view of executive functioning in Fragile X Syndrome and its associated comorbidities, through 

an indirect assessment methodology of executive behavior. Methodology: the Behavioral 

Assessment of Executive Functions Inventory for Parents (ICAFE-P) was completed in an 

online version by 28 parents/caregivers of children and adolescents with Fragile X Syndrome 

aged between 7 and 18 years. For the purpose of data treatment, we used the percentagem and 

statistical analysis of parental responses. Results: the sample presented a clinical profile of 

moderate severity, with associated comorbilities namely in terms of learning difficulties. From 

the standpoint of executive functions, parental responses revealed that the most significantly 

impaired scale was the Working Memory scale and the least impaired scale was the Material 

Organization scale. The Metacognitive Index was the most impaired overall, while the 

Behavioral Regulation Index was the most significantly impaired in terms of the influence of 

the clinical severity of the Fragile X Syndrome diagnosis. Age has not been shown to 

significantly influence the executive profile. Regarding the associated comorbidities, only 

Intellectual Development Disorder showed statistically significant differences between the 

Fragile X Syndrome sobgroups. Conclusions: based on the results obtained, it was possible to 

establish a new vision about the strenghts and weaknesses of the executive profile of the Fragile 

X Syndrome in portuguese population, using indirect assessment. The Working Memory scale 

was the most impaired in terms of difficulties in focusing attention and maintaining attention 

during the period of time necessary to complete the task, associated with neurodevelopmental 

delays specific to the syndrome itself. The Monitor, Planning and Alternation scales were also 

evidenced by parents/caregivers as more impaired, but not the Inhibition scale as expected. The 

Material Organization scale was the least affected, possibly due to frequente intervention in the 

family context. In the clinical indexes, the Metacognition Index proved to be the most impaired 

globally, possibly due the strong association of this syndrome with intelectual disability. 

However, the Behavioral Regulation Index proved to be more susceptible to changes that vary 

according to the clinical severity of Fragile X Syndrome, since the greater the severity of 

clinical diagnosis, the greater the associated cognitive and behavioral phenotypic 
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manifestations. In terms of the impact of comorbidities, it was found that the presence of 

Intellectual Developmental Disorder significantly interferes with executive functions. In the 

remaining comorbidities analyzed, the presence of Attention Deficit/Hyperactivity Disorder 

and Autism Spectrum Disorder did not significantly interfere in the executive functions of 

Fragile X Syndrome, and their influence could potentially be associated with the diagnostic 

criteria that define them and their manifested in phenotypic pictures of this syndrome that do 

not justify executive deficits. 

Keywords: Fragile X Syndrome; Executive Functions; ICAFE-P 
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1. Introdução 

As funções executivas são definidas por um conjunto de processos mentais “top-down” 

envolvidos no comportamento orientado a objetivos, que se diferenciam pela sua complexidade 

mental, e que estão intimamente relacionadas com o desenvolvimento e maturação do córtex 

pré-frontal (Cardoso et al., 2016; Diamond, 2013). Os défices associados ao funcionamento 

executivo são comumente evidenciados nas Perturbações do Neurodesenvolvimento e que 

fornecem pistas para a compreensão das síndromes genéticas associadas à deficiência 

intelectual, como é o caso da Síndrome X-Frágil. 

A Síndrome X-Frágil é uma doença genética, de hereditariedade monogénica de deficiência 

intelectual, que ocorre como o resultado da expansão e repetição atípica dos trinucleotídeos 

CGG (>200 cópias) na região não traduzida do gene FMR1 nos braços do cromossoma X, que 

origina a deficiência ou ausência da proteína FMRP, essencial ao desenvolvimento neural, 

maturação e plasticidade sináptica (Bagni & Zukin, 2019; Niu et al., 2017). Como 

consequência, a Síndrome X-Frágil é acompanhada por diversas comorbilidades fenotípicas 

que surgem durante o desenvolvimento infantil e que dependem do sexo, idade, efeitos 

genéticos e ambientais e variações moleculares (Hagerman et al., 2017). Estas comorbilidades 

fenotípicas abrangem os domínios cognitivo (incluindo as funções executivas), linguístico, 

comportamental, motor e sensorial., que tendem a envolver-se diretamente com manifestações 

associadas a outras Perturbações do Neurodesenvolvimento, tais como a Perturbação do 

Desenvolvimento Intelectual, Perturbação de Hiperatividade/Défice de Atenção e Perturbação 

do Espectro do Autismo (Coleman & Riley, 2020). A presença destas comorbilidades 

associadas ao diagnóstico têm impacto no desenvolvimento global do sujeito com Síndrome X-

Frágil, por esse motivo, é igualmente importante compreender se ao nível do funcionamento 

executivo esse impacto é significativo. 

As alterações do funcionamento executivo estão documentadas na Síndrome X-Frágil como 

manifestações fenotípicas neurocognitivas, sendo que os principais défices são observados nos 

domínios da memória de trabalho, controlo inibitório, flexibilidade cognitiva e planeamento 

(Hooper et al., 2018; Schmitt, Shaffer, Hessl & Erickson, 2019). Contudo, as informações 

obtidas até ao momento demonstradas por intermédio da utilização de medidas de avaliação 

direta, podem apresentar conclusões limitativas relacionadas com a exigência dos instrumentos 

padronizados de avaliação do desempenho (Hooper et al., 2018).  
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Posto isto, o presente estudo visa contribuir para uma nova perspetiva do funcionamento 

executivo na Síndrome X-Frágil na amostra portuguesa, através da utilização de uma medida 

de avaliação indireta, o ICAFE-P, de modo a compreender os défices nos comportamentos 

executivos associados aos contextos do quotidiano (Gioia, Isquith & Roth, 2013). A pertinência 

deste estudo provém da necessidade de estabelecer um perfil executivo caraterizados pelas 

potencialidades e fragilidades da Síndrome X-Frágil do ponto de vista executivo, assim como 

a análise face ao impacto das manifestações fenotípicas ou comorbilidades associadas ao 

diagnóstico.  
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2. Enquadramento Teórico 

 

2.1.Funções Executivas 

2.1.1. Conceitos e Domínios Executivos 

As funções executivas são parte integrante do neurodesenvolvimento cerebral emergente e 

têm como função proporcionar esforços necessários para uma aprendizagem e adaptação bem-

sucedida (Akyurek, 2018). O conceito de funções executivas provém da elaboração de modelos 

concetuais propostos por diversos autores ao longo do tempo, com a intenção de compreender 

a sua natureza complexa.  

Cristofori e colaboradores (2019), definiram alguns dos principais modelos do 

funcionamento executivo mais significativos para a sua evolução concetual: i) Lúria (1973) foi 

o primeiro a definir um modelo do funcionamento executivo, considerando o comportamento 

de resolução de problemas vinculado a uma série de funções executivas principais, constituídas 

pela antecipação, planeamento, execução e automatização, se encontravam dependentes do 

funcionamento do lobo frontal. ii) Stuss e Benson (1986) acrescentaram a este modelo a 

existência de uma estrutura hierárquica dos domínios executivos, sendo que o lobo frontal 

recebe primeiramente a entrada de processos mentais inferiores, tais como a atenção, a 

memória, a linguagem e a perceção, e posteriormente de processos mentais mais complexos. 

iii) Lezak (1995) define as funções executivas como capacidades mentais necessárias para 

formular objetivos, planear e implementar ações específicas para atingir esses mesmos 

objetivos. Por sua vez, estas funções atuam quando os processos associados ao autocontrolo 

dependem de ações cognitivas, nomeadamente, alternar entre conjuntos mentais, inibir 

respostas automáticas irrelevantes e atualizar representações mentais mantidas na memória. iv) 

Sohlberg e Mateer (2001) concetualizaram um modelo executivo que envolve seis componentes 

hierárquicos, sendo eles a iniciação e impulso do sistema cognitivo; inibição da resposta 

automática ou prepotente; persistência do comportamento na execução e conclusão da tarefa; 

organização e sequenciação da informação; pensamento generativo e flexível; e consciência 

comportamental. v) Grafman (2002) através do modelo Structure Event Complex, que consiste 

num conjunto de eventos orientados a objetivos estruturado em sequências, designou o córtex 

pré-frontal (CPF) como responsável pelo armazenamento de informação de forma hierárquica 

que se ativa sob a forma de funções executivas. vi) Por fim, Badre e D’Esposito assim como 

Koechlin e Summerfield (2007), demonstraram através de estudos de lesões cerebrais e 
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utilização de neuroimagem, que o CPF recebe sinais organizados hierarquicamente em 

diferentes áreas frontais funcionalmente especializadas que compreendem o maior 

envolvimento com o funcionamento executivo. 

Com base na evolução crescente das evidências, é possível denominar as funções executivas 

como um conjunto de processos mentais “top-down” necessários para o envolvimento de 

comportamentos orientados a objetivos e que se diferenciam pela sua complexidade mental, 

uma vez que são gradualmente influenciados pelo desenvolvimento e maturação do CPF 

(Cardoso et al., 2016; Diamond, 2013). No que concerne às suas dimensões centrais, estas 

apresentam-se de forma heterogénea e em discordância entre os autores indicados nos estudos 

anteriores, mas também em estudos mais recentes. Verdejo-García e Bechara (2010) indicaram 

que os domínios executivos são constituídos pela memória de trabalho, controlo inibitório, 

flexibilidade cognitiva, planeamento e tomada de decisões. Friedman e Miyake (2012) 

defenderam que os domínios executivos principais são compostos pela atualização, controlo 

inibitório e alternância. 

Tendo em consideração a diversidade das dimensões que o funcionamento executivo pode 

abranger, o modelo da Diamond (2013) foi utilizado no presente estudo como referência para a 

concetualização e explicação dos domínios das funções executivas. Assim, de acordo com 

Diamond (2013), os domínios executivos principais são compostos pelo controlo inibitório, 

memória de trabalho e flexibilidade cognitiva. O controlo inibitório envolve a capacidade de 

controlar a atenção, os comportamentos, os pensamentos e as emoções, de forma a substituir 

fortes predisposições internas ou externas em respostas alternativas mais apropriadas. A 

memória de trabalho envolve a manutenção, manipulação e utilização da informação na mente 

que não se encontra perceptualmente disponível e pode ser diferenciada pelo seu conteúdo 

verbal e não verbal ou visuoespacial. E a flexibilidade cognitiva envolve a capacidade de 

alternar ou modificar as perspetivas espaciais ou interpessoais e ajustar às novas exigências, 

sendo por isso considerada o oposto de rigidez cognitiva.   

As funções executivas principais podem atuar como domínios individuais ou como 

domínios interligados que coexistem entre si (Cardoso et al., 2016; Diamond, 2013). O controlo 

inibitório reforça e potencia a memória de trabalho através da orientação do foco atencional 

num estímulo relevante e contextual, inibindo as distrações internas e externas (Diamond, 

2013). A memória de trabalho promove o mesmo efeito no controlo inibitório através do 

entendimento da relevância da informação armazenada na mente, que permite a posterior 
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orientação do comportamento e a atenuação da probabilidade de erro (Diamond, 2013). Por 

último, a flexibilidade cognitiva também se encontra interligada com o controlo inibitório e 

com a memória de trabalho, uma vez que para a alternância de perspetivas é necessário ocorrer 

a inibição da perspetiva anterior e a ativação e manutenção das informações acerca da nova 

perspetiva (Diamond, 2013). 

Os domínios executivos principais vão promover o desenvolvimento dos domínios 

executivos de ordem superior, sendo eles o planeamento, o raciocínio e a resolução de 

problemas (Diamond, 2013). De acordo com Cristofori e colaboradores (2019), o planeamento 

envolve a capacidade de formulação, avaliação e seleção de ações necessárias para atingir um 

objetivo; o raciocínio permite a formação de conceitos e de criatividade através dos processos 

de generalização e de abstração; e a resolução de problemas envolve trabalhar detalhadamente 

um problema de modo a alcançar a sua solução. O raciocínio e a resolução de problemas 

representam o conceito de inteligência fluída (Diamond, 2013).  

A atenção e o autocontrolo são componentes essenciais para o desenvolvimento e 

maturação do funcionamento executivo, tanto nos seus domínios mais básicos, como nos 

domínios de ordem superior (Akyurek, 2018; Diamond, 2013). A atenção constitui um sistema 

de suporte do controlo de interferência e de execução, através da seleção dos estímulos 

relevantes e inibição dos estímulos distratores, mas também da supressão das representações 

mentais prepotentes (Akyurek, 2018; Diamond, 2013). A sua atuação tem como finalidade o 

armazenamento das aprendizagens e a orientação da interação do sujeito com o meio, podendo 

ser também designada por atenção executiva (Akyurek, 2018; Diamond, 2013). O autocontrolo 

permite a consciencialização sobre os comportamentos e ações intencionais (Akyurek, 2018). 

Este conceito está intimamente ligado com a memória de trabalho e com o controlo inibitório, 

permitindo o acesso consciente à informação armazenada na memória de trabalho, com base na 

atenção, e o direcionamento ou a conversão de respostas comportamentais impulsivas ou 

prematuras em respostas adequadas (Akyurek, 2018; Diamond, 2013). 

As funções executivas podem ainda ser influenciadas por estados emocionais, 

motivacionais e cognitivos observáveis a partir da resposta comportamental (Cardoso et al., 

2016; Diamond, 2013). Neste sentido, são agrupadas em duas categorias denominadas por 

funções executivas “frias” e funções executivas “quentes” (Ardila, 2018). As funções 

executivas “frias” representam respostas comportamentais com base na metacognição, por sua 

vez, associada ao desenvolvimento intelectual, no qual se integram as capacidades executivas 
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de resolução de problemas, abstração, antecipação comportamental, implementação de 

estratégias e memória de trabalho (Ardila, 2018). As funções executivas “quentes” representam 

respostas comportamentais com base na emoção/motivação, que constituem uma ponte entre a 

cognição e a emoção, através do cumprimento de impulsos básicos de acordo com estratégias 

socialmente aceites e, por isso, não incluem necessariamente a componente intelectual (Ardila, 

2018).   

Posto isto, as funções executivas promovem um conjunto complexo e abrangente de 

ferramentas cognitivas e comportamentais essenciais ao desenvolvimento cognitivo, 

psicológico e social; saúde mental e física; sucesso académico e ocupacional; e qualidade de 

vida (Cardoso et al., 2016; Jacobsen, Mello, Kochhann & Fonseca, 2017).  

2.1.2. Neuroanatomia  

As funções executivas estão associadas à maturação do CPF, nomeadamente aos seus 

mecanismos corticais e subcorticais interconectados entre si e que são bastante suscetíveis à 

influência dos fatores biológicos e ambientais (Jacobsen, Mello, Kochhann & Fonseca, 2017). 

O CPF envolve três áreas principais fundamentais para o desenvolvimento do funcionamento 

executivo, sendo elas a região medial, a região dorsolateral e a região orbitofrontal (Cristofori, 

Cohen-Zimerman & Grafman, 2019). Em termos das suas conexões com outras áreas cerebrais, 

o CPF recebe inputs de áreas neocorticais, como áreas parietais e temporais, assim como de 

áreas subcorticais, como o hipocampo, córtex cingulado, substância nigra e tálamo, mais 

precisamente os núcleos mediais e dorsais (Cristofori, Cohen-Zimerman & Grafman, 2019). 

Não só recebe como envia inputs para os núcleos mediais e dorsais do tálamo, amígdala, septo, 

gânglios da base e hipotálamo (Cristofori, Cohen-Zimerman & Grafman, 2019). A substância 

branca desempenha igualmente um papel importante na medida em que é responsável pela 

recuperação e transmissão dos inputs entre as áreas corticais (Cristofori, Cohen-Zimerman & 

Grafman, 2019). 

No que concerne aos domínios executivos principais, as áreas cerebrais mais envolvidas no 

controlo inibitório são a circunvolução frontal inferior direita, nomeadamente o córtex 

dorsolateral e o córtex cingulado, mas também o núcleo subtalâmico que desempenha um papel 

relevante na prevenção de respostas impulsivas ou antecipadas (Diamond, 2013; Cristofori, 

Cohen-Zimerman & Grafman, 2019). Os circuitos neurais mais envolvidos na flexibilidade 

cognitiva centram-se no córtex orbitofrontal, que desempenha um papel crucial na sinalização 

de expetativas dos resultados, assim como na alteração comportamental após uma situação 
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inesperada (Cristofori, Cohen-Zimerman & Grafman, 2019). Estes domínios executivos estão 

associados às emoções/motivações e por esse motivo, a função do CPF consiste igualmente na 

obtenção de uma resposta adequada e adaptativa dos impulsos límbicos (Ardila, 2018). As áreas 

mais envolvidas na memória de trabalho situam-se no córtex dorsolateral e nas áreas límbicas 

do lobo temporal, responsáveis pelo armazenamento e manutenção das representações mentais, 

mas também nas projeções talamocorticais que se encontram conectadas com o lobo parietal, 

com o CPF lateral e com o córtex cingulado, e que são responsáveis pelo processo de mediação 

da informação (Cristofori, Cohen-Zimerman & Grafman, 2019). 

2.1.3. Trajetórias de Desenvolvimento  

O desenvolvimento das funções executivas decorre de forma gradual ao longo do 

desenvolvimento infantil, adolescência e idade adulta e apresenta diferentes trajetórias devido 

às diferenças de maturação das estruturas das regiões frontais e das suas conexões com as 

regiões subcorticais, sendo, por isso, uma das últimas funções mentais a atingir a maturidade 

(Cardoso et al., 2016; Cristofori, Cohen-Zimerman & Grafman, 2019).  

O processo de desenvolvimento das funções executivas tem início com o surgimento dos 

domínios executivos principais, entre os primeiros anos de vida e a infância, e posteriormente, 

os domínios executivos de ordem superior que se estendem até à adolescência (Jacobsen, Mello, 

Kochhann & Fonseca, 2017). Contudo, o desenvolvimento executivo apresenta trajetórias 

individuais e heterogéneas que podem ser explicadas por fatores genéticos e ambientais, tais 

como o sexo, a idade e o neurodesenvolvimento (Cristofori, Cohen-Zimerman & Grafman, 

2019; Jacobsen, Mello, Kochhann & Fonseca, 2017). 

Na trajetória do neurodesenvolvimento típico, as regras básicas do funcionamento 

executivo observam-se desde o primeiro ano de vida, desenvolvendo competências como o 

controlo da atenção, da inibição comportamental e do recurso à memória (Ardila, 2018; 

Cristofori, Cohen-Zimerman & Grafman, 2019; Jacobsen, Mello, Kochhann & Fonseca, 2017). 

As componentes básicas das funções executivas estão continuamente a melhorar e tornam-se 

evidentes nos primeiros três anos de vida (Cardoso et al., 2016; Cristofori, Cohen-Zimerman & 

Grafman, 2019). Assim, a partir dos três anos, as crianças mostram-se capazes de formular e 

utilizar regras mais complexas para a regulação do comportamento, no qual se observam a 

inibição e modificação de comportamentos, maior atenção ao ambiente e a capacidade de 

adaptação a novas situações (Ardila, 2018; Cardoso et al., 2016; Cristofori, Cohen-Zimerman 

& Grafman, 2019). A partir dos seis anos observam-se os períodos de maior evolução das 
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funções executivas, nomeadamente melhorias significativas ao longo do desenvolvimento nos 

domínios da flexibilidade cognitiva, memória de trabalho, controlo inibitório e planeamento 

(Ardila, 2018; Cristofori, Cohen-Zimerman & Grafman, 2019; Jacobsen, Mello, Kochhann & 

Fonseca, 2017). Desta forma, o funcionamento executivo durante a infância revela extrema 

importância no que concerne à capacidade de atenção e motivação que permitem o sucesso 

escolar através da aquisição das competências académicas (Akyurek, 2018).  

O período da adolescência é igualmente marcado por um desenvolvimento significativo das 

funções executivas, no qual os domínios do controlo inibitório, velocidade de processamento, 

memória de trabalho e tomada de decisão atingem particularmente a sua maturidade a partir 

dos 20 anos e que, posteriormente, tendem a melhorar ou a declinar com a idade adulta 

(Cristofori, Cohen-Zimerman & Grafman, 2019; Jacobsen, Mello, Kochhann & Fonseca, 

2017). O declínio do funcionamento executivo está associado a alterações neuroanatómicas no 

cérebro representativas do envelhecimento normal, nomeadamente no hipocampo e regiões pré-

frontais (Cristofori, Cohen-Zimerman & Grafman, 2019). Na adolescência, as funções 

executivas têm um papel crescente ao nível da autonomia e da capacidade de gerir as 

aprendizagens multidimensionais, assim como a capacidade de aprimorar o comportamento 

(Akyurek, 2018). 

2.2.Funções Executivas nas Perturbações do Neurodesenvolvimento 

O neurodesenvolvimento infantil refere-se a um conjunto de competências envolventes na 

interação da criança com o meio, numa perspetiva dinâmica, de acordo com a sua idade, grau 

de maturação, fatores biológicos e estímulos ambientais (Bandeira de Lima et al., 2015). A 

forma como o sujeito se envolve com o ambiente e as respetivas respostas psicomotoras e 

comportamentais observáveis ao longo do seu desenvolvimento, proporcionam pistas 

fundamentais para a compreensão da existência ou ausência de Perturbações do 

Neurodesenvolvimento, que por sua vez, condicionam o seu funcionamento (Bandeira de Lima 

et al., 2015). 

Assim, as Perturbações do Neurodesenvolvimento são de origem multifatorial e surgem 

precocemente no desenvolvimento de forma dinâmica, ou seja, tendem a apresentar uma 

evolução convergente ou divergente com o desenvolvimento típico e a aumentar ou a diminuir 

as comorbilidades com outras perturbações (Bandeira de Lima et al., 2015). Estas são descritas 

como um conjunto de alterações heterogéneas caraterizadas por um atraso na aquisição de 

vários domínios do desenvolvimento motor, linguístico, social, cognitivo, escolar e executivo 



 

18 
 

e alterações significativas nos domínios sensoriais e comportamentais (Bandeira de Lima et al., 

2015; Jeste, 2015). Com isto, representam um amplo grupo de patologias, como é o caso da 

Perturbação do Desenvolvimento Intelectual, Perturbação da Comunicação, Perturbação do 

Espectro do Autismo, Perturbação de Hiperatividade/Défice de Atenção e Perturbação da 

Aprendizagem Específica (APA, 2013).  

As funções executivas surgem nestes quadros clínicos na maioria das vezes associadas a 

défices no desempenho, mas também nos comportamentos adaptativos, que por sua vez, são 

definidos como a capacidade de realizar tarefas ou atividades quotidianas através do potencial 

cognitivo (Jeste, 2015; Kouklari, Tsermentseli & Monkes, 2017).  

2.2.1. Perturbação do Desenvolvimento Intelectual 

A Perturbação do Desenvolvimento Intelectual (PDI) é caraterizada por défices 

significativos no funcionamento intelectual e nos comportamentos adaptativos, que envolvem 

os domínios concetual, social e funcionamento prático (APA, 2013). Os défices observáveis 

são acompanhados por níveis de gravidade ligeiro, moderado, grave ou profundo, que 

representam o nível de comprometimento e consequentemente de capacidade de funcionamento 

e adaptação face aos domínios abrangidos (APA, 2013). No âmbito do funcionamento 

executivo, os défices são visíveis sobretudo em questões relacionadas com a aprendizagem 

associada às capacidades mentais gerais (Danielsson, Henry, Messer & Ronnberg, 2012). Deste 

modo, os défices executivos mais evidenciados são ao nível da memória de trabalho, controlo 

inibitório e planeamento tanto verbal como não verbal, mas também na velocidade de 

processamento (Danielsson, Henry, Messer & Ronnberg, 2012). 

2.2.2. Perturbação da Linguagem 

Na Perturbação da Linguagem (PL) os défices observados dizem respeito à linguagem, fala 

e comunicação (APA, 2013). Neste sentido, as capacidades executivas dependem dos aspetos 

cognitivos da comunicação adquiridos ao longo do desenvolvimento (Marini et al., 2020). Nesta 

perturbação os défices executivos mais evidenciados são na memória de trabalho fonológica, 

erros de distração (controlo inibitório), flexibilidade cognitiva e na capacidade de manutenção 

da atenção sustentada em tarefas verbais (Marini et al., 2020). 

2.2.3. Perturbação do Espectro do Autismo 

Na Perturbação do Espectro do Autismo (PEA) os défices executivos são representativos 

dos critérios de diagnóstico, sendo estes, défices na comunicação e interação social e padrões 

de comportamentos restritos e repetitivos (APA, 2013; Blijd-Hoogewys & Bezemer, 2014). 
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Neste sentido, os domínios executivos mais prejudicados nesta patologia são o controlo 

inibitório (inibição de respostas prepotentes e controlo de interferência), a flexibilidade 

cognitiva (rigidez cognitiva, perseverança às rotinas e comportamentos estereotipados), a 

memória de trabalho (verbal e espacial) e o planeamento (comportamentos adaptativos) 

(Demetriou, DeMayo & Guastella, 2019). 

2.2.4. Perturbação de Hiperatividade/Défice de Atenção 

Na Perturbação de Hiperatividade/Défice de Atenção (PHDA) os défices executivos 

apresentam uma alta prevalência que se manifesta através do comportamento e da cognição 

(Elosúa, Olmo & Contreras, 2017). Esta patologia é caraterizada por padrões de desatenção 

e/ou hiperatividade e impulsividade e pode ser especificada ao nível da sintomatologia mais 

evidenciada, ou seja, predominantemente de desatenção, predominantemente de hiperatividade-

impulsividade ou combinada (APA, 2013). Os domínios executivos que se encontram mais 

prejudicados, de um modo geral, são o controlo inibitório, a flexibilidade cognitiva, a memória 

de trabalho (atualização) e a atenção sustentada e dividida (Elosúa, Olmo & Contreras, 2017). 

Barkley (2016) refere ainda que os domínios executivos prejudicados são responsáveis pelas 

dificuldades visíveis no autocontrolo de ativação, motivação e reconstituição comportamental 

e atencional (Herreras, Ustárroz & Andrés, 2019). 

2.2.5. Perturbação da Aprendizagem Específica 

Na Perturbação da Aprendizagem Específica verificam-se problemas na aprendizagem da 

leitura, escrita e matemática, que por sua vez, são determinantes para o sucesso académico e 

para a inteligência geral (Fadaei et al., 2017). Nas dificuldades de leitura (dislexia) as maiores 

dificuldades executivas são observáveis ao nível da memória de trabalho, flexibilidade 

cognitiva, controlo inibitório, planeamento, atenção seletiva e fluência verbal (Fadaei et al., 

2017; Herreras, Ustárroz & Andrés, 2019). Nas dificuldades de escrita os défices executivos 

observam-se ao nível do planeamento, memória de trabalho, monitorização e organização 

(Herreras, Ustárroz & Andrés, 2019). Por fim, nas dificuldades matemáticas (discalculia) os 

domínios executivos mais prejudicados observam-se ao nível da memória de trabalho, 

flexibilidade cognitiva, controlo inibitório, planeamento, resolução de problemas e atenção 

seletiva (Fadaei et al., 2017; Herreras, Ustárroz & Andrés, 2019). 
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2.3.Síndrome X-Frágil 

2.3.1. Descrição, Prevalência e Causa Genética 

A Síndrome X-Frágil (SXF) é uma doença de origem genética, mais especificamente de 

hereditariedade monogénica de deficiência intelectual, caraterizada por uma sobreposição 

significativa com a Perturbação do Espectro do Autismo (Bagni & Zukin, 2019; Niu et al., 

2017; Razak, Dominick & Erickson, 2020).  

Esta síndrome tem uma prevalência aproximadamente de 1-4000 homens e 1-8000 

mulheres e pode ainda ser distinguida por pré-mutação ou mutação completa, que se relaciona 

com o número de repetições de trinucleotídeos CGG no DNA (Bagni & Zukin, 2019; Hagerman 

et al., 2017). No caso da pré-mutação ocorrem cerca de 55 a 200 cópias ao passo que na mutação 

completa, que corresponde ao fenótipo típico na Síndrome X-Frágil, ocorrem mais de 200 

cópias, sendo que na sua forma típica as cópias são aproximadamente de 5-55 (Hooper et al., 

2018). A transmissão hereditária do alelo, tanto na pré-mutação como na mutação completa, 

advêm da transmissão materna e afeta crianças tanto do sexo masculino, que apresentam 

maiores manifestações clínicas, como do sexo feminino (Hagerman et al., 2017; Hunter et al., 

2014). A transmissão paterna da pré-mutação também pode ocorrer, afetando apenas crianças 

do sexo feminino (Hunter et al., 2014).  

Neste sentido, a Síndrome X-Frágil ocorre como o resultado da expansão e repetição 

atípica de trinucleotídeos CGG (>200 cópias) na região não traduzida do gene FMR1 ao longo 

dos braços do cromossoma X (Fragile X Mental Retardation 1), responsável pela deficiência 

intelectual (Bagni & Zukin, 2019; Janke & Klein-Tasman, 2012; Niu et al., 2017). Esta 

condição origina o silenciamento transcricional e a hipermetilação do gene FMR1 e, 

consequentemente, resulta de uma redução, deficiência ou ausência da proteína FMRP (Fragile 

X Mental Retardation Protein) (Bagni & Zukin, 2019). A FMRP é uma proteína de ligação ao 

RNA com um papel proeminente na regulação do RNA mensageiro nos neurónios pós-

sinápticos, cuja sua expressão ocorre em vários tipos de células de diferentes regiões do cérebro 

e apresenta uma grande influência na plasticidade sináptica e integridade estrutural do cérebro 

(Bagni & Zukin, 2019; Hagerman et al., 2017; Razak, Dominick & Erickson, 2020). A proteína 

FMRP é essencial ao desenvolvimento neural, maturação e plasticidade sináptica e arquitetura 

dendrítica que potenciam as aprendizagens e o desenvolvimento intelectual e que estão 

envolvidas desde o desenvolvimento da poda sináptica (Bagni & Zukin, 2019; Niu et al., 2017; 

Razak, Dominick & Erickson, 2020).   
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2.3.2. Comorbilidades Fenotípicas  

As comorbilidades fenotípicas na Síndrome X-Frágil são variáveis e dependem do sexo, 

da idade, dos efeitos genéticos, das influências ambientais e das variações moleculares, que 

levam a diferenças na produção de FMRP, que por sua vez se relaciona com as capacidades 

cognitivas (Hagerman et al., 2017; Schmitt, Shaffer, Hessl & Erickson, 2019). Relativamente 

ao sexo, a sintomatologia clínica é mais visível no sexo masculino do que no sexo feminino, 

uma vez que se sucede a compensação potencial do outro cromossoma X que não apresenta a 

mutação FMR1 (Quintin et al., 2016; Razak, Dominick & Erickson, 2020). Ao nível da idade, 

comparativamente com sujeitos com um neurodesenvolvimento típico, verifica-se um atraso do 

desenvolvimento global (Quintin et al., 2016) e que, posteriormente, após os 5 anos de idade, 

conduz a uma Perturbação do Desenvolvimento Intelectual (APA, 2013). Por fim, a 

variabilidade dos efeitos genéticos, fatores ambientais e variações moleculares podem estar 

associados à presença de mosaicismo de repetição ou de metilação da produção da proteína 

FMRP (Hagerman et al., 2017). 

Desta forma, as comorbilidades fenotípicas surgem na infância e integram os domínios 

motor e linguístico com sinais mais precoces e antecedentes ao diagnóstico, e os domínios 

cognitivo, comportamental e sensorial (Coleman & Riley, 2020). Ao longo do desenvolvimento 

infantil, é frequente observar-se nos sujeitos com Síndrome X-Frágil um contacto visual e 

interação social desapropriados, hiporresponsividade e hipersensibilidade a estímulos auditivos 

e alterações motoras, como a hipotonia (Coleman & Riley, 2020; Hagerman et al., 2017). 

O domínio da linguagem apresenta-se como o primeiro sinal de défice antes do 

diagnóstico, nomeadamente na produção do discurso e na perseveração da fala, sendo por esse 

motivo, a linguagem recetiva mais forte do que a linguagem expressiva (Coleman & Riley, 

2020; Hagerman et al., 2017). A utilização funcional da linguagem é observada em sujeitos 

com Síndrome X-Frágil, no entanto, são notórios atrasos na linguagem pragmática, como por 

exemplo, a atenção conjunta (Coleman & Riley, 2020). Outras alterações frequentes consistem 

no planeamento oral motor, dispraxia verbal e ecolalia (Coleman & Riley, 2020). 

 O domínio comportamental é marcado por alterações significativas no processamento 

da informação do ambiente, que se relaciona com as reações inapropriadas aos estímulos 

ambientais, atraso no desenvolvimento da linguagem e da cognição e níveis elevados e atípicos 

de ansiedade, que geram nos indivíduos comportamentos auto e hétero agressivos, estereotipias 

motoras, hiperatividade, impulsividade, défices de atenção, alterações de humor e ainda 
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comportamentos semelhantes à Perturbação Obsessivo-Compulsiva (Bagni & Zukin, 2019; 

Coleman & Riley, 2020; Rosot, Franco & Riechi, 2017; Hagerman et al., 2017). Neste domínio, 

a sintomatologia semelhante à Perturbação de Hiperatividade/Défice de Atenção surgem entre 

54% e 59% nos sujeitos com Síndrome X-Frágil, com maior prevalência nos comportamentos 

relativos aos défices de atenção e impulsividade (84%) do que nos comportamentos relativos à 

hiperatividade (66%) (Grefer et al., 2017). 

 O domínio cognitivo está intimamente relacionado com os níveis atípicos da produção 

da proteína FMRP no cérebro, sendo que estes atrasos cognitivos são visíveis essencialmente 

ao nível da deficiência intelectual e das dificuldades de aprendizagem (Coleman & Riley, 

2020). A Perturbação do Desenvolvimento Intelectual não se relaciona com as mutações na 

Síndrome X-Frágil, mas sim com os níveis de FMRP e o grau de metilação do gene FMR1 

(Loesch, Huggins & Hagerman, 2004). Assim, a deficiência intelectual (QI <70) é parte 

integrante desta síndrome e pode variar de acordo com o sexo e com a idade. Assim, é notória 

em cerca de 85% dos sujeitos do sexo masculino e em cerca de 25% dos sujeitos do sexo 

feminino (Coleman & Riley, 2020). Os principais défices cognitivos observados são ao nível 

da memória de curto prazo, raciocínio lógico-verbal, funcionamento executivo e processamento 

visuoespacial e auditivo (Coleman & Riley, 2020; Rosot, Franco & Riechi, 2017; Huddleston, 

Visootsak & Sherman, 2014). Segundo Coleman e Riley (2020), as principais alterações 

cognitivas estão em consonância com as etapas do desenvolvimento em determinada faixa 

etária dos sujeitos. Em crianças com idade pré-escolar, os défices cognitivos verificam-se nas 

dificuldades de aprendizagens lúdicas, no jogo simbólico e nas competências de linguagem. 

Em crianças com idade escolar, os principais défices cognitivos são notórios ao nível do 

processamento visual e auditivo, motricidade fina e funcionamento executivo. E por fim, em 

adolescentes, os défices cognitivos são principalmente visíveis ao nível do QI devido à 

divergência com a idade, mas são mantidos os comportamentos adaptativos, que por sua vez 

não estão associados à regressão cognitiva, mas sim ao funcionamento executivo.  

 As alterações no domínio sensorial provêm da disfunção do processamento e 

hiperexcitabilidade dos estímulos sensoriais presentes nesta síndrome genética (Bagni & Zukin, 

2019; Coleman & Riley, 2020; Hagerman et al., 2017). Esta disfunção no processamento dos 

estímulos é observada tanto a nível dos estímulos mais básicos, como de estímulos mais 

complexos, causando uma disfuncionalidade em vários domínios associados (Coleman & 

Riley, 2020). O défice no processamento visual e auditivo provoca o evitamento dos mesmos e 

dificulta o contacto visual e as interações sociais adequadas, assim como o défice no 
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processamento tátil e o consequente evitamento leva às dificuldades no desenvolvimento da 

motricidade fina (Coleman & Riley, 2020). Os défices no processamento vestibular e 

propriocetivo levam às dificuldades de coordenação motora de forma mais global (Coleman & 

Riley, 2020). 

Em sujeitos com níveis mais graves de Síndrome X-Frágil, as manifestações integram 

comportamentos auto e hétero agressivos, estereotipias (hand flapping), deficiência intelectual 

acentuada e sem linguagem verbal (Bagni & Zukin, 2019).  

As manifestações fenotípicas descritas estão associadas a alterações da morfologia 

cerebral visível na Síndrome X-Frágil, sobretudo na dilatação dos ventrículos cerebrais, 

redução do tamanho da circunvolução temporal superior e do volume do vérmis e da amígdala 

e aumento significativo do hipocampo e do núcleo caudado (Rosot, Franco & Riechi, 2017; 

Lee, Martin, Berry-Kravis & Losh, 2016). Além destas, podem ainda surgir características 

físicas mais comumente observadas no sexo masculino, que provêm da displasia do tecido 

conjuntivo associado às fibras de elastina (Coleman & Riley, 2020; Hagerman et al., 2017).  

2.3.3. Comorbilidade de Perturbação do Espectro do Autismo 

A Síndrome X-Frágil surge frequentemente associada a características da Perturbação 

do Espectro do Autismo e que estão presentes desde o início do desenvolvimento infantil (Niu 

et al., 2017). Estas características dizem respeito a comportamentos provenientes dos critérios 

de diagnóstico da Perturbação do Espectro do Autismo, tais como estereotipias motoras, 

evitamento do contacto visual e discurso perseverativo (Niu et al., 2017). Os sintomas da 

Perturbação do Espectro do Autismo surgem como um subfenótipo na Síndrome X-Frágil em 

cerca de 40% a 60% dos sujeitos do sexo masculino e apresentam um impacto significativo na 

Síndrome X-Frágil, na medida em que aumentam a gravidade dos sintomas clínicos (Bagni & 

Zukin, 2019; Niu et al., 2017).  

Estudos de neuroimagem reforçam que a sobreposição de sintomas da Perturbação do 

Espectro do Autismo na Síndrome X-Frágil representam a existência de mecanismos neurais e 

cognitivos partilhados nas redes biológicas dos genes afetados, presumivelmente nas sinapses 

e nos níveis de FMRP no cérebro em desenvolvimento que prejudicam as conexões cerebrais 

(Bagni e Zukin, 2019; McDuffie, Thurman, Hagerman & Abbeduto, 2015).  

 Na Síndrome X-Frágil com o subfenótipo de Perturbação do Espectro do Autismo 

apresenta prejuízos mais graves na comunicação e interações sociais, nos comportamentos 
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repetitivos e agressivos, nas competências cognitivas, na linguagem expressiva e recetiva, e nos 

níveis de ansiedade, comparativamente à Síndrome X-Frágil sem o subfenótipo de Perturbação 

do Espectro do Autismo (Abbeduto, McDuffie & Thurman, 2014; Niu et al., 2017). Ao 

comparar a Síndrome X-Frágil com o subfenótipo de Perturbação do Espectro do Autismo com 

a Perturbação do Espectro do Autismo não sindrómico, de acordo com a combinação de 

gravidade de sintomas, verifica-se que os défices que representam os sintomas são parcialmente 

diferentes na Síndrome X-Frágil e na Perturbação do Espectro do Autismo não sindrómico 

(Abbeduto, McDuffie & Thurman, 2014). Assim, a Síndrome X-Frágil com o subfenótipo de 

Perturbação do Espectro do Autismo apresenta sintomatologia menos grave, nomeadamente na 

autonomia ao nível das atividades de vida diárias, na reciprocidade, na comunicação e na 

atenção conjunta, mesmo com a presença de sintomatologia ansiosa, uma vez que têm 

motivação para interagir socialmente, contrariamente com o que se observa na Perturbação do 

Espectro do Autismo não sindrómico (McDuffie, Thurman, Hagerman & Abbeduto, 2015; Niu 

et al., 2017). Contudo, apresentam sintomatologia mais grave no que concerne aos 

comportamentos repetitivos e interesses restritos e QI não verbal (McDuffie, Thurman, 

Hagerman & Abbeduto, 2015).  

2.4.Funções Executivas na Síndrome X-Frágil 

O perfil executivo na Síndrome X-Frágil encontra-se pouco evidenciado e carece de 

mais investigação, principalmente em sujeitos do sexo masculino, uma vez que apresentam 

défices mais prejudiciais do que o sexo feminino (Huddleston, Visootsak & Sherman, 2014). A 

proteína FMRP é expressa nas regiões frontais do cérebro, onde se desenvolvem igualmente as 

funções executivas, sendo este fator importante na medida em que se devem considerar como 

expressões fenotípicas neurocognitivas da Síndrome X-Frágil (Hooper et al., 2018). Por esse 

motivo, a literatura referente aos défices executivos nesta síndrome fornece algumas pistas, 

nomeadamente dos domínios principais, tais como a memória de trabalho, controlo inibitório, 

flexibilidade cognitiva e atenção, que se encontram interconectadas entre si. 

A memória é o domínio cognitivo mais estudado nesta síndrome e o que se encontra 

mais prejudicado de um ponto de vista geral, mas mais significativamente ao nível da memória 

de curto prazo e da memória de trabalho, tanto verbal como visuoespacial (Lanfranchi, 

Cornoldi, Drigo & Vianello, 2009). No que concerne à memória de trabalho, ao longo do 

desenvolvimento é notório uma lacuna crescente na capacidade de reter a informação para gerar 

uma resposta adequada, assim como nos processos de controlo da atenção e ainda na capacidade 

de realizar este processo em simultâneo (Cornish, 2013). Assim, o desenvolvimento desta 
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capacidade apresenta-se como estático, com maiores dificuldades ao nível da informação 

abstrata e do loop fonológico (Cornish, 2013; Lanfranchi, Cornoldi, Drigo & Vianello, 2009).  

O controlo inibitório é o domínio que se encontra mais comprometido do ponto de vista 

do funcionamento executivo, uma vez que se sobrepõe a caraterísticas especificas associadas 

ao fenótipo da Síndrome X-Frágil (Huddleston, Visootsak & Sherman, 2014). Este défice mais 

acentuado tem na sua origem o desequilíbrio significativo excitatório/inibitório dos neurónios, 

devido à expressão diminuída no recetor GABAA no hipocampo e nas correntes pós-sinápticas 

da amígdala e, consequentemente, a hiperexcitabilidade nos interneurónios que carecem da 

proteína FMRP (Bagni & Zukin, 2019; Huddleston, Visootsak & Sherman, 2014). 

A flexibilidade cognitiva, ou também descrita como alternância, é documentada 

igualmente como uma fraqueza nesta síndrome e está intimamente relacionada com os 

domínios da memória de trabalho e do controlo inibitório. Desta forma, verificam-se défices 

associados à incapacidade de discriminar os estímulos; dificuldades face ao foco atencional 

num determinado estímulo e consequente manutenção da informação (memória de trabalho); e 

dificuldades de inibição da resposta e comportamentos perseverantes (controlo inibitório) (Van 

der Molen et al., 2012). Estas dificuldades estão associadas a evidências eletrocorticais e 

neuroanatómicas, que indicam uma reação exagerada face à perceção dos estímulos sensoriais, 

assim como uma disfunção nas redes neurais do circuito cerebral frontoestriatal, que por sua 

vez, é responsável pela discriminação de estímulos e alternância do foco atencional (Van der 

Molen et al., 2012). 

 Ao nível do perfil executivo Wilding e colaboradores (2002) designaram um dos 

primeiros padrões de défices executivos na Síndrome X-Frágil e a sua importância na 

discriminação das outras síndromes genéticas. Com isto, destacaram défices específicos na 

atenção, no controlo inibitório e na flexibilidade cognitiva como componentes chave para a 

explicação dos erros de perseveração e da inibição comportamental no desempenho. Contudo, 

o domínio do controlo inibitório é apresentado como o mais comprometido, sendo esta 

síndrome designada pelos autores como “síndrome da inibição” (Wilding, Cornish & Munir, 

2002). Segundo Munir e Cornish (in Wilding, Cornish & Munir, 2002), o comprometimento 

neste domínio resulta de maiores dificuldades no planeamento e organização da procura da 

informação, na capacidade de alternar o foco atencional de um conceito para outro e no atraso 

na inibição das respostas irrelevantes (Wilding, Cornish & Munir, 2002).  
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Mais tarde, Hooper e colaboradores (2008), através de medidas de avaliação diretas, 

divulgaram informações relevantes acerca do perfil executivo em sujeitos do sexo masculino 

com Síndrome X-Frágil, do ponto de vista longitudinal, com base na análise dos domínios do 

controlo inibitório, memória de trabalho, flexibilidade cognitiva, planeamento e velocidade de 

processamento, comparativamente com sujeito com um neurodesenvolvimento típico. Assim, 

os autores indicaram que os domínios do controlo inibitório, memória de trabalho, flexibilidade 

cognitiva e planeamento podem representar défices significativos ao longo do tempo face à 

capacidade de resolução de problemas, implementação de estratégias e em situações sociais e 

de aprendizagem. A velocidade de processamento foi o domínio executivo que não representou 

alterações significativas comparativamente a sujeitos do grupo típico.  

Os estudos acerca do perfil executivo na Síndrome X-Frágil são recentes, o que 

demonstra um interesse crescente ao nível da procura de respostas mais concretas acerca deste 

construto e da sua funcionalidade. Hooper e colaboradores (2018), realizaram um estudo 

longitudinal com base no seu estudo anterior, do perfil executivo em sujeitos do sexo masculino 

com Síndrome X-Frágil comparativamente a sujeitos com um neurodesenvolvimento típico, 

considerando a presença do subfenótipo de Perturbação do Espectro do Autismo. Deste modo, 

a Síndrome X-Frágil apresentou maiores défices executivos nos domínios do controlo 

inibitório, atenção, flexibilidade cognitiva, memória de trabalho, planeamento e regulação 

comportamental comparativamente com a idade mental do grupo com um 

neurodesenvolvimento típico. Comparativamente com o subfenótipo de Perturbação do 

Espectro do Autismo, a Síndrome X-Frágil obteve ganhos mais rápidos e significativos nos 

domínios da memória de trabalho auditiva, flexibilidade cognitiva e velocidade de 

processamento. Um outro estudo de revisão sistemática realizado por Schmitt e colaboradores 

(2019) revelou ser de extrema importância para a condução do presente estudo, através da 

contribuição de informações consideráveis e abrangentes na literatura ao longo do tempo acerca 

das funções executivas na Síndrome X-Frágil. Na sua revisão, os autores demonstraram que as 

funções executivas surgem como deficitárias na Síndrome X-Frágil devido à interrupção do 

circuito frontal-estriado-parietal-cerebelo causada pelo défice na proteína FMRP. Esta 

circunstância leva a que o perfil executivo seja marcado por limitações evidentes nos domínios 

da memória de trabalho, controlo inibitório, flexibilidade cognitiva, atenção, planeamento e 

velocidade de processamento. A memória de trabalho encontra-se prejudicada tanto na 

componente verbal como não verbal e o seu desempenho demonstrou ser dependente da carga 

cognitiva exigida, ou seja, à medida que a quantidade de informação aumenta maiores as 



 

27 
 

dificuldades demonstradas neste domínio. Os défices no domínio do controlo inibitório foram 

destacados ao nível das repostas comportamentais prepotentes e do controlo de interferência do 

distrator comparativamente com grupos normativos de idade mental e idade cronológica desde 

a idade pré-escolar até à idade adulta. A flexibilidade cognitiva encontra-se comprometida ao 

longo do desenvolvimento infantil, embora se observe uma redução nas taxas de erro com o 

aumento da idade mental. Neste domínio executivo as respostas preservativas são mais 

acentuadas quando as demandas cognitivas são mais baixas, enquanto os erros de distração e 

de perseveração são mais acentuados quando as demandas cognitivas são mais altas. No 

domínio da atenção são evidenciadas dificuldades nas vertentes da atenção sustentada e 

seletiva, nas suas componentes auditivas e visuais, face à manutenção da atenção por períodos 

longos de tempos para a aquisição de um objetivo comportamental e ao desvio do 

comportamento e da atenção na ausência de reforço. O planeamento encontra-se prejudicado 

em termos das dificuldades de implementação de estratégias de planeamento e de resolução de 

problemas complexos. Por fim, a velocidade de processamento, considerada nesta revisão como 

um domínio executivo, encontra-se igualmente prejudicado ao nível dos tempos de reação mais 

longos comparativamente com o grupo normativo da mesma idade cronológica, mas não da 

mesma idade mental. Apesar das notáveis informações recolhidas nesta revisão acerca dos 

défices executivos na Síndrome X-Frágil, os autores consideraram que seria importante 

esclarecer de forma mais consistente os pontos fortes e os pontos fracos do desempenho entre 

os domínios do funcionamento executivo, possibilitando assim, o desenvolvimento de novas 

abordagens nesta área. 

Os estudos neuropsicológicos no âmbito da avaliação do funcionamento executivo na 

Síndrome X-Frágil utilizam frequentemente medidas de avaliação direta que permitem 

compreender a natureza dos défices executivos em todos os domínios associados ao impacto da 

deficiência intelectual (Lee, Martin, Berry-Kravis & Losh, 2016; Schmitt, Shaffer, Hessl & 

Erickson, 2019). No entanto, apresentam desvantagens no processo de execução, uma vez que 

se verificam dificuldades significativas no término das tarefas propostas (Hooper et al., 2018). 

Por esse motivo, o presente estudo utiliza uma metodologia de avaliação indireta de avaliação 

das funções executivas em crianças e adolescentes com Síndrome X-Frágil. As medidas de 

avaliação indireta têm como finalidade prever o comportamento relacionado com o 

funcionamento executivo e a sua aplicabilidade na tomada de decisões integradas e 

multidimensionais exigidas em contextos da vida real e, por esse motivo, a sua utilização pode 

ser mais vantajosa para a obtenção de respostas (Gioia, Isquith & Roth, 2013). Além desta 
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questão, destacam de forma mais objetiva o desempenho e os défices executivos mais 

específicos da própria Síndrome X-Frágil e os que provêm das comorbilidades associadas 

(Schmitt, Shaffer, Hessl & Erickson, 2019). 
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3. Problema de Estudo 

Conforme é observado através da pesquisa de literatura, existe pouca informação acerca do 

funcionamento executivo em crianças e adolescentes com Síndrome X-Frágil com a utilização 

de medidas de avaliação indireta, que nos permite compreender com maior eficiência a relação 

entre o funcionamento executivo e os comportamentos em contextos de vida real deste grupo 

clínico. Desta forma, o presente estudo provém da necessidade de identificar e de estabelecer 

um perfil executivo em crianças e adolescentes do sexo masculino com Síndrome X-Frágil, 

através da aplicação do Inventário Comportamental de Avaliação das Funções Executivas 

(ICAFE-P) aos pais/cuidadores (Rodrigues, Pereira, Teixeira e Aires, 2015). Com isto, 

pretende-se contribuir com novas informações acrescidas nos estudos internacionais realizados 

até ao momento sobre as funções executivas na Síndrome X-Frágil, mas principalmente 

contribuir com informações pioneiras na população portuguesa com base nas informações 

parentais e não do diagnóstico médico. 

A amostra Síndrome X-Frágil foca particularmente crianças e adolescentes do sexo 

masculino, de forma a homogeneizar a amostra e pelo facto de carecerem de mais estudos a 

respeito do funcionamento executivo, devido aos desafios inerentes ao seu funcionamento e à 

aplicação de medidas de avaliação direta (Rosot, Franco & Riechi, 2017; Hooper et al., 2018). 

As dificuldades na aplicação de instrumentos padronizados de avaliação do desempenho são 

referidas como pouco adequadas, uma vez que se verificam dificuldades por parte dos 

participantes no término das tarefas (Hooper et al., 2018). Neste sentido, a utilização de medidas 

de avaliação indireta pode ser mais vantajosa para a obtenção de respostas face às questões de 

investigação propostas, assim como na especificidade dos pontos fortes e fracos das funções 

executivas na Síndrome X-Frágil e do impacto das suas comorbilidades associadas, que nos 

permite obter mais informações acerca do seu perfil executivo (Schmitt, Shaffer, Hessl & 

Erickson, 2019). No que concerne às comorbilidades, a Síndrome X-Frágil é marcada pela 

presença abrangente de comorbilidades fenotípicas associadas ao diagnóstico (Coleman & 

Riley, 2020). Entre as diversas comorbilidades fenotípicas, as destacadas neste estudo são as 

mais representativas do ponto de vista comportamental e cognitivo, no sentido de compreender 

se interferem de forma significativa nas funções executivas. A Perturbação do 

Desenvolvimento Intelectual envolve défices cognitivos essencialmente em termos do défice 

intelectual e das dificuldades de aprendizagem, com uma prevalência em cerca de 85% dos 

sujeitos do sexo masculino (Coleman & Riley, 2020). A Perturbação de Hiperatividade/Défice 

de Atenção com uma prevalência de sintomas de desatenção e impulsividade em cerca de 84% 
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e de sintomas de hiperatividade em cerca de 66% de sujeitos do sexo masculino (Grefer et al., 

2017). E finalmente a Perturbação do Espectro do Autismo, considerada como um subfenótipo 

na Síndrome X-Frágil em cerca de 40% a 60% dos sujeitos do sexo masculino (Bagni & Zukin, 

2019). 

Posto isto, mediante a informação retirada a partir da análise da literatura, os principais 

objetivos a atingir com a realização deste estudo de investigação seguem a seguinte questão 

orientadora e as respetivas hipóteses:  

Qual o perfil executivo de crianças e adolescentes com Síndrome X-Frágil quando avaliados 

através de metodologia indireta? 

H1 – As escalas de inibição, alternância, memória de trabalho e planeamento 

apresentam valores percentuais mais elevados do que as restantes escalas executivas. 

H2 – A gravidade das comorbilidades associadas ao diagnóstico Síndrome X-Frágil 

interferem significativamente no funcionamento executivo. 

 H2a – Os sujeitos com Síndrome X-Frágil e Perturbação do Desenvolvimento 

Intelectual associada apresentam valores superiores no Índice de Metacognição e nas escalas 

representativas; 

 H2b – Os sujeitos com Síndrome X-Frágil e Perturbação de Hiperatividade/ 

Défice de Atenção associada apresentam valores superiores no Índice de Regulação 

Comportamental e nas escalas representativas; 

 H2c – Os sujeitos com Síndrome X-Frágil e Perturbação do Espectro do Autismo 

associada apresentam valores superiores nos comportamentos executivos globais. 
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4. Metodologia 

 

4.1.Tipo de Estudo 

O presente estudo é transversal e prospetivo e apresenta uma abordagem quantitativa, do 

tipo descritiva e correlacional, entre as variáveis do grupo Síndrome X-Frágil. Deste modo, 

pretende-se primeiramente concretizar uma análise descritiva do perfil clínico e executivo 

mediante os resultados obtidos segundo as respostas parentais no questionário de avaliação e, 

posteriormente, proceder-se à análise dos resultados obtidos no ICAFE-P tendo em 

consideração a gravidade das comorbilidades associadas.   

4.2.População/Amostra 

A amostra deste estudo é constituída por 28 crianças e adolescentes com diagnóstico de 

Síndrome X-Frágil, do sexo masculino e com idades compreendidas entre os 7 e os 18 anos, 

sendo que a média de idades é de 13.18 (13 anos e 2 meses). Em termos da escolaridade, a 

amostra encontra-se maioritariamente a frequentar o 3º ciclo do ensino básico.  

A recolha da amostra foi feita através do preenchimento online do questionário ICAFE-P 

pelos pais/cuidadores, devido às limitações impostas pela pandemia covid-19, que participaram 

voluntariamente após o preenchimento do Consentimento Informado. Este procedimento foi 

realizado sob o conhecimento e o devido acompanhamento no processo de recolha da entidade 

responsável, sendo esta a Associação Portuguesa da Síndrome X-Frágil (APSXF). 

O tipo de amostragem utilizada foi não-probabilística, por conveniência, uma vez que a 

amostra foi selecionada com a finalidade de avaliar particularmente o grupo clínico Síndrome 

X-Frágil e as suas condições clínicas.  

Com isto, a amostra cumpriu os seguintes critérios de inclusão e de exclusão: 

Critérios de Inclusão: 

i. Diagnóstico Síndrome X-Frágil com ou sem comorbilidades associadas; 

ii. Idades compreendidas entre os 6 e os 18 anos; 

iii. Sexo masculino. 
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Critério de Exclusão: 

i. Comorbilidades de gravidade profunda; 

ii. Epilepsia.  

4.3.Instrumento de Recolha de Dados 

Previamente à elaboração do instrumento de avaliação, foi preenchido pelos pais/cuidadores 

um breve questionário sociodemográfico e a identificação do diagnóstico e das comorbilidades 

associadas e do seu nível de gravidade. As questões apresentadas foram ao encontro das 

informações mais relevantes a considerar para a inclusão dos sujeitos na amostra, assim como 

para a caraterização do perfil clínico e comparação das comorbilidades. Neste sentido, as 

questões faziam referência à idade, ciclo de estudos da criança/adolescente, sexo, grau de 

parentesco, habilitações académicas (pais/cuidadores) e a presença ou ausência de diagnóstico 

Síndrome X-Frágil e das comorbilidades associadas, sendo elas a Perturbação do Espectro do 

Autismo, Perturbação do Desenvolvimento Intelectual, Perturbação de Hiperatividade e Défice 

de Atenção, Perturbação da Linguagem, Perturbação da Aprendizagem e Epilepsia. O nível 

mais específico de gravidade do diagnóstico principal e das comorbilidades associadas foi 

igualmente solicitado caso fosse do conhecimento dos pais/cuidadores, no qual a classificação 

atribuída foi apresentada como não apresenta, ligeiro, moderado, grave e profundo. 

O instrumento utilizado para a recolha de dados, com vista para a caraterização do perfil 

executivo da Síndrome X-Frágil, foi o Inventário Comportamental e Avaliação das Funções 

Executivas versão para Pais (ICAFE-P). Este surge da tradução portuguesa do instrumento 

original Behavior Rating Inventory of Executive Function (BRIEF), desenvolvido por 

neuropsicólogos com o intuito de avaliar o funcionamento executivo em questões direcionadas 

para a expressão comportamental da vida diária em crianças e adolescentes dos 5 aos 18 anos 

(Gioia, Isquith, Guy & Kenworthy, 2000).  

O seu preenchimento é elaborado pelos pais ou pelos professores, com a duração 

aproximada de 10 a 15 minutos, sendo que estas versões constituem expressões 

comportamentais distintas de acordo com o contexto avaliativo da criança e do adolescente 

(Gioia, Isquith, Guy & Kenworthy, 2000). Este instrumento representa um complemento 

importante no que concerne às avaliações do funcionamento executivo, uma vez que auxilia no 

diagnóstico diferencial e pode ser aplicado em crianças e adolescentes com ou sem quadros 

patológicos ao nível neurológico, psiquiátrico e do neurodesenvolvimento (Gioia, Isquith, Guy 

& Kenworthy, 2000). O ICAFE-P surge assim da adaptação e tradução do instrumento original 
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BRIEF para a língua portuguesa, realizada por Ana Rodrigues, Luís Pereira, Inês Teixeira e 

Filipa Aires (2015), da Faculdade de Motricidade Humana – Universidade Técnica de Lisboa. 

O ICAFE-P é constituído por 86 itens integrados em 8 escalas representativas dos domínios 

executivos (Gioia, Isquith, Guy & Kenworthy, 2000): 

i. Inibição - avalia a capacidade de controlo dos impulsos comportamentais;  

ii. Alternância - avalia a capacidade de alternar entre situações, aspetos ou problemas de 

acordo com as demandas ambientais; 

iii. Controlo Emocional - avalia a capacidade de modulação de respostas emocionais; 

iv. Iniciativa - avalia a capacidade de iniciar uma tarefa ou atividade e o pensamento 

espontâneo; 

v. Memória de Trabalho - avalia a capacidade de manter a informação na mente com o 

propósito de completar uma tarefa ou demanda; 

vi.  Planeamento - avalia a capacidade de antecipar futuros eventos, criar/definir metas, 

desenvolver as etapas especificas para atingir objetivos; 

vii.  Organização de Materiais - avalia a capacidade de organização através da manutenção 

do espaço de lazer, trabalho e dos materiais; 

viii. Monitorização - avalia a capacidade de consciencialização do desempenho para garantir 

o cumprimento de metas e da noção do seu comportamento nos outros. 

O ICAFE-P compreende ainda itens adicionais que têm como finalidade a elaboração de 

uma análise mais específica e informativa das dificuldades executivas de grupos clínicos, sendo 

que estes não são inseridos na cotação clínica (Gioia, Isquith, Guy & Kenworthy, 2000). 

As respostas aos itens colocados seguem o formato tipo likert e apresentam-se sob a forma 

de três categorias, sendo elas “Frequentemente”, “Por Vezes” e “Nunca” (Gioia, Isquith, Guy 

& Kenworthy, 2000; Rodrigues, Pereira, Teixeira e Aires, 2015). Os resultados obtidos 

permitem a determinação de duas escalas de validação, que permitem a aferição das respostas 

obtidas, e as escalas clínicas que concedem as respetivas pontuações acerca dos défices 

executivos (Gioia, Isquith, Guy & Kenworthy, 2000). 

As escalas de validação são compostas pela Escala de Inconsistência e pela Escala de 

Negatividade. A Escala de Inconsistência é considerada como aceitável se num total de 10 pares 

pré-definidos, para os quais é calculada a diferença absoluta entre respostas, o somatório for 

igual ou inferior a 7. A Escala de Negatividade é considerada como aceitável se num total de 9 
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itens pré-definidos, 4 ou mais itens forem preenchidos com a opção “Frequentemente” (Gioia, 

Isquith, Guy & Kenworthy, 2000; Rodrigues, Pereira, Teixeira e Aires, 2015). 

As escalas clínicas são representadas sob a forma de índices e são constituídas pelo Índice 

de Regulação Comportamental e pelo Índice de Metacognição. O Índice de Regulação 

Comportamental integra os domínios Inibição, Alternância e Controlo Emocional e o Índice de 

Metacognição integra os domínios Iniciativa, Memória de Trabalho, Organização de Materiais 

e Monitorização. O somatório destes dois índices clínicos origina o Composto Executivo 

Global, que compreende a pontuação global obtida no ICAFE-P (Gioia, Isquith, Guy & 

Kenworthy, 2000). A análise da pontuação obtida em cada um dos índices está relacionada com 

a pontuação total (T) e que, por sua vez, são consideradas com significado clínico quando se 

apresentam valores iguais ou inferiores a 65 (T>65), indicando assim um maior grau de 

disfunção executiva (Gioia, Isquith, Guy & Kenworthy, 2000). No presente estudo não foi 

possível realizar a cotação através da pontuação T, uma vez que o ICAFE-P ainda não se 

encontra validado para a população portuguesa. 

4.4.Procedimento de Recolha de Dados 

A amostra do presente estudo apresenta algumas particularidades que tornam a sua obtenção 

mais limitativa por se tratar de uma doença genética rara. Por esse motivo, procedeu-se de 

imediato ao contacto com a associação responsável por dar apoio a este grupo clínico, sendo 

esta a APSXF, que se mostrou bastante colaborativa e disponível para a participação no estudo. 

Após a aprovação da Comissão de Ética para a Saúde da Universidade, os pais/cuidadores 

das crianças e adolescentes com Síndrome X-Frágil foram contactados por e-mail, sob o 

conhecimento da Diretora da APSXF, que facultou os e-mails dos participantes que se 

enquadravam nos critérios de inclusão do estudo. No corpo do e-mail seguia uma breve nota 

explicativa acerca do objetivo do estudo, assim como o devido questionário a ser preenchido. 

O questionário ICAFE-P foi adaptado para um formulário online através do Google Forms, 

devido às limitações impostas pela pandemia covid-19 e à consequente dificuldade no acesso à 

amostra, que se encontrava dispersa pelo país, no qual se mantiveram todas as questões 

idênticas ao instrumento original. Numa parte inicial, o questionário apresentava uma breve 

nota explicativa acerca do objetivo do estudo e, seguidamente, o Consentimento Informado aos 

pais/cuidadores. Posteriormente à autorização da recolha de dados feita pelos pais/cuidadores, 

eram apresentadas informações relativas aos dados sociodemográfico e aos dados diagnósticos 

das crianças e adolescentes. Após o preenchimento destas informações, eram apresentadas as 
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questões pertencentes ao ICAFE-P, com uma nota explicativa antecedente acerca da sua forma 

de preenchimento. O processo de recolha de dados teve a duração aproximada de 3 meses, entre 

Março e Maio de 2021. 

De uma lista de 36 participantes que cumpriam os requisitos solicitados para a amostra, 

foram adquiridos 32 consentimentos informados e consequentes respostas ao questionário, 

sendo que 4 foram excluídos uma vez que não cumpriam por completo os critérios de inclusão 

(sexo feminino e epilepsia). Assim, a amostra total foi constituída por 28 participantes. 

Em termos de análise das respostas ao questionário, foi tida em conta a pontuação em 

determinada escala executiva, a presença das escalas de Inconsistência e de Negatividade, os 

valores das escalas clínicas de Índice de Regulação Comportamental e Índice de Metacognição, 

assim como o Composto Executivo Global e ainda os itens adicionais. A análise da cotação das 

respostas seguiu um dos princípios do manual original BRIEF (2000), sendo que quanto maior 

a pontuação nas escalas ou índices, maior o défice executivo. 

4.5.Procedimento do Tratamento de Dados 

A análise e o tratamento dos dados recolhidos foi realizada por intermédio da cotação 

percentual das respostas parentais ao ICAFE-P, assim como através do software estatístico 

IBM-SPSS, versão 25.0 para Windows. 

O recurso à análise percentual das respostas parentais foi devido ao facto do ICAFE-P não 

se encontrar até ao momento com valores normativos para a população portuguesa, o que se 

torna uma limitação para a utilização dos valores de cotação das pontuações T. Além deste 

fator, cada uma das 8 escalas clínicas que compõem o instrumento de avaliação apresentam 

números de itens distintos, o que pode induzir em erro no processo de cotação e interpretação 

dos resultados obtidos uma vez que a escala que apresenta maior número de itens será sempre 

a escala com valores mais elevados. Esta situação aplica-se igualmente para os índices. Perante 

este contratempo, procedeu-se ao contacto com a Professora Ana Rodrigues para o 

esclarecimento da forma mais correta de realizar o procedimento de cotação dos resultados, 

sendo assim indicada a análise por percentagens. Deste modo, a análise por percentagens 

consistiu na elaboração de quatro passos: 1) multiplicar o número de itens pelo valor máximo 

da escala (atribuição a todos os itens o valor máximo de 3 pontos); 2) multiplicar o valor 

máximo obtido pelo número de sujeitos da amostra (28 sujeitos); 3) realizar o somatório dos 

valores brutos dos sujeitos obtidos em determinada escala ou índice; 4) fazer uma proporção 

(%) entre o valor bruto e o valor total obtido. 
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Para a análise estatística do estudo foram definidas variáveis dependentes e independentes. 

As variáveis dependentes são constituídas pelos níveis de gravidade do diagnóstico Síndrome 

X-Frágil, assim como dos diagnósticos comórbidos, mas também pelas escalas que compõem 

o instrumento de avaliação e as respetivas escalas clínicas, sendo elas a Inibição, Alternância, 

Controlo Emocional, Iniciativa, Memória de Trabalho, Planeamento, Organização de Materiais, 

Monitorização, Índice de Regulação Comportamental, Índice de Metacognição e Composto 

Executivo Global. As variáveis independentes são representadas pelo diagnóstico de Síndrome 

X-Frágil e pela idade. 

No que concerne à caraterização da amostra, assim como do seu perfil clínico e 

comorbilidades associadas, recorreu-se à análise descritiva das médias e do desvio padrão e à 

análise percentual das variáveis. Para a averiguação das diferenças entre as médias de acordo 

com a gravidade do diagnóstico, procedeu-se ao teste estatístico ANOVA One-Way para as 

variáveis que cumpriam os pressupostos de homogeneidade e ao teste estatístico Kruskal Wallis 

como alternativa não paramétrica para as variáveis que não cumpriam os pressupostos. Na 

análise global do funcionamento executivo por faixas etárias, obtidas através da distribuição 

por percentis, realizou-se de igual forma a análise descritiva das médias e desvio padrão, assim 

como o teste estatístico ANOVA One-Way para a análise da sua significância.  

De modo a responder à Hipótese 1, recorreu-se à análise percentual das respostas parentais, 

assim como à análise descritiva da moda dos itens mais destacados com maior ocorrência de 

comportamentos, com a finalidade de compreender os comportamentos mais evidenciados 

pelos pais/cuidadores nas escalas com valores superiores. Seguidamente, de forma a responder 

à Hipótese 2 foram criados subgrupos para a realização da análise comparativa entre as 

comorbilidades e os resultados do ICAFE-P. Os subgrupos foram assim divididos de acordo 

com o nível de gravidade das comorbilidades pertencentes ao diagnóstico Síndrome X-Frágil, 

sendo que os níveis “Não apresenta” e “Ligeiro” correspondem ao subgrupo SEM 

Comorbilidade e os níveis “Moderado” e “Grave” correspondem ao subgrupo COM 

Comorbilidade. Para a respetiva análise comparativa utilizou-se o Teste T-Student de amostras 

independentes para as variáveis que cumpriam os pressupostos, assim como o Teste de Mann-

Whitney de amostras independentes para as que que não cumpriam os pressupostos.  

Em todas as análises estatísticas utilizadas neste estudo foi atribuído um nível de 

significância de 0.05. 
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4.6.Considerações Éticas 

Os procedimentos éticos para o presente estudo foram tidos em consideração durante toda 

a sua elaboração. Para tal, procedeu-se à comunicação ativa com a APSXF de modo a 

comunicar o ponto de situação do estudo e das respetivas respostas parentais adquiridas, assim 

como de outras informações relevantes dos procedimentos do estudo.  

Os pais/cuidadores que aceitaram participar no estudo através do preenchimento do ICAFE-

P deram o seu consentimento informado. A garantia da confidencialidade e do anonimato das 

crianças e adolescentes foi assegurada através da atribuição de códigos na base de dados, cujas 

respostas foram guardadas num computador protegido por um código que apenas o investigador 

tem acesso. De forma a dar abertura aos pais/cuidadores em caso de esclarecimento de dúvidas 

ou até mesmo de outras informações pertencentes ao estudo de investigação, foi criado um e-

mail específico para esse mesmo efeito.  

Uma vez terminado o estudo de investigação, todos os dados assim como o respetivo e-mail 

serão garantidamente eliminados e posteriormente, a dissertação será enviada aos participantes 

assim como à APSXF. 
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5. Resultados 

Os resultados apresentados foram decorrentes da análise qualitativa e quantitativa das 

respostas segundo a informação parental obtida através do ICAFE-P, com o objetivo de 

descrever o perfil executivo da Síndrome X-Frágil, assim como de responder às hipóteses de 

investigação propostas. 

Neste sentido, primeiramente procedeu-se à caraterização da perceção dos pais/cuidadores 

relativamente ao perfil funcional global da Síndrome X-Frágil e seguidamente à análise mais 

específica do perfil executivo, com base no impacto das comorbilidades no comportamento. De 

notar que os valores mais elevados estão associados a maiores limitações executivas. 

5.1.Análise Global do Perfil Clínico da Síndrome X-Frágil 

De acordo com a informação parental obtida face ao perfil clínico, o grupo clínico Síndrome 

X-Frágil apresentou, na sua generalidade, um perfil clínico de gravidade moderada (Tabela 1).  

 

Tabela 1 - Perfil Clínico Síndrome X-Frágil (N=28) 

 Ligeiro Moderado Grave Profundo 

 N % N % N % N % 

Síndrome X-Frágil 2 7% 16 57% 8 29% 2 7% 
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 Considerando a perceção parental face às comorbilidades do diagnóstico Síndrome X-

Frágil, este foi acompanhado maioritariamente por comorbilidades associadas (89%), que 

incidiram consideravelmente nas dificuldades de aprendizagem e com menor frequência na 

Perturbação do Espectro do Autismo (Tabela 2). 

 

Tabela 2 - Comorbilidades Associadas ao Diagnóstico Síndrome X-Frágil (N=28) 

 Sem 

Comorbilidades 

Com Comorbilidades 

 Ligeiro Moderado Grave Total 

 % % % % % 

Dificuldades de 

Aprendizagem 

11% 4% 29% 57% 89% 

Perturbação de 

Hiperatividade/Défice 

de Atenção 

18% 4% 57% 21% 82% 

Perturbação da 

Linguagem 

18% 29% 57% 18% 82% 

Perturbação do 

Desenvolvimento 

Intelectual 

21% 7% 43% 29% 79% 

Perturbação do 

Espectro do Autismo 

43% 32% 18% 7% 57% 

 

5.2.Análise das Funções Executivas na Síndrome X-Frágil 

Os dados obtidos na análise do perfil executivo da Síndrome X-Frágil (Tabela 3), indicaram 

que de modo global, o funcionamento executivo foi significativamente influenciado pela 

gravidade do diagnóstico clínico, medido através do Composto Executivo Global. Este impacto 

foi observado essencialmente nas escalas de Inibição, Alternância, Controlo Emocional e 

Memória de Trabalho, assim como no Índice de Regulação Comportamental.  
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Tabela 3 – Perfil Executivo Síndrome X-Frágil com base na Gravidade do Diagnóstico 

Clínico (N=28) 

 Ligeiro  

(N=2) 

Moderado 

 (N=16) 

Grave  

(N=8) 

Profundo  

(N=2) 

  

 M(dp) M(dp) M(dp) M(dp) Estatística Sig 

Inibição 11(1) 18(4) 21(5) 24(4) 4.245* .015 

Alternância 13(0) 16(4) 19(4) 20(2) 3.089* .046 

Controlo Emocional 16(0) 19(3) 22(5) 26(3) 3.420* .033 

Iniciativa 14(4) 16(3) 17(2) 20(1) 2.017* .138 

Memória de Trabalho 19(1) 21(4) 24(2) 27(1) 8.303** .040 

Planeamento 24(8) 26(5) 27(5) 31(3) .857* .447 

Organização de Materiais 7(0) 10(4) 9(4) 7(1) .774* .520 

Monitorização 16(6) 17(4) 19(4) 21(2) .824* .494 

       

Índice de Regulação 

Comportamental 

40(1) 53(7) 62(11) 70(10) 6,441* .002 

Índice de Metacognição 80(19) 90(16) 95(11) 105(6) 1.337* .286 

Composto Executivo 

Global 

120(21) 143(22) 158(20) 175(16) 3.307* .037 

*ANOVA One-Way ; **Kruskall Wallis 
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Em relação às diferenças do perfil executivo por faixas etárias, os sujeitos com 

Síndrome X-Frágil situados na faixa etária entre o 7 e os 10 anos, apresentaram valores 

superiores do ponto de vista executivo global. Contudo, a idade não demonstrou ser um 

fator significativo na incidência de défices executivos (Tabela 4).  

 

Tabela 4 - Valor Total do ICAFE-P por Faixas Etárias (N=28) 

 Faixas Etárias   

 7-10 

 (N=9) 

11-15 

 (N=8) 

16-18  

(N=11) 

  

 M(dp) M(dp) M(dp) Estatística Sig 

 

Composto Executivo 

Global 

 

153(28) 

 

147(16) 

  

143(24) 

 

.450 

 

.643 

 

Com base na análise percentual das respostas parentais (Tabela 5), a escala de Memória 

de Trabalho foi a escala executiva mais prejudicada e a escala de Organização de Materiais a 

escala executiva menos prejudicada. A Escala Clínica, representada através de índice, que 

obteve valores mais elevados foi o Índice de Metacognição. Em relação às Escalas de 

Validação, a Escala de Inconsistência foi confirmada, mas não a Escala de Negatividade. 
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Tabela 5 - Percentagem relativa das Respostas Parentais nas Escalas e Índices do 

ICAFE-P (N=28) 

Escalas Executivas % 

Memória de Trabalho 74% 

Monitorização 73,8% 

Planeamento 72,6% 

Alternância 70,4% 

Iniciativa 68% 

Controlo Emocional 67,7% 

Inibição 62,4% 

Organização de Materiais 51,2% 

Escalas Clínicas % 

Índice de Regulação Comportamental 66% 

Índice de Metacognição 69% 

Escalas de Validação % 

Escala de Inconsistência 89% 

Escala de Negatividade 21% 

 

Por intermédio da Tabela 5 foi igualmente possível responder à Hipótese 1, onde se 

verificou que as escalas executivas com valores mais elevados e consequentemente com \maior 

comprometimento executivo na Síndrome X-Frágil, foram as escalas de Memória de Trabalho, 

Monitorização, Planeamento e Alternância. 
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 Relativamente à análise dos itens adicionais, as escalas de Inibição e de Alternância 

obtiveram uma percentagem mais elevada, de acordo com as respostas parentais (Tabela 6).  

 

Tabela 6 - Percentagem relativa das Respostas Parentais nas Escalas Adicionais 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

A Hipótese 2 teve como finalidade a análise do funcionamento executivo de acordo com 

o impacto das comorbilidades associadas, sendo elas a Perturbação do Desenvolvimento 

Intelectual, a Perturbação de Hiperatividade/Défice de Atenção e a Perturbação do Espectro do 

Autismo. 

A presença da comorbilidade de Perturbação do Desenvolvimento Intelectual (PDI) 

interferiu no perfil executivo da Síndrome X-Frágil ao nível da metacognição, uma vez que se 

verificaram diferenças estatisticamente significativas em função da mesma em todos os seus 

componentes executivos analisados (Tabela 7). 

 

 

 

 

Escalas Adicionais %  

Inibição 36% 
78. Tem de ser supervisionado/a de 

forma estreita.  

Alternância 29% 
80. Tem dificuldade em passar de uma 

atividade para outra.  

85. Diz as mesmas coisas múltiplas 

vezes.  

Organização de Materiais 16%  

Memória de Trabalho 7%  

Planeamento 5%  
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Tabela 7 - Comparação do Perfil Executivo entre sujeitos sem PDI (N=8) e com PDI 

(N=20) 

 Sem PDI Com PDI   

 M(dp) M(dp) Estatística Sig 

Iniciativa 15(3) 17(2) - 2.147* .041 

Memória de 

Trabalho 

20 (4) 23(3) - 2.691* .012 

Planeamento 22 (4) 28(5) - 3.285* .003 

Organização de 

Materiais 

7 (2) 10(4) 37.000** .026 

Monitorização 16 (4) 19(3) - 2.164* .040 

     

Índice de 

Metacognição 

79(14) 97(11) - 3.494* .002 

Composto Executivo 

Global 

126(21) 156(18) - 3.764* .001 

 

 

A presença da comorbilidade de Perturbação de Hiperatividade/Défice de Atenção 

(PHDA) não interferiu no perfil executivo da Síndrome X-Frágil em termos da regulação 

comportamental, uma vez que não se verificaram diferenças estatisticamente significativas em 

função da mesma (Tabela 8). 

 

 

 

 

T-Student* ; Mann-Whitney** 



 

45 
 

Tabela 8 - Comparação do Perfil Executivo entre sujeitos sem PHDA (N=6) e com 

PHDA (N=22) 

 Sem PHDA Com PHDA   

 M(dp) M(dp) Estatística (T-Student) Sig 

Inibição 16(5) 20(5) - 1.715 .098 

Alternância 15(3) 18(4) - 1.638 .114 

Controlo Emocional 18(2) 21(5) - 1.397 .174 

     

Índice de Regulação 

Comportamental 

49(8) 58(10) - 1.989 .057 

Composto Executivo 

Global 

131(23) 152(22) - 2.038 .052 

 

Por último, a presença da comorbilidade de Perturbação do Espectro do Autismo não 

interferiu significativamente no perfil executivo da Síndrome X-Frágil de modo global, uma 

vez que não se verificaram diferenças estatisticamente significativas em função da mesma 

(Tabela 9). 
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Tabela 9 - Comparação do Perfil Executivo entre sujeitos sem PEA (N=12) e com PEA 

(N=16) 

 Sem PEA Com PEA   

 M(dp) M(dp) Estatística Sig 

Inibição 18(4) 19(5) - .594* .557 

Alternância 16(4) 18(4) - 1.163* .255 

Controlo Emocional 19(4) 22(4) - 1.719* .097 

Iniciativa 16(2) 17(3) - .652* .520 

Memória de Trabalho 21(4) 23(3) - 1.602* .121 

Planeamento 24(4) 28(5) - 1.776* .087 

Organização de 

Materiais 

10(3) 9(4) 84.500** .587 

Monitorização 18(4) 18(3) 77.000** .374 

     

Índice de Regulação 

Comportamental 

53(10) 58(11) - 1.394* .175 

Índice de 

Metacognição 

89(14) 94(15) - .954* .349 

Composto Executivo 

Global 

141(23) 152(23) - 1.236* .227 

 

 

 

 

 

T-Student* ; Mann-Whitney** 
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6. Discussão 

No âmbito da análise do perfil clínico da Síndrome X-Frágil, a maioria dos 

pais/cuidadores consideraram que o perfil funcional e prognóstico se encontrava no nível 

moderado, acompanhado maioritariamente pela presença de comorbilidades associadas. As 

comorbilidades que demonstraram níveis de gravidade mais significativas, num nível moderado 

a grave, foram a presença de sintomatologia associada à Perturbação de Hiperatividade/Défice 

de Atenção, Perturbação da Linguagem, Perturbação do Desenvolvimento Intelectual e ainda 

as dificuldades de aprendizagem resultantes do défice intelectual. A caraterização parental 

acerca do diagnóstico Síndrome X-Frágil e das comorbilidades de maior impacto no quotidiano 

das crianças e adolescentes, foi coincidente com as evidências encontradas na literatura, uma 

vez que entre as diversas manifestações fenotípicas, destacaram-se os domínios da linguagem, 

da cognição e do comportamento (Coleman & Riley, 2020). O domínio da linguagem apresenta-

se com um dos primeiros sinais de défice antecedente ao diagnóstico, sendo que cerca de 57% 

dos sujeitos do sexo masculino não desenvolvem a linguagem verbal (Coleman & Riley, 2020; 

Finestack, Richmond & Abbeduto, 2010). Apesar do presente estudo não identificar os défices 

específicos da linguagem indicados pelos pais/cuidadores, os dados obtiveram uma prevalência 

de 82% dos sujeitos com dificuldades nesta área e que poderão estar associados a atrasos em 

determinados domínios cognitivos relevantes para o desenvolvimento da linguagem (Finestack, 

Richmond & Abbeduto, 2010). Os défices observados no domínio da cognição dizem respeito 

à presença de deficiência intelectual e às dificuldades de aprendizagem com uma prevalência 

de 85% dos sujeitos do sexo masculino (Coleman & Riley, 2020). Os dados obtidos neste estudo 

foram concordantes com a literatura, do qual os sujeitos apresentaram uma prevalência de 79% 

face à presença de deficiência intelectual, assim como uma prevalência de 89% nas dificuldades 

de aprendizagem. No âmbito dos défices no domínio dos comportamentos verificou-se a 

presença de sintomas associados à Perturbação de Hiperatividade/Défice de Atenção, assim 

como à Perturbação do Espectro do Autismo, numa prevalência semelhante à evidenciada na 

literatura. A Perturbação de Hiperatividade/Défice de Atenção surge na Síndrome X-Frágil em 

cerca de 54% a 59% dos sujeitos do sexo masculino (Grefer et al., 2017), sendo que nos dados 

obtidos foi notória uma prevalência superior de 82%. A Perturbação do Espectro do Autismo 

surge frequentemente associada aos quadros clínicos do diagnóstico Síndrome X-Frágil em 

cerca de 40% a 60% de sujeitos do sexo masculino (Niu et al., 2017), como se verificou 

igualmente nos dados obtidos com uma prevalência de 57%. Apesar da forte associação 

existente entre a Síndrome X-Frágil e a Perturbação do Espectro do Autismo descrita 
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frequentemente na literatura, esta associação não foi identificada pelos pais/cuidadores, 

presumindo que em termos do perfil funcional é a que apresenta menos impacto 

comparativamente às restantes comorbilidades. 

No que concerne ao perfil executivo sob influência da gravidade do diagnóstico clínico 

Síndrome X-Frágil, a análise dos valores das respostas parentais no ICAFE-P de modo global 

(Composto Executivo Global), demonstraram que quanto maior a gravidade do perfil clínico e 

funcional da Síndrome X-Frágil, mais acentuadas são as alterações nos comportamentos 

executivos. Ao analisar por escalas e índices, verificou-se que estas alterações foram mais 

significativas em termos comportamentais do que metacognitivos. Conforme demonstrado na 

literatura, a gravidade do diagnóstico Síndrome X-Frágil é indicativa do tipo de mutação e da 

consequente relação com a proteína FMRP, responsáveis pelo agravamento da sintomatologia 

clínica em termos da aquisição de competências globais (Bagni & Zukin, 2019; Hagerman et 

al., 2017). Desta forma, foi possível constatar que as funções executivas sujeitas não só à 

maturação das regiões frontais do cérebro, mas também à produção da proteína FMRP nessas 

mesmas regiões (Hooper et al., 2018), estão implícitas na sintomatologia clínica na Síndrome 

X-Frágil essencialmente em termos comportamentais.  

A idade não demonstrou ser um fator que influencia o perfil executivo na sua 

globalidade. Embora se tenha verificado que quanto menor a faixa etária (7 aos 10 anos) 

maiores as alterações executivas do ponto de vista global, estas alterações não foram 

significativas entre as faixas etárias analisadas. Para além desta análise, verificou-se também 

que os valores médios foram diminuindo ao longo das faixas etárias, de onde se pode 

depreender que as funções executivas tendem a melhorar até ao período da adolescência, uma 

vez que esta etapa é marcada por um período significativo de maturação das funções executivas 

(Cristofori, Cohen-Zimerman & Grafman, 2019). A informação obtida pode sugerir que as 

funções executivas podem ser consideradas como parte integrante do atraso do 

desenvolvimento global infantil evidenciado nesta síndrome, que tende igualmente a melhorar 

ao longo do desenvolvimento (Frolli, Piscopo & Conson, 2015; Quintin et al., 2016). Embora 

o grupo clínico seja constituído por sujeitos diferentes, com evoluções individuais e 

heterogéneas do ponto de vista do seu perfil funcional, esta informação foi importante no 

sentido em que permitiu obter alguma noção do crescimento lento, mas positivo, da maioria 

dos domínios executivos, como Hooper e colaboradores (2018) evidenciaram no seu estudo.  
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De modo a ser possível analisar os valores mais exatos de cada uma das escalas e índices 

comparativamente entre si, procedeu-se à análise das percentagens das respostas parentais, 

sendo que a percentagem mais elevada corresponde a um maior comprometimento executivo. 

Assim, foi possível notar que a escala de Memória de Trabalho foi considerada como a maior 

dificuldade presente no grupo clínico. Em termos dos itens destacados com maior ocorrência 

de comportamento nesta escala, os pais/cuidadores destacaram as dificuldades no foco 

atencional e na manutenção da atenção durante o período de tempo necessário para o término 

da tarefa. Estas dificuldades referenciadas pelos pais/cuidadores são congruentes com as 

evidências na literatura, que indicam que os défices na memória de trabalho são caraterizados 

pela lacuna crescente na capacidade de controlo atencional e consequente armazenamento da 

informação para gerar respostas apropriadas (Cornish, 2013). Do ponto de vista 

neuroanatómico funcional, os défices mais acentuados na memória de trabalho poderão dever-

se ao padrão de ativação reduzido nos circuitos frontoestriatais do cérebro, fulcrais para o 

desenvolvimento das funções executivas, nomeadamente para a memória de trabalho, e que 

pode explicar o desenvolvimento estático ao longo do tempo e as maiores dificuldades nesta 

área (Cornish, 2013; Schmitt, Shaffer, Hessl & Erickson, 2019). A escala com a percentagem 

mais baixa de respostas parentais foi destacada para a Organização de Materiais, que de acordo 

com a perceção parental, os sujeitos com Síndrome X-Frágil apresentaram menos 

comportamentos desorganizados em termos do espaço onde executam as suas atividades e dos 

materiais que utilizam para esse fim. Esta questão poderá estar associada à intervenção 

frequente e diária dos pais/cuidadores em contexto familiar, tornando a aprendizagem mais 

rápida, rotineira e eficiente.  

Remetendo esta análise para as Escalas Clínicas, o Índice de Metacognição apresentou 

uma percentagem mais acentuada de acordo com a informação parental, proveniente das escalas 

que o compõem, provavelmente pelo facto desta síndrome se envolver significativamente com 

a presença de deficiência intelectual (Bagni & Zukin, 2019; Coleman & Riley, 2020). Ao nível 

das Escalas de Validação, a escala de Inconsistência foi confirmada, mas não a escala de 

Negatividade, possivelmente devido ao formato online e extensão do ICAFE-P apresentada aos 

pais/cuidadores. 

Com base no mesmo procedimento de análise percentual, procedeu-se à verificação da 

Hipótese 1. Esta hipótese foi formulada com base nos défices executivos na Síndrome X-Frágil 

mais destacados na literatura, sendo estes os domínios da inibição, alternância, memória de 

trabalho e planeamento, que por sua vez representam défices mais significativos ao longo do 
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tempo em situações sociais e de aprendizagem (Hooper et al., 2008). Esta hipótese foi 

confirmada através das respostas percentuais mais acentuadas indicadas pelos pais/cuidadores 

nas escalas de Memória de Trabalho, Planeamento e Alternância, com exceção da escala de 

Inibição que foi substituída pela escala de Monitorização. 

 A escala de Memória de Trabalho permite avaliar a capacidade de manter a informação 

na mente com o propósito de completar uma tarefa ou demanda, podendo ser diferenciada pelo 

seu conteúdo verbal e visuoespacial (Diamond, 2013; Gioia, Isquith, Guy & Kenworthy, 2000). 

Do ponto de vista parental, as dificuldades neste domínio assentaram essencialmente no foco 

atencional em diversos contextos e tarefas. Esta informação foi coincidente com a encontrada 

na literatura, no qual os défices ao nível da memória de trabalho estão implícitos na dificuldade 

do controlo atencional num determinado estímulo, para que seja possível a manutenção da 

informação de forma adequada (Van der Molen et al., 2012). Por sua vez, a literatura 

demonstrou também que esta capacidade depende do tipo de estímulo, sendo que as 

dificuldades nas informações de cariz abstrato são apontadas como mais comprometidas, assim 

como da carga cognitiva envolvente na tarefa (Cornish, 2013; Schmitt, Shaffer, Hessl & 

Erickson, 2019). 

A escala de Monitorização tem como finalidade avaliar a capacidade de 

consciencialização do desempenho para garantir o cumprimento de metas e da noção da 

influência do seu comportamento nos outros (Gioia, Isquith, Guy & Kenworthy, 2000). Assim, 

os comportamentos apontados pelos pais/cuidadores com maior ocorrência remeteram para as 

dificuldades sobretudo na falta de consciencialização da influência que o comportamento dos 

seus filhos causa nas outras pessoas e das reações negativas provenientes do mesmo; da falta 

de perceção da importância das etapas necessárias para atingir metas; e da falta de noção das 

suas competências e das suas fragilidades. 

A escala de Planeamento pretende avaliar a capacidade de antecipação, definir metas e 

desenvolver as etapas e as ações necessárias para atingir objetivos (Cristofori, Cohen-

Zimerman & Grafman, 2019; Gioia, Isquith, Guy & Kenworthy, 2000). Neste sentido, a 

perceção parental face a este domínio remeteu para as dificuldades na organização do 

pensamento, do tempo e dos recursos para a execução de tarefas essenciais para a atingir 

objetivos. As evidências na literatura face a este domínio são mais escassas, porém a informação 

recolhida por intermédio de avaliações diretas, indicam que as dificuldades são notórias face às 
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capacidades de implementação de estratégias para a resolução de problemas (Schmitt, Shaffer, 

Hessl & Erickson, 2019).  

A escala de Alternância, correspondente ao domínio da flexibilidade cognitiva, permite 

avaliar a capacidade de alternar entre situações, aspetos ou problemas de acordo com as 

demandas ambientais, sendo por isso o oposto de rigidez cognitiva (Diamond, 2013; Gioia, 

Isquith, Guy & Kenworthy, 2000). Neste sentido, os itens assinalados pelos pais/cuidadores 

com maior frequência, fizeram referência à instabilidade perante novas situações, assim como 

a persistência do pensamento no mesmo assunto. As dificuldades apontadas pelos 

pais/cuidadores nestas áreas em específico são igualmente evidenciadas na literatura, com a 

utilização de instrumentos de avaliação direta, cujas alterações neste domínio resultam da 

incapacidade de alternar e discriminar estímulos e a existência de erros de perseveração (Van 

der Molen et al., 2012; Schmitt, Shaffer, Hessl & Erickson, 2019). 

A escala de Inibição não demonstrou ser uma das escalas mais comprometidas na 

Síndrome X-Frágil como esperado inicialmente. Este resultado não foi concordante com a 

informação documentada na literatura, que indica que este é o domínio executivo mais 

prejudicado na Síndrome X-Frágil, sendo até considerada como a “síndrome da inibição” 

(Huddleston, Vissotsak & Sherman, 2014; Wilding, Cornish & Munir, 2002). O motivo desta 

situação pode ser interpretado por diversas razões. Numa primeira perspetiva, esta diferença 

poderá estar relacionada com os procedimentos de avaliação das funções executivas, uma vez 

que os défices executivos no domínio do controlo inibitório apontados na literatura foram 

medidos através de instrumentos avaliação direta. Numa segunda perspetiva, esta diferença 

poderá dever-se ao facto da escala de Inibição do ICAFE-P avaliar mais precisamente o controlo 

de impulsos comportamentais e não outros domínios associados ao controlo inibitório, 

nomeadamente o controlo da atenção (Diamond, 2013; Gioia, Isquith, Guy & Kenworthy, 

2000).  Esta última questão pode ser observada ao nível da escala de Memória de Trabalho, no 

qual os itens indicados com maior ocorrência pelos pais/cuidadores remeteram essencialmente 

para alterações do foco atencional. Com base no modelo do funcionamento executivo proposto 

por Diamond (2013), o controlo inibitório e a memória de trabalho, são domínios executivos 

que se encontram interligados no processo de orientação do foco atencional num estímulo 

relevante e consequente orientação do comportamento. Assim, com base nestas evidências, foi 

possível depreender que o controlo inibitório na Síndrome X-Frágil não está relacionado com 

a questão dos impulsos comportamentais medidos através do ICAFE-P, mas sim com o 

processo de controlo e foco atencional e, por esse motivo, a escala de Inibição não ser tão 
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evidenciada como expectável inicialmente. Por fim, numa terceira perspetiva segundo Schmitt 

e colaboradores (2019), as crianças mais novas tendem a ter dificuldades mais significativas no 

domínio do controlo inibitório, sendo que os adolescentes apresentam resultados mais 

inconsistentes, variando entre comprometimentos significativos e sem dificuldades aparentes 

neste domínio. Uma vez que a amostra do presente estudo foi constituída predominantemente 

por sujeitos com idades situadas na etapa da adolescência, a escala de Inibição não demonstrou 

estar tão prejudicada. 

De acordo com os itens adicionais, que têm como objetivo analisar as particularidades 

das populações clínicas em termos executivos, foram destacadas pelos pais/cuidadores as 

escalas de Inibição e de Alternância. Assim, os itens que mais se destacaram com maior 

ocorrência comportamental no âmbito das escalas com percentagens mais elevadas, são 

referentes à necessidade constante de supervisão, dificuldade em alternar de uma atividade para 

outra e a preservação do discurso. 

No âmbito da análise do possível impacto das comorbilidades nas funções executivas 

na Síndrome X-Frágil, a Hipótese 2 pretendeu averiguar esse efeito com base na presença e 

ausência de Perturbação do Desenvolvimento Intelectual, Perturbação de Hiperatividade 

/Défice de Atenção e Perturbação do Espectro do Autismo associadas ao diagnóstico clínico 

principal. 

Em termos da análise realizada face ao impacto da presença da Perturbação do 

Desenvolvimento Intelectual no Índice de Metacognição e nas respetivas escalas, a Hipótese 2a 

foi confirmada. Deste modo, foi possível constatar que a presença de deficiência intelectual 

interferiu significativamente no perfil executivo da Síndrome X-Frágil, no âmbito da 

metacognição. Este impacto foi visível ao nível das escalas clínicas, nomeadamente nas escalas 

de Memória de Trabalho e de Planeamento, e consequentemente no Índice de Metacognição. 

Estes dados estão em concordância com o estudo de Danielsson e colaboradores (2012) que 

indicam que os défices executivos associados à presença da Perturbação do Desenvolvimento 

Intelectual são observáveis ao nível destes mesmos domínios executivos. Do ponto de vista 

global, os resultados obtidos eram expectáveis, uma vez que a deficiência intelectual está 

presente na maioria dos sujeitos com Síndrome X-Frágil do sexo masculino (Coleman & Riley, 

2020) e, por esse motivo, seria presumível que a presença desta comorbilidade obtivesse um 

impacto mais significativo no perfil executivo. Os dados alcançados reforçam 

concomitantemente a afirmação de Ardila (2018), na qual a relação da deficiência intelectual 
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com o funcionamento executivo é considerada através componente executiva “fria”, que se 

relaciona com respostas comportamentais mais direcionadas para a metacognição e 

consequente desenvolvimento intelectual. 

Em relação à análise realizada face ao impacto da sintomatologia da Perturbação de 

Hiperatividade/Défice de Atenção no Índice de Regulação Comportamental e nas respetivas 

escalas, a Hipótese 2b não foi confirmada. Estes dados foram sugestivos de que apesar da 

sintomatologia associada à Perturbação de Hiperatividade/Défice de Atenção, tais como a 

impulsividade, hiperatividade e défice de atenção (Coleman & Riley, 2020) serem 

manifestações fenotípicas presentes frequentemente no diagnóstico Síndrome X-Frágil, as 

mesmas não apresentaram um impacto significativo nos comportamentos executivos. Segundo 

Cromik e colaboradores (2015), as manifestações provenientes da sintomatologia de 

Perturbação de Hiperatividade/Défice de Atenção interferem significativamente no 

agravamento das interações interpessoais nos vários contextos sociais, independentemente da 

capacidade cognitiva global, podendo esta afirmação ser interpretada no mesmo sentido para o 

funcionamento executivo. Ao realizar uma análise posterior das escalas metacognitivas do 

ICAFE-P, verificou-se que esta comorbilidade interferiu significativamente nas escalas de 

Memória de Trabalho e de Planeamento. Perante esta circunstância, foi possível propor que a 

presença da comorbilidade de Perturbação de Hiperatividade/Défice de Atenção interfere a 

nível do controlo atencional, medido através da escala de Memória de Trabalho, que 

consequentemente prejudica a capacidade de planeamento para atingir objetivos, medido 

através da escala de Planeamento. Assim, de acordo com a classificação diagnóstica da 

Perturbação de Hiperatividade/Défice de Atenção de acordo com o DSM-5, é possível 

depreender que a Síndrome X-Frágil com comorbilidade de Perturbação de 

Hiperatividade/Défice de Atenção apresenta défices executivos mais acentuados que remetem 

para o subtipo predominantemente desatento. 

Por fim, a análise realizada face ao impacto da comorbilidade da Perturbação do 

Espectro do Autismo ao nível do funcionamento executivo global, que constitui a Hipótese 2c, 

não foi confirmada. Nas evidências descritas na literatura, a Síndrome X-Frágil com 

comorbilidade de Perturbação do Espectro do Autismo associada é caraterizada por prejuízos 

mais graves na comunicação e interação social, comportamentos restritos e repetitivos, 

ansiedade, desenvolvimento da linguagem e competências cognitivas (Abbeduto, McDuffie & 

Thurman, 2014; Huddleston, Visootsk & Sherman, 2014). Ainda que o domínio da cognição 

seja destacado na literatura com alterações impactantes face à presença da comorbilidade de 
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Perturbação do Espectro do Autismo na Síndrome X-Frágil, os dados obtidos sugerem que esse 

impacto não é significativo na dimensão do funcionamento executivo. De acordo com Hall e 

colaboradores (2010), a presença e a gravidade da deficiência intelectual poderá estar implícita 

nas manifestações clínicas da Síndrome X-Frágil associada à Perturbação do Espectro do 

Autismo, uma vez que a diminuição do QI intensifica os sintomas associados aos critérios da 

mesma. De acordo com os dados recolhidos ao nível das comorbilidades associadas ao 

diagnóstico Síndrome X-Frágil, esta questão foi um pouco ambígua entre os sujeitos, o que 

impossibilitou determinar com certezas esta afirmação. Em termos etiológicos, os níveis da 

proteína FMRP, cuja sua função assenta na integridade estrutural do cérebro e plasticidade 

sináptica (Hagerman et al., 2017; Razak, Dominick & Erickson, 2020), não são preditivos dos 

comportamentos associados à Perturbação do Espectro do Autismo, apenas da gravidade do 

défice intelectual em termos generalizados (Haal et al., 2010). Esta questão poderá supor que a 

presença da comorbilidade de Perturbação do Espectro do Autismo não deve ser assumida como 

uma componente garantida no diagnóstico Síndrome X-Frágil, sendo que estes comportamentos 

poderão estar associados ao próprio quadro clínico fenotípico da Síndrome X-Frágil e aos níveis 

de ansiedade associados (Boyle & Kaufmann, 2010). Com base nos dados obtidos e com as 

evidências da literatura, foi possível deduzir que a presença da comorbilidade de Perturbação 

do Espectro do Autismo é responsável pelo agravamento dos sintomas clínicos na Síndrome X-

Frágil, associados aos próprios critérios de diagnóstico que o definem, como observado em 

termos do discurso perseverativo, evitamento do contacto visual e estereotipias motoras (Bagni 

& Zukin, 2019; Niu et al., 2017), mas não são justificadas por alterações das funções executivas.  
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7. Conclusão 

O presente estudo reuniu conclusões consideráveis e pioneiras acerca das funções 

executivas em crianças e adolescentes com Síndrome X-Frágil, no âmbito da população 

portuguesa, através da análise das manifestações comportamentais no domínio executivo e no 

modo como as comorbilidades associadas ao diagnóstico impactuam as mesmas. Esta análise 

foi realizada através da utilização do ICAFE-P, um instrumento de avaliação indireta, que 

contempla a perspetiva dos pais/cuidadores acerca do funcionamento executivo e não do ponto 

de vista clínico/médico. 

Primeiramente, foi possível constatar a heterogeneidade do perfil executivo da 

Síndrome X-Frágil, uma vez que pode ser influenciado por múltiplos fatores, inclusivamente 

os evidenciados neste estudo, tais como a gravidade do diagnóstico clínico e as comorbilidades 

associadas. Esta contribuição foi importante na medida em que se depara com as possíveis 

trajetórias do desenvolvimento do funcionamento executivo nesta população, pouco 

evidenciada até ao momento em termos de instrumentos de avaliação indireta. Deste modo, os 

resultados conclusivos deste estudo demonstraram que o processo de desenvolvimento das 

funções executivas aparenta ser lento, mas gradualmente positivo ao longo das etapas do 

desenvolvimento infantil até ao período da adolescência.  

Posteriormente, para a obtenção das informações relativas às funções executivas na 

Síndrome X-Frágil, os dados foram reunidos segundo a informação parental, realizada a partir 

do preenchimento do instrumento de avaliação ICAFE-P, permitindo assim o delineamento dos 

pontos fortes e dos pontos fracos das funções executivas integradas no quotidiano do grupo 

clínico. Assim, o perfil executivo foi percecionado pelos pais/cuidadores com fraquezas mais 

acentuadas na escala de Memória de Trabalho, destacando sobretudo as dificuldades no foco 

atencional e na manutenção da atenção durante o período de tempo necessário para o término 

da tarefa. Para além da escala de Memória de Trabalho, destacaram de igual forma, fraquezas 

nas escalas de Monitorização, Planeamento e Alternância. Com potencialidades executivas, os 

pais/cuidadores identificaram a escala de Organização de Materiais, possivelmente devido à 

intervenção parental direta nesta área em contexto familiar. Em termos dos índices clínicos, o 

Índice de Metacognição demonstrou ser o mais prejudicado, eventualmente por se relacionar 

diretamente com o défice intelectual, que nesta síndrome se encontra maioritariamente 

acentuado. Contudo, o Índice de Regulação Comportamental demonstrou ser o mais 

influenciado pela gravidade do diagnóstico clínico. 
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De acordo com o impacto das comorbilidades comumente observadas na Síndrome X-

Frágil, sendo elas a Perturbação do Desenvolvimento Intelectual, Perturbação de 

Hiperatividade/Défice de Atenção e Perturbação do Espectro do Autismo, as conclusões 

retiradas possibilitaram demonstrar que a presença de deficiência intelectual, num grau 

moderado a grave, influenciou significativamente o funcionamento executivo. No que concerne 

à presença de Perturbação de Hiperatividade/Défice de Atenção e à Perturbação do Espectro do 

Autismo, pode presumir-se que o impacto destas comorbilidades seja em dimensões sociais e 

noutros domínios cognitivos, que não envolvem necessariamente as funções executivas. Assim, 

os resultados demonstraram que as alterações no funcionamento executivo na amostra 

Síndrome X-Frágil são provenientes da gravidade da própria patologia e do défice intelectual 

associado e não das restantes comorbilidades que acompanham o diagnóstico. 

Por fim, a concretização deste estudo permitiu destacar a importância da atuação da 

Neuropsicologia no neurodesenvolvimento infantil, que se encontra atualmente em ascensão, 

nomeadamente em termos do conhecimento do perfil neuropsicológico dos grupos clínicos e 

da contribuição face à prevenção e otimização dos défices executivos que causam 

disfuncionalidade, integrando assim novas respostas em termos da estimulação precoce nos 

domínios executivos mais afetados no âmbito das intervenções clínicas, socioeducativas, 

terapêuticas, adaptativas e funcionais das crianças e adolescentes.  

7.1.Limitações 

As limitações encontradas ao longo da elaboração do presente estudo, verificaram-se 

sobretudo nos impedimentos impostos face à pandemia covid-19, uma vez que o grupo clínico 

se encontrava disperso a nível nacional. Estas limitações foram sentidas em termos do contacto 

com os participantes, assim como do preenchimento do questionário ICAFE-P, que foi forçado 

pelas circunstâncias a sofrer adaptações para uma versão online e computacional, o que poderá 

ter ocasionado respostas mais inconsistentes por parte dos pais/cuidadores. 

Por se tratar de uma doença genética rara, a amostra conseguida foi reduzida, o que pode 

levar à limitação do poder estatístico e da sua significância. Contudo, ao comparar o tamanho 

da amostra alcançada (N=28) com outros estudos internacionais (ex. Hooper et al., 2018 – 

N=56), a amostra obtida foi considerável tendo em conta a população nacional. 

Uma outra limitação remete para a estrutura do instrumento de avaliação utilizada, o 

ICAFE-P, pelo facto de até ao momento não se encontrar com valores normativos e adaptados 
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para a população portuguesa, o que origina consequentemente lacunas na avaliação da 

população clínica.  

7.2.Estudos Futuros 

De forma a tornar os resultados do presente estudo mais pertinentes, seria interessante 

complementar os dados a partir de uma bateria simples de avaliação direta das funções 

executivas, com provas acessíveis face às dificuldades apresentadas pelo grupo clínico. Além 

do mais, o presente estudo deverá ser replicado após a validação do ICAFE-P para a população 

portuguesa. 

No que concerne à recolha de informação clínica, seria importante conhecer o tipo de 

mutação de cada sujeito (pré-mutação e mutação completa), de modo a compreender se existe 

uma relação entre o défice intelectual e o tipo de mutação, assim como ao nível do 

funcionamento executivo.  

Em termos das comorbilidades na Síndrome X-Frágil, a especificidade da Perturbação 

da Linguagem (verbal/não verbal) e a sua relação com o funcionamento executivo seria um 

complemento relevante para este estudo. Na Perturbação de Hiperatividade/Défice de Atenção 

assim como na Perturbação do Espectro do Autismo, o acréscimo de informações provenientes 

de uma escala de socialização/comunicação e a análise com os resultados obtidos no ICAFE-P, 

poderiam contribuir com novos achados implícitos no funcionamento executivo. No caso do 

estudo incluir outros grupos clínicos com Perturbações do Neurodesenvolvimento e a sua 

comparação com o grupo clínico com Síndrome X-Frágil, seria igualmente interessante 

discriminar a amostra entre presença e ausência da Perturbação do Desenvolvimento Intelectual 

associada, e verificar se o peso nas funções executivas é subjugado pelo nível de deficiência 

intelectual (ex. Perturbação do Espectro do Autismo sem PDI; Perturbação do Espectro do 

Autismo com PDI; Síndrome X-Frágil). 
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Anexo 2 – Autorização da APSXF para o Estudo de Investigação 
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Anexo 3 – Consentimento Informado aos Pais/Cuidadores sobre o Estudo de Investigação   
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Anexo 4 – Questionário de Recolha de Informação Clínica  
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Anexo 5 – Análise Estatística 

 

Tabela 10 – Análise descritiva das variáveis idade e escolaridade na amostra Síndrome X-

Frágil 

 Média(dp) Máximo Mínimo 

Idade 13,18(4) 18 7 

Escolaridade* 2,57(1) 1 4 

*1 – 1º Ciclo Ensino Básico ; 2 – 2º Ciclo Ensino Básico ; 3 – 3º Ciclo Ensino Básico ; 4 – Ensino Secundário 

 

Tabela 11 – Teste de Homogeneidade de Variâncias para as escalas ICAFE-P em relação 

à gravidade do diagnóstico Síndrome X-Frágil 

 Teste de Levene Sig 

Inibição .559 .647 

Alternância 1.522 .234 

Controlo Emocional 2.334 .099 

Iniciativa 1 .410 

Memória de Trabalho 3.349 .036 

Planeamento .590 .628 

Organização de Materiais 2.326 1 

Monitorização .642 .595 

   

Índice de Regulação 

Comportamental 

2.110 .125 

Índice de Metacognição 1.092 .372 

Composto Executivo Global .332 .802 
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Tabela 12 – Teste de Homogeneidade de Variâncias para a variável Composto Executivo 

Global em relação às Faixas Etárias 

 Teste de Levene Sig 

Composto Executivo Global 1.384 .269 

 

Tabela 13 – Teste de Normalidade para as variáveis das escalas e índice metacognitivo em 

relação à comorbilidade Perturbação do Desenvolvimento Intelectual na Síndrome X-

Frágil 

  Shapiro Wilk 

Iniciativa Sem PDI .697 

Com PDI .126 

Memória de Trabalho Sem PDI .584 

Com PDI .560 

Planeamento Sem PDI .419 

Com PDI .376 

Organização de Materiais Sem PDI .000 

Com PDI .021 

Monitorização Sem PDI .185 

Com PDI .054 

Índice de Metacognição Sem PDI .598 

Com PDI .851 

Composto Executivo Global Sem PDI .384 

Com PDI .160 
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Tabela 14 – Teste de Normalidade para as variáveis das escalas e índice comportamental 

em relação à comorbilidade Perturbação de Hiperatividade/Défice de Atenção na 

Síndrome X-Frágil 

  Shapiro Wilk 

Inibição Sem PHDA .259 

Com PHDA .224 

Alternância Sem PHDA .001 

Com PHDA .205 

Controlo Emocional Sem PHDA .316 

Com PHDA .313 

Índice de Regulação Comportamental Sem PHDA .613 

Com PHDA .885 

Composto Executivo Global Sem PHDA .574 

Com PHDA .347 
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Tabela 15 – Teste de Normalidade para as variáveis das escalas e índice metacognitivo em 

relação à comorbilidade de Perturbação de Hiperatividade/Défice de Atenção na 

Síndrome X-Frágil 

  Shapiro Wilk 

Iniciativa Sem PHDA .886 

Com PHDA .426 

Memória de Trabalho Sem PHDA .494 

Com PHDA .564 

Planeamento Sem PHDA .863 

Com PHDA .197 

Organização de Materiais Sem PHDA .039 

Com PHDA .003 

Monitorização Sem PHDA .003 

Com PHDA .140 

Índice de Metacognição Sem PHDA .668 

Com PHDA .771 

 

Tabela 15 – Teste Estatístico T-Student para amostras independentes das variáveis escalas 

e índice metacognitivo em relação à Perturbação de Hiperatividade/Défice de Atenção na 

Síndrome X-Frágil 

 Estatística Sig 

Iniciativa -1.314 .200 

Memória de Trabalho -2.089 .047 

Planeamento -2.220 .035 

Monitorização -.159 .875 

Índice de Metacognição -1.769 .089 
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Tabela 16 – Teste Estatístico Mann Whitney para amostras independentes das variáveis 

escalas e índice metacognitivo em relação à Perturbação de Hiperatividade/Défice de 

Atenção na Síndrome X-Frágil 

 Estatística Sig 

Organização de Materiais 57.000 .608 

 

Tabela 17 – Teste de Normalidade das variáveis escalas e índices em relação à Perturbação 

do Espectro do Autismo na Síndrome X-Frágil 

  Shapiro Wilk 

Inibição Sem PEA .668 

Com PEA .328 

Alternância Sem PEA .952 

Com PEA .126 

Controlo Emocional Sem PEA .511 

Com PEA .831 

Iniciativa Sem PEA .973 

Com PEA .669 

Memória de Trabalho Sem PEA .125 

Com PEA .406 

Planeamento Sem PEA .950 

Com PEA .875 

Organização de Materiais Sem PEA .146 

Com PEA .001 

Monitorização Sem PEA .004 

Com PEA .403 
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Índice de Regulação 

Comportamental 

Sem PEA .958 

Com PEA .846 

Índice de Metacognição  Sem PEA .811 

Com PEA .982 

Composto Executivo Global Sem PEA .362 

Com PEA .601 

 

 

 


