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RESUMO

A sindrome de Prader Willi (SPW) é uma doenca genética causada pela delecdo de genes na regido 15q11-
13. Associa-se com deficiéncia intelectual e alteragdes neurocomportamentais de dificil manejo. O objetivo
do estudo foi comparar os problemas de comportamento de dois grupos de criancas e adolescentes com
SPW em funcdo da possibilidade de acesso livre e de acesso restrito a alimentos no ambiente familiar. A
amostra foi composta por 12 criangas e adolescentes com diagnéstico citogenético-molecular para SPW
(seis em cada grupo) e suas respectivas maes. Das criancas e adolescentes foi registrado o peso corporal
em Kg e junto as maes foi aplicado o Inventario de Comportamentos para Criangas e Adolescentes entre
6 e 18 anos (CBCL/6-18). Houve diferencas estatisticamente significativas entre os grupos em relagdo a
problemas de ansiedade e depressao, violacdo de regras e desafio e oposi¢do. O grupo de acesso restrito ao
alimento apresentou maior nimero de problemas comportamentais.
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ABSTRACT

Prader-Willi syndrome (PWS) is a genetic disorder caused by a deletion of genes in region 15q11-13. It is
associated with intellectual disability and unwieldy neurobehavioral alterations. The aim of the study was to
compare behavior problems of two groups of children and adolescents with PWS considering the possibility
of free or restricted access to food at home. The sample was composed of 12 children and adolescents with
cytogenetic-molecular diagnosis of SPW (6 in each group) and their mothers. Children and adolescents
had their body weight recorded and the Child Behavior Checklist for ages 6-18 years old (CBCL/6-18) was
answered by the mothers. The groups presented statistically significant differences related to problems of
anxiety and depression, violation of rules and defiance and opposition. The group with restricted access to

food presented more behavioral problems.

Keywords: Prader Willi, Behaviour problems, Management, Hyperphagia.

INTRODUCAO

A sindrome de Prader Willi (SPW) € uma doenga
genética causada pela delecdo de genes na regido
15q11-13 (Goldstone, 2004; Sahoo et al., 2008;
De Smith et al., 2009). A incidéncia é de 1:15.000
a 1:25.000 nascidos vivos (Vogels et al., 2004). A
doenga associa-se com deficiéncia intelectual em
niveis leve a moderada com alteracdes neurocom-
portamentais de dificil manejo (Hoybye, Thorén
& Bohm, 2005; Van Hooren et al., 2006). Ao lon-
go dos dltimos anos, os autores chamam atengao
sobre a necessidade de desenvolver estratégias de
intervencao e manejo parental que amenizem essas
alteracdes comportamentais (Goldberg, Garrett,
Van Riper & Warzak, 2002; Van Hooren, Widder-
shoven, Van Der Bruggen, Van Den Borne & Curfs
2006; Allen, 2011).

O fenétipo comportamental e cognitivo verificado
em pessoas com SPW se caracteriza por reperto-

rios frequentes de comportamentos de hiperfagia,

teimosia, furto de alimentos, birras, comporta-
mento de mentir, labilidade emocional, ansieda-
de, tristeza, agressividade, autoagressividade, fala
repetitiva, hipersonia, comportamentos compulsi-
vos, déficits nas fungdes executivas, principalmen-
te as habilidades de controle inibitério (Holland,
Whittington, Butler, Webb, Boer & Clarke, 2003;
Hiraiwa, Maegaki, Oka & Ohno, 2007; Dykens &
Roof, 2008; Goos & Ragsdale, 2008; Mcallister,
Whittington & Holland, 2011).

Das caracteristicas fenotipicas descritas acima, os
problemas de mais dificil manejo sdo a hiperfagiae
os comportamentos de teimosia, perseveracao, de-
safio, oposi¢do, manipulacdo, agressividade, furtar
comida e mentir (Hinton, Holland, Gellatly, Soni,
Owen, 2006; Ho & Dimitropoulos, 2010; Allen,
2011). A hiperfagia € o sintoma principal da do-
enca cuja causa ¢ genética e neural. Esse sintoma
estd associado a um déficit na resposta normal de
saciedade a alimentos envolvendo principalmen-

te disfuncdes neurais nas regides do hipotdlamo,
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amigdala e hipocampo (Mcallister, Whittington &
Holland, 2011; Holsen et al., 2011).

Em geral os cuidadores de pessoas com SPW con-
frontam-se com dois tipos de problemas. O primei-
ro estd associado a hiperfagia que conduz a pessoa
ao desenvolvimento de problemas graves de saide
como obesidade, dificuldades para dormir e doengas
cardiovasculares e endocrinolégicas. Por isso os fa-
miliares e cuidadores precisam estabelecer em caréa-
ter permanente medidas restritas de controle de aces-
so a alimentos (Cassidy, Schwartz, Miller & Driscoll,
2012). O segundo estd relacionado as dificuldades
que o cuidador enfrenta para manejar € amenizar 0s
problemas comportamentais que se iniciam desde a
primeira infancia (Van Lieshout, Schwartz, Miller
& Diriscoll, 1998; Van Den Borne, Van Hooren, Van
Gestel, Rienmeijer, Fryns & Curfs, 1999; Goldberg,
Garrett, Van Riper & Warzak, 2002).

Sdo escassos estudos com dados empiricos fo-
cados em estratégias de manejo comportamental
direcionadas ao controle da hiperfagia e proble-
mas de comportamento na SPW. Contudo, nos
ultimos anos identificam-se alguns trabalhos que
apresentam e discutem recomendacdes abrangen-
do préticas focadas no acesso restrito a alimentos,
estabelecimento de rotinas de vida diaria, uso de
estratégias de manejo comportamental baseadas
no reforcamento diferencial de comportamentos
concorrentes com o comportamento de comer, uso
de técnicas comportamentais especificas como
economia de fichas, uso de apoio social e treino
de conscientizacdo dependendo do nivel de defi-
ciéncia intelectual da pessoa afetada, entre outras
(Benarroch, Hirsch, Genstil, Landau & Gross-T-
sur, 2007; Cassidy & Driscoll, 2009; Ho & Dimi-
tropoulos, 2010; Allen, 2011).
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Estudo de Van Hooren (2006) investigou o posicio-
namento de 24 pais e 14 cuidadores profissionais
de pessoas com SPW em relacdo a eficdcia de es-
tratégias de intervengdo direcionadas ao controle
de peso, manejo de problemas de comportamento e
qualidade de vida em geral. O estudo verificou que
as estratégias de cuidado mais usadas foram aquelas
em que pais e cuidadores tomam as principais deci-
soes em relacdo ao que deve ser feito, principalmen-
te quando o dilema foca na questdo da hiperfagia
(Van Hooren, 2006). No Brasil sdo escassos estudos
empiricos focados nesse tema. A maior parte dos
trabalhos publicados tem sido sobre aspectos neuro-
comportamentais, genéticos e enddcrinos (Pina-Ne-
to, Ferraz, Molfetta, Buxton, Richards, & Malcolm
1997; Damiani, 2008; Mesquita, Ferraz, Molfetta,
Buxton, Richards & Malcolm 2010; Misquiatti,
Cristovao & Brito, 2011; Setti, Pinto, Gaetti-Jar-
dim, Manrique & Mendonga, 2012).

O objetivo do presente estudo foi comparar os pro-
blemas de comportamento de dois grupos de crian-
cas e adolescentes com SPW em fung¢do da possi-
bilidade de acesso livre ou restrito a alimentos no

ambiente familiar.
METODO

A amostra foi composta por 12 criancas e adoles-
centes, entre 6 e 16 anos de idade, com diagndstico
clinico e citogenético-molecular para SPW e suas
respectivas maes. A amostra foi dividida em dois
grupos em funcdo do tipo de acesso aos alimentos:
acesso livre e acesso restrito. O grupo 1 foi com-
posto por seis participantes com livre acesso ao
consumo de alimentos, e 0 grupo 2 composto por
seis participantes com acesso restrito ao consumo

de alimentos. A condic@o de acesso restrito ou li-
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vre aos alimentos foi definida a partir dos seguintes
critérios: a) controle do horario de alimentacdo; b)
decisdo sobre o tipo de alimento a ser consumido;
c) decisdo sobre a quantidade de alimentos inge-
ridos; d) controle do acesso ao alimento no am-
biente familiar. Na amostra de criancas e adoles-
centes, 10 participantes recebiam intervengdo de
tipo medicamentoso/psiquidtrico (tabela 1). Ou-
tros tipos de intervengdes ndo foram verificados no
grupo. Todos os participantes foram selecionados
no Servi¢o de Genética da Faculdade de Medicina
da Universidade de Sao Paulo. O estudo foi apro-
vado pelo Comité de Etica da Universidade Pres-
biteriana Mackenzie sob o processo CEP/UPM n°
1195/02/2010 e CAAE N° 0001.0.272.000.10.

Na tabela 1, apresenta-se uma caracterizagdo so-

ciodemografica e de satide da amostra.

abela 1. Caracterizagdo sociodemogrdfica e de sadde da amostra.

Instrumentos

a) Inventirio e Comportamentos para
Criancas e Adolescentes entre 6 e 18
anos (CBCL/6-18).

O CBCL/6-18 € um instrumento baseado em evi-

déncias cujo preenchimento € realizado pelos pais/

cuidadores. O informante responde aos itens de
avaliacdo comportamental da crianca avaliada re-
ferente aos ultimos seis meses. As instru¢des do
inventdrio estabelecem que os itens sejam preen-
chidos atribuindo O - se o item ndo é verdadeiro em
relagdo a crianga ou ao adolescente, 1 - se o item €
um pouco verdadeiro ou as vezes verdadeiro, e 2 -
se ¢ muito verdadeiro ou frequentemente verdadei-
ro. Os escores obtidos permitem identificar dife-

rentes padrOes comportamentais € habilidades de

- Escolaridade Peso | Altura N Escolaridade
Participantes | Idade | Sexo da Crianca Ql (Kg) (m) Medicacao da M3e
~ 1 10 | M EE 30 | 725 | 145 RisperidonalCloranal | o ey
2 Sibutramina
[
% 2 11 M 4° ano 41 74 1,45 Risperidona/Fluoxetina Ens. Fund. Il
~ O
§ g 3 12 M EE 43 | 719 15 Captopril Ens. Médio
=
°3 4 13| F EE 1| 683 | 147 Ens. Fund. |
§ 5 15 F 8°ano 99 | 824 14 Gardenal/Fluoxetina Ens. Fund. Il
- 6 15 M EE 19 | 89,7 1,52 Risperidona/Fluoxetina Ens. Médio
. 7 6 M EE 511 61,5 1,32 Fluoxetina Ens. Médio
O . . . .
S 8 8 M EE 23 | 476 13 R|sper|dong/Clom|pramlda/ Ens. Fund. I
§= Topiramato
= : :
~ 8 9 3] M EE 50 | 998 | 154 Sinvastatinal Ens. Superior
2 o Clomipramida/Topiramato
2= 0 Fluoxetina/Horménio do
O] é 10 14 M 5°ano 73 | 59,7 1,51 Crescimento (GH) Ens. Fund. Il
o
% 11 16 M EE 15 | 58,9 1,4 Risperidona/Clomipramida Ens. Fund. Il
[&)
<
= 12 16 F 7° ano 59 | 79,2 1,47 Ens. Médio

Legenda: Quociente de Inteligéncia (Ql) = deficiéncia intelectual (<69), limitrofe (70-79), médio (90-109) (Wechsler, 2002. Aplicagdo completa do WISC I11); Sexo

=Masculino (M), Feminino (F); Escolaridade = Educagdo Especial (EE).
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competéncia, por exemplo, funcionamento adap-
tativo, problemas de comportamento como isola-
mento, depressdo, problemas de atencdo, agressi-
vidade, desafio e oposicao, problemas de déficit de
atencdo e hiperatividade, entre outros. De acordo
com amostras normativas em funcdo de idade e
sexo, os perfis de comportamentos sdo classifica-
dos em clinico, limitrofe e normal (Achenbach &
Rescorla, 2001). A tradugdo e adaptagdo cultural
para o portugués do Brasil foi realizada por Bordin
e colaboradores (Bordin et al., 2013). Os dados de
validagdo da versdo de 4 a 18 anos do CBCL foram
publicados por Bordin e colaboradores em 1995
(Bordin, Mari & Caeiro, 1995) e, recentemente,
em relacdo a versdo de 6 a 18 anos, por Rocha e
colaboradores (Rocha et al., 2012).

b) Avaliacao de medidas corporais de peso
em quilogramas (Kg).

O peso foi medido com uma balanca digital adul-
to com régua antropdmetro com capacidade de até
200 Kg e precisao de 100 gramas, da marca Wel-
my e modelo W200A. A balanga encontrava-se em
superficie plana. A crianca participante ficou posi-
cionada ereta, descalga, no centro do equipamento,
de costas para o marcador, com os pés juntos, bra-
cos estendidos ao longo do corpo e com 0 minimo

possivel de roupas.

Procedimentos de coleta e analise de
dados

Os instrumentos de coleta de dados foram aplica-
dos individualmente, em local apropriado, garan-
tindo a privacidade dos participantes. Foi realizado
um tratamento qualitativo e quantitativo dos dados

de acordo com a padronizacdo do instrumento
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CBCL/6-18 para a identificacao e classificagdo dos
problemas emocionais e comportamentais. Desde
a versdo original do CBCL/4-18 uma das reco-
mendacdes para uso do inventdrio em populagdes
clinicas foi agrupar a faixa limitrofe a faixa clini-
ca para minimizar ocorréncia de criancas classifi-
cadas como ndo clinicas pelo perfil do inventario
(Achenbach, 1991). Essa recomendacao foi ado-
tada no presente estudo. Todos os dados coletados
foram organizados em um banco com o auxilio do
programa SPSS (Statistical Package for the Social
Sciences), versdo 19.0. Foram conduzidas analises
descritivas de médias e desvios padrdo dos pro-
blemas de comportamento relatados pelos pais e
do peso em Kg das criancas e adolescentes. Poste-
riormente foi conduzido um teste T Mann Whitney
para comparagao de médias de idade, peso corpo-
ral (Kg) e escores T padronizados dos problemas
de comportamentos entre os dois grupos. O inter-

valo de confian¢a assumido foi p < 0,05.
RESULTADOS E DISCUSSAO

Na tabela 2, observam-se as médias e desvios pa-
drao das varidveis incluidas no estudo para compa-
rar os grupos. Verificou-se que, em relagdo ao peso
corporal, o grupo com acesso livre a comida (grupo
1) apresentou média de peso superior quando com-
parado ao grupo de acesso restrito (grupo 2). Este
dado corrobora com estudos anteriores que mos-
tram a necessidade de um controle alimentar rigo-
roso para a amenizacdo do ganho de peso, inclusive
desde os primeiros cinco anos de vida (Hoffman,
Altman & Pipes, 1992; Miller, Lynn, Shuster &
Driscoll, 2011; Lim, Kola & Korbonits, 2011).

Observa-se na tabela 2 que em ambos os grupos

as maes relatam um nimero expressivo de proble-
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mas comportamentais de acordo com o CBCL/6-
18. Entretanto, o grupo 2 apresentou um nimero
médio de problemas de comportamento maior se
comparado ao grupo 1, principalmente nas escalas
de ansiedade/depressdo, comportamento de que-
brar regras, comportamento agressivo e problemas
de desafio e oposicdo. Estudos anteriores também
apresentam achados semelhantes em pessoas com
a sindrome quando comparados com grupos con-
trole ou criancas e adolescentes com outros trans-
tornos do desenvolvimento de causa bioldgica (Di
Nuovo & Buono, 2011; Skokauskas, Sweeny, Me-
ehan & Gallagher, 2012).

Os dados da tabela 3 mostram os resultados do
teste T Mann Whitney que verificou diferencas
estatisticamente significativas entre 0s grupos em
relacdo a problemas comportamentais. Tais dife-
rencas concentraram-se nas seguintes escalas do
CBCL/6-18: ansiedade e depressdo, violacdo de

regras e desafio e oposicdo. J4 na varidvel peso

corporal essas diferencas estatisticamente signifi-
cativas ndo se confirmaram, embora o grupo 1 que
tinha acesso livre a alimentos, tivesse em média
um peso corporal de 10 Kg a mais que o grupo 2
(tabela 2).

A partir dos dados encontrados, o presente estudo
levantou a hipétese de que o elevado nimero de
problemas de comportamento relatados nos indi-
viduos do grupo 2 possa estar associado a algu-
mas das varidveis estudadas no trabalho, a saber,
acesso proibido ou restrito aos alimentos e estra-
tégias inadequadas de monitoramento € manejo
comportamental dessas criancas. Estudos ante-
riores indicam que o uso de estratégias de manejo
comportamental e técnicas de modificagdo de com-
portamento desenvolvidas pela Andlise do Com-
portamento sdo eficazes na melhora de problemas
de comportamento na SPW (Baer, Wolf & Risley,
1987; Granpeesheh, Tarbox & Dixon, 2009). Em

estudo realizado por Page e colaboradores (Page

Tabela 2. Distribuicdo de médias e desvio padrdo das variareis idade, peso (Kg) das criangas e adolescentes e escores brutos das esca-
las de problemas de comportamento (ndmero de problemas de comportamento) em fungdo do acesso livre ou restrito ao alimento.

Variaveis

Idade
Peso (Kg)
Ansiedade/Depressao
Isolamento/Depresséao
Problemas Somaticos
Quebrar Regras
Comportamento Agressivo

Desafio e Oposigao

Grupo 1 Grupo 2
(Acesso livre a (Acesso restrito a
alimentos) alimentos)

M DP M DP
13,2 1,6 12,17 4,22
78,2 16,39 68,68 14,7
45 2,58 8 3,52
5,67 3,78 7,5 3,21
2,5 1,52 5,5 3,99
35 1,64 11,83 4,96
12,7 4,27 16,5 4,23
3,67 2,25 8,33 2,34

Legenda: média (M); desvio padrdo (DP).
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Tabela 3. Comparagdo entre grupos em relagdo a idade da crianca, peso (Kg) e os escores T das escalas internalizantes e externalizantes do CBCL/6-18.

S ke
[ e — —_— o ~— —_— ()} [ el
5 e 2% £8§ 88 s 22 28
= S B9 = g8 S =3 a3
° 3 2% 8% B85 =& 85 8§
S o ga 2a o) £ £ < O
© ©
Mann-Whitney  17.00 11,00 5,00 100 8,00 250 9.00 350
WicoxonW 3800 3200 2600 3200 200 9350 3000 2450
Valor de p 087 026 003 025 010 001" 014 002

Legenda: *p<0,05

et al., 1983), foram utilizados com eficicia pro-
cedimentos de reforcamento diferencial de outros
comportamentos (Differential Reinforcement of
Other Behavior - DRO) para a redu¢do de compor-

tamentos de roubar em duas criangas com SPW.

Estudo de Allen (2011) teve como objetivo ava-
liar o monitoramento da dieta e das praticas didrias
de jovens com SPW em um grupo de 20 familias
inglesas. Observou-se que em seis familias a rela-
¢do obsessiva da crianca com o alimento era vista
como um aspecto inevitdvel e permanente de sua
personalidade. Por isso a autorregulagdo em torno
da comida era considerada um objetivo primario
entre pais/cuidadores. O estudo alertou para a ne-
cessidade de programar outras estratégias de in-
tervencdo associadas aquelas que tentam inibir os
comportamentos de comer mediante a restricdo de
acesso a alimentos. Por exemplo, a manutencado da
pessoa em tarefas ocupacionais prazerosas de ma-

neira planejada e rotineira.

No grupo 2, verificou-se que a condi¢ao de restri-
¢do ao alimento possa ter produzido beneficios so-
bre o peso corporal. Entretanto, parte-se da hip6-

tese de que os critérios estabelecidos para o grupo
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de restricao alimentar devem estar, de alguma ma-
neira, associados a efeitos aversivos sobre algumas
manifestacdes comportamentais, especialmente
relacionadas aos problemas de comportamento de
desafio e oposicdo observados na amostra. Tra-
tando-se de um transtorno neurocomportamental
tdo complexo, as medidas terap€uticas devem ser
diversificadas e planejadas por equipes multidis-
ciplinares compostas por geneticistas, nutricio-
nistas, pediatras, endocrinologistas, psicélogos e
psiquiatras (Nolan, 2003; Jauregi, Laurier, Copet,
Tauber & Thuilleaux 2013; Miller et al., 2013).

Os resultados obtidos na amostra suscitam questiona-
mentos sobre o manejo dos problemas de comporta-
mento neste grupo. Considerando-se que a sintoma-
tologia cardinal da doenca € a hiperfagia, percebe-se
que, para os participantes do estudo, somente a perda
de peso parece nao ser a Unica alternativa em termos
de intervencao, pois 0 grupo cujo peso médio foi me-
nor teve o maior nimero de problemas de compor-
tamento. Esta constatacdo mostra que intervengdes
apenas nao sdo suficientes mediante o controle ali-
mentar restrito de familiares. E necessdria também a
adocdo de estratégias adequadas de manejo de pro-

blemas comportamentais na sindrome.
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CONSIDERACOES FINAIS

Os resultados encontrados alertam para diversos
cuidados que s3o essenciais N0 manejo compor-
tamental das pessoas participantes. As médias
de idade de ambos os grupos foram semelhantes
(Grupo 1 - 13,6 anos/Grupo 2 - 12,1 anos), porém
os problemas de comportamento relatados pelos
pais foram mais elevados no grupo 2, com idade
média inferior comparada ao grupo 1. Consta-
tou-se que essas criancas e adolescentes nao eram
acompanhados por equipes profissionais especiali-
zadas, sendo a restri¢do a alimentos a inica forma
de manejo aplicada pelas maes do grupo 2. E pro-
vavel que a restricdo ao alimento tenha provocado
um efeito positivo na reducdo de peso do grupo 2,
entretanto, neste grupo, verificaram-se sérios pre-

juizos nos padrées comportamentais.

Considerando a necessidade de controle sobre
a dieta alimentar de pessoas com a SPW para a
prevencdo da obesidade, € de extrema importan-
cia que estudos futuros incluam a preocupacdo
de desenvolver treinamentos de pais e cuidadores
para um manejo comportamental adequado dessas
pessoas. Dessa forma, promover-se-iam a aprendi-
zagem de estratégias parentais educacionais e, ao
mesmo tempo, 0os comportamentos adequados em
criancas e adolescentes. No Brasil, continuam sen-
do escassos estudos sobre manejo comportamental
na SPW. Dai a necessidade de trabalhos futuros
que ampliem a divulgacdo de estratégias de in-
tervengao direcionadas a criangas e adolescentes.
Finalizado o estudo, os cuidadores das criancgas
todos foram convidados a participar de um treina-
mento parental e nutricional para manejo de com-
portamento alimentar e de problemas de compor-

tamento associados a sindrome. Programado para

durar um ano, esse treinamento foi concluido em
dezembro de 2012, e seus resultados ainda se en-

contram em fase de analise.
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