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Resumo

O Relatorio de Atividade Profissional que aqui apresentamos, decorre da
experiéncia docente de inclusio de um adolescente portador de uma patologia
considerada Doenca Rara (a Sindrome de Pfeiffer de tipo 1), por ocorrer numa pequena
e rara minoria de nascimentos numa populacdo, além deste ainda ter aprendido a
(con)viver com a Diabetes Mellitus de tipo 1, no seu quotidiano ¢ desde a primeira
infancia.

Abordaremos o meio social e escolar, a que se seguird uma revisdo da literatura
sobre estas duas patologias que pautaram a inscri¢do do aluno nos servigos da Educacio
Especial e refletiremos sobre o diagndstico com que foi inscrito e para as quais foram
implementadas medidas educativas previstas na lei.

O caso reflete a patologia do aluno (FA) que frequentava o nono ano de escolaridade
do terceiro ciclo do ensino basico, numa escola publica da Regido Auténoma da Madeira.

A apresentagdo do caso contard, ainda, com anexos em que se transcreverao as
entrevistas escritas realizadas com uma geneticista, no que diz respeito a patologia de
ordem genética da Sindrome de Pfeiffer, bem como de uma entrevista a educadora de
infancia especializada do FA, responsavel pela Orientacdo Domicilidria, na época em que
se iniciou a interven¢do no ambito da Intervengdo Precoce e que podera elucidar sobre as
dificuldades evidenciadas pelo aluno na época. O presente trabalho centra-se na
apresentacdo de uma necessidade educativa especial, no ensino regular, indicando-se as
medidas educativas necessarias, bem como os acompanhamentos clinicos e/ou
terapéuticos que o jovem teve para (con)viver com a(s) sua(s) patologia(s).

Far-se-4 uma revisdo de literatura sobre a Sindrome de Pfeiffer de tipo 1, sobre a
Diabetes Mellitus de tipo I e tentaremos esclarecer porque foi o aluno elegivel para os
servicos da educagdo especial, beneficiando das medidas educativas que permitiriam
aceder e/ou facilitar as suas aprendizagens, junto dos seus pares. Perceber-se-a como e
porque foi inscrito com Perturbag¢do da Coordenacdo Motora e o que € esta perturbagao,
por forma a percebermos, como se insere este diagnostico na apresenta¢do de um
adolescente com Sindrome de Pfeiffer de tipo 1.

Observaremos de que modo foi efetuado o acompanhamento na Intervencio
Precoce, durante a primeira infincia, com a Orientacdo Domicilidria desta crianga e as

razdes que levaram a este encaminhamento pelos servigos de satde regionais. Para



orientar o nosso trabalho, intitulamo-lo: “A SINDROME DE PFEIFFER DE TIPO 1 E A
DIABETES MELLITUS tipo I...”, sabendo-se, a priori, que um aluno com estas
caracteristicas ¢ monitorizado, desde tenra idade, pelos servigos de satude, e encaminhado
para a frequéncia da escola, pois esta apresenta-se como um dos melhores contextos de
socializagdo e desenvolvimento de competéncias.

Esperamos que, ao longo do trabalho, se espelhem as medidas educativas
implementadas e a sua adequada importdncia para a aquisicdo das diferentes
competéncias do aluno; se possa contribuir para um maior conhecimento e caracteristicas
da Sindrome de Pfeiffer ¢ como podera e devera um adolescente fazer frente a uma
patologia crénica-como a Diabetes- no seu quotidiano, sabendo-se que, em alguns dias,
torna-se impeditivo frequentar o espago escolar.

Nao deixaremos esquecido a terapéutica da aplicagdo da Insulina e explicaremos
quando teve de ser administrada e como ocorre a sua administragdo em contexto escolar
e/ou domiciliario.

Por ultimo, tentaremos elaborar uma pequena grelha de intervengdo em contexto
educativo em que intervém algumas éareas, por forma a promover, na crian¢a ou jovem, a

oportunidade de exercitar varias competéncias a adquirir.

Palavras-chave: Sindrome de Pfeiffer; Diabetes, Necessidades Educativas Especiais;

Mellitus, Inclusio.
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Abstract

This Professional Activity Report originates from the inclusive teaching experience
of an adolescent with a pathology considered to be a rare disease (Pfeiffer's syndrome) in
his daily life from early childhood. In addition, the teenager had to learn to live with Type
1 Diabetes Mellitus. This syndrome is considered a rare disease because it occurs in a
small and infrequent minority of births in a population.

The social and school environment will be considered. It will also be followed by a
review of the bibliography on these two pathologies, which led to the enrolment of the
student in the educational special needs services. It will also reflect on the diagnosis with
which the student in question was enrolled in and which educational measures were
provided by law.

The case reflects the pathology of the student (FA) who attended the ninth year of
the third cycle of middle school, in a public school in the Autonomous Region of Madeira.

The presentation of the case will have annexes regarding the transcribed interviews
of the genetic pathologist of Pfeiffer's Syndrome, as well as FA’s specialized kindergarten
teacher, who was responsible for the domiciliary orientation and could elucidate on the
difficulties demonstrated by the student at the time. The intervention was started as part
of the Early Intervention program.

The present dissertation focuses on a special needs case in regular education,
demonstrating the necessary educational measures, as well as the supplement clinical and
/ or therapeutic procedures that the young student had to live with bearing his pathologies
in mind.

A review of the bibliography on Type 1 Pfeiffer's Syndrome and on Type I Diabetes
Mellitus will be done and the reasons why the student was eligible for special needs’
services will be clarified. These led to special educational measures that would allow
access and / or facilitate his learning among his equals. We will understand how and why
he was registered with Motor Coaching Disorder and what this disorder is, to understand
how this diagnosis is inserted in the performance of a teenager with Pfeiffer Syndrome
type 1.

Early intervention throughout his childhood by child's home guidance and the
reasons that lead to its referral by the regional health services will be analysed and

accounted for. To guide our task, we have called it: "Pfeiffer Syndrome type 1 and
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Diabetes Mellitus type 1", knowing, a priori, that a student with these characteristics is
monitored, from an early age, by the health services, and forwarded to attend school, as
this is one of the best socialization and skills’ development contexts.

We hope that, throughout the dissertation, the implemented educational measures
and their adequate importance in the acquisition of the different skills by the student will
be mirrored; contributing to a wider knowledge and characteristics of Pfeiffer Syndrome
and how an adolescent can and should cope with a chronic pathology-like Diabetes-in his
everyday life knowing that, on some days, it becomes difficult to attend school.

The therapeutics of the Insulin application may not be forgotten and its
administration, either in school or at home, will be explained.

Finally, a small grid obtained from the interviews will be presented. It demonstrates
how the families of a holder of Pfeiffer Syndrome and / or Diabetes Mellitus’ life suffers

and how they can intervene, in the context of health and education.

Key words: Pfeiffer's syndrome; Diabetes Mellitus, Educational Special Needs,

Inclusion.
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“O siléncio so raramente é vazio
diz alguma coisa

diz o que ndo é” -

-José Tolentino Mendonga

(Mendonga, 2013)



Introducao

O siléncio ¢, muitas vezes, a voz inaudivel daqueles que padecem de uma doenga
rara e/ou cronica. O nosso relatorio ird abordar a (con)vivéncia com duas doengas em
contexto escolar: uma doenca rara (a Sindrome de Pfeiffer de tipo 1) e uma doenca crénica
(a Diabetes Mellitus de tipo 1).

A Sindrome de Pfeiffer de tipo 1 ¢ uma situagdo rara que pertence a um grupo de
doengas designadas como “craniossinostoses”, ou seja, em que surge o encerramento
prematuro de algumas suturas cranianas, isto €, os espagos entre 0s 0ssos por onde o
cranio cresce fecham-se antes do tempo, condicionando o crescimento craniano e
eventualmente o desenvolvimento neurologico e/ou cognitivo. Por este facto, o cranio
cresce de forma desarmoniosa, adquirindo um aspeto particular bem como a apresentagao
facial, necessitando muitas vezes de corre¢do cirurgica -para que o cérebro possa crescer
normalmente sem ser comprimido.

A esta patologia é comum existirem dedos mais curtos (braquidactilia) e o polegar
do dedo grande do pé costuma ser grande e com desvio. Estes sdo os dados a observar na
consulta pediatrica ou, ainda, no decorrer do desenvolvimento gestacional. No
aconselhamento genético e na consulta de genética, estes acompanhamentos sdo
complementares e sucedem-se, uma vez que numa primeira abordagem tratar-se-a de
proceder a um diagndstico, seguindo-se um aconselhamento genético.

A primeira abordagem, consiste numa explicacdo aos pais sobre o que & esta
sindrome genética; incluindo a sua causa: mutacdes no gene FGFR2 (95% dos casos) ou
FGFR1 (5% dos casos), procedendo-se, ainda, a explicagdo dos riscos de recorréncia para
outros filhos deste casal.

Com a aproximac¢do da idade adulta, hd que proceder a explicagdo ao proprio
portador da Sindrome de Pfeiffer e explicar-lhe que tera uma probabilidade de 50% de
vir a ter filhos com a mesma situagdo. Este aconselhamento também ¢ uma das fun¢des
do geneticista.

Mas, no contexto escolar, o importante é estar atento pois irdo surgir propostas de
atividades em que um aluno com estas patologias podera evidenciar algumas dificuldades
pois as caracteristicas da sindrome fazem com que possa ter limitagcdes em algumas areas

como a da motricidade fina, a da coordenagao motora, entre outras. Existirdo um conjunto



de estratégias e/ou adequacdes a implementar as aprendizagens de um aluno com estas
especificidades.

Relativamente a Diabetes, esta tem de estar controlada para que existam condigdes
de aprendizagem e disponibilidade do discente. Na atualidade, a Diabetes est4 cada vez
mais presente no contexto educativo, mas com a terapéutica ¢ a adog¢ao de novos habitos

saudaveis de alimentacdo e exercicio fisico, permite que se viva como os demais.



Pratica Educativa

Relativamente a nossa pratica educativa, esta iniciou-se no ano letivo 1995/1996 ¢

mantém-se até aos dias atuais, conforme podemos verificar através do quadro que se

segue:
Estabelecimento de ensino Niveis e/ou disciplinas Alunos com NEE
lecionadas
1995/1996 Escola 2°/3° ciclos do Canigal Portugués sim
Francés
Apoios educativos
1997/1998 EB 2/3 “Tristdo Vaz Teixeira” Portugués sim
Apoios educativos
1998/1999 Escola Secundaria Jaime Moniz Portugués-Ensino Secundario Nao
Francés — 9° ano
1999-2001 EB 1% ¢/ PE de Agua de Pena Apoio educativo — 1° ciclo sim
2001/2002 Escola Basica e Secundaria de Machico Apoio educativo sim
2002/2003 EB 1/2/3 ¢/ PE do Porto da Cruz Francés sim
2002-2013 Francés sim
EBSM Projeto Atlante
Gabinete de Desenvolvimento
de Competéncias Pessoais e
Sociais
2013/2014 EBSM Educacdo especial sim
2014/2015 EBSM Francés (observagdo de aulas) Sim
Educagao Especial
2015/2016 EBSM Educacio Sim
Especial
2016/2017 EBSM Educagao especial Sim

Quadro 1 - Pratica Educativa

Fonte: ficha biografica da docente

Todos estes desempenhos de fungdes tém tido a inclusdo de alunos com
Necessidades Educativas Especiais ¢ a implementagdo e/ou coordenagdo das medidas
educativas implementadas pelos Conselhos de Turma e previstas no Decreto Legislativo

Regional n°33/2009 de 31 de dezembro- uma adaptagdo regional do Decreto-Lei n°



3/2008 de 7 de Janeiro, que prevé e explicita as necessidades educativas especiais € as
medidas educativas que poderdo ser implementadas.

Tivemos a nosso cargo, ao longo deste percurso, a lecionagdo das disciplinas de
Portugués e Francés aos varios niveis de ensino: segundo e terceiros ciclos do ensino
basico; ensino secundario, ensino secundario por modulos capitalizaveis ¢ a dinamizagao
de projectos de indole preventiva Projeto Atlante- um projeto de prevencdo de
comportamentos aditivos),do ambito do desenvolvimento das competéncias pessoais ¢
sociais (Gabinete de desenvolvimento de competéncias pessoais € sociais) € 0 apoio no
ambito das necessidades educativas especiais.

Neste percurso houve o apoio a alunos com as mais variadas problematicas e
necessidades educativas especiais, com problematicas diversificadas como: mutismo
seletivo, dificuldades de aprendizagem especifica, displasia Ossea, dificuldades no
funcionamento Intelectual e incapacidade intelectual (como a trissomia 21,a perturbagdo
do desenvolvimento intelectual, propriamente dita) por desenvolvimento cognitivo
abaixo do esperado para a faixa etaria e com comprometimentos de algumas das funcdes
adaptativas), doencas raras (como a SP, a sindrome de Duplicagio MECP2- de que uma
aluna ¢é portadora), passando pelas perturbacdes do espectro do autismo, pela perturbacio
neuromotora causada por um traumatismo craniano, entre outras problematicas existentes
no contexto em que temos vindo a desempenhar a nossa funcio docente.

A par com a atividade docente, temos frequentado algumas formagdes que visam
alargar o ambito do conhecimento de algumas problematicas e acrescentar alguns
conhecimentos e estratégias de atuagdo a nossa pratica letiva.

Enumeramos algumas que consideramos mais pertinentes na pratica e no contacto
do quotidiano com as Necessidades Educativas Especiais:

= Oficina de formacdo “Disortografia/Dislexia/Disgrafia (alunos com
necessidades educativas especiais, ministrado pelo Dr. Jorge Joaquim Vaz
de 26 a 28 fevereiro e 23 e 24 de abril de 2004:

= Curso de formacdo “Dificuldades Especificas de Aprendizagem” |,
ministrado pela Dr.* Dulcineia Pires, entre os dias 2 € 28 de outubro de 2006;

= I Jornadas de Neurodesenvolvimento do Servigo de Pediatria do Hospital
Central do Funchal, num total de 15h de formagdo, que decorreram no

Centro de Congressos da Madeira, nos dias 11 e 12 de abril de 2008;



“Programa de Desenvolvimento de Competéncias para a Optimizagdo do
desempenho Docente”, ministrada pelo Professor Dr. Jacinto Jardim, entre
22 e 25 de julho de 2008;

IV Coldquio da APELO de Coimbra- “No jardim do Rei ndo hé lugar para
porqués”, que decorreu nos dias 30 e 31 de outubro de 2009, em Coimbra;
“Programa de Autoaperfeicoamento para a Ativagdo de Mudancas

Positivas

setembro de 2010;

, ministrada pelo Professor Dr. Jacinto Jardim, entre 9 e 14 de

Congresso "CADIN vem a Madeira-pessoa, familia e escola: interveng@o no
desenvolvimento atipico”, no Centro de Congressos da Madeira; nos dias 5
e 6 novembro de 2010

Oficina Dislexia/disortografia: da identificacdo a intervencdo em contexto
escolar, no dia 14 de fevereiro de 2014

I Congresso do Autismo “O mundo do espectro do autismo”, nos dias 4 e

5 de abril de 2014,
II Congresso Nacional da Associagdo Portuguesa de Pessoas com
Dificuldades de Aprendizagem Especificas intitulado "Dificuldades da
aprendizagem especificas: a diferenca na escola, na familia e na saude", que
teve lugar na Universidade do Minho; nos dias 14 e 15 de margo de 2014

Semindrio “Tecnologias e Necessidades Especiais”, realizado na
Universidade da Madeira; 15 de fevereiro de 2014;

Curso online “Inclusdo e Acesso as Tecnologias”, promovido no sistema
MOOC, num total de 114h;

Sensibilizag¢do “A importancia do sono na crianga € no adulto”, proferido
pela Dr* Ana Oliveira e Dr* Teresa Rebelo Pinto, no Funchal; no dia 3 de
abril de 2014;

Formacdo “Dislexia: Teoria, diagnostico e Intervencdo-Método
Fonomimico Paula Teles®”, proferido pela Dr* Paula Teles, nos dias 30 e
31 de maio de 2014;

Sensibilizagdo a problematica da surdez, na formagao “Intervenc¢ao técnico-

pedagdgica para o ensino diferenciado” que decorreu na EREBAS

“Eleutério de Aguiar”, no Funchal;



Formacdo “Estratégias de recupera¢do para Alunos com Dificuldades na
escola: dificuldades emocionais, comportamentais e de aprendizagem”,
entre 4 e 25 de outubro de 2014, ministrada pelo Dr. Filipe Queiros;

VII Férum para Pais /Educadores — Pediatria, que decorreu no dia 22 de
novembro, no Funchal;

Seminario “Tornemos o desafio Real”, decorrido a 9 de dezembro de 2014,
entre as 9h ¢ as 18h;

Curso online até dezembro de 2014, a sensibilizagdo “Dislexia: formas de
despiste e interven¢do”, da responsabilidade dos Servigos de Educagao e
Reabilitacdo Educacdo e Saude Mental;

Curso “Neuroaprendizagem: leitura, escrita e matematica”, ministrada pelo
Professor Dr. Rafael da Silva Pereira, no dia 21 de fevereiro de 2015, entre
as 9h30 e as 12h30; no Centro Civico do Canigal;

Formacao “Perturbacdes do Neurodesenvolvimento e do Comportamento
em Idades Pediatricas” , com a duracao de 9h, nos dias 22 ¢ 23 de maio de
2015;

Acdo "Projetos de ensino e de aprendizagem em Linguas: diferentes
Olhares”, com a durag¢do de 15h,nos dias 12 e 13 de junho, no Funchal,
ministrado através da Casa do Professor;

IT semindrio de Educa¢do de Camara de Lobos, nos dias 8 ¢ 9 de maio de
2015; em que foram proferidas comunicacgdes por varias personalidades no
mundo da Educagdo em Portugal (Professor Doutor Carneiro; Dr. Nélson
Afonso; Professor Doutor Jacinto Jardim, entre outras personalidades;
Curso “Dificuldades de aprendizagem: avaliagdo e intervencdo, num total
de 8 horas e que foi ministrado no Funchal pela Dr* Elda S4;

Formacdo “Educacdo Especial na Pratica e aos Olhos do PIN”, com a
dura¢do de 6 horas, no PIN, em Lisboa;

Formagdo do dia 22 de abril de 2016, ministrada pelo Professor Dr. Vitor
Manuel Lourengo da Cruz, no Hotel Four Views, num total de 6 horas;

II Congresso da APPDA — Madeira “As diferentes Interven¢des no Mundo
do Autismo-da infincia a idade adulta”, com a duragdo de 15 horas e que

decorreu no Funchal, nos dias 7 € 8 de outubro de 2016;



= Seminario de Psicologia “Intervencdo em multiplos contextos”, numa
organizagdo do Servico de Psicologia e Avaliagdo Forense e a Camara
Municipal de Machico, num total de 7 horas;

= Palestra “Desafios de Preven¢do na Protecdo de Criangas e Jovens”,
proferida pela Professora Doutora Margarida Gaspar de Matos, no Teatro
Baltazar Dias, no dia 10 de novembro de 2016, entre as 16h e as 16h50, no
ambito das conferéncias da responsabilidade da Camara Municipal do
Funchal e da CPCJ do Funchal;

= Coorganizagdo da conferéncia  “(In)Sucesso: uma  perspetiva
multidisciplinar” que teve lugar no Forum Machico, no dia 3 de fevereiro
2017 em que foram intervenientes o Dr. Nuno Lobo Antunes
(neuropediatra), a Dr* Ana Marques (terapeuta da fala), Dr. Romulo Neves
(professor de Inglés), Dr. Jessica Barros e Dr. Isabel Teles (psicdlogas do
PSICAF)-conferéncia em que foram abordadas as tematicas do bullying, da
violéncia interparental, do sucesso educativo, das problematicas da
linguagem e fala e os problemas do neurodesenvolvimento,

= Formagdo “IIl Congresso Internacional de Dislexia e Dificuldades de

Aprendizagem”, realizado em Lisboa, entre os dias 9 e 11 de marco de 2017.

Ao longo destas, quase, duas décadas dedicadas ao ensino sentimos sempre
necessidade de acrescentar aos conhecimentos adquiridos no contexto universitario,
algumas outras experiéncias e saberes; trocas de experiéncias com técnicos da area da
saude e do ensino. E tudo isto porque acreditamos que podemos enriquecer-nos com as
suas partilhas; podendo ainda atualizar as nossas praticas e atuacdes educativas de acordo
com a abordagem em que sdo olhadas no quotidiano cientifico.

Em vinte anos da nossa atividade profissional depardmo-nos com algumas
patologias que requeriam atengdes redobradas, por se inserirem nas Necessidades
Educativas Especiais. Este facto, que enquadra os alunos no ambito dum decreto
legislativo especifico, rege as suas avaliagdes, as suas aprendizagens mediante um
programa educativo individual, da responsabilidade dos Conselhos de Turma e
coordenado pelo Diretor de Turma que estipula a forma e as condi¢des em que se irdo
processar as suas aprendizagens no contexto de ensino regular. No territorio nacional,

estes alunos encontram-se ao abrigo do decreto legislativo n® 3/2008 de 7 de janeiro. Nos



Acores, estes alunos sdo abrangidos pelo Decreto Legislativo Regional n°15/2006A de 7
de abril. Na Regido Auténoma da Madeira, o decreto nacional foi adaptado a realidade
regional e denomina-se Decreto Legislativo Regional n°33/2009 de 31 de dezembro,
tendo a Ilha uma tradi¢do de acompanhamento na area da Educacgdo Especial.

No ano a que se refere este Relatorio, confrontdmo-nos com muitos alunos com
diagnostico de “Dificuldades no Funcionamento Intelectual”, sendo que uma delas tinha
“Incapacidade Intelectual”, pois possuia um relatdrio psicologico que atestava que, apds
testes efetuados, revelava comprometimentos cognitivos, situando-a na Deficiéncia
Intelectual Ligeira.

Tivemos, ainda, patologias raras e foi sobre a SP que recaiu a nossa escolha, por se
tratar de uma doenga rara e com algumas implicagdes nas aprendizagens € no
desenvolvimento psicomotor do individuo, embora completamente desconhecido.

No contexto educativo em que atuamos, existem outras situacdes clinicas em
acompanhamento, mas provavelmente com melhor acompanhamento no ambito clinico,
como sejam uma aluna com Displasia Ossea, que apresenta um aspeto de nanismo e
dificuldades no funcionamento intelectual, isto €, que apresenta ainda um funcionamento
intelectual inferior aos seus pares.

Tivemos, ainda, a nosso cargo uma aluna com dificuldades no funcionamento
intelectual, com a comorbilidade de ser (segundo relato da prépria e do seu encarregado
de educacdo) portadora de uma doenca rara: a “Duplicagido MECP2”, uma anomalia
genética muito rara, com repercussdes no desenvolvimento motor e neuromotor e nas
capacidades cognitivas. Na escola onde exercemos a nossa atividade existem, ainda,
muitas outras problemdticas do foro clinico e que apresentam implicagdes nas

aprendizagens.



Enquadramento do Estudo

Durante este ano letivo depardmo-nos com uma doenga rara, a Sindrome de Pfeiffer,
e ocorreu-nos que poderiamos aproveitar a raridade desta patologia e conhecer mais sobre
a mesma, uma vez que ¢ muito desconhecida no contexto educativo.

Aproveitamos para refletir sobre os detalhes do quotidiano pelos quais tem de
passar um portador desta doenga rara e que cuidado teve de incutir no seu quotidiano por
causa da Diabetes.

Tornou-se urgente definir e aferir as necessidades educativas especiais deste aluno,
em virtude da apresentagdo da comorbilidade de uma Perturbacdo das Aptiddes Motoras,
também conhecida como Perturbag¢do da Coordenagdo Motora.

Um outro objetivo que também se nos apresentou durante o ano letivo foi o de
propor medidas educativas e um programa de intervencdo que lhe permitisse obter o
sucesso educativo igual ao dos seus pares.

Contribuiu para a escolha destas duas problematicas de satide, em contexto escolar,
a auséncia de informagao sobre a Sindrome de Pfeiffer e de ndo sabermos como atuar,
caso o nosso aluno manifestasse algum mal-estar, por ser diabético. Por isso, e pela nossa
curiosidade em querer saber sempre mais, quisemos saber sobre estas duas patologias
(Diabetes Mellitus de tipo 1 e Sindrome de Pfeiffer de tipo 1). Por outro lado, encontramo-
nos perante a inexisténcia de programas adequados as necessidades do nosso aluno. Por
se tratar de uma doenca rara (SP), compreendemos que havera também uma raridade em
encontrar programas pedagogicos para a exercitacdo das areas fracas destes alunos.
Embora possam existir nalgumas areas de intervengdo programas que visam melhorar as
competéncias de uma crianga com SP, tal como nas areas da psicomotricidade; ndo parece
existir orientagdes para patologias desta natureza, em que a motricidade fina e as
capacidades visuomotoras se encontram alteradas.

No fundo, quisemos empreender “um diagndstico psicopedagdgico” para que [...]
a partir do perfil ou do estilo apurado do observado, onde deve ressaltar o balanco das
aptiddes fortes e fracas [...], a partir do qual se pudesse efetuar “a prescricdo da
intervenc¢do individualizada que consubstancia a educagdo cognitiva”. (Fonseca, 2001)

Fonseca defende que a observagdo “deve entdo ser desenhada com o objetivo de

enriquecer, potencializar, otimizar e maximizar tal capacidade de processar informagao,
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ou seja, visa a modificabilidade estrutural da aprendizagem do observado.” (Fonseca,
2001)

A integracdo e a inclusdo das criangas com SP deverd fazer-se em igualdade de
circunstancias em relacdo aos seus pares, isto porque, se assim nao for, a crianca sera
vista como alguém com lesdes e/ou incapacidades. J4 o ¢, pelo factor da aparéncia
craniofacial, que gera algumas insegurancas a nivel da autoestima e podera, ainda,
experienciar algum sentimento de inferioridade. Embora seja tema de alguns filmes
(Bogdanovich, 1985), (Chbosky, 2017), a anomalia craniofacial gera alguma dificuldade
de integracdo junto dos pares, sobremaneira quando ndo tenha existido sensibilizacdo a
doenga junto das outras criangas do contexto escolar.

Segundo Aparicio, as malformagdes cranianas e craniofaciais sdo patologias que
afetam o ser humano no seu desenvolvimento fisico, emocional e psicossocial e que
implicam um acompanhamento interdisciplinar. (Aparicio, 2008)

A verdade € que em toda a literatura, por nés consultada, distingue-se a SP de tipo
1, como uma patologia com as anomalias craniofaciais e outras, mas preservando,
habitualmente, a capacidade cognitiva, salvaguardando a integridade neurologica e
intelectual, conferindo-lhe sempre um 6timo progndstico, em detrimento das SP de tipos
2 ou3.

So6 acreditando e exercitando essas capacidades ¢ que conseguiremos educar,
formar e preparar uma crianca ou jovem com SP para o futuro, potenciando as suas
capacidades e o seu sucesso educativo. De facto, a anomalia craniofacial ndo € sindbnima
de comprometimento cognitivo, nem esta crianca evidenciard algum tipo de lesdo
cerebral. No entanto na SP de tipo 2 e 3 poderdo coexistir esses comprometimentos, ndo
sendo, por este facto compardveis ao caso por ndés acompanhado.

Para Rett, quando haja lugar a lesdes do foro cerebral, devera existir uma atitude
afetiva nas experiéncias e relacionamentos dessa crianga junto dos seus pares, por forma

a permitir a inclusdo no seu grupo de pares.

“A criangca com lesdo cerebral e a sua familia deviam ser educadas, ou
acarinhadas ndo so relativamente a for¢as magicas mas no sentido de cada crian¢a, bem

como os seus familiares, sentirem a necessidade do éxito da experiéncia.” (Rett, 1996)
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Entdo com estas criangas devera existir este incentivo das suas capacidades,
promovendo-as e potenciando-as, mas devera ser-lhe proporcionado o acesso a varias
experiéncias de aprendizagem e estimulag@o das suas capacidades.

Decorrente desta necessidade, decidimos solicitar a sensibilizagdo na area das
doencas raras que acabou por se realizar na escola, embora com a presenca de poucos
Encarregados de Educacdo e sem referéncia a esta patologia, em especifico, mas com
sensibiliza¢do ao modo de funcionamento da Associagdo Rarissimas. Foram, igualmente
mencionadas, na sessdo de sensibilizacdo, as terapias e terapéuticas efetuadas nos seus
centros. Na realidade o nosso aluno nao beneficia do apoio desta associacdo, pois esta s
recentemente se encontra representada na Madeira, mas usufrui dos acompanhamentos
médicos no hospital Nélio Mendonga, no Funchal.

Durante todo o ano letivo desenvolvemos a curiosidade de querermos saber mais
sobre a doenca cronica, sobre a doenca rara e sobre o diagndstico que levou a
elegibilidade do aluno como discente com Necessidades Educativas Especiais, mostrando
a maneira de Munnich, que “les maladies n’ont pas que du mauvais! Comprendre a fond
des maladies rares puis les mimer en partie, pourrait constituer une riposte thérapeutique
a des maladies frequentes™. (Munnich, 2016). Acreditamos que a doenga, quando
compreendida e explicada ao portador da doenga e aos seus cuidadores e pares, tem o
processo de incluséo facilitado.

Cremos, ainda, a semelhanca do pedopsiquiatra Pedro Strecht, que:

“esse desafio de escutar os outros para compreender, de olhar para ver, de
responder para conter, clarificar, aliviar ou (re)construir, implica um profundo
reencontro connosco proprios, um retomar a vista de paisagens e teatros outrora também
nossos, também outrora palco de multiplas alegrias e tristezas., vitorias e derrotas,
avangos e retrocessos no longo caminho de um crescimento que, afinal e sem rodeios,
dura sempre uma vida toda.” (Strecht, 2011)

Somos de opinido que aos docentes compete também esta preocupacio de escutar,
compreender, ver, responder, clarificar e (re)construir um percurso escolar adequado as
necessidades do aluno portador de doenga rara no contexto em que se encontra.

Nesta caminhada pedagdgica que empreendemos

2 Tradugdo nossa: “As doencas nio tém s coisas mas”).
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“somos o professor transformado num mediatizador, num ‘“investigador em

~ 9 I3 . . I3 .
acgdo”, “algo que pretende mudar o seu estatuto socioprofissional, a sua propria
formagdo (inicial ou em exercicio) e mesmo a sua higiene mental. Por esséncia ela
deveria constituir-se como o niucleo preferencial da formag¢do para os professores de
apoio pedagogico acrescido, vocacionalmente orientados para o acompanhamento dos
estudantes com problemas de aprendizagem e de comportamento e com baixo

rendimento.” (Fonseca, 2001)

Ao longo deste ano letivo a nossa atuagao pautou-se pela preocupagdo em promover
o sucesso educativo do nosso aluno, no ambito do apoio especializado e em conseguir
saber sempre mais sobre estas patologias, pois ao estarmos informados, poderemos
sempre intervir ou encaminhar para as valéncias que venham a ser promotoras de
resultados positivos para o aluno, ndo s6 na area académica, mas também, no dominio

pessoal e social.
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Contexto geografico do caso

O nosso estudo incide numa patologia rara presente na realidade educativa de um
dos concelhos da Ilha da Madeira, onde desempenhamos fun¢des docentes: o concelho
de Machico e na sua freguesia.

Reza uma das lendas, que terd sido na baia de Machico que terdo encontrado
acolhimentos dois apaixonados ingleses: Machim (um jovem e belo cavaleiro) e Ana
D’ Arfet, uma donzela da alta nobreza que se encontravam em fuga, por causa de um amor
impossivel, na sociedade da época.

A localidade veio a tomar o nome de Machico, em homenagem a Machim.

Machico, foi ainda sede de capitania, tendo sido atribuida ao capitdo donatério,
Tristdo Vaz, dito Tristdo Vaz Teixeira. Este capitdo e a sua numerosa familia sdo ainda
recordados no evento de recriacdo historica que se efetua todos os anos sob a organizagao
da Escola Basica e Secunddria de Machico em parceria com a Camara Municipal de
Machico, e onde se recriam alguns episddios historicos e sociais que se créem ter
acontecido durante o seu desempenho de fungdes e a dos seus descendentes. Este evento
¢ ja um cartaz regional e turistico e denomina-se “Mercado Quinhentista” e obtém grande
adesdo da parte de alunos, professores e funciondrios que se vestem a rigor envergando
os trajes da época quinhentista.

O nosso aluno ¢ oriundo da freguesia e concelho de Machico, uma das cidades da
ITha da Madeira. No entanto, todas as criangas acabam por nascer realmente no atual
Hospital Dr. Nélio Mendonga, antigo Hospital Central do Funchal - mas mantendo
naturalidade na residéncia fiscal dos pais.

E neste concelho de Machico localizado no extremo oriental da ilha, com uma
superficie territorial de 68,33 km2 e dividida em cinco freguesias: Machico, Agua de
Pena, Canigal, Porto da Cruz e Santo Anténio da Serra, que o aluno vive. E também na
Escola Basica e Secundaria de Machico, onde se leciona desde o 5° ano até ao 12° ano,
que o nosso aluno FA iniciou o 2° ciclo do ensino basico, tendo frequentado uma escola
basica do 1°CEB com pré-escolar, na freguesia de Machico. Na dita escola existe ainda a
oferta formativa de cursos em horario pds-laboral (com equivaléncias ao 2° e 3° ciclos do
ensino basico e ensino secundario.

A RAM (Regido Autonoma da Madeira) tem aproximadamente 267 785 habitantes,

de acordo com os dados dos Censos 2011. O concelho de Machico concentra cerca de
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8,2% da populacdo da Ilha da Madeira, com 21 828 habitantes, sendo a freguesia de
Machico a mais populosa com 11 256 habitantes. Machico ocupa a quarta posi¢do entre
os concelhos da Regido com mais populagdo e maior densidade populacional, com 320,1
habitantes por km2, segundo as informacgdes disponibilizadas pelo sitio da Cémara
Municipal de Machico.

De acordo, ainda, com os ultimos dados disponibilizados (Censos 2011), a freguesia
de Machico ¢ habitada por 11 256 pessoas (51,57% dos habitantes no concelho), das
quais, 14,51% tém mais de 65 anos e 15,02% sao criangas ou adolescentes. Relativamente
ao total de familias residentes, na data dos Censos 2011, aproximadamente 3767, das
7266 familias do municipio, residiam na freguesia de Machico (estando o aluno incluido

nestas familias contactadas e contabilizadas).
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Contexto familiar do caso

O nosso aluno, foi um bebé desejado pelo casal, e nasceu de parto eutdcico assistido
(com forceps), as 40 semanas e com 3.670 kg. E o segundo filho do casal - eles também,
naturais desta freguesia e a gravidez decorreu sem intercorréncias, segundo a mie.

Manifestou indice de APGAR de 9, tendo passado para indice 10, apds os 5
minutos. Estes dados foram facultados pela mae, aquando da anamnese escolar para
efeitos de ingresso no Jardim Infantil-uma solicitagdo do Centro de Desenvolvimento
Infantil pelo facto do FA apresentar um “ligeiro atraso de desenvolvimento global”. Era
“imaturo e desatento”.

O FA foi seguido no Centro de Desenvolvimento Infantil, do Hospital Central do
Funchal pois apresentou Sindrome de Pfeiffer (de tipo 1) a nascenga, podendo ndo ser
caso unico pois o relatério do CDI refere a possibilidade de dois familiares terem
"situacdo clinica idéntica.

Aos quatro anos de idade, o FA chega a urgéncia hospitalar e é-lhe diagnosticado
DM tipol. Ao longo do seu percurso escolar a sua endocrinologista foi informando a
escola da terapéutica efetuada:

“O FA, de 4 anos de idade tem diabetes tipo 1, diagnosticada em outubro de 2004”
(relatorio médico de 22 de maio de 2006);

“O FA de 6 anos de idade tem diabetes tipo 1 e faz insulinoterapia intensus e
glicemia capilar” — relatorio médico de 17 de fevereiro de 2007,

“O FA tem diabetes tipo 1 e faz teraputica com insulina. Habitualmente
instabilidade de valores”.

No momento em que decorre a elaboracdo do nosso Relatdrio, o FA faz medigao
dos niveis glicémicos através de um pequeno chip que lhe foi implantado no brago.
Posteriormente o aluno refere que podera ser-lhe colocada a bomba de insulina. A mae,
no entanto, referiu que a médica assistente nunca sugeriu essa forma de administrar a
insulina. No entanto, através da imprensa escrita, sabemos que se encontram agendadas
as atribui¢des, faseadas, das “bombas de insulina” Como bom aluno, tem revelado
sucesso no ensino secundario. Ja manifestou vontade em mudar de escola, em virtude de
pensar frequentar um curso mais direcionado com a informadtica, embora atualmente tenha

integrado uma turma de 10° ano, no curso profissional de turismo.
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Percurso do aluno

(Fonte: registo biografico e PEI do aluno)

27 de julho de 2001-nascimento do FA
Outubro de 2004 — diagnostico clinico de DM1
2004/2005-ingresso na Orientacdo Domiciliaria
- avaliacdo diagnodstica nas areas psicomotora, cognitiva, da
linguagem e sdcioafetiva no contexto da Intervencdo de Orientacdo Domicilidria.
2005/2006 -observagdo psicomotora
2006/2007 — ingresso no Pré-Escolar na escola basica do 1°CEB com Pré-escolar
dos M.
2007/2008 — frequéncia do 1° ano de escolaridade
2008/2009-frequéncia do 2° ano
2009/2010 — frequéncia do 3° ano
2010/2011 — frequéncia do 4° ano;
- realizacdo do exame com condigdes especiais
- reavaliacdo psicologica, 17
-reavaliagdo psicomotora
2011/2012 — ingresso na EBS da sua area de residéncia
-frequéncia do 5° ano
Avaliagdo psicomotora pela TSEER em junho
2012/2013 — frequéncia do 6° ano
-realizacdo da prova final de ciclo com condig¢des especiais:
- mais 30 minutos de tolerancia;
- leitura do enunciado das provas ao aluno;
- reescrita da prova;
- realizacdo das provas em sala a parte.
2013/2014 — frequéncia do 7° ano
2014/2015 — frequéncia do 8° ano
2015/2016 — frequéncia do 9° ano
-realizacdo da Prova Final de ciclo com condig¢des especiais:
possibilidade de sair para ingerir medicamento ou alimento; possibilidade de sair da sala

2016/2017 — ingresso no curso profissional de Turismo



Sera importante referir que o nosso aluno foi enquadrado e elegivel para usufruir
das medidas previstas por lei e ficou ao abrigo do Decreto Legislativo Regional n°33/2009
de 31 de dezembro, correspondente legal regional do Decreto —Lei n°3/2008, pelo facto
de residir na Madeira®, com o diagnéstico de “Perturbacio das Aptiddes Motoras”.

Na época, os alunos elegiveis para usufruirem de medidas previstas no atual
Despacho Normativo n°33/2009 de 31 de dezembro, tinham um diagnéstico atribuido
pelo docente de Educagdo Especial. No caso do FA, pelo motivo de apresentar muitas
limitacdes no ambito grafomotor, foi-lhe atribuido o diagnostico de “Perturbacdo das
Aptiddes Motoras”. Teremos oportunidade de revelar e perceber, apos a entrevista a
educadora e aos critérios vigentes na época o porqué deste enquadramento; da mesma
forma que nos debrugaremos sobre o conceito de Perturbagdes da Coordenagdo Motora,
mais no ambito da psicomotricidade.

O impresso de admiss@o nos servigos de educagdo especial, que a seguir pode ser

observado,

)
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Figura 1Impresso de admissio - educacio especial 1

3 O Decreto Legislativo Regional n°® 33/2009 de 31 de dezembro € o equivalente, na Regido

Autonoma da Madeira, ao Decreto-Lei n°3/2008 de 7 de janeiro, em vigor no territorio nacional.
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O diagnostico atribuido ao FA, fez com que se acionasse a Orientagdo Domicilidria
na primeira infancia e fez com que o FA viesse a usufruir de medidas educativas durante
o seu percurso académico. Tera sido benéfico para o sucesso educativo do aluno?
Atreveriamo-nos a responder que sim, pois o aluno ndo apresenta, até a data, nenhuma
retenc¢io.

Convém refletirmos sobre o diagnostico que lhe foi conferido e que lhe advém das
suas limitag¢des nas fungdes motoras, nomeadamente no ambito grafomotor.

Segundo Bénony, o desenvolvimento psicomotor obedece a duas fases: “adquire-
se primeiro o controlo do tronco, depois dos bragos e por fim das maos e dos dedos. Se o

desenvolvimento ndo se fizer precisamente segundo estas duas leis, o individuo ndo
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deixara de sofrer de perturbagdes.” (Bénony, 2002). Para este autor, fala-se de dispraxia
quando existem as perturbagdes da lateralizacdo, como lateralizagdes tardias ou ndo
homogéneas do olho, da méo e do pé, que estdo frequentemente associadas a uma ma
organizac¢do espacio-temporal, bem como a uma ma representacdo do esquema corporal,
que ndo raras vezes se encontra na origem das dificuldades na aprendizagem da
linguagem escrita. O nosso aluno manifestou algumas destas dificuldades: evidenciava
curtos periodos de atencdo, tendo dificuldade em prestar atencdo ao que lhe era pedido.

A Perturbagao das Aptidoes Motoras poderia ser articulada com as perturbag¢des do
foro da psicomotricidade, ou seja, inserida no conceito de “dispraxia”.

Segundo Albaret ¢ Chaix esta ¢ uma terminologia pouco utilizada em Fran¢a, mas
que ¢ aceite a nivel europeu e mundial e que nomeia o que conhecemos por dispraxia do
desenvolvimento. Ainda, segundo os mesmos autores, esta perturbacdo atinge entre 5 a
8% das criangas em idade escolar, mas tem ficado aquém na investigacdo, em detrimento
de outras problemadticas tais como a dislexia e THDA, também conhecido como PHDA.
(Albaret & Chaix, 2015)

Para estes dois autores a perturbacdo de aquisicdo da coordenag@o motora € a
etiqueta utilizada para designar as criangas cujo desenvolvimento psicomotor e as
capacidades psicomotoras estdo perturbadas, embora estas criangas possuam capacidades
a nivel cognitivo, sensorial e neuroldgico. Para eles, a aprendizagem e a realizacdo das
atividades motoras caracteriza-se por lentiddo na realizagdo das mesmas e falta de
precisdo nos movimentos. Ambas podem manifestar-se quer na area da motricidade fina,
quer na area da motricidade, dita, global e podem ocorrer com ou sem manuseamento de
objetos. Ao longo do artigo, os autores referem que numa conferéncia ocorrida em 2012,
a etiologia desta problematica rondaria os 5 a 8% das criancas em idade escolar, com um
numero mais elevado junto do sexo masculino. E mencionada a importancia da avaliago
psicomotora efetuada e que observa algumas categorias do desenvolvimento psicomotor,
a saber: a destreza manual, a coordena¢do 6culomanual ou o controle grafomotor, o
dominio da bola (em que se avalia o langamento e a rececdo de objetos, como a bola), o
equilibrio estatico e o equilibrio dindmico (caminhar com obstaculos, salto, entre outros).

A estas criangas ¢ também efetuada uma observacdo neuropsicologica, para a
detecdo de competéncias da atencdo, entre as areas verbais e ndo-verbais, estando na
maioria das vezes a limitacdo na capacidade de atengdo ligada a perturbagdo da

coordenacdo motora. Um exame a nivel da acuidade visual é também exigida, bem como
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um despiste na area da audi¢do, na eventualidade de uma perturbagdo da linguagem. O
objetivo destes despistes ¢ delimitar uma perturbacdo do foro sensorial que estivesse na
origem da perturbacdo dos movimentos. Apos estas verificagdes serd possivel estabelecer
procedimentos de intervencdo, uma vez que esta decorre das dificuldades observadas nas
atividades da vida quotidiana. As terapias serdo organizadas em harmonia com os pais €
os professores, pois estes tém um papel importantissimo no acompanhamento e na
globalidade das aquisi¢des.*

Por outro lado, como nos explica o psiquiatra portugués, Carlos Nunes Filipe,

habituado as consultas dos Problemas do Desenvolvimento,

“O tratamento médico de eventuais alteracdes metabolicas ou (por ex.:
hipotiroidismos) e tratamento cirurgico das alteracoes cardiacas, gastroinstestinais,
ortopédicas, otorrinolaringologicas ou maxilofaciais, associadas a algumas sindromes,
sdo exemplos de situagdes que carecem de interven¢do, por vezes muito precoce. O
conhecimento das componentes que integram com maior frequéncia cada uma destas

sindrome orienta a avaliagdo clinica e a intervengdo terapéutica. (Filipe, 2015)

Ao longo da nossa investigagdo apercebermo-nos que as anomalias cranianas,
mesmo que ndo de origem sindromatica, ndo afetam apenas a parte estética e de
autoestima dos seus portadores. Segundo o artigo de Cristovao, em que este menciona
dois casos de craniossinostoses ndo sindromicas, abordam-se a interveng¢ao cirurgica e os
seus beneficios na qualidade de vida dos jovens pacientes, incentivando a observagdo
precoce destes casos em consulta e ao seu reencaminhamento para a consulta de
neurocirurgia. (Cristévao, et al., 2006)

Por outro lado, ndo raras vezes, estas dismorfias craniofaciais, mesmo que tratando-
se de outras sindromes, auferem sentimentos de inferioridade nos seus portadores,
fazendo-os manisfestar “instabilidade emocional e dificuldades em estabelecer contacto
com os colegas [...], inferioridade devido ao seu aspecto fisionomico” (Alves, 1979)

Esta deformagdo ndo ¢ rara em pediatria, mas o mais importante do estudo que

desenvolveu com os seus colegas, foi o de “pretender ilustrar que a componente estética

4 (Albaret & Chaix, 2015)
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(apesar de ser a mais notoria inicialmente), ndo € a unica consequéncia desta patologia,
sendo o desenvolvimento de hipertensio intracraniana, perturbagdes do comportamento,

dificuldades de aprendizagem e défices visuais e cognitivos, bem mais preocupantes.”

5> (Cristdvio, et al., 2006) - publicado na revista do Hospital de Criangas Maria Pia.
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Plano de Intervencao

No que concerne o FA, houve necessidade de informacdo sobre a sua doenga rara
para poder elaborar um Plano de Intervencdo, adequado as suas necessidades e que o
fizesse conseguir superar as dificuldades que evidenciava na frequéncia do 9° ano.

Foram nossa preocupagdo a exercitagdo das atividades dos dominios que a seguir

se identificam:

Promover a exercitagdo da area psicomotora;
Desenvolver os niveis de atengdo/concentragio;
Organizar o seu quotidiano escolar;

Usar corretamente a linguagem para comunicar,

NS NEE N NN

Desenvolver o raciocinio 16gico na resolucéo de problemas.

O Plano de Intervengdo ¢ elaborado pela docente de educacdo especial que nele
menciona as competéncias a desenvolver com o aluno durante as sessdes de apoio
especializado, que podem ocorrer individualmente ou, em pequeno grupo. Neste caso o
FA beneficiou de apoio especializado, em pequeno grupo, pois havia uma outra colega
da turma com NEE. Este plano foi implementado de forma transdisciplinar, pois quando
necessario, houve lugar a reforco de estratégias utilizadas em sala de aula, sob a
orientagdo da docente da disciplina.

No caso do FA, a sua principal dificuldade estava na capacidade de utilizar a Lingua
Portuguesa em textos, utilitdrios ou outros, em que havia a necessidade de expressar
sentimentos, opinides, experiéncias, entre outras situagdes do quotidiano do aluno. Foram
exercitadas e utilizadas estratégias do ambito da educagdo especial, mas outras em que
houve a cedéncia de estratégias da docente do ensino regular, por forma a preparar o aluno
para a Prova Final de Ciclo. Quando se tratou de produzir e treinar a producao textual de
determinado tipo de texto, o aluno usou as orientacdes da docente de Portugués.

A seguir transcrevemos o texto produzido pelo aluno, no apoio do dia 8 de janeiro

de 2016:

As minhas férias de Natal
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Desde o dia 7 de dezembro que na minha casa comegaram os preparativos do Natal.

Eu e a minha familia fizemos o presépio e decoramos a drvore de Natal. Habitualmente, a
época de Natal é de convivio com a minha familia. Jogamos a “bisca”, ao “cassino” e comemos
broas, rosquilhas e “carne vinha-d’alhos”.

Na noite de Natal, abro as prendas e vou a Missa do Galo. Passo o dia 25 na casa da
minha avo, em convivio familiar. Na passagem de ano, assisto ao fogo-de-artificio,
enquanto fago votos de um bom ano para mim e para os meus familiares. Os adultos brindam
com espumante e passas.

Eu adoro estas férias, pois convivemos com a familia e é uma época especial!

O nosso plano de intervengdo (com itens manuscritos) e que apresentamos a seguir,
mostra-nos, em percentagem, o sucesso das aquisi¢des pensadas para o FA. Salientamos
que estes sucessos percentuais sdo langados numa plataforma online, GESDIS, onde se
registam alguns aspetos do acompanhamento ao aluno, por parte da Educagao Especial,
na Madeira. Nela s@o langados trimestralmente estas percentagens obtidas no apoio
lecionado, as medidas educativas e os apoios que o aluno tem (acompanhamentos
médicos, psicologicos, CPCJ, terapia da fala, terapia ocupacional, fisioterapia, entre
outras terapéuticas) em contexto interno da escola e da educacdo especial e no contexto
externo (hospital, centro de saude, associagdo, clinica, entre outros). As sugestdes para
reducdo do numero de alunos por turma, dados pessoais do alunos e dos encarregados de
educagdo, bem como contactos e morada também sdo lancados pelo docente
especializado e sdo da sua responsabilidade ao longo do ano.

Este Plano de Intervencao foi desenvolvido durante todo o ano letivo, durante um
tempo letivo semanal de quarenta e cinco minutos. O aluno foi muito assiduo e isso tornou
possivel a intervengdo prevista e o acompanhamento pedagodgico nalgumas areas da
expressao escrita, nomeadamente na exercitacdo da escrita de textos, tendo-se refor¢ado
as estratégias utilizadas nas aulas de Portugués e em consondncia com a docente
responsavel. Nestas sessdes foi ainda possivel orientar na elaboragdo da apresentacio oral
a ser realizada na turma. O aluno procedeu a leitura de um conto de Vergilio Ferreira e
apresentou-o a turma, tendo evidenciado os aspetos paratextuais (capa e editora),
biografia do autor; um resumo da narrativa, onde identificou personagens, enredo,
localizag@o temporal e espacial. Finalmente, uma pequena opinido sobre o interesse do

conto, para os seus pares, partilhando com estes o motivo da sua escolha literaria. Houve
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um outro momento em que o FA elaborou pesquisa para um trabalho com o mesmo
motivo, mas sob um tema decorrente do estudo da obra “Os Lusiadas” de Luis de Camdes.
A docente da disciplina de Portugués orientava sempre, mediante a indicagdo de topicos
e/ou exemplos de como deveria ser apresentado esse tema.

Observe-se o Palno de Intervencdo do aluno FA, manuscrito e pertencente ao ano

letivo em que decorre este nosso Relatorio.
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E possivel observar que foram utilizadas estratégias como o recurso as TIC, a
promogao da ajuda interpares, a valorizacdo da expressdo oral e escrita, a exercitagdo da

leitura, da interpretacdo e da escrita; bem como a exercitagdo da motricidade fina.
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Capitulo I
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Enquadramento Teorico

A Sindrome de Pfeiffer ...uma doencga rara.

O crescimento craniano pode operar-se de forma desarmoniosa. Esta é uma das
razdes pelas quais nunca devemos julgar pela aparéncia, pois podera induzir-nos em erro.
E por isso que a autora da obra ficcionada juvenil Wonder (Palacio, 2014) -a historia de
um menino que sofre de uma anomalia facial, e que apenas aos dez anos vai ingressar na
escola, pois até essa idade foi submetido a vinte e sete cirurgias- vem servir para
estabelecermos a intertextualidade com o nosso caso.

Embora ndo sendo apenas uma anomalia facial, a Sindrome de Pfeiffer ¢ uma
Doenca Rara e estima-se que apenas possa ocorrer 1 nascimento por cada 100 000 nados-
ViVOs.

Na Europa, uma doenga é considerada rara quando afeta 1 em 2.000 pessoas® no
entanto, o Despacho n.° 2129-B/2015, 2015 de 27 de fevereiro refere que na Unido
Europeia sdo consideradas como doencas raras ou doengas 6rfas, aquelas que t€ém uma
prevaléncia inferior a 5 casos por cada dez mil pessoas.’

A associagdo portuguesa “Rarissimas” — Associacdo Nacional de Deficiéncias
Mentais e Raras, apresenta a seguinte probabilidade das “Doengas Raras”® no territorio
nacional:

[...]. Estima-se que existam entre 5.000 e 8.000 doencas raras diferentes,
afectando, no seu conjunto entre 6% a 8% da populagdo, o que significa que existirdo
entre 600.000 a 800.000 pessoas com estas patologias em Portugal. Acresce que, a maior
parte destas pessoas sofre de doengas cuja prevaléncia é inferior a 1 em 100.000 pessoas,
ou seja, que afectam menos de 100 doentes no Pais |[...]

A Orphanet, que ¢ uma associacdo de renome europeu, divulga no seu sitio que «Nao

ha nenhuma doenga que seja tdo rara que ndo mereca atencdo». A verdade € que o facto

¢ http://www.orpha.net/national/PT-PT/index/sobre-doen%C3%A7as-raras/ (portal europeu de
referéncia para as doengas raras)

7 Despacho n.° 2129-B/2015, 2015

8 http:/Ir.rarissimas.pt/pt/doencas_raras/377/0/doencas_raras (Rarissimas- Associagdo Nacional de

Deficiéncias Mentais e Raras)
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de ser rara a torna mais dificil de estudar, de a descrever e de saber as terapéuticas que
poderdo ajudar os seus portadores.

A maioria das Doengas Raras tem uma causa genética, sabendo-se que em 80% dos
casos, essa origem genética estd identificada. A estes casos corresponderdo,
aproximadamente, 3% - 4% dos nascimentos. (Costa,Paula Brito e, 2016)

As doengas raras podem surgir & nascenca, na infancia ou, mesmo, na idade adulta.’

Mas ndo so s6 as doencas de causa genética as mais raras.

Existem patologias infecciosas muito raras, bem como doencgas auto-imunes e,
mesmo, doenca oncoldgica rara. Embora sejam doengas raras e tenham critérios para
diagndstico, variam de doente para doente,(mesmo que estejamos perante a mesma
doenga, esta podera ter sintomatologia diferente de individuo para individuo). No sitio
francés de Doencas Raras estas s3o geralmente classificadas de graves, crdnicas,
evolutivas e em que o prognostico estd muitas das vezes em jogo. Para os nossos
especialistas gauleses, as Doengas Raras impedem que a crianca se mexa, que veja, que
compreenda, que respire, que faca frente a infecgdes, entre outras fungdes vitais e normais
para qualquer crianga sem patologia rara.

Os especialistas fazem, por vezes, algumas distingdes na terminologia que utilizam
para categorizar a Doenga Rara: “Doencas cronicas sérias”, sdo geralmente doencas
degenerativas (que normalmente colocam a vida em risco); “Doengas incapacitantes” sdo
aquelas em que a qualidade de vida ¢ comprometida devido a falta de autonomia; em que
o nivel de dor e de sofrimento do individuo e da sua familia € elevado. Sdo doencas para
as quais ndo existe uma cura efetiva, mas os sintomas podem ser tratados para melhorar
a qualidade de vida e a esperanca de vida.

Até ao momento para muitas doengas raras, a causa permanece ainda desconhecida,
por isso se diz que muitas pessoas afetadas por doencas raras estdo mais vulneraveis do
ponto de vista psicoldgico, social, econdmico e cultural porque se debatem, desde cedo,
por um diagnostico, por acompanhamento médico e orientacdes de qualidade da sua vida

quotidiana, sendo descriminados pois as suas patologias sdo desconhecidas da sociedade

*http://www.fedra.pt/index.php?option=com_content&view=category&layout=blog&id=38&Itemi
d=69

(Federagdo Nacional de Doengas Raras de Portugal)
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civil. Outras doengas raras resultam de infecgdes (bacterianas ou virais) e alergias ou sao
devidas a causas degenerativas.

As nossas associagdes portuguesas ndo parecem contemplar o acompanhamento
psicoldgico a pais em luto perinatal, mas encontrdmos na Valentin A.P.A.C. -
Association de Porteurs d'Anomalies Chromosomiques, uma associagdo francesa (que da
apoio a pais em luto, a pais de criancas portadoras de uma anomalia cromossomatica ou
outra doenga rara), essa valéncia. Achamo-la muito importante porque nalguns casos a
problematica genética d4 lugar a impossibilidade da maternidade e da paternidade. '° Esta
¢, muitas vezes, a causa dos sucessivos abortos, ou das gravidezes ndo chegarem ao final
do tempo gestacional com sucesso.

E porque a genética tem um papel importantissimo na compreensdo destes
fendomenos, ¢ também importante saber que a SP ¢ uma doenga rara autossdmica
dominante. O que significa?

Significa que, geralmente ¢ uma doen¢a em que um dos progenitores terd, uma
alteracdo num dos cromossomas € que o transmitira. No caso de pais com SP, existe 50%
de possibilidades de vir a ter um filho com SP.

Para melhor compreendermos este fendmeno, ajudar-nos-4 saber e relembrar que
existem dois tipos de genes: os genes dominantes, onde uma alteragdo (mutacdo) numa
das copias causard o sinal ou sintoma -¢é o caso da Sindrome de Pfeiffer. E os genes
recessivos (0 outro tipo de genes), em que ambos os genes do par tém que ter uma
altera¢do (mutagdo) para causar o sinal ou sintoma da doenga.

Existem casos esporadicos, também chamados “muta¢do nova” ou ” mutagdo de
novo”, sendo que com esta nomenclatura se costumam nomear os casos que nao devem
a hereditariedade a sua patologia, isto ¢, ndo devem a alteragcdes cromossdmicas inscritas
no codigo parental, o seu diagnostico. Mas existirdo algumas situacdes em que se aponta
como preditor, a idade paterna avang¢ada, uma das causas das mutacdes de novo,
apontando-se a ineficidcia do mecanismo reparador que, com a idade, parece ficar mais
propenso as mutagdes de novo. (Martinez-Basalo, et al., 1997) No entanto, segundo
Vogels & Fryns, estas mutagdes novas deveriam incluir uma avaliagdo clinica,

radiografica e de ambito da genética molecular. Pelo que sabemos o nosso aluno foi

10 http://www.valentin-apac.org/
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encaminhado para a valéncia da neurologia, mas nunca foi referido pela sua progenitora
o acompanhamento pela area da genética médica, embora saibamos que a SP ndo ¢ um
assunto de que se fale abertamente, e saibamos que ndo submetido a cirurgias.

Para os autores Vogel e Fryns, “As mutagdes nos genes recetor do fator de
crescimento fibroblasto (FGFR) causam a SP: FGFR1 (no cromossoma 8p11.2-pl1) e
FGFR2 (no cromossoma 10q26)!!. Significa que é uma doenga que se manifesta desde
que exista uma mutag¢do numa das 2 cdpias de determinado gene (ao contrario das doengas
recessivas em que € necessario estarem as 2 copias alteradas). Essa mutagdo pode ter sido
herdada de um dos progenitores que também tenha a doenca ou ter surgido de novo (neo-
mutagdo), sendo os progenitores sauddveis.Discute-se a causa das neo-mutagdes,
podendo nalguns casos existir correlagdo com a idade paterna avangada. Um doente tem

50% de probabilidade de transmitir a doenga a sua descendéncia.

1 (Vogels & Fryns, 2006)
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O que ¢ a Sindrome de Pfeiffer?

Perguntamos a geneticista, Ana Medeira, que nos explicou que a SP é uma situagao
que pertence a um grupo de doencas designadas de “craniossinostoses”, ou seja, em que
ocorre um encerramento prematuro das suturas cranianas (0s espacos por onde o cranio
cresce). Por isto, o cranio cresce de forma desarmoniosa, conferindo um aspeto particular
ao cranio e a face, necessitando muitas vezes de correcdo cirurgica para que o cérebro
possa crescer normalmente, sem ser comprimido. Também é comum haver dedos um
pouco mais curtos (braquidactilia) e o polegar e o dedo grande do pé, costumam ser
grandes e com desvio.

A situacdo atras descrita, s6 costuma aliar-se a défice cognitivo, quando ocorram
complicagdes relacionadas com a compressdo do cérebro ou hidrocefalia e em que nédo
tenha havido intervencdo cirtirgica atempada. Cerca de metade dos casos de SP podera
apresentar défice auditivo, o que pressupde um despiste audioldgico, pois pode
condicionar a aprendizagem.

Para Alves, a SP “consiste numa craniossinostose com turribraquicefalia'?,
polegares e dedos grandes dos pés mal conformados e anormalmente volumosos e
sindactilia parcial das partes moles dos dedos das maos e dos pés” (Alves, 1979)

A Sindrome de Pfeiffer ¢ um transtorno autossémico dominante (Almeida, et al.,
2000), isto ¢, ocorrem alteragdes nos cromossomas 8 € 10 (sendo que no SP de tipo 2 e
tipo3, ocorrem num e noutro cromossoma). As alteracdes no gene FGFRI estardo
presentes, geralmente na SP de tipo 1, dando um fenétipo mais suave. Vogels & Fryns
referem, ainda, que todos os casos de SP tipo 3 e 2 foram casos de mutagdo de novo.

As alteragOes de caracter hereditario e raro associam craniossinostoses - também
catalogadas de acrocefalosindactilias de tipo 5- apds a primeira descricdo atribuida a
Pfeiffer (Hamouda, et al., 2012), hipoplasia da face, polegares largos e desviados,

haluxes largos e grandes ¢ outras anomalias esqueléticas. (Almeida, et al., 2000)

12 “cabe¢a” com aspeto de “vértice pontiagudo” - http://www.aamade.com/casos-clinicos/sindrome-

de-pfeiffer.html (consultado em 3 de novembro de 2017)
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No artigo de Annick Vogels e de Jean-Pierre Fryns, a SP “é uma doenca hereditaria
autossdmica rara que associa a craniossionostose, os polegares largos ¢ desviados e os
dedos dos pés grandes e a sindactilia parcial nas maos e nos pés. Hidrocefalia pode ser
encontrada, ocasionalmente, juntamente com proptosis ocular grave, cotovelos
anquilosados, visceras anormais e desenvolvimento lento” (Vogels & Fryns, 2006)

Existem casos na literatura que relatam e descrevem a Sindrome de Pfeiffer sem
carater hereditario, bem como a ocorréncia esporadica ou mutacdo nova, sem predilecio
étnica ou geografica. (Arduino-Meirelles, Lacerda, & Gil-da-Silva-Lopes, 2006),
(Almeida, et al., 2000), (Hamouda, 2012) (Roldan-Ace & Villarroel-Cortés, 2013). H.
Ben Hamouda faz, ainda, referéncia a uma possivel hipotese de mosaicismo. Basalo refere
que « aproximadamente 20% das malformag¢des do cranio en frevo sdo casos de SP”.
(Martinez-Basalo, 1997)!3

Acresce ainda nesta patologia, além da configuragdo craniofacial, os dedos das
maos e dos pés, frequentemente mais curtos € com inclinagdo para dentro, com a presenga
de uma sindactilia (isto ¢, os dedos encontram-se ligados entre si), apresentando, ainda (e
s6 nos casos descritos de tipo 2 ou tipo3 ), ancilose ou anquilose'* dos cotovelos (privagio
de um movimento numa articulag@o, neste caso nos cotovelos) e anomalias internas.

Os casos de SP de tipo 3, descritos em alguns artigos cientificos reportam sempre a
auséncia do cranio em forma de trevo, como sendo um item de distin¢do no diagnostico
clinico efetuado para a SP de tipo 3, embora sempre relacionados com morbilidade e/ou
incompatibilidade com a vida. (Hamouda, 2012)

No caso da Sindrome de Pfeiffer, e segundo Cohen (que as classificou consoante o
grau de severidade do seu fendtipo), citado por Hamouda (Hamouda, 2012), existem
caracteristicas que permitem o diagnostico de SP e a sua categorizagio, reconhecendo a
sua importancia clinica para o progndstico:

Ao tipo I ou 1 correspondera a SP Cléssica, de transmissdo autossomica dominante.
Incluird pacientes que apresentem uma dismorfia moderada dos polegares e dos dedos

grandes dos pés largos, uma hipoplasia centrofacial e uma craniossinostose de suturas

13 Tradugdo nossa

14 (Casteleiro, 2001)
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coronais. Sendo que estes pacientes t€ém geralmente um desenvolvimento intelectual
normal € um bom progndstico.

Ao tipo II ou 2, como era o paciente por ele descrito, sendo um caso esporadico.
Associava um cranio em trevo, uma exoftalmia severa, uma anquilose ou sinostose do
cotovelo, polegares e dedos grandes dos pés largos e complicagdes neuroldgicas. O caso
destes autores, refere que o paciente tinha também hemorragia ventricular.

O tipo III ou 3 parece-se com o tipo 2, mas ndo apresenta o cranio em forma de
trevo. Recordamos que estes dois ultimos subtipos s3o maus, no sentido em que
apresentam um risco de morbilidade muito elevado para a crianga, pelas complicacdes
neuroldgicas e respiratorias. Os portadores que apresentam um cranio em trevo parecem
apresentar um mau desenvolvimento intelectual, mesmo quando ndo estdo na presenca de
outras anomalias neuroldgicas, explicado pela insuficiéncia de desenvolvimento do
cérebro devido as craniossinostoses.

Para o especialista Richard Redett, (Redett, 2007) a SP de tipo 1, os pacientes
podem apresentar hidrocefalia (que € a acumulagdo de liquido no encéfalo) e surdez. Na
brochura elaborada com fins informativos para pais, o autor refere que o diagndstico é
feito tendo em consideragdo outras sindromes, como: Apert, Crouzon, Saethre-Chotzen e
Jackson-Weiss. Ao longo da nossa pesquisa encontramos, ainda, referéncias a outras
anomalias.

Na opinido de Guadalupe Ruiz, na sua monografia apresentada para acesso a
especialidade em Medicina Integrada:

“Los pacientes com el Sindrome de Pfeiffer tienen una cabeza
desproporcionadamente ancha com una frente alta y la mitad de la cara hundida, la nariz
es pequefla y presenta un puente nasal bajo, los ojos presentan hipertelorismo y son
prominentes debido a la poca profundidad de las orbitas, 50% de los nifios presentan un
canal auditivo y un oido médio hipoplasico, lo que ocasiona sordera”. (Ruiz, Guadalupe

Antonia Rodriguez, 2011)

A Craniossinostose ¢ uma condic¢ao patoldgica que resulta do encerramento precoce
de uma ou varias suturas cranianas. Convém aqui esclarecer porque cotovelamos com as
terminologias ‘“‘craniostoses” e ‘“‘craniossinostoses”, ao mesmo tempo que liamos a

expressao francesa “craniosténose”.
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Para Serafim Gomes, falava-se na sua época de “craniostose”, “naquelas situagdes
em que havia evidéncia de compressdo do encéfalo, devido a um desajustamento entre a
capacidade volumétrica da cavidade craniana e as necessidades de espaco requeridas pelo
encéfalo em desenvolvimento, a qual ¢ traduzida objetivamente pelo desenvolvimento do
sindrome da hipertensdo intracraniana.”[...] pareceu-nos mais correto “usar o termo
craniossinostose, com o objetivo de englobar todos os casos de sinostose prematura das
suturas cranianas” (Gomes, 1985)

A craniossinostose resulta de um defeito primario de ossificagdo (craniossinostose
primaria) ou de uma falha no crescimento do cérebro (craniossinostose secundaria).
Muitas vezes tem como comorbilidade a pressdo intracraniana, quando ¢é uma
craniossinostose sindromatica (como a de SP).!>

Mas existem outras comorbilidades afetas a esta sindrome: a hipoacusia e as
perturbagdes na linguagem- pelas razdes de interferéncias anatomicas e funcionais que
determinam atrasos e/ou desvios da linguagem (Arduino-Meirelles, Lacerda, & Gil-da-
Silva-Lopes, 2006). Sdo ainda referidas outras caracteristicas que atestam o diagndstico:
hipoplasia da face, polegares largos e desviados medialmente, haluxes largos e grandes e
outras anomalias esqueléticas. (Almeida, et al., 2000)

Estas craniossinostoses podem ser simples, se envolvem apenas uma sutura; e
complexas, quando envolvem multiplas suturam. A SP apresenta, na sua maioria,
craniossinostoses. Existem também outro tipo de deformacio craniana: as plagiocefalias
(que significam “cabeca obliqua”), embora muito frequentes na consulta pediatrica, ndo
sdo frequentes na SP.

Eis algumas das mais frequentes anomalias cranianas encontradas na consulta de

pediatria, segundo Firme & Ferreira:

_~metdpica

Al |
G

Escafocefalia Trigonocefalia | Braquicefalia

Figura 3-Tipo de craniossinostoses

15 (Firme & Ferreira, 2015)
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prependicularmente | |
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% de suturas

envolvidas X/

Sagital 50-58%

Coronal 20-29%

Lambdéide 4-10%

Metdpica <2% Plagiocefalia anterior Plagiocefalia posterior |  Plagiocefalia posicional

Figura 4-Plagiocefalias

Estas anomalias sdo essenciais para certos diagndsticos pedidtricos e ndo pode

deixar de existir a sua observacao atenta, bem como a sua palpacdo, nas consultas.

“A craniossinostose, usualmente multipla, pode estar associada a sindromes
craniofaciais esporadicas (sindromes de Crouzon, Apert, Chotzen, Pfeiffer,
Muenchen ou Carpenter). Nestas situacdes as anomalias craniofaciais
especificas ou outras (ver pescoco, coluna, dedos e pés), sugerem o

diagnéstico.” (Firme & Ferreira, 2015)

Segundo Raquel Firme e José Carlos Ferreira , esta deformacao craniana além do
facto de ser inestética, conduz a baixa autoestima e ao isolamento social. Existe, ainda, o
risco acrescido da pressdo intercraniana (que se manifesta, geralmente, nas
craniossinostoses complexas) e a hidrocefalia, que inibe o crescimento craniano. (Firme
& Ferreira, 2015)

Para conhecer a Sindrome de Pfeiffer ha que recuar a primeira vez em que foi
descrita (1964) por Rudolph Arthur Pfeiffer, (dai ter ficado com o seu nome), tal como
aparece referido nos varios autores que consultdmos: (Martinez-Basalo, 1997), (Almeida,
2000), (Vogels, 2006), (Gomez, 2010), (Hamouda, 2012), (Roéldan-Arce, 2013),
(Giancotti, 2016), (Hernandez & Chang, 2016).

Pfeiffer descreveu uma familia com as caracteristicas e Vogels & Fryns estudaram
8 elementos, onde a SP se propagou ao longo de trés geragoes. Pfeiffer classificou essas
anomalias cranianas de “Acrocefalosindactilia tipo V (ACS5), ou, ainda, ACS V.

O Campus de Neurochirurgie de Franca refere que a frequéncia de

craniossinostoses ndo era conhecida com precisdo, mas que um inquérito nacional
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francés, inserido num estudo da autoria de Elisabeth Lajeunie, havia permitido avaliar
que se estimaria que ocorreriam na ordem de 1 em cada 2000 nascimentos. (Oliveira,
[s.d.]) e (Gomes, 1985)

Elisabeth Lajeunie, a investigadora, citada pelo Campus de Neurocirurgia de
Franca, reparara que era mais elevado no Norte de Africa onde predominariam
determinado tipo de craniossinostoses (oxicefalias) O seu estudo baseava-se, numa
primeira fase, num céalculo da prevaléncia de craniossinostoses em Frang¢a. Efetuou, junto
de aproximadamente, 1500 criancas de um hospital de criang¢as doentes, em Paris. Esse
estudo epidemiologico foi feito numa amostra de inquéritos genéticos. Observou entdo
que 14,4% de casos eram familiares, nos casos de craniossinostoses que afetavam a sutura
coronal e, 6% de casos familiares, nas craniossinostoses na sutura sagital. Uma andlise
que efetuou ainda num ambiente mais restrito permitiu demonstrar que as
craniossinostoses ndo sindromicas, de modelo autossomico dominante sdo transmitidas
com uma incidéncia reduzida de 0. 62 nas suturas coronais e¢ de 0. 39 nas sagitais.

Nas formas sindromicas, a equipa provou a homogeneidade genética das sindromes
de Crouzon et de Saethre-Chotzen. O grupo de trabalho de Lajeunie também reparou
mutagdes do gene FGFR2 nas duas criangas com SP, e nos casos com sindrome de
Crouzon; tendo, ainda, encontrado uma nova muta¢do num feto com Sindrome de Apert.
Posteriormente, os seus estudos, orientaram-se mais para a localizagdo de
craniossinostoses ndo sindrémica e a classificagdo das craniossinostoses sindromicas a
partir de mutagdes observadas no reportdrio elaborado e a andlise funcional a nivel
celular. No entanto verificdmos através da nossa pesquisa que em determinadas épocas,
ficaram registos que chegaram até nos de alguns individuos que apresentavam anomalias
craniofaciais.'®

Para a autora mexicana, Laura Flores de Sarnat, as craniossinostoses existem desde
a Antiguidade, relatando-nos que sdo referidas por Homero n’ A Iliada e por Hipdcrates y
Galeno. Para esta especialista, o primeiro investigador cientifico das malformacdes
cranianas da era moderna foi Sommerring que descreveu além das estrutura do cranio, a
fungdo das suturas cranianas. O seu trabalho teve continuidade trinta anos mais tarde com

Otto e, em 1951, com Virchow.

16 hitp://www.theses.fr/2005SMNHNO0018
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Para Sarnat, a era do conhecimento destas deformagdes cranianas comecou em
1993 quando se identificou a mutagdo do gene MSX2.

A SP ¢ uma patologia que tem carater hereditdrio e diz-se de “transmissdo
autossdmica dominante”, isto €, basta que um dos progenitores tenha o gene alterado para
que a sindrome passe para os seus filhos. As probabilidades sdo um acaso com 50% de
possibilidades, o que significa que se um dos progenitores tiver a alteracdo
cromossomatica inscrita no seu cromossoma, terd 50% de possibilidades de ter um filho
com SP.

As craniossinostoses resultam duma anomalia genética nos cromossomas 8§ e 10
FGRG, responsaveis, ainda no espago intrauterino, pela divisdo e amadurecimento das
células. O mau funcionamento das células destes cromossomas faz com que as suturas se
efetuem de modo precoce, isto é, a ossificagdo faz-se de forma muito serddia no
desenvolvimento da crianga. Numa crianga que se desenvolve normalmente, as suturas
vao ocorrendo com o crescimento do cranio. Na crianga com SP, as suturas precoces
fazem com que o crescimento se vd observando anormal, assimétrico, tanto a nivel
craniano, como a nivel da face.

Sintetizando, na SP, a crian¢a apresenta os dedos dos pés e das maos anormalmente
largos e desviados, podendo, ainda, apresentar uma sindactilia!’ parcial nos dedos, tanto
das maos como dos pés (quando os dedos sdo curtos)

Em certos casos existem, segundo a literatura, e como comorbilidades a perda de
audicdo; atraso cognitivo/intelectual e neurologico, hidrocefalia, problemas
oftalmoldgicos (como proptoses oculares severas), anquilose das articulagdes nos ombros
e/ou nos cotovelos e problemas respiratorios.

Existem algumas caracteristicas peculiares: a apresentac@o de craniossinostoses, em

que ocorre uma fusdo prematura num processo precoce e as articulagdes fibrosas dos

17 sindactilia - “fusdo dos dedos das maos ou dos pés, que se pode dar em dois ou mais dedos,
unidos entre si por membranas interdigitais que se estendem nos mesmos dedos [...]Havera polisindactilia
quando houver varios dedos aderidos, mas é muito raro.[...Trata-se de uma malformagao congénita pouco
frequente e pode ser classificada como completa ou total, incompleta ou parcial e terminal [...]
geralmente, estd associada a sindromes decorrentes de malformacao intra-uterina por causas variadas.
[...] E a anomalia congénita mais frequente da m3o...e ocorre uma vez a cada dois mil, duzentos e

cinquenta nascimentos [...] (Pinheiro & Silveira, [s.d.])
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ossos do cranio. Nas criancas, em geral, o cranio expande uniformemente conforme o
crescimento do cérebro; nas criangas com Sindrome de Pfeiffer, ou que tenham
craniossinostoses, uma ou duas dessas suturas encerram de forma prematura, causando o
crescimento anormal e assimétrico do cranio e da face.

No Guia para entender el sindrome de Pfeiffer, editado pela Children’s
Craniofacial Association, de Dallas, podem ler-se algumas destas caracteristicas

evidenciadas pelos portadores desta alteragdo genética:

“Los pacientes com el Sindrome de Pfeiffer tienen una cabeza
desproporcionadamente ancha com una frente alta y la mitad de la cara
hundida (el area de la cara desde la mitad de cuenca del ojo hasta la
mandibula superior). La nariz es frecuentemente pequeiia y apresenta un
puente nasal bajo. Los ojos puden estar ampliamente separados
(hipertelorismo) y ser prominentes (proptotic) debido a la poca profundidad

de las cuencas de los ojos (orbitas).”

Outra caracteristica que se pode verificar nestes individuos ¢ a apresentacdo de
polegares curtos e os dedos grandes dos pés sdo separados do resto dos dedos (sindactilia-
separa¢do da membrana interdigital) ocorre, por vezes, entre o segundo e terceiros dedos,
tanto das maos, como dos pés. Nio raras vezes, ocorre, ainda, a chamada “braquidactilia”,
quando os dedos de méos e pés sdo anormalmente curtos.

Ocorre em alguns casos que os individuos tém polegares e dedos grandes dos pés
alargados e desviados e uma sindactilia parcial dos pés e maos. Por vezes podem também
estar presentes casos de hidrocefalia, proptoses oculares severas, problemas nas
articulagdes do ombro ou nos cotovelos, anomalias viscerais € um atraso no

desenvolvimento.
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Diagnosticar Sindrome de Pfeiffer

A Sindrome de Pfeiffer pode ser suspeitada clinicamente com base nas
manifestagdes clinicas referidas e confirmada molecularmente por estudo dos genes
FGFR2 e FGFRI1.

Existem algumas subcategorizagdes desta sindrome. Se consultarmos o
ORPHANET, sitio virtual de referéncia europeu para as doengas raras, encontramos dez
mengdes, que a seguir se transcrevem:

* 710|Sindrome de Pfeiffer;
*93258|Sindrome de Pfeiffer classico;

*93258|Sindrome de Pfeiffer tipo 1;

* 93259|Sindrome de Pfeiffer tipo 2;

* 93260|Sindrome de Pfeiffer tipo 3;

* 3224|Sindrome de Pfeiffer-Kapferer;

* 2921|Sindrome de Pfeiffer-Mayer;

* 2871|Sindrome de Pfeiffer-Palm-Teller;

* 2872|Sindrome de Pfeiffer-Singer-Zschlesche,
* 33577|Sindrome de Pfeiffer-Weber-Christian

Cada codigo que precede a doenga rara corresponde a uma patologia catalogada e
registada a nivel europeu. Destacamos a Sindrome de Pfeiffer Cléssica e a de tipo 1 pois
permite verificar que se utilizam os mesmos cddigos, uma vez que sdo uma e a mesma
manifestagdo da sindrome.

Procedemos & consulta do sitio'® "OMIM” que ¢ de acesso clinico. Nele se relata
as descrigdes de Pfeiffer (onde este descrevia o caso de oito pessoas numa familia com a
patologia a atravessar trés geragdes) e de Noack (sendo que neste sitio € feito paralelo
com ACV V, Sindrome de Noack para SP); pois antes de Pfeiffer, Noack havia observado

um pai de 43 anos com uma filha de 11 meses com esta anomalia. Foi-nos possivel ler,

13 http://omim.org/entry/101600-consultado em 5 de maio de 2017.
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por ordem cronoldgica, os artigos escritos a este respeito, bem como diagnosticos
efetuados pelo mundo sobre esta doenga rara.

Mas na literatura por nos consultada sdo apontados trés subtipos, consoante a
apresentacdo do seu grau de severidade. (Hamouda, et al., 2012), (Giancotti, et al., 2016),
(Martinez-Basalo, et al., 1997), (Vogels & Fryns, 2006), (Redett, 2007),

Os pacientes com a sindrome de Pfeiffer de grau 1 t€ém um prognostico mais
favoravel, pois ndo apresentam limitagdes do foro cognitivo, uma vez que tém um
desenvolvimento neuroldgico e intelectual dentro dos parametros normais para a sua faixa
etaria. As suturas do cranio encerram prematuramente ¢ podem apresentar hidrocefalia
(acumulag@o de liquido no encéfalo). Como referiremos ao longo do nosso trabalho, este
¢ um diagnostico apenas médico (ou clinico), pois implica a realizagdo de alguns exames
€ a monitorizagdo do recém-nascido por uma equipa multidisciplinar.

Nos individuos com Sindrome de Pfeiffer tipos 2 existe uma deformidade craniana,
em que este se assemelha a uma folha de trevo e que se deve a essas extensas suturas do
cranio. Nao raras vezes, concomitantemente, encontramos “proptosis” -que sdo olhos
protuberantes (onde podem coexistir doengas do foro oftalmologico), além das anomalias
dos dedos das maos e pés. Nestes individuos existem, habitualmente, atraso no
desenvolvimento e incapacidade intelectual.

A Sindrome de Pfeiffer de tipo 3 pauta-se pelas mesmas caracteristicas que as do
tipo 2, exceto na configuragcdo craniana em que a deformacdo craniana nio apresenta o
cranio em forma de “folha de trevo”.

Atualmente, a nivel europeu tenta-se que haja despiste de algumas doengas do foro
cromossomico, num periodo pré-natal e, mesmo no aconselhamento pré-concecional aos
casais. No entanto, estaremos a caminhar para uma natalidade mais consciente ou
estaremos a criar oportunidades de menos sensibilidade e tolerancia pela diferenca, em
relacdo a quem apresente algum handicap, alguma anomalia?!® Esta é uma das reflexdes
que o Professor Jean-Louis Mandel nos coloca por ocasido duma aula em que defende

que os investigadores, cientistas e sociedade civil t¢ém de fazer porque poderemos estar a

19" https://www.college-de-france. fi/site/jean-louis-mandel/closing-lecture-2016-06-01-10h30.htm-
consultado e assistido no dia 18 de abril de 2016
(aula de despedida do Professor Dr. Jean-Louis Mandel- catedratico de Genética Humana no Collége

de France)
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evoluir para um maior conhecimento e previsdo de doengas raras, mas, ao eliminar
algumas criaremos uma “limpeza” que ndo serd benéfica do ponto de vista ético. O
Catedratico questionava a plateia de forma retdrica sobre quem ird determinar as doengas
que poderido e deverdo ser erradicadas e as que continuardo a poder existir. Serdo as mais
graves? Quais sdo as mais graves? E nds questionamos, existindo no caso de SP tantas
variagdes de fendtipo para as mesmas alteragdes genéticas, quais serdo os casais que

seriam aconselhados, geneticamente, a fazer despiste?
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Prevaléncia da Sindrome de Pfeiffer

Estima-se, segundo alguns dados da literatura, que a Sindrome de Pfeiffer tera uma
incidéncia de 1 por cada 100.000 individuos, na realidade americana.

Em Portugal, e no que diz respeito ao aparecimento de craniossinostoses na consulta
pediatrica, esta cifra-se numa propor¢ao de 0,6 em cada 1000 recém-nascidos (Firme &
Ferreira, 2015). O que equivale a dizer-se que surge, com alguma frequéncia, no
quotidiano da consulta pedidtrica. Ressalvamos que nem sempre a existéncia de
craniossinostoses significard a existéncia da Sindrome de Pfeiffer (SP).

No caso do nosso aluno, podera ser uma situagdo familiar atendendo a informacao
de que alguns familiares terdo caracteristicas semelhantes. No entanto, nunca foram
referenciados por apresentarem a SP e nunca tiveram qualquer medida educativa por esse
diagndstico ou acompanhamento médico.

Na pégina francesa « Les Petits courageux » (um sitio virtual, dinamizado pela
associacdo que apoia algumas destas doengas raras e pouco conhecidas), pode ler-se que
em cada 50 000 criangas, uma podera apresentar sindrome de Crouzon e, numa propor¢ao
mais elevada, uma crianga em cada 100 000 podera apresentar sindrome de Apert ou de
Pfeiffer. Apesar do nosso caso ser sindromadtico e se enquadrar nas doencas raras, esta ¢
uma anomalia que nem sempre ¢ do foro sindromatico, sendo frequente na consulta
pediatrica e portanto, ¢ importante que todos os médicos estejam alerta para a detecdo
desta anomalia. Nas redes sociais, existe ja uma pagina em que os pais acorrem pedindo
que outros pais que passaram pela situagdo cirurgica dos seus filhos possam partilhar
como foi a sua experiéncia, como correu o recobro deste tipo de cirurgia, entre outros
pedidos.?

Sera proveitoso que a crianga seja alvo de uma intervengao precoce, pelo facto desta
doenga rara implicar muitas alteragdes no desenvolvimento motor da crianga, bem como
no seu desenvolvimento neurologico e intelectual, que devera ser vigiado (do ponto de
visto clinico) e monitorizado e alvo de intervencdo na esfera educativa e no seio familiar.

Temos certeza que o nosso aluno se nao tivesse tido intervengdo da psicomotricidade e

20Association Epi Tétes - craniosténoses simples - consultada em 18 de novembro de 2018
https://www.facebook.com/Association-Epi-T%C3%A Ates-craniost%C3%A9noses-simples-
323913281063978/
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da intervencdo do acompanhamento domiciliario ndo teria desenvolvido as suas
competéncias para igualar-se em oportunidades com os seus pares que ndo apresentavam
handicap nenhum do foro psicomotor. Sdo apontados pelos especialistas alguns factores
de risco potencial: a idade materna avancada, a exposi¢do ao fumo de tabaco materno, a
residéncia materna em alta altitude, os tratamentos de fertilidade, a raga branca e o sexo

masculino, nomeadamente a idade paterna avangada. (Firme & Ferreira, 2015)
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Terapéuticas e intervengdes na Sindrome de Pfeiffer

Nao podemos deixar de pensar nas palavras de Antonio Damadsio quando nos
explica a morosidade das descobertas do cérebro/mente quando comparadas aos
progressos da biologia moleculares. (Damasio, 2011)

Na SP existem também factores que inviabilizam mais estudos e investigacdo na
area desta doenga rara: por um lado ndo ¢ mencionada a sindrome e ndo a utilizam nem
para receber benesses aquando da realizagdo de provas finais de ciclo, ndo pedem mais
tempo para as realizar, ndo obstante todos os intervenientes no processo educativo terem
verificado que o aluno se cansa facilmente. O falar sobre a patologia faria com que um
maior nimero de docentes fosse sendo sensibilizado para as manifestacdes desta
sindrome e esta espécie de omissdo por esquecimento impede que se estabelecam mais
estratégias de interven¢do, implicam um descobrir mais paulatino € moroso que s6 pode
ser efetuado pela observacdo dos docentes interessados, uma vez que esta ndo ¢ relatada
pelo proprio aluno sindromadtico. As intervengdes implementadas as criancas com
Sindrome de Pfeiffer sdo baseadas na opinido de uma equipa multidisciplinar composta
por um neurocirurgido, um cirurgido plastico, um dentista, um ortodontista, um
otorrinolaringologista, um técnico de audiologia, um terapeuta da fala, um geneticista e
um pediatra. Nesta equipa sdo ponderadas tanto as cirurgias, como as terapéuticas que
poderdo incluir a terapia da fala, ou a entrada precoce na escola para favorecer a
socializagdo e a aquisicdo de algumas competéncias especificas da linguagem e /ou do
desenvolvimento.

Primeiramente existem exames complementares efetuados, ainda, no contexto
hospitalar, avaliando-se a pressdo intracraniana que pode ocorrer quando as
craniossinostoses sdo sindromdticas. Na anamnese sdo pedidos os antecedentes
familiares, a idade materna, o héabito tabagistico ou a existéncia de tratamentos de
fertilidade, a multiparidade ou malformagdes uterinas ocorridas anteriormente; as
sindromes e malformagdes, os antecedentes pessoais: gemelaridade, prematuridade,
oligohidramnios, a posicdo intrauterina, o forticollis uterino, a posi¢do de deitar, e
evolu¢do do perimetro cefalico, o atraso de DPM (desenvolvimento psicomotor), o
enfarte perinatal, os défices neuroldgicos e as hidrocefalias.

A observagdo pediatrica deve contemplar a observacgao craniana e deve incluir uma

visdo de topo, uma palpagdo craniana, a observagao das suturas e fontanelas, a medi¢ao
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do perimetro cefalico, a avaliacdo de dismorfias ou de outras anomalias de ordem
musculo-esqueléticas ou cardiacas (se em contexto sindromatico) e a avaliagdo do
desenvolvimento psicomotor.

A cirurgia é recomendada antes do primeiro ano de vida, para separacdo das suturas
que se efetuaram precocemente, permitindo que o cérebro e o cranio cres¢am pelo
espacamento dai advindo.

A consulta de cirurgia ¢ indicada sempre que se pretenda cuidar e seguir a parte
estética do individuo e, muitas vezes, para um maior alargamento da zona ocular,
ajudando a preservar a acuidade visual. E também pontualmente necesséario separar a
membrana interdigital, que se afigura, até ai, unida.

A audiologia também ¢ consultada, pois ndo raras vezes existem problemas
auditivos e ha que recorrer a cirurgia do foro da otorrinolaringologia para recuperar a
audicdo, sendo referida a hipoacusia ou a necessidade de implante coclear, nalguns dos
artigos cientificos por nos consultados. (Aparicio, 2008)

O recurso a consulta do dentista estd indicado para o segundo ano de vida, segundo
a recomendacdo do Guia da Associagdo (Redett, 2007) que tem por finalidade informar e

sensibilizar pais e educadores.
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Diabetes Mellitus- tipo 1

Conceito de Diabetes Mellitus —tipo 1

A Diabetes €, segundo Costa (2013), a

“designacdo dada a um grupo de processos patologicos caracterizados por
emissdo de urina em grande quantidade (poliuria) e pela existéncia de sede intensa
(polidispsia). Quando utilizada a designacdo diabetes de forma isolada tem,
geralmente, o significado da forma mais comum e frequente da doenca: Diabetes

mellitus ou Diabetes agucarada.”

Os varios panfletos de sensibilizacdo e informacgdo editados pela Associagdo

Protectora dos Diabéticos de Portugal referem que:

“A Diabetes Mellitus é uma doenca cronica caracterizada pelo aumento dos
niveis de agucar (glicose) no sangue. A quantidade de glucose no sangue chama-se
glicemia. A glucose constitui a principal fonte de energia do organismo, sendo
proveniente da digestdo e da transformagdo dos alimentos como os amidos e os
agucares presentes na alimenta¢do. Para que a glucose possa ser utilizada pelo
organismo como fonte de energia é necessaria a insulina.

A insulina é produzida pelas células do pdncreas. A sua agdo estd relacionada

com o metabolismo dos acucares, das gorduras e das proteinas que sdo a base da nossa

s

alimentagdo, constituindo as fontes de energia do organismo.’

De todos os autores consultados, constatamos que a DM € uma patologia que afeta
o quotidiano dos individuos, uma vez que implica educagdo do proprio e do seu agregado
familiar e acompanhamento médico. Interfere também nas escolhas alimentares e implica
uma aceita¢do da sua condi¢do diabética, alterando ndo s6 a alimentagdo ingerida, mas
também os momentos em que se efetuam o aporte de nutrientes, uma vez que obriga a
comer amiude. O tratamento inclui controlo da glicemia e consequente autocontrole dos
alimentos ingeridos. Por este motivo se diz que é possivel controlar a Diabetes pois tendo
a alimentacdo controlada, a glicemia esta controlada.

Procedemos a consulta de alguns artigos sobre o aparecimento de DM ocorridas na
cidade espanhola de Valéncia e em zonas de Portugal continental, tendo-se observado que

a incidéncia de DM ¢ considerada alta em Portugal, segundo os critérios da OMS,
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prevendo-se que venha a aumentar. Na cidade de Salamanca a incidéncia ¢ muito alta,
segundo os mesmos critérios e sendo uma das maiores descritas em Espanha.

Segundo Rigaud?!' aquando do diagndstico da DM, os pais nio devem entrar em
panico pois para este autor a Diabetes ndo ¢ um drama. Nenhuma atividade e nenhum
alimento estdo interditos. Segundo ele, e esse € o objetivo do seu livro, acalmar as
angustias num livro sério, concreto e claro, fazendo com que os pais participem na
educacdo teraputica dos seus filhos. Esta educagdo terapéutica consiste num
aconselhamento aos pais, no sentido de perceberem que o seu filho tem uma doenca
crénica que os angustia e angustia, também, o préprio doente, sobremaneira no inicio
quando se lhes anuncia o diagndstico. Instalam-se medos parentais, imaginando o pior,
temendo ndo saberem o que fazer, medo da ocorréncia de complicagdes, desconfiando da
alimentagdo. Um dos objetivos é o de lutar contra mitos e desmistificar o
acompanhamento da diabetes dos seus filhos, fornecendo-lhes as chaves para melhor
compreenderem e melhor tratarem a diabetes, de forma rigorosa, sem medos e sem
vergonha.

Nesta obra sdo referidos os varios tipos de diabetes e mencionados outros, que por
ndo serem do nosso interesse, nao serdo explicitados. Interessa-nos distinguir a existéncia
de dois tipos de diabetes -os mais comuns: diabetes tipo 1 e diabetes tipo 2.

A Diabetes de tipo 1 esta relacionada com uma privacio de insulina. E por isso, que
esta ¢ administrada, todos os dias, pois € uma hormona vital para o funcionamento celular,
uma vez que a glucose é um agucar vital para o organismo.

A Diabetes de tipo 2 (que ndo sera do interesse do nosso estudo), estd relacionada
com uma resisténcia a insulina. As células do organismo respondem mal a insulina e tém
mais dificuldade em utilizar a referida glicose.

Em ambas as situagdes, o autor aconselha a que se separe a crianga da diabetes. Um
filho com diabetes ndo ¢ a diabetes, nem diabético. Segundo o autor, essa crianca sofre
da Diabetes. Existe, ainda, a sugestdo de que os pais poderdo falar de alguém que tenha
Diabetes, refor¢ando que ndo ¢ uma doencga grave, uma vez que se controla muito bem,
salientando que esta condi¢do ndo o impede de ter amigos, de sair, de praticar desporto,

nem de fazer férias, entre outras actividades.

21 (Rigaud, 2016)
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Causas da Diabetes

As causas da Diabetes nem sempre sdo conhecidas, uma vez que sao proprias do
sistema de defesa do organismo. E como se o sistema imunitario, do préprio individuo,
atacasse e destruisse as células do pancreas.

Também nao esta diretamente relacionado com os hébitos de vida ou com a ingestao
de uma alimentag¢ao pouco correta.

Em suma, nio héa nada que o individuo possa fazer para evitar o aparecimento da
doenga.

Apos o surgimento desta, e o seu diagnostico médico, hd que efetuar as terapéuticas
e incutir novos habitos no quotidiano: ter uma alimentacéo equilibrada; realizar exercicio
fisico regular, vigiar a glicemia e fazer, se necessario, o aporte da insulina que o seu
pancreas ja ndo fabrica, injetando —a de modo a que os niveis de aglicar no sangue estejam
sempre dentro dos pardmetros adequados a faixa etaria do individuo.

No portal dos diabéticos 2* pode ler-se que :

“Na Diabetes do Tipo 1, as células 3 do pancreas deixam de produzir
insulina pois existe uma destruicdo macica destas células produtoras de
insulina. As causas da diabetes tipo 1 ndo sdo, ainda, plenamente conhecidas.
[...] Contudo, sabe-se que é o proprio sistema de defesa do organismo
(sistema imunitario) da pessoa com Diabetes, que ataca e destroi as suas
células b. A causa desta Diabetes do tipo 1 é, pois, a falta de insulina e ndao
esta directamente relacionada com habitos de vida ou de alimenta¢do

errados, ao contrario do que acontece na diabetes Tipo 2.”

Os portadores de diabetes habituam-se a medir os valores da sua glicdmia em dois
momentos fundamentais do dia.
Recorremos ao Portal da Diabetes e observdmos uma ilustra¢do informativa que

nos indica os valores normativos nesses momentos: em jejum e duas horas apos comer.

22 http://www.apdp.pt
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Nele ¢ possivel verificar que os valores normativos para a glicémia, no periodo em
jejum, estardo entre os 70mg/dl e os 100 mg/dl.
Duas horas apos a refei¢do estes valores serdo aceitaveis entre 70 mg/dl até um

maximo de 140mg/dl.

Valores de Glicemia

70 mg/dl 100 mgydl 126 mg/dl
+ = .l;'.'v
ﬁ 9 Tl
e
2 horas depois da refeigio
\ 70 mag/al 140 mg/di 200 mg/dl

| NI
Figura 5 -Valores da Glicémia

Fonte: Portal da Diabetes



Terapéuticas e intervengdes na DM

A Diabetes pode ocorrer com varios sintomas, que variam de individuo para
individuo, como sejam: o urinar muito (poliuria); ter muita sede (polidipsia); sentir muita
fome (polifagia); emagrecer de modo rapido, sentir fadiga e dores musculares, ter dores
de cabeca, nauseas e vomitos, entre outras manifestacdes sintomaticas. O tratamento ¢
baseado na (auto)vigilancia da glicemia e pelo (auto)controlo quer da alimentacdo, quer
do exercicio fisico praticado.

Apesar de todos os cuidados que implica numa fase aquando do diagndstico, esta
patologia deve ser inserida na vida social e pessoal do individuo, por forma a nédo viver
em funcdo da sua doenga, mas sim com padrdes incutidos na sua vida quotidiana, fazendo
com que a crianga ou jovem se desenvolva como os seus pares.

Relativamente a insulinoterapia existem varias indicagdes quer em relagdo aos
locais de aplicagcdo da mesma, quer em relacdo aos esquemas insulinicos a seguir. Estes
variam de pessoa para pessoa, em fun¢@o das suas caracteristicas e das suas necessidades.

No caso do nosso aluno, sempre que este efetuava um aporte de hidratos de carbono
superior ao necessario, tinha de efetuar o refor¢o da insulina rapidamente pois a sua
glicemia estaria elevada. Quando se sentia fraco e sem forg¢as, condicdo ja detetavel, (por
se tratar de um adolescente e ter a doenca desde os 3 anos de idade), bastava-lhe ingerir
hidratos de carbono, que geralmente assumia sob a forma de bolachas, disponivel no seu
“kit”, sem o qual ndo poderia andar.

Na literatura por nos consultada, foi possivel verificar que as doses de insulina
administradas sdo também reduzidas consoante o tipo de exercicio fisico, a duragdo do
mesmo ¢ da hora do dia em que sdo efetuados. As quantidades de hidratos de carbono
ingeridas tém sempre de estar em equilibrio com a quantidade de insulina disponivel.

No que concerne a realizagdo de Provas Finais de ciclo, sob a alcada do Juari
Nacional de Exames, quando € publicado o Guia para Aplicacdo de Condi¢des Especiais
na Realizacdo de Provas e Exames- indicado para as Necessidades Educativas Especiais,
os problemas de saude e as incapacidades de saude temporarias, adequamos as
necessidades dos alunos as condigdes necessarias para que o aluno possa realizar com
sucesso a Prova Final.

Salientamos que este Guia orienta também os alunos que, ndo estando abrangidos

pelo decreto legislativo regional n°® 33/2009 de 31 de dezembro (ou o seu equivalente
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nacional, 3/2008 de 7 de janeiro). Estdo, igualmente, incluidos os casos de alunos que
padecendo de alguma patologia ou incidente, estejam com algum handicap e necessitem
de “ajudas” para a realizag@o destas Provas. Estes auxilios na realiza¢io das ditas Provas,
variam consoante a gravidade e a situag@o limitativa do aluno em questdo. As condigdes
especiais previstas sdo: “provas ou exames adaptados”, “provas ou exames a nivel de
escola”, “provas e exames para alunos com surdez severa e profunda” (podendo até
recorrer-se a presencga de uma intérprete de Lingua Gestual Portuguesa ou a realizagdo de
uma prova em que a Lingua Portuguesa ¢ a lingua segunda, uma vez que o LGP ¢ a lingua
materna do surdo); “adaptag¢des do espago/material”’; “acompanhamento por um docente,
“compensag¢do ou tempo suplementar”.

No caso do nosso aluno, pelo facto da realiza¢do da Prova ter sido precedida de um
internamento na urgéncia pediatrica por valores glicémicos descontrolados, foi solicitado
que, além do pedido feito anteriormente em que o aluno poderia sair para tomar algum
medicamento, pudesse igualmente ingerir algum alimento (hidrato de carbono), caso
sentisse a tal fraqueza ou mau estar que antecedem o seu desmaio. A Encarregada de
Educacdo foi sempre muito presente e informou-nos que tudo costuma correr bem,
embora se ele ficar em hipoglicemia é muito perigoso (correndo perigo de vida se nao for
encaminhado com urgéncia para o hospital).

Relativamente ao seu quotidiano, a ndo ser que cometa algum excesso (por exemplo
se ingerir bolos), ndo necessita de efetuar insulinoterapia durante o periodo em que tem
aulas.

Durante a estadia no 1°CEB, alguns docentes e funcionarios receberam formacao
para a administra¢do da insulina quando o aluno dela necessitasse durante o periodo de
aulas, bem como informacdo para verificarem o estado do aluno nos recreios.

Antes disso, durante o pré-escolar, o aluno tinha um horario mais adequado as suas
necessidades, permanecendo com a turma durante o periodo da manha e regressando a
casa durante o turno da tarde.

Atualmente, ndo sendo ja nosso aluno, em conversa com o FA, soubemos que faz
parte dum teste, em que os seus valores glicémicos sdo medidos através dum instrumento
que efetua a leitura dos seus niveis de agucar no sangue. O aluno pensa que podera ser a
fase que antecede a implantacdo da “bomba de insulina”, mas aguarda as indicacdes
médicas que lhe sdo fornecidas na consulta do hospital onde ¢ seguido. Enquanto

redigiamos o nosso relatdrio, sairam algumas noticias de imprensa que avancavam que as
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bombas de insulina, também denominadas dispositivos de PSCI, seriam distribuidas a
popula¢do. Inicialmente, de forma faseada e tendo em conta a faixa etaria, em que serdo

abrangidos os utentes até 18 anos de idade.?

23 https://www.sns.gov.pt/noticias/2017/11/14/diabetes-dispositivos-de-psci/
Consultado a 18 de novembro de 2017.
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O “Perfil disgrafico”

De que falamos quando mencionamos o “perfil disgrafico”?

Para muitos de nos, ter disgrafia equivalente a ter uma Perturbacdo de
Aprendizagem Especifica, pois essa ¢ uma das associacdes mais comumente
estabelecidas com a Dislexia.

Mas, atualmente, apresentar um “perfil disgrafico”, embora muitas vezes uma
manifestagdo da Perturbacdo de Aprendizagem Especifica, ¢ uma perturbagdo da
coordenagdo motora. Fala-se, ainda de “perturbacio da aquisi¢do da coordenagdo” ou de
“Perturbagdo do desenvolvimento da coordena¢do”; terminologia para expressar a
situagdo de criancas que apresentam dificuldades na aquisi¢do de gestos e de movimentos
da motricidade fina (como as de amarrar as sapatilhas, recortar com tesoura; entre outras
atividades mais abrangentes como aprender a andar de bicicleta ou nadar). A coordenagédo
global destas criancas ¢ ma, quando comparada aos seus pares, bem como a capacidade
que t€ém para as representar no espago.

O artigo de Coralie Hancok refere que aproximadamente 85% das criangas
dispréxicas apresentam problemas na escrita (Hancok, 2017). Para esta autora estas
criangas apresentam “Disgrafia”. No artigo ¢ apontada uma prevaléncia de 5 a 7% das
criangas dos 5 aos 11 anos e o unico tratamento ou intervengao indicados ¢ a intervengao
de um psicomotricista.

A Perturbacdo da Coordenagdo Motora ou a Perturbacdo das Aptiddes Motoras
(caracterizada por uma fraca tonicidade nos movimentos que implicam a motricidade
fina) e a Dispraxia s@o problematicas que se inserem no desenvolvimento psicomotor da
crianga e que podem ter interveng@o com programas da area da psicomotricidade. O nosso
aluno manifestou dificuldades nesse ambito, no ingresso escolar. Pode ler-se no Relatorio

da Equipa do Centro de Desenvolvimento da Crianga®* que evidenciava “lacunas ao nivel

24 Relatério da Equipa do Centro de Desenvolvimento da Crianca em que figuram algumas
orientagdes de acompanhamento do aluno apds cessarem os acompanhamentos deste Centro. Pode ser

consultado no Anexo 4.
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da coordenacdo oculomanual (e.g., desenho, pintar, realizar enfiamentos, manusear a
plasticina).”

Para Evelyne Pannetier, a autora duma obra clinica sobre a dispraxia (Pannetier,
2007), esta é uma perturbacdo neuroldgica que provoca dificuldades na planificagdo e na
execucdo da sequéncia de movimentos para atingir um objetivo. Para a crianca dispréxica
a aprendizagem dos gestos e das a¢des que pautam o nosso quotidiano, como o facto de
abrir uma porta, assume-se como um grande desafio.

Para as criancas que apresentam a perturbagdo ou as que sdo dispraxicas, cada gesto
do quotidiano implica um esfor¢o enorme e, quando o realizam, executam-no sem
habilidades, de modo “trapalhdo”.

A Dispraxia existe em 5 a 7 % das criangas entre os 6 e os 11 anos —segundo os
dados apresentados na péagina virtual dinamizada pela associacdo francesa “Dispraxique
mais fantastique™?. Este sitio virtual,?® de apoio aos pais das criangas com dispraxia(s) e
das criangas dispraxicas, ¢ defensor de que ndo existe uma « dispraxia », mas sim “varias
dispraxias”.

A dispraxia é entendida como uma espécie de anomalia na planificagdo e na
automatizacdo dos gestos voluntarios.

A realizag¢do de um gesto resulta da gestdo coordenada e automatica de numerosos
factores temporais e espaciais que fazem recurso a uma pré-programagao cerebral. Esta ¢
incompleta nos dispraxicos, e nalguns casos, inexistente. O gesto nunca se torna
automatico e necessita sempre de um controlo voluntdrio e extremamente cansativo. Os
autores (Kirby & Peters, 2010) referem que no caso das dispraxias ditas “visuoespaciais”,
acrescem, ainda, de perturbagdes no olhar, na perce¢do visual e na representagdo do
espaco. O mais comum ¢: a crianga apesar de conceber bem o movimento/gesto, ndo o
organiza, nem o realiza harmoniosamente. Nalguns casos ele ¢ “trapalhdo”, lento... e
todas as suas realizagdes motoras e graficas sdo mediocres, deformadas, rascunhadas”.
Outros ha, que necessitam de ajuda para vestir-se, lavar-se, bem mais do que a idade
normal. Essa ajuda estende-se as refei¢des, precisando de ajuda para, por exemplo, partir

a carne com a faca e, ainda assim, comer de forma pouco cuidada.

25 https://www.dyspraxie.info/2015-04-14-17-30-00/informations/135-accueil

26 http://formations.action-sociale.org/Metier/educateur-specialise/isere.html
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Existem, ainda, os casos em que a crianga apresenta um atraso grafico persistente,
os seus desenhos sdo pobres e a crianga acede muito dificilmente ao dominio da escrita
cursiva. Além destas dificuldades, revela dificuldades na organizagio do seu trabalho, na
arrumagdo da sua mochila, no manuseio da régua, da tesoura, da borracha, entre outros
utensilios e/ou materiais de escrita.

Nos casos de dispraxia visuoespacial, as criangas apresentam mesmo em todas as
atividades que envolvam o espago: geometria, geografia, discalculia espacial, leitura
(lentiddo). A todas estas problematicas estdo muitas vezes associadas algumas
perturbagdes: podera existir uma perturbacdo da coordenacdo motora global, em que a
crianga salta e corre de forma desordenada, cai, esbarra, entre outras atitudes que o fazem
parecer um verdadeiro “trapalhdo”. Poderd existir uma perturbacdo da atencdo
significativa, problemas do dmbito da linguagem oral (fala tarde, pronuncia mal ou
articula mal). No entanto, tratam-se, na maioria dos casos, de criangas inteligentes,
curiosas, faladoras, que aprendem com prazer e eficazmente.

O conselho que ¢ deixado aos pais € o de, desde cedo, colocar em marcha os apoios
necessarios: da ortoptica (despistando e/ou implementando programas terapéuticos com
vista a reeducacgdo e reabilitagdo motora e funcional da visdo binocular e da deficiéncia
visual), da terapia da fala, da psicomotricidade, da terapia ocupacional e do apoio
psicologico. Apelam ainda ao trabalho coerente entre familia e escola para que todos os
apoios sejam eficazes.

Como causas para a apresentacdo desta problemadtica nas criangas existem varias
suposi¢des: poderdo ser lesdes cerebrais (criangas que foram prematuras, com
traumatismo craniano, com tumor ou acidente vascular. Nestes casos, fala-se de dispraxia
de lesdo.

Contudo, existem criangas em que sem estes antecedentes, ndo se desenvolveram
adequadamente estas fungdes praxicas, (em que parece existir uma disfungdo cerebral e
localizada) ainda que todas as outras fungdes cerebrais sejam normais. Fala-se entdo em
"dispraxia do desenvolvimento”.

Quando ndo existem comprometimentos médicos, nem problemas de

aprendizagem, nem défice cognitivo, nem causas de ordem psicologica ou social, resta a
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categorizag¢do num quadro de perturbacdo especifica do desenvolvimento das aquisigdes,
segundo o CID 10?7,

Em suma, poderiamos resumir o conceito de dispraxia a perturbagdo da aquisi¢ao
da praxis, em que as funcdes que permitem a coordenagdo voluntaria dos movimentos
estdo alteradas, isto €, os gestos sendo o resultado duma aprendizagem que vai
progressivamente sendo conduzida a automatizacio; em que cada gesto pressupde uma
programacdo ¢ informagdes cinestésicas, vestibulares e proprioceptivas sobre a posi¢ao
dos membros no espaco, do tonus e da velocidade de execugdo, ndo permite o ajustamento
dos movimentos e o controlo postural.

Segundo o Professor de Pediatria, Patrick Berquin (que redige o prefacio da obra
100 idées pour aider les éléves dispraxiques),?® ndo podem existir sobreposi¢des entre 0s
conceitos de Perturbacdo da aquisi¢do da Coordenagdo e Dispraxia porque ambos se
distinguem. Para este pediatra catedratico, a sigla TAC (trouble d’acquisition de la
coordination, utilizada em Franca) serd a traducdo da expressdo inglesa “Developmental
Coordination Disorder”, e estard muito proxima da noc¢do de dispraxia desenvolvimental
ou do desenvolvimento. No entanto, para este especialista a TAC faz referéncia as
perturbagdes da coordenacdo e da motricidade fina, enquanto que Dispraxia estara para
as dificuldades na coordenagdo motora, as perturbagdes visuoespaciais € Visuo-
construtivas e das praxis complexas.?’

Dispraxia e TAC estao frequentemente associadas a outras perturbagdes, tais como
a dislexia. Por este facto foram, durante muito tempo, desconhecidas e os seus
diagndsticos feitos tardiamente. No entanto, na opinido de Berquin (Kirby & Peters,
2010), estas perturbagdes afetam 5% - 6% da populacdo em idade escolar.

Embora menos conhecidas que a Disfasia e a Dislexia, a Dispraxia e a Perturbagao
da Coordenagcdo Motora sdo, segundo este especialista, perturbagdes especificas da
aprendizagem que deverdo ser conhecidas e tidas em conta para que ocorram intervengao

e reeducagdo especificas a estas problemadticas, bem como apoios educativos. E

27 CID (classificagdo internacional de doengas), publicada sob a responsabilidade da Organizagdo
Mundial de Saude. “CIM”-Classification Internationale des Maladies, na lingua francesa

28 Prefacio da obra de Kirby & Peters, 2010

2 Tradugdo nossa. (Kirby & Peters, 2010)
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imprescindivel apoios especializados na disgrafia, nas dificuldades 16gico-matematicas e
na geometria, bem como na lentiddo com que executam a escrita.

No que concerne o perfil disgrafico, o nosso aluno evoluiu favoravelmente e
apresenta, na atualidade, uma caligrafia bem desenhada, percetivel e soubemos mesmo,
através da Encarregada de Educag¢do, que a docente de Portugués, do curso profissional
em que ingressou no ensino secundario o elogiou pela letra, confirmando-se o motivo
pelo qual, no nono ano, ndo foi pedida a condi¢do de reescrita das Provas, como havia

sido feito no sexto ano de escolaridade.
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Capitulo 11
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Interveng¢do educativa

Tal como a nossa voz tem identidade, o nosso desempenho, a nossa escrita, as
nossas competéncias também nos representam e projetam uma imagem de quem somos.
A intervenc¢do educativa abrange varios dominios com vista a exercitar essas
competéncias-as menos desenvolvidas em cada aluno.

No contexto educativo a interven¢do educativa ndo se termina nos apoios
pedagdgicos e/ou especializados que sdo proporcionados a um aluno com Necessidades
Educativas Especiais e que, no caso do nosso aluno, foram de um tempo letivo semanal.

A este acresce, ainda, a possibilidade de esclarecimento de duvidas relativa as
disciplinas como Portugués, Inglés, Matematica, entre outras, em que semanalmente um
docente est4 disponivel para explicar e/ou realizar exercicios de aplicagdo dos contetidos
aos alunos que queiram comparecer, uma vez que o apoio educativo, atualmente
denominado “explicagdes” ¢ de cardter opcional aos alunos. No entanto, podera ser de
indole obrigatoria, quando € mencionado no Plano de Acompanhamento dos alunos,
quando os Conselhos de Turma se deparam com alunos que apresentem mais de trés
niveis negativos ou, quando apresentam nivel negativo as disciplinas de Portugués e de
Matematica, simultaneamente, uma vez que estes niveis implicariam a sua retencdo. O
Plano de Acompanhamento ¢ implementado pelo Conselho de Turma e o Encarregados
de Educagdo toma conhecimento dele, ora para colaborar no cumprimento destas
medidas, ora para fazer cumprir horario de estudo da disciplina em que existam mais
dificuldades. E assinado pelo responsavel pelo aluno, autorizando as medidas educativas
implementadas ao seu educando e inscritas no Programa Educativo Individual.

Ao estar abrangido pelo Decreto-Lei n°33/2009 de 31 de dezembro, este aluno
usufruiu de medidas educativas que se encontram previstas por lei e que estavam inscritas
no seu Programa Educativo Especial, reescrito anualmente sob a coordenacéo do Diretor
de Turma e do docente de Educagéo especial, por decisdo do Conselho de Turma.

O FA usufruiu das medidas educativas de apoio pedagdgico personalizado e de
adequagdes no processo de avaliacdo. A primeira medida consiste no “reforco das
estratégias utilizadas individualmente, no grupo ou turma aos niveis da organizacao, do
espaco e das actividades”; no estimulo e refor¢o das competéncias e aptidoes envolvidas

na aprendizagem; a antecipagdo e reforco da aprendizagem de contetidos leccionados
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individualmente ou no seio do grupo ou da turma e o refor¢o e desenvolvimento de
competéncias especificas. A par com este, existe ainda a adequagdo no processo de
avaliag@o que se distribui por varios dominios da sua avaliagdo.

No que concerne a segunda medida educativa implementada (adequagdes no
processo de avaliacdo), esta pauta-se pela aplicacdo de adequagdes, medidas facilitadoras
das aprendizagens do aluno, e que se implementam geralmente nalguns pardmetros da
avalia¢do do aluno. Poderdo ser implementadas em alguns parametros como sejam: no
tipo de prova, nos instrumentos de avaliagdo e/ou na sua certificagdo, e ainda, nas
condi¢des de avaliagdo, quer seja nas suas formas e meios de comunicagdo, na
periodicidade, local de execugdo ou na duracdo das mesmas.

No caso do nosso aluno, houve necessidades que fizeram com que o Conselho de
Turma achasse benéfico a implementacido das medidas educativas de apoio pedagogico
personalizado e de adequagdes no processo de avaliacdo, nas disciplinas de Portugués,
Matematica, Inglés, Francés, Ciéncias Naturais, Geografia, Historia e Fisico-Quimica.

A titulo de exemplo observemos o “impresso de adequacdes no processo de
avaliagdo* efetuadas pelo Conselho de Turma na sua avaliag¢do, durante a frequéncia do
nono ano de escolaridade. Podem verificar-se adequag¢des nos parametros do tipo de
prova, nos instrumentos de avaliacdo e certificacdo e, nas condi¢des de avaliacdo. Estas
medidas educativas foram efetuadas nas disciplinas de Portugués, Francés, Inglés,
Matematica, Ciéncias Naturais, Fisica Quimica. Salientamos que nas disciplinas de
Portugués e Matematica, onde o aluno realizaria Provas Finais de Ciclo e onde iria
beneficiar de condi¢des especiais, estas foram elaboradas, ao longo do ano, de acordo
com a estrutura das provas supramencionadas. Nas disciplinas de Inglés, Historia,
Ciéncias Naturais e Geografia, as adequacdes efectuadas centraram-se na utilizagdo
preferencial de respostas curtas ou fechadas, como as respostas de escolha multipla, os
verdadeiros e falsos, os exercicios lacunares ou de associagdo, entre outra tipologia de
exercicios, tendo-se optado, nalgumas situacdes por apresentar a lista de palavras, a
realizacdo de exercicios com menor grau de dificuldade comparativamente aos seus pares
ou respostas de ligagdo da informagdo. As adequacdes implementadas por alguns dos
membros do Conselho de Turma sdo assinaladas no respectivo impresso que se apresenta
como um anexo ao Programa Educativo Individual do aluno e € assinado pelos docentes

que as implementam.
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Ainda, no ambito das adequagdes implementadas pelo Conselho de Turma houve
lugar a adequagdes no pardmetro das condi¢des de avaliagdo, nomeadamente no que
concerne o tempo de realizagdo dos momentos de avaliagdo, pelo facto do aluno sempre
ter evidenciado uma necessidade de tempo suplementar e de, durante o 1°CEB ter
apresentado uma caligrafia ilegivel e de dificil leitura, para ele prdoprio, impossibilitando
a leitura das suas notas pessoais. Atualmente o aluno apresenta caligrafia legivel, com
letra bem desenhada, grafando os seus registos com qualidade e com velocidade
equiparavel aos seus pares.

Procedemos ao pedido de autorizagdo para que realizasse Provas Finais de Ciclo
com condigdes especiais (tempo suplementar ¢ com saida da sala para toma de
medicamentos e/ou alimentos).

Ao longo do ano letivo, relativamente ao seu aproveitamento, apresentou os

seguintes niveis:

periodos | Port. | Inglés Fran- | Histo- Geogra | Matema- CN | CF | Ed.Vis.l Ed.Fisica | FPS EMRC
cés ria fia tica Q
1° 2 2 3 3 3 2 3 2 3 3 B 4
2° 3 2 3 3 4 3 2 2 4 3 4
3° 3 3 3 3 3 2 3 3 3 4 B 4

Figura 6-Quadro do Aproveitamento

Fonte : ficha do aluno

Verificando-se que apresentou maiores dificuldades no primeiro pert+iodo escolar,
obtendo quatro niveis inferiores a trés. Ao longo do segundo periodo conseguiu progredir
e apresentou trés niveis negativos e, no final do ano letivo conseguiu transitar para o
ensino secundario com sucesso, com apenas um nivel inferior a trés, na disciplina de
Matematica. Embora tenha beneficiado de condi¢des especiais durante o ano letivo, o
aluno obteve classifica¢ao inferior a trés nas Provas Finais de ciclo.

Além destas condi¢des especiais na realizacdo das Provas Finais de Portugués e de
Matematica, o aluno beneficiou de adequagdes no processo de avaliacdo, conforme ja
mencionamos ao logo do nosso trabalho. Essas medidas educativas permitiram que
obtivesse sucesso ao longo desse ano letivo, tendo vindo a superar dificuldades e

conseguindo melhorar os resultados finais dos periodos escolares.
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As medidas educativas implementadas pelo seu Conselho de Turma podem ser
observadas no impresso que a seguir se apresenta e que ¢ anexa ao Programa Educativo

Individual do Aluno.

Figura 7 - Impresso de Adequacdes no Processo de Avaliacdo
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Fonte: Impresso de Adequagdes no Processo de Avaliagdo do PEI do aluno

No verso figuram as adequagdes do ambito das condi¢des de avaliagdo e outras

estratégias que o Conselho de Turma ache por bem implementar.



Figura 3-Verso do Impresso de Adequagdes no Processo de Avaliagdo
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Capitulo III
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Método

No que concerne ao método utilizado ao longo deste trabalho, recorremos a
entrevista semiestruturada com todos os intervenientes.

Para esta investigagdo, justificamos que as entrevistas semiestruturadas sdo aquelas
que mais se adequam, por ndo serem totalmente abertas nem exclusivamente estruturadas,
permitindo ao entrevistador orientar a entrevista, dar oportunidade ao entrevistado de se
expressar livremente e desenvolver, posteriormente, ideias sobre a forma como os sujeitos
entrevistados interpretam determinado fenémeno. (Bogdan, 1994)

As entrevistas foram todas efetuadas na forma escrita, uma vez que desta forma os
intervenientes teriam mais privacidade para expressarem as suas opinides e experiéncias
sem sentirem a pressao para proceder as respostas, visto que este assunto toma contornos
de experiéncias pessoais, de reviver sentimentos e vivéncias.

Relativamente aos pais da crianga com SP, houve inicialmente uma conversa com
o0 pai e a mae da menina, s6 depois, se procedeu a transcricdo desses relatos.

No caso do nosso aluno, a mae acedeu responder as questdes e também estas foram
antecedidas de uma conversa.

No que concerne a médica geneticista a entrevista foi escrita, por forma a manter o
rigor dos termos técnicos que envolvem esta doenca rara.

A educadora especializada, tal como os pais intervenientes, acedeu responder
acerca deste primeiro e Unico caso que teve a seu cargo, até agora. A entrevista
semiestruturada permitiu-nos obter a opinido dos intervenientes com o nosso aluno e as
suas percepcdes sobre a Sindrome de Pfeiffer e a Diabetes Mellitus, de forma pouco
invasiva, parecendo-nos que era importante atribuir um espago para as emogdes, pois esta
¢ uma problemdtica desconhecida de todos os intervenientes, a excecdo da médica
geneticista. Todos os intervenientes tiveram de informar-se ou ser informados sobre esta
doenca rara, pois nunca tinham ouvido falar dela e ndo sabiam as implicacdes que esta

teria na vida dos seus familiares e do agregado familiar, em geral.
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A partir das entrevistas efetuadas a educadora especializada (anexo 1), a
Encarregada de Educacdo do FA (anexo IV), aos Encarregados de educacdo de uma
crianga nascida em 2005 com a mesma sindrome (anexo III) e a uma médica geneticista

(anexo 1II), é possivel verificar que sobre a SP, como uma categoria, tendo obtido vérias

Apresentacao das entrevistas

respostas consoante as categorias que a seguir se apresentam no quadro 2:

Quadro 1 — A Sindrome de Pfeiffer

Indicadores
Educadora Mae do Pais da Crianga com SP Meédica Geneticista
Categorias Especializada FA
“o diagndstico “Na “Reagimos mal, muito mal! “Que me lembre vi,
foi enviado pelo ocasido, fiquei triste | Nunca tinhamos ouvido falar | ao todo, 2 casos de S.
médico.” porque ndo tinha da Sindrome de Pfeiffer!” Pfeiffer tipol quando
conhecimento desta trabalhava no
sindrome.” “A nossa filha tem Hospital de Santa
“desconhecia uma sobreposicdo dos trés Maria, ja ha varios
esta patologia no inicio “Ndo foi visto tipos. Nao nos explicaram anos.”
da intervengdo, mas durante a nada. Tivemos, “E uma doenga
logo senti necessidade gravidez.” inclusivamente, de efetuar os | genética causada por
de me informar sobre as exames genéticos de alteragdo (mutagdo)
suas principais confirmagdo por nossa conta, num de 2 genes
Sindrome caracteristicas e formas “ja tinham tendo acesso ao resultado do (FGFR2 95% dos
De de intervengdo”. conhecimento que exame genético noutra casos e FGFRI
Pfeiffer era uma sindrome unidade hospitalar e so 5%dos casos). A

que passava de

passado um més é que nos

transmissdo genética

geragdo em contactaram do hospital para | é de tipo dominante o
geragdo” comunicar o resultado, que significa que o
quando ja tinhamos doente tem 50% de
conhecimento da patologia! probabilidade de
Depois do transmitir a
nascimento, a Carolina ainda descendéncia.”
permaneceu nos  Cuidados “Atengdo
Intensivos Neonatais e eu tive | que hd o Sindrome de
alta-conta a made. Pfeiffer tipo2 e tipo 3
Suspeitaram que | que sdo  situagoes
seria Trissomia 21, depois ndo | muito mais graves, e
sabiam de que se tratava. * ndo tém nada a ver
como tipo 1.”
“Na sala de “Com 4 Anos”
aula o FA foi colocado

proximo do professor e
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Diabetes
Mellitus
Tipo
1

era autorizado a sair

para comer sempre que

sentia necessidade

devido a ser portador

da diabetes tipo 1.

Nos primeiros
anos de escolaridade
frequentou somente a

sala de aula curricular,

por opgdo do
encarregado de

educagdo.

Foi dispensado também

de frequentar a

expressdo motora.

Existiu também uma

ligagdo com os servigos

de saiide devido a

diabetes que o FA

apresentava, de forma

a escola atuar em
consondancia com a

administragéo da

insulina receitada.”

“Atualmente,
durante o dia, ele
utiliza o gabinete

da psicéloga

escolar (para maior
privacidade) e a
noite a mde ajuda
na administragdo
(na perna).

Na escola da nossa
localidade (2° e 3°
ciclos) o nosso filho
tinha sempre com
ele um kit com o
necessario (insulina
e alguns

alimentos).”

“terd de efectuar a
administragéo da
insulina sempre da
forma como o fez
até agora porque,
na consulta com a
Dr‘ Margarida
Ferreira, nunca nos
informou nada
acerca dessa
bomba difusora de

Insulina.”

[n&o esta relacionado

a Diabetes Mellitus a

Sindrome de Pfeiffer.
Sao patologias

separadas.]

“Tendo

conhecimento pelas

pesquisas

que era uma patologia
hereditaria, mas que
esta seria menos grave
e por conseguinte com
um nivel de inteligéncia
normal, procurei assim,
estimular as suas dreas
fracas , ou seja menos
desenvolvidas para a

faixa etdria em que se

s

encontrava.’

realizadas

“Nas
consultas de
genética, avisaram-
nos que ja tinha que
frequentar o pré-

-escolar
devido ao sindrome
que deveria ter
alguns  problemas

’

de atraso escolar.’

“Neste momento, e
apos termos procurado ajuda
(a nossa custa porque o
Hospital nunca encaminhou o
caso da nossa filha para
nenhum  hospital  nacional,
nem estrangeiro) estamos mais
conscientes da problemdtica e
temos informagdo acerca das
varias ~ cirurgias que a
Carolina fard. A nossa vida
familiar pauta-se por
inumeras consultas, a
frequéncia da escolada C. e as
nossas viagens para outras
consultas. Ela ja realizou duas
cirurgias: uma em Portugal e
a outra em Paris. No Hospital

Nekers, é seguida por causa da

“Nao
costuma dar défice
cognitivo a ndo ser

que haja
complicagoes
relacionadas com a
compressdo do
cérebro ou
hidrocefalia, o que
pode acontecer
sobretudo se ndo
houver interven¢do
cirurgica atempada.
Em cerca de metade
dos casos a crianga
pode ter défice
auditivo o que deve
ser sempre

pesquisado, pois
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Intervengado

&

Medidas

implementadas

“Nos primeiros anos de
intervengdo precoce e
de orienta¢do no meio
escolar, utilizou
material adequado
como ldpis grossos
para pintar e escrever
devido aos seus

)

problemas das mdos.’

“Preconizou-se o apoio
pedagogico
personalizado como
medida educativa
indispensavel.
Simultaneamente dei
primazia ao
acompanhamento
/intervengdo junto da
familia, fomentando a
confianga destes, quer
na situagdo de apoio
domiciliario, quer
depois na situagdo de
integragdo no meio
escolar. Todo este
trabalho contribuiu
para que o aluno
conseguisse
acompanhar o
curriculo igual aos
seus pares.

Na situagdo de
integragdo no meio
escolar foi fundamental
o trabalho colaborativo
Junto dos docentes e
auxiliares de a¢do
educativa e alunos,
informando e
desvalorizando alguma
apreensdo advinda do
aspeto fisico do FA.
Na sala de aula o FA
foi colocado proximo
do professor e era
autorizado a sair para
comer sempre que

sentia necessidade

Sindrome de Pfeiffer. E um
hospital que é um Centro de
Referéncia para as Doengas
Raras e onde somos sempre
ajudados e atendidos nas
consultas da especialidade. A
C. estd a ser acompanhada por
um especialista desta drea, de
referéncia a nivel mundial e
que nos dd todo o apoio e
encaminha para as consultas e
exames necessarios.
Encontramos outros pais e
outras criangas com a mesma

)

problematica.’

pode condicionar a

’

aprendizagem.’

“o défice cognitivo
ndo é comum, a ndo
ser que haja
complicagdes ou
secunddrio ao défice

3

auditivo.’
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devido a ser portador
da diabetes tipo 1.
Nos primeiros anos de
escolaridade
frequentou somente a
sala de aula curricular,
por opgdo do
encarregado de

)

educagdo.’

Ajudas

monetarias

“Por orientagdo da
docente de
educagdo especial
do pré-escolar
pedimos uma ajuda
a seguranga social
(“djuda A terceira
pessoa’”), uma vez
que o aluno ainda é
jovem e precisa de
ajuda nessas
tarefas de
administrag¢do da
insulina. E uma
pequena ajuda que
é muito

)

importante.’

“Nenhum! Néo tivemos apoio
nenhum, apenas a primeira
cirurgia da Carolina teve
lugar no Hospital Santa
Maria, em Lisboa e foi
comparticipada; de resto
vamos sempre das nossas
custas e ainda temos de
custear as viagens e a nossa
estadia. A cirurgia em Paris
custou 15.000,00€! Fora
estadia e viagens e despesas
de alimentagdo e

medicamentos!”

Acompa-
nhamentos
educativos,

clinicos e/ou

terapéuticos

“Na situagdo de
integragdo no meio
escolar foi fundamental
o trabalho colaborativo
Junto dos docentes e
auxiliares de agdo
educativa e alunos,
informando e
desvalorizando alguma
apreensdo advinda do

aspeto fisico do FA “

“Este apoio consistiu
Sfundamentalmente num
trabalho junto da
familia que no inicio
“escondia/ protegia” o
FA dos vizinhos e da
escola, recusando

matriculd-lo na pré da

“Sim, (tivemos o
apoio da Educagdo
Especial)porque o

Fabio tinha
algumas
dificuldade na
maneira de
escrever(na mao

direita)”

Neurologia

Genética (?)

“Sim, a C. vai a escola e
adora a escola. Corre bem e
ela realiza as tarefas e
brincadeiras com os seus
colegas. Esta inscrita na
Educagdo Especial, tem
Intervengdo Precoce e iniciou
acompanhamento psicologico

e terapia ocupacional.”

“Fomos sempre muito mal
encaminhados e muito mal
informados. Ndo tivemos
qualquer encaminhamento e a
informagdo sobre o problema
foi praticamente nula, ou seja,
fomos praticamente
“abandonados” quando
tinhamos uma bebé de 15 dias

com uma doenga rara e com
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escola de residéncia.
Fizemos visitas a
escola em diferentes
dias e horas, de forma
a familiarizar o
encarregado de
educagdo e o FA com
este espago. Depois de
dois anos de
intervengdo no
domicilio o
encarregado de
educagdo conseguiu
matriculd-lo a tempo
parcial, privando-o das
horas de recreio com
0s amigos.

No apoio domicilidgrio
para além de
trabalharmos a
socializagdo, foi
estimulado a nivel da
linguagem e da grafo
motricidade.”
“Considero que a
familia foi muito
importante e a escola
também o foi, no
entanto a medida
educativa desenvolvida
e implementada
durante a intervengdo
precoce ,a integragdo e
o seu percurso escolar,
alicer¢ado num
trabalho
individualizado e
diferenciado, dando —

-lhe um
acompanhamento
individual durante a
realizag¢do das tarefas,
devido ao seu poder de
concentragdo ser muito
curto, foram um
suporte afetivo que
fomentaram a
autonomia e o sucesso
escolar, igualando-o

aos seus pares.”

[quando o FA era
muito pequeno]
Endocrinologia

(DM)

“A consulta do Dr.
Gil B.
(neurocirurgia) tem
sido adiada pelo
hospital, pois ele
ndo é considerado

prioritario.”

problemas evidentes e graves
que necessitariam de
intervengoes urgentes.
Comegdmos, por nossa
iniciativa, a procurar ajuda e

acompanhamentos médicos.”’

Neurologia
Ortopedia
Oftalmologia
Neurocirurgia
Genética

Centro de Referéncia

para as doengas raras-Paris
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Conclusoes

Apbs a revisdo da literatura por nds efetuada e o acompanhamento ao aluno FA,
observou-se que a doenga rara, neste caso, dada a pouca severidade da SP, ndo tem tido
muita interferéncia na aquisi¢do e aplicacdo dos conhecimentos académicos embora,
dadas as suas caracteristicas, implique a adocdo e a implementagdo de medidas
educativas. Por este facto o aluno encontra-se abrangido pelo Decreto Legislativo
Regional n°33/2009 de 31 de dezembro, por apresentar necessidades educativas especiais,
sendo portador de uma doenca cronica (Diabetes Mellitus) que necessita de cuidados
diarios e de monitorizagdo, e evidenciando algumas dificuldades intrinsecas ao facto de
ser portador da SP, nomeadamente no &mbito psicomotor, sobremaneira na motricidade
fina.

As caracteristicas da sua doenga rara (SP) implicaram a ado¢do de medidas
educativas desde a mais tenra idade (Intervencdo Precoce e Orientagdo Domiciliéria),
uma vez que influenciam as areas da motricidade fina, das habilidades psicomotoras
(nomeadamente das competéncias dculomanuais) e das aprendizagens e/ou dificuldades
de aprendizagem.

Através da pesquisa e das entrevistas efetuadas, percebe-se que a SP ¢ diferente em
cada caso e em cada contexto, podendo-se, no entanto, verificar que a inscricdo nos
servicos da educacdo especial € 0 acompanhamento pedagogico e de todas as terapéuticas
e especialidades envolvidas sdo imprescindiveis para o desenvolvimento futuro destas
criangas e jovens.

Se procedermos a comparagdo das implicagdes na vida familiar e/ou escolar,
verifica-se que embora tendo a mesma sindrome, os alunos (de idades diferentes)
apresentam qualidade de vida diferente. Enquanto o nosso aluno tem um quotidiano em
tudo semelhante aos seus pares, a excecdo da vigilancia aos valores glicémicos e
consequente administracdo de insulina, a crianga com SP (C.) necessita de mascara para
dormir. Enquanto o nosso aluno nunca teve de efetuar cirurgia, a C. ja efectuou duas
cirurgias craniofaciais e tem agendadas muitas mais, por forma a acompanhar o
crescimento craniano.

No entanto, e pelo facto da SP ndo estar associada a DM, a C. nunca teve problemas

de satde nesse ambito (do controle e vigilancia glicémica).
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Ambos frequentam a escola, apresentando-se este espago como um local favoravel
ao desenvolvimento de competéncias ¢ habilidades, tanto no desenvolvimento
psicomotor, como nas aprendizagens académicas € como espaco promotor e salutar das
relagdes interpessoais com 0s seus pares.

Outro aspeto primordial a ser considerado ¢ a informacdo que devera existir sobre
a SP e sobre a DM. Os docentes tém de ser sensibilizados sobre cada umas das situagdes
porque s6 conhecendo as implicagdes na vida diaria e no desenvolvimento duma crianga
ou dum jovem, poderdo saber agir em conformidade, procedendo as adequagdes que
julgarem necessdrias a situacao.

Em nosso entender, € necessario saber que competéncias promover e exercitar junto
destas criangas ou jovens, existindo uma interligagdo entre a escola e a saude de modo a
que as aprendizagens destas criangas se efetuem de acordo com o nivel de escolaridade.
Decorrente das entrevistas aos encarregados de educagio gostariamos que este trabalho
servisse de sensibilizacdo aos docentes e educadores (do ensino regular e da educagdo
especial) para que fosse possivel implementar apoios pedagdgicos adequados e
promotores de um desenvolvimento harmoniosos e da igualdade de oportunidades de
aprendizagem dos seus pares. Gostariamos, também que servisse de ponte entre a escola
e os cuidados de saude, uma vez que as especialidades médicas frequentadas sdo areas
vitais para o sucesso educativo e para uma vida com qualidade de vida e inclusiva no
contexto escolar.

Por ultimo, gostariamos de relembrar que foram e sdo de grande importancia as
consultas e/ou sessdes de Psicologia; Psicomotricidade, Apoios da Educacdo Especial;
Terapia da Fala; Audiologia; Terapia Ocupacional; Especialidades médicas como a
Genética, a Ortopedia, a Neurologia, a Neurocirurgia, a Pediatria, a Otorrinolaringologia,
a Medicina Dentdria, a Oftalmologia, a Reumatologia; a Cirurgia, entre tantas outras
especialidades imprescindiveis a boa avaliacdo das capacidades dos portadores desta
Sindrome de Pfeiffer que se apresenta tdo diferente de pessoa para pessoa.

Toda a avaliagdo realizada, no contexto da satde e que depois ¢ encaminhada no
ingresso da creche, do pré-escolar e/ou do 1°CEB, conforme os casos, serd a pedra basilar
sobre a qual os educadores e professores elaborardo o seu Plano de Intervengdo, uma vez
que sera através destas opinides que conhecerdo algumas das capacidades do portador da
sindrome e das suas reais competéncias. Deverdo ser tidas em conta as situagdes de saude

alheias a SP, como a DM, uma vez que também interferirdo nas condi¢cdes e na
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disponibilidade para as aprendizagens. Os Conselhos de Turma poderdo sempre solicitar
condi¢des especiais na realizacdo de Provas de Afericdo e/ou Provas Finais de ciclo,
procedendo-se, anualmente, a consulta destas, aquando da sua publicacdo pelo Juri
Nacional de Exames.

Uma outra valéncia que nao devera ser descurada no acompanhamento das familias
¢ a das ajudas monetarias e a da ajuda e/ou acompanhamento psicoldgico, pois a aceitagdo
da doenca rara e o grande desgaste nas func¢des cuidadoras dos progenitores necessita de
acompanhamento e suporte por parte da psicologia. A prdpria crianga podera precisar de
ser escutada e devera ter um espago para partilhar os seus sentimentos (caso o queira
fazer) em relagdo a sua integracdo no contexto educativo, consoante a severidade da SP.

Outro aspeto que nos pareceu importante para a familia em que se encontra 0 nosso
aluno, foi o abono bonificado pois permitiu a esta familia fazer frente a algumas
dificuldades. No caso dos pais entrevistados, que ndo tém recebido ajudas monetarias,
parece-nos importante agilizar o “documento portatil s2°°, bem como uma maior
divulgacdo de informacgdes sobre as deslocagdes em espago europeu e a solicitagdo do
Cartdo Europeu de Seguro de Saude, sob a al¢ada da Direcdo-Geral de Saude para
cidaddos nacionais.

Concluimos que a intervengdo junto dos portadores destas patologias, em parceria
com os cuidados médicos de que necessitam, devera ter e prever as intervencdes dos
docentes e/ou educadores da educagdo especial, do terapeuta ocupacional, do audidlogo,
do psicomotricista (técnico superior de educagdo especial e reabilitagdo), do psicdlogo,
entre outras valéncias imprescindiveis para uma boa avaliacdo do aluno. Como diz o
nosso provérbio “De pequenino se torce o pepino”, o que no caso duma crianga com SP,
quando mais precoce for a interven¢do, mais cedo serdo intervencionadas as suas
dificuldades, trabalhando-as no sentido dum sucesso educativo inclusivo e de igualdade

com 0S S€us pares, como aconteceu ao nosso aluno.

30 http://mobilidade.dgs.pt/cidadaosnacionais/Paginas/default.aspx
(destacamos que o cartdo europeu de seguro de saude se encontra previsto para situagdes de acesso

a cuidados de saude necessarios aquando da visita, evitando que o cidaddo regresse ao seu pais mais cedo).
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Anexo A - Autorizagdo da escola

CATOLICA
FACULDADE DE FILOSOFIA E CIENCIAS SOCIAIS

BRAGA

Mestrado em Ciéncias da FEducagio: Educacio Especial

Fxmo Senhor Dirctor da Escola Bésica ¢ Sccundéria de Machico,

Dr. José Mana Carvalho Dias

Assunto: Solicitagio de autorizagio para a realizacio do projecto de investigagio “Sindrome de
Pfeiffer de tipo 1 e Diabetes Mellitus 1 na escola”

Fu, Maria Filomena de Jesus Menezes, docente a desempenhar funcoes no grupo da Educacio
especial na Escola Bésica ¢ Secundaria de Machico, ¢ aluna do Mestrado em Educacio Especial, na
Unuversidade Catélica Portuguesa, Faculdade de Ciéncias Sociais de Braga, venho através deste meio
solicitar autorizagio para a realizacio do projecto de investigacio “Sindrome de Pfeiffer de tipo 1 e
Diabetes Mellitus 1 na escola”, o qual constitui parte integrante da dissertacio de Mestrado.

Para a realizacio do projecto supracitado, necessitarei de aplicar entrevista a uma Incarregada
de Educagio ¢ ao aluno abrangido pelo Decreto Legislativo Regional 88/2009 de 31 de dezembro, de
forma a caracterizar as medidas educativas implementadas e relaciona-las com as probleméticas de
satide no contexto educativo.

As entrevistas terdo lugar durante o ano letivo, no recinto cscolar, sempre que possivel.

Na expectativa de obter deferimento a esta solicitagio, aprcseﬂto os meus melhores

cumprimentos,

Atenciosamente,

%chg. %‘g@z/ucwm Qz ‘-_,.[Snmg /‘{Euc%,

Flomena Menezes
(docente a desempenhar fungdes de docente da Educagio Especial na Escola Bisica e

Secundiria de Machico)
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Anexo B— Consentimento informado

CATOLICA

FACULDADE DE FILOSOFIA E CIENCIAS SOCIAIS

BRAGA

Mestrado em Ciéncias da Educagdo: Educacgao Especial

CONSENTIMENTO INFORMADO

Este trabalho insere-se no ambito dum Relatério de Atividade Profissional que sera
apresentado na Universidade Catdlica Portuguesa, na Faculdade de Ciéncias Sociais de
Braga, para obtengéo do grau de Mestre em Ciéncias da Educagdo, especializagdo em
Educacdo Especial. Tem como objetivo recolher e registar informagéo e opinido parental
acerca da Sindrome de Pfeiffer tipo 1 e da Diabetes Mellitus 1 que ocorre na realidade de
um contexto escolar, bem como elaborar estratégias de intervencdo no ambito das
medidas educativas a que os alunos com Necessidade Educativas Especiais tém direito.

A mencdo desta patologia e as fotos solicitadas ao Encarregado de Educacio
serviréo para compreender as caracteristicas desta doenca genética e como vive o proprio
e a familia com esta patologia. Qualquer dado relativo & sua privacidade sera preservado,
garantindo desde ja o seu anonimato e confidencialidade dos dados recolhidos.

O investigador compromete-se a respeitar todas as normas éticas e deontolégicas
aplicaveis ao respectivo trabalho.

i\é(& goi\l\xo\‘ows

Assinatura da entrevistada

Machico, 3 de julho de 2017
A Mestranda, Filomena Menezes
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Anexo C- Relatorio do Centro de Desenvolvimento da Crianca

Centro Hyspitatar do Fanetial
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Relatério do Centro de Desenvolvimento da Crianca
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Relatério do Centro de Desenvolvimento da Crianga
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Anexo [

Entrevista escrita a educadora especializada, Dulce Paixao

1.Quando teve o caso do FA, o que sabia sobre esta patologia rara?

Sinceramente, desconhecia esta patologia no inicio da interveng¢@o, mas logo senti
necessidade de me informar sobre as suas principais caracteristicas e formas de
intervencgao.

Tendo conhecimento pelas pesquisas realizadas que era uma patologia hereditaria,
mas que esta seria menos grave e por conseguinte com um nivel de inteligéncia normal,
procurei assim, estimular as suas areas fracas , ou seja menos desenvolvidas para a faixa

etdria em que se encontrava.

2. Que medidas educativas foram necessarias implementar para tornar o FA com
as competéncias dos seus pares?

Preconizou-se o apoio pedagodgico personalizado como medida educativa
indispensavel. Simultaneamente dei primazia ao acompanhamento /intervencdo junto da
familia , fomentando a confianca destes, quer na situagdo de apoio domicilidrio , quer
depois na situag@o de integragdo no meio escolar. Todo este trabalho contribuiu para que
o aluno conseguisse acompanhar o curriculo igual aos seus pares.

Na situagdo de integracdo no meio escolar foi fundamental o trabalho colaborativo
junto dos docentes e auxiliares de acdo educativa e alunos, informando e desvalorizando
alguma apreensdo advinda do aspeto fisico do FA

Na sala de aula o FA foi colocado préximo do professor e era autorizado a sair
para comer sempre que sentia necessidade devido a ser portador da diabetes tipo 1.

Nos primeiros anos de escolaridade frequentou somente a sala de aula curricular,
por opg¢ao do encarregado de educagdo.

Foi dispensado também de frequentar a expressdao motora.

Existiu também uma ligagdo com os servigos de saude devido a diabetes que o FA
apresentava, de forma a escola atuar em consonancia com a administracdo da insulina
receitada.

Nos primeiros anos de interveng¢do precoce ¢ de orientagdo no meio escolar,
utilizou material adequado como lapis grossos para pintar e escrever devido aos seus

problemas das maos.
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3. Em que consistia o0 Apoio domiciliario?

Este apoio consistiu fundamentalmente num trabalho junto da familia que no
inicio “escondia/ protegia ” o FA dos vizinhos e da escola, recusando matricula-lo na pré
da escola de residéncia. Fizemos visitas a escola em diferentes dias e horas, de forma a
familiarizar o encarregado de educacdo e o FA com este espaco. Depois de dois anos de
interveng@o no domicilio o encarregado de educagdo conseguiu matricula-lo a tempo
parcial, privando-o das horas de recreio com os amigos.

No apoio domiciliario para além de trabalharmos a socializagdo, foi estimulado a
nivel da linguagem e da grafo motricidade.

4. Como foi inscrito o aluno nos servicos da educacdo especial e como se
processava essa referenciacdo, relativamente a atribuicdo de um diagndstico?Quem
atribuia o diagndstico que temos no Gesdis?

Este aluno foi enviado pelo centro de desenvolvimento hospitalar, e o diagndstico
foi enviado pelo médico .

5. Os apoios da familia e da escola sdo, na sua opinido, suficientes para o aluno
em questdo ser estimulado e igualar os seus pares?

Considero que a familia foi muito importante e a escola também o foi, no entanto
a medida educativa desenvolvida e implementada durante a intervencdo precoce ,a
integracdo e o seu percurso escolar, alicercado num trabalho individualizado e
diferenciado, dando —lhe um acompanhamento individual durante a realizacdo das tarefas,
devido ao seu poder de concentragcdo ser muito curto, foram um suporte afetivo que

fomentaram a autonomia e o sucesso escolar, igualando-o aos seus pares.

6. J4 acompanhou mais algum caso com esta patologia no exercicio da sua fung¢ao

docente ou tem conhecimento desta, noutro estabelecimento da RAM??

Este caso foi tinico durante as minhas fun¢des docentes.
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Anexo [1

Entrevista escrita a médica geneticista,

Procedemos a uma entrevista escrita a Dr* Ana Medeira, geneticista na
Associagdo Diferencas e médica geneticista no Hospital Santa Maria, em
Lisboa, para percebermos melhor a dimensao desta patologia e as implicagdes
que esta anomalia genética poderd ter ao longo do desenvolvimento duma
crianga ou jovem.

Ao longo dos anos, na consulta de genética, quantas vezes se deparou com o

diagnostico de Sindrome de Pfeiffer?

Dr* Ana Medeira: Que me lembre vi, ao todo, 2 casos de S. Pfeiffer tipol

quando trabalhava no Hospital de Santa Maria, ja ha varios anos.

Como se podera entender esta sindrome?

Dr* Ana Medeira: E uma situagdo que pertence a um grupo de doencas 96
designadas como craniosinostoses, ou seja, em que hd um encerramento
prematuro de algumas suturas cranianas (0s espacos entre os 0ssos por onde o
cranio cresce). Por isto o cranio cresce de forma desarmoniosa conferindo um
aspecto particular ao cranio e face, necessitando muitas vezes correc¢ao
cirurgica para que o cérebro possa crescer normalmente sem ser comprimido.

Também ¢ comum haver dedos um pouco mais curtos (braquidactilia) e o

polegar e o dedo grande do pé costumam ser grandes e com desvio.

Estdo associadas algumas comorbilidades a esta patologia? Por exemplo,

défice cognitivo?

Dr* Ana Medeira: Nao costuma dar défice cognitivo a ndo ser que haja
complicagdes relacionadas com a compressdo do cérebro ou hidrocefalia, o
que pode acontecer sobretudo se ndo houver intervencdo cirirgica atempada.
Em cerca de metade dos casos a crianga pode ter défice auditivo o que deve

ser sempre pesquisado, pois pode condicionar a aprendizagem.



O que ¢ a Sindrome de Pfeiffer de tipo 1?

Dr* Ana Medeira: E uma doenca genética causada por alteragdo (mutacio)
num de 2 genes (FGFR2 95% dos casos e FGFR1 5%dos casos). A
transmissdo genética € de tipo dominante o que significa que o doente tem
50% de probabilidade de transmitir a descendéncia. Em termos de
terapéutica/vigilancia o principal € a corregdo cirurgica e vigilancia de défice
auditivo. Como referi o défice cognitivo ndo ¢ comum, a ndo ser que haja

complicagdes ou secundario ao défice auditivo.

Que papel poderd ter a consulta de Genética no acompanhamento destas

criangas e jovens e das suas familias?

Dr* Ana Medeira: Relativamente ao apoio da Consulta de Genética, nestes
casos, ¢ essencialmente fazer-se o diagndstico, que nem sempre ¢ facil, pois como
referi as craniosinostoses sdo imensas e hd muitos genes causadores de
craniosinostoses para além dos FGFR.

Temos que ter a suspeita clinica com base nos achados fisicos e depois
pedir o estudo genético adequado. Confirmado o diagndstico faz-se o
aconselhamento genético que engloba a explicag@o aos pais do que € a situagdo e
porque aconteceu. Explicar riscos de recorréncia para outros filhos do casal (risco
baixo se nenhum dos pais tiver S Pfeiffer e risco de 50% se um dos pais tiver a
mesma situacdo). Quando o doente chegar proximo da idade adulta, entdo teremos
que fazer a explicacdo ao proprio e informar que tem uma probabilidade de 50%
de ter filhos com a mesma situagao.

Ateng¢do que ha o Sindrome de Pfeiffer tipo2 e tipo 3 que sdo situagdes

muito mais graves, € ndo t€ém nada a ver com o tipo 1.
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Anexo II1
Entrevista a Delfina L. e ao Vasco C.

(Pais da C.-portadora da Sindrome de Pfeiffer e nascida na RAM, em 2005)

A C. é uma menina nascida em 2005, na Madeira e ¢é portadora da Sindrome de

Pfeiffer.

Sabemos que a patologia da vossa filha €, além de rara, Gnica na vossa familia.
Como reagiram quando souberam do diagndstico da vossa filha?

-Reagimos mal, muito mal! Nunca tinhamos ouvido falar da Sindrome de Pfeiffer!
A nossa filha tem uma sobreposicdo dos trés tipos. Nao nos explicaram nada.
Tivemos, inclusivamente, de efetuar os exames genéticos de confirmagdo por
nossa conta, tendo acesso ao resultado do exame genético noutra unidade
hospitalar e so passado um més é que nos contactaram do hospital para
comunicar o resultado, quando ja tinhamos conhecimento da patologia!

Depois do nascimento, a C. ainda permaneceu nos Cuidados Intensivos
Neonatais e eu tive alta-conta a mde.

Suspeitaram que seria Trissomia 21, depois ndo sabiam de que se tratava. Fomos
sempre muito mal encaminhados e muito mal informados. Ndo tivemos qualquer
encaminhamento e a informagdo sobre o problema foi praticamente nula, ou seja,
fomos praticamente “abandonados” quando tinhamos uma bebé de 15 dias com
uma doenc¢a rara e com problemas evidentes e graves que necessitariam de
intervengoes urgentes. Comegamos, por nossa iniciativa, a procurar ajuda e

acompanhamentos médicos.

Atualmente o que € que mais interfere na vossa vida familiar, a sindrome ou os
cuidados que esta patologia implica?

Neste momento, e apos termos procurado ajuda (a nossa custa porque o Hospital
nunca encaminhou o caso da nossa filha para nenhum hospital nacional, nem
estrangeiro) estamos mais conscientes da problematica e temos informagdo
acerca das varias cirurgias que a C. fara. A nossa vida familiar pauta-se por

inumeras consultas, a frequéncia da escola da Carolina e as nossas viagens para
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outras consultas. Ela ja realizou duas cirurgias: uma em Portugal e a outra em
Paris. No Hospital Nekers, é seguida por causa da Sindrome de Pfeiffer. E um
hospital que é um Centro de Referéncia para as Doen¢as Raras e onde somos
sempre ajudados e atendidos nas consultas da especialidade. A C. Esta a ser
acompanhada por um especialista desta drea, de referéncia a nivel mundial e que
nos da todo o apoio e encaminha para as consultas e exames necessarios.

Encontramos outros pais e outras criangas com a mesma problemdtica.

A vossa filha integrou o jardim de infancia? Como correu a informacdo que
tiveram de facultar a escola? Foram accionados os servi¢os da educa¢do
especial?

Sim, a C. vai a escola e adora a escola. Corre bem e ela realiza as tarefas e
brincadeiras com os seus colegas. Esta inscrita na Educagdo Especial, tem
Intervengdo Precoce e iniciou acompanhamento psicologico e terapia

ocupacional.

Que apoio tiveram, como pais? Conhecem outras familias que vivenciem esta
problematica?

Nenhum! Nao tivemos apoio nenhum, apenas a primeira cirurgia da C. teve lugar
no Hospital Santa Maria, em Lisboa e foi comparticipada; de resto vamos sempre
as nossas custas e ainda temos de custear as viagens e a nossa estadia. A cirurgia
em Paris custou 15.000,00€! Fora estadia e viagens e despesas de alimentag¢do e

medicamentos!

Mas ndo existe um cartdo valido para o espaco da Unido Europeia?

Existe, mas ndo se aplicam estas situagoes. E para acidentes ou pequenas
enfermidades quando nos encontramos em viagem! Este denomina-se
“Documento portatil S2”, foi pedido aquando da segunda cirurgia, ao qual so
obtivemos resposta passados seis meses, cheia de incongruéncias e

desconhecimento do caso, lamentavelmente...

De que acompanhamentos médicos necessita a vossa filha para conseguir levar

uma vida normal das criangas da sua idade?
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A C. necessita do acompanhamento de varias especialidades médicas e isso
implica que nos desloquemos a Lisboa para que seja vista pela pneumologia, pois
utiliza mascara para respirar a noite. Qualquer problema respiratorio tem de se
atuar rapidamente. Agora ja temos uma pediatra que é sensivel as problemadticas
da nossa filha, mas houve vezes em que tivemos que insistir para que medicassem
a nossa filha, porque na opinido dos médicos de servi¢o ndo era (ainda) nada!
Depois vamos a Paris, a algumas clinicas e também ao Hospital Necker, onde é
vista por uma equipa multidisciplinar em que ¢ avaliada a situacdo clinica da sua
Sindrome de Pfeiffer. Tem de haver uma monitorizagdo rigorosa.

A C. é ainda seguida na oftalmologia pois apresenta uma exoftalmia e requer
muitos, muitos cuidados.

Fomos a Barcelona onde a nossa filha foi vista por um ortopedista especialista
em md formagdes e microcirurgia pois apresenta anquiloses nos cotovelos e
quisemos uma opinido, pois como ndo dobra os cotovelos, comegou ja a
desenvolver recursos para levar brinquedos e/ou comida a boa. Quisemos ver que
hipdteses de intervengdo existiriam. O médico falou-nos de um cirurgia
inovadora, em que existe enxerto do proprio paciente para ser colocado no
cotovelo. Mas ainda estamos a pensar no assunto.

Estivemos também em Coimbra, no hospital pedidtrico, onde tera
acompanhamento de varias especialidades, em especial ortopedia. No Porto,
também foi vista por um especialista conceituado em cirurgia na mdo, no entanto,
o0 caso ndo é facil.

Além disso, ela comega a perceber a sua situagcdo e os comentdrios de que é alvo,
pelo que sera um processo dificil de gerir a nivel psicologico, quer para a crianga,

como para nos, pais.
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Anexo IV
Entrevista a Encarregada de Educacdo do FA, L.V.

1. A patologia (Sindrome de Pfeiffer) do vosso filho €, além de rara, Unica na
vossa familia.

- sim, mas o pai do F. tem alguns primos que nasceram com a mesma sindrome,
e também, os filhos dos primos ja tém filhos com a mesma sindrome de Pfeiffer
Como reagiram quando souberam do diagndstico?

- Na ocasido, fiquei triste porque ndo tinha conhecimento desta sindrome.
Foram avisados antes do nascimento? Viu-se nas ecografias durante a gravidez?-
-Ndo

2. Falaram com médicos das especialidades seguintes? (assinalar com X)

. Pediatria

. Genética-X

. Neurologia

. Neurocirurgia-X

. Oftalmologia

. Reumatologia

. Otorrinolaringologia

. Medicina interna

. Outro:  Qual?

3. O vosso filho ainda ¢ seguido por algum destes especialistas?

-Sim, pelo Neurocirurgido Dr. Gil Bebiano

4. Atualmente o que € que mais interfere na vossa vida familiar, a sindrome
de Pfeiffer ou os cuidados com a Diabetes?

Neste momento o nosso filho apenas é seguido na medicina interna e efetua a
administragdo da insulina de dia e a noite.

Atualmente, durante o dia, ele utiliza o gabinete da psicologa escolar (para maior
privacidade) e a noite a mde ajuda na administra¢do (na perna).

Na escola, em Machico (2° e 3° ciclos) o FA tinha sempre com ele um kit com o

necessario (insulina e alguns alimentos).
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A consulta do Dr. Gil B. (neurocirurgia) tem sido adiada pelo hospital, pois ele

ndo é considerado prioritario.

5. Na entrada para a escola como correu a informagao que tiveram de facultar a
escola? (informacdo que tiveram de dar sobre a sindrome de Pfeiffer )
- Nas consultas de genética, avisaram-nos que ja tinha que frequentar a pré-

escolar devido ao sindrome que deveria ter alguns problemas de atraso escolar.

6. Foram accionados os servigos da educagdo especial ? Se sim, porqué?
Sim, porque o Fabio tinha algumas dificuldade na maneira de escrever(na mdo

direita)

7. Que apoio financeiro tiveram, como pais de uma crianga com uma doenga
rara? Conhecem outras familias que vivenciem esta problematica?

- E, também, o unico apoio que o F. teve foi o abono bonificado e ndo conhego
outra familia que teve este problema.

Por orientagdo da docente de educagdo especial do pré-escolar pedimos uma
ajuda a seguranca social (“Ajuda a terceira pessoa”), uma vez que o FA ainda é
Jovem e precisa de ajuda nessas tarefas de administracdo da insulina. E uma

pequena ajuda que é muito importante,

8. O aluno efectuou alguma cirurgia por causa da problematica craniofacial?
-Nao
0. Tiveram de fazer-lhe exames genéticos (apds o nascimento) para descobrir

a Sindrome de Pfeiffer? Onde foram feitos?
-Ndo. Porque ja foi encaminhado para consultas de genética que ja tinham

conhecimento que era uma sindrome que passava de geragdo em geragdo

10. Conhecem alguma associagdo para esta doenga rara?
-Nao
11. Com que idade surgiu a Diabetes?

-Com 4 Anos
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12. O FA tera de efectuar a administracdo da insulina sempre da forma como o fez
até agora? Nao poderia ser candidato a chamada “bomba difusora de insulina”?

Em principio tera de efectuar a administra¢do da insulina sempre da forma como
o fez até agora porque, na consulta com a Dr® Margarida Ferreira, nunca nos

informou nada acerca dessa bomba difusora de Insulina.
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