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Resumo

Introdugao: Criangas com a sindrome de delegédo 22q11.2 (22q11.2DS) tem os
quatro dominios de sua funcionalidade bastante comprometida. Um instrumento
baseado na Classificacdo Internacional de Funcionalidade, Incapacidade e
Saude (CIF) para criangas com 22g11.2DS pode ser uma avaliagéo inovadora.
Contudo, ndo sdo conhecidos instrumentos confiaveis e validos baseados na CIF
aplicado neste contexto e ndo ha propostas de padronizagdo para sua
implementagdo. Objetivo: Analisar a utilizacdo da CIF para a avaliagdo de
funcionalidade de criangas e adolescentes com 22911.2DS. Métodos: Estudo
descritivo, e transversal. Para identificar as categorias mais relevantes da CIF
para 22911.2DS e criacdo de uma ficha de avaliagdo de funcionalidade, foi
utilizada a metodologia Delphi. Para avaliar a Funcionalidade de criangas e
adolescentes com 22911.2DS foi aplicado um questionario baseado na CIF
aplicado em criangas de 7 a 12 anos com 22q11.2DS. Também foi aplicada a
Escala de Inteligéncia Abreviada de Wechsler (WASI) para determinar o Ql em
escala real, verbal e de desempenho. Para avaliar a utilizagdo do questionario
baseado na CIF para criangas com 22q11.2DS, foi realizado um grupo focal com
os profissionais que realizaram a avaliagdo. Resultados: Foram apresentados
em formato de dois artigos. Através do Delphi foram selecionadas 145 categorias
da CIF que abrangem os quatro dominios da CIF: Fun¢des do Corpo, Estruturas
do Corpo, Atividades, Participacdo e Fatores Ambientais, posteriormente
transformadas em questionario de perguntas dicotdmicas. Este questionario
juntamente com o WASI foi aplicado em 7 criangas de adolescentes com média
de idade 10,28 anos. Todas as criangas apresentaram algum comprometimento
do QIl. Foram observados comprometimentos em todas as categorias da CIF na
amostra, principalmente a estrutura do nariz, fungdes de fluéncia e ritmo da fala
e funcgdes intelectuais, limitagdes e restricdes no referente a produgao de
mensagens nao verbais, comunicagéo, manejo do estresse e interagéo social. A
aplicacado deste tipo de instrumento foi considerada adequada segundo os
profissionais de saude, embora relatarem problemas de compreensdo de
algumas perguntas e tempo de aplicagdo elevado, apesar de ser uma lista
reduzida. Conclusao: As informag¢des obtidas com o uso da CIF podem
contribuir para melhorar a compreenséo interdisciplinar da situacédo de criancas
com 22g11.2DS. Contudo, o instrumento de avaliagdo de funcionalidade criado
ainda precisa ser aprimorado.

Descritores: Sindrome de DiGeorge; Classificagdo Internacional de
Funcionalidade, Incapacidade e Saude; Qualidade de Vida; Reabilitago.
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Abstract

Introduction: Children with the 22911.2 deletion syndrome (22911.2DS) have
the four domains of their functioning affected. An instrument based on the
International Classification of Functioning, Disability and Health (ICF) for children
with 22911.2DS could be an innovative assessment. However, there are no
known reliable and valid instruments based on the ICF applied to this context and
there are no standardization proposals for its implementation. Purpose: To
examine the use of the ICF for functioning assessment of children and
adolescents with 22911.2DS. Methods: Descriptive, cross-sectional study. To
identify the most relevant ICF categories for 22911.2DS and to create a
functioning assessment form, the Delphi methodology was used. To assess
functioning of children and adolescents with 22911.2DS, an |CF-based
questionnaire was applied to children aged 7 to 12 years with 22q11.2DS. The
Wechsler Abbreviated Intelligence Scale (WASI) was also applied to determine
real-scale, verbal and performance IQ. To assess the use of the ICF-based
questionnaire for children with 22q11.2DS, a focus group was held with the
professionals who performed the assessment. Results: Presented in two articles.
Through Delphi, 145 ICF categories were selected, covering the four ICF
domains: Body Functions, Body Structures, Activities, Participation and
Environmental Factors, later transformed into a questionnaire with dichotomous
questions. This questionnaire along with the WASI was applied to 7 children and
adolescents with a mean age of 10.28 years. All children showed some
impairment of IQ. Impairments were observed in all ICF categories in the sample,
especially the structure of the nose, speech fluency and rhythm functions and
intellectual functions, limitations and restrictions regarding the production of non-
verbal messages, communication, stress management and social interaction.
The application of this type of instrument was considered adequate according to
health professionals, although they reported problems in understanding some
questions and found to be time consuming, despite being a shortened list.
Conclusion: The information obtained using the ICF can contribute to improve
the interdisciplinary understanding of the situation of 22q911.2DS children.
However, the functioning assessment instrument created still needs to be
improved.

Keywords: DiGeorge Syndrome; International Classification of Functioning,
Disability and Health; Delphi technique; Quality of life; Rehabilitation
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Capitulo 1

1. Introducgao e Objetivos

A Sindrome da Delegdo 22q11.2 (22q11.2DS) é a microdelegao
cromossOmica mais comum em humanos, ocorrendo em aproximadamente 1 a
cada 2.000 - 4.000 nascidos vivos (1) e esta relacionada a perda de um
segmento de DNA, compreendendo as sindromes de DiGeorge (DGS),
velocardiofacial (VCFS) e anomalias faciais associadas a defeitos conotruncais
cardiacos (CAFS), sindromes que por muitos anos foram consideradas como
sendo sindromes distintas; entretanto, por possuirem a mesma etiologia, a
microdelecéo da regido 11.2 do brago longo (q) do cromossomo 22, atualmente
sdo classificadas como sendo variagbes de um mesmo espectro clinico, com
sobreposigao de fendtipo e expressividade variavel, denominado Sindrome da
Delegdo 22q11.2 (2).

Com um amplo espectro, a 22g11.2DS, possui mais de 180
manifestacdes clinicas, tanto fisicas como comportamentais (3). E a segunda
maior causa de atraso no desenvolvimento e de defeitos cardiacos congénitos,
atras apenas da Sindrome de Down (4), incluindo ainda outras alteragbes de
estruturas do corpo como: dismorfias faciais (face alongada, nariz proeminente
com base alargada, fissura palpebral estreita, retrognatia), fissura de palato,
insuficiéncia velofaringea e alteragbes do timo, e alteragdes de fungdes como
disturbios de comportamento. Outros achados adicionais incluem: problemas
significativos de alimentagdo e na linguagem, perda auditiva, deficiéncia de

hormonio do crescimento, convulsdes e anormalidades esqueléticas; atrasos do
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desenvolvimento motor grosseiro e fino (5); deficiéncia intelectual leve a

moderada e dificuldades de aprendizagem (3).

As dificuldades de fala e linguagem compreendem um dos aspectos
mais angustiantes para os pais de criangas com 229q11.2DS (6) e podem ter um
impacto significativo na funcionalidade, principalmente no que diz respeito a
atividade e participacdo social, e na qualidade de vida dessas
criangas. Dificuldades de fala e linguagem podem incluir disfungéo velofaringea
com fala hipernasal, disturbios de articulagéo, disturbios da fala motora e déficits
de linguagem expressiva e receptiva (7). Prejuizos no desempenho da
comunicacdo e produgao de fala de individuos com del22q11.2 apontam
caracteristicas especificas da mesma, sendo o nivel de inteligibilidade da fala
decorrente da fissura labiopalatina e/ou disfunc¢ao velofaringea um dos aspectos

mais comprometidos.

Por outro lado, estudos tém destacado que as dificuldades na producéo
da linguagem falada apresentadas na del22q911.2 parecem exceder as
alteracées anatomofuncionais dos orgdos fonoarticulatorios (8-11) sendo
encontrado na literatura dificuldades em tarefas mais complexas como na
producdo da narrativa oral, na tarefa de fluéncia verbal (12—14), e em outras

habilidades de comunicacao (15-17).

Durante a infancia, as principais preocupacoées incluem dificuldades de
aprendizagem (especialmente em matematica e compreens&o da linguagem) e
comportamentais, como transtorno de déficit de atenc&o/hiperatividade (TDAH).
Na adolescéncia e na idade adulta as principais preocupacdes se concentram

nos desafios da socializagdo, incluindo ansiedade, depressao e aumento do
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risco de psicoses (18,19). Déficits cognitivos s&o frequentemente vistos, com
deficiéncia intelectual que pode variar de leve a moderada até aquela limitrofe
ou dentro dos parametros de normalidade. Esses déficits cognitivos
provavelmente afetardo a funcionalidade dos individuos com 22q11.2DS no que
se refere as atividades diarias, as habilidades de aprendizado e a participacéo.
Além disso, alto nivel de ansiedade e prejuizo na funcionalidade social, como
déficits na comunicagao, dificuldade em iniciar e manter relacionamentos sociais,
s&o comuns em individuos 22911.2DS em todas as idades (20), podendo

influenciar no funcionamento com o meio e outros a sua volta.

Percebe-se assim que pessoas com sindrome 22q11.2DS possuem
alteragdes de estrutura (como dismorfias faciais e alteragdes cardiacas) e fungéo
corporal (como fungéo cardiologica, cognitiva e de linguagem) que irdo interferir
sobre a execugao das suas atividades do dia a dia e sua participagao social,
influenciado pelos fatores contextuais (ambientais e pessoais). Deste modo, &

necessario ampliar a abordagem de avaliagao desta populagao.

Tradicionalmente, profissionais de saude utilizavam um modelo médico
para orientar suas praticas de avaliagdo e tratamento (21,22). Entretanto, nos
ultimos anos houve uma mudanga notavel na pratica além do modelo médico
(23); vendo o estado de saude com uma visdo mais ampla e integrada entre a

doenca e o meio social em que o individuo esta inserido.

O modelo biomédico de cuidado aborda o processo de reabilitagcdo
baseado na énfase em informagdes sobre fungdes e estruturas do corpo
baseados na perspectiva linear de doenga — deficiéncia — incapacidade. Ja o

modelo social prevé que a deficiéncia faz parte de um contexto socialmente



14
construido e ndo apenas nas manifestacbes de sinais e sintomas clinicos. A
deficiéncia € um fenbmeno complexo, sendo tanto um problema a nivel de
estrutura do corpo, quanto um fenémeno social, tendo um impacto direto no

estado de saude de um individuo (24).

A Organizagdo Mundial de Saude (OMS) define funcionalidade como a
interacado entre as fungdes do corpo e a capacidade do individuo de realizar
atividades e tarefas relevantes da rotina diaria, bem como sua participagado na
sociedade; afirmando ser uma experiéncia humana, produto da interacao
dinamica entre os estados de saude (como doengas, lesbes, traumas), e os

fatores contextuais (25).

Para classificar a funcionalidade, foi criada pela OMS, a Classificacdo
Internacional de Funcionalidade, Incapacidade e Saude (CIF). A CIF € o modelo
biopsicossocial de funcionalidade e incapacidade que integra os modelos
meédicos e sociais; e tem sido amplamente utilizada para a estruturacdo das
avaliagdes e elaboragdes de perfis da funcionalidade de individuos com alguma
doenga. A CIF na sua forma completa (com todos seus codigos e qualificadores)
tem encontrado dificuldades de aplicagao na pratica clinica, mas outras formas
de utilizacdo desta ferramenta tém sido discutidas na literatura, como uso

coresets, checklist ou em forma de questionario (26).

Uma vez que a criangas e adolescente com 22g11.2DS tem os quatro
dominios (fungdes corporais, estruturas corporais, atividades e participagdo) de
sua funcionalidade bastante comprometida; e que a CIF pode ser utilizada de
varias formas para nortear uma avaliagdo integral do individuo; questiona-se:

Como usar o CIF para orientar a avaliagdo desta condi¢cado de saude? A hipdtese
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€ que a CIF pode orientar a avaliagdo de criangas que possuem sua

funcionalidade afetada por aspectos que vao além do diagnostico médico.

Na atencdo a saude de criangas com 22q11.2DS, deve buscar-se um
modelo que vise a compreensao do estado e condi¢do de saude, como proposto
pela CIF. A estrutura da CIF pode fornecer aos profissionais de saude nao
apenas a oportunidade de valorizar os aspectos positivos da funcionalidade,

como também os aspectos da deficiéncia.

Assim, o objetivo deste estudo foi analisar a utilizagdo da CIF para a
avaliacdo de funcionalidade de criangcas e adolescentes com sindrome

22911.2DS. Como objetivos especificos, tem-se:

- identificar as categorias mais tipicas e relevantes da Classificagao
Internacional de Funcionalidade, Incapacidade e Saude (CIF) para
pacientes com Sindrome de Delecédo 22q11.2 para criagcdo de um roteiro
para a avaliagao de funcionalidade;

- Avaliar a Funcionalidade de criancas e adolescentes com 22g11.2DS sob

uma perspectiva biopsicossocial;

1.1 Marco Teoérico

1.1.1 Sindrome de delegéo 22q11.2 (22q11.2DS)

As pessoas com deficiéncia constituem 10% da populagao geral, porém
estima-se sua repercussao sobre 25% da populacao total, pois a deficiéncia
afeta ndo so6 a pessoa que a sofre como também aqueles que dela cuidam e/ou
dependem, seus familiares, a comunidade e quem quer que apoie 0

desenvolvimento da comunidade (27). Essas pessoas encontram obstaculos e
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restricdes a participacido, e enfrentam muitas vezes a falta de acesso ou de
preparo das instituicbes de saude publica ao serem atendidas, levando a
prejuizos a saude fisica e/ou mental, e a outros direitos humanos basicos, com

consequéncias muitas vezes irreparaveis.

Apesar da Sindrome da Delegcdo 22q911.2 ser a microdele¢ao mais
comum identificada em seres humanos, esta sindrome néo é diagnosticada com
frequéncia ou facilidade devido a falta de conhecimento dos profissionais quanto
as suas diversas manifestacdes. E imprescindivel para seu diagnéstico a
realizagdo de uma avaliagao clinica detalhada associada a teste diagnostico que
seja capaz de detectar microdelegcbes, como o emprego da técnica de
hibridizagao in situ por fluorescéncia (FISH) com sondas moleculares especificas

ou, mais recentemente, da utilizagdo da técnica do array-CGH (28).

A utilizac&do de teste diagndstico € importante para a microdelegao da
regido 11.2 do brago longo (q) do cromossomo 22. Porém, a avaliagao clinica
ampliada e detalhada pode identificar a real funcionalidade e incapacidade do

paciente, direcionando a terapéutica (29).

Os prejuizos em estrutura e fungdo de criangas e adolescentes com
Sindrome da Delec¢ao 22q11.2 ja esta bem documentada na literatura (3). Para
além das alteragbes ja descritas, como dismorfias faciais, fissura de palato,
alteragdes cardiacas, e disturbios cognitivos, acometidas em individuos com
22911.2DS, atrasos motores  significativos  foram  documentados,
independentemente da corregcdo da estrutura, do histérico individual de
envolvimento cardiaco, cirurgia neonatal e hipotonia (30). Um estudo com 37

criangas do ensino fundamental com 22q11.2DS (31) mostrou que 62% das
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criangas cairam abaixo do percentil 5 em testes de funcdo motora e 78%
atingiram pontos de corte para o inicio de fisioterapia. Os dados observados
neste dominio destacam a importancia da deficiéncia motora no perfil clinico e
neuropsicolégico desses pacientes. Entretanto, acredita-se que as deficiéncias
motoras observadas na 22q11.2DS sejam estaveis ao longo do desenvolvimento
(32).

Buscando avaliar o impacto dos acometimentos inerentes a sindrome na
funcionalidade de individuos com 22q11.2DS, estudos apontam deficiéncias
descritas no perfil neuropsicologico que incluem deficiéncias no funcionamento
executivo (33), e intelectual geral em pacientes pediatricos e adultos com
22911.2DS que impactam sobre as atividades e participagado destes individuo
na sociedade (34).

Atividades relacionadas ao desempenho académico € outra area de
prejuizo observado em 22q11.2DS. O desenvolvimento da linguagem é
frequentemente atrasado e fica significativamente abaixo de outras criangas em
idade escolar (7). Entretanto, existe inconsisténcia em relacdo a natureza
especifica dos disturbios de linguagem que foram caracterizados em 22q11.2DS.
As habilidades de repeticdo de frases, leitura de palavras e processamento
fonolégico mostraram-se intactas, enquanto dificuldades de compreenséo de
leitura e linguagem expressiva também foram observadas (17). Além de atrasos
de linguagem, déficits em matematica foram observados (35), incluindo calculo,
resolucdo de problemas de palavras (36) e julgamento de magnitude numérica
(37).

Ha dados muito limitados quando falamos de aspectos relacionados a

atividade e participagao, por exemplo, avaliando a educagao escolar, emprego e
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vida independente em relagédo a individuos com 22911.2DS ao longo da vida,
vemos que as criangas com 22911.2DS podem comecar a ter dificuldades
apenas em anos posteriores do ensino fundamental (terceiro ano), quando o foco
educacional comeg¢a a mudar do pensamento concreto para o pensamento mais
abstrato, como raciocinio matematico e compreenséo de leitura (38).

Uma preocupagao proeminente de pais e cuidadores € o impacto do
22911.2DS na funcionalidade das criangas. A maioria dos estudos tem focado
nas habilidades intelectuais de criangas e adolescentes com na vida adulta (39).
A literatura mostra que diferentes trajetérias cognitivas podem ser observadas
em individuos com 22q11.2DS (40,41). Algumas criangas apresentam uma
trajetéria de QI estavel com evolugdo adequada para acompanhar o aumento
gradual do nivel de exigéncias académicas; em alguns casos, observa-se uma
diminuicdo de QI com déficit crescente, levando a uma discrepéancia crescente
em relagao as exigidas pela idade.

Estudos sugerem ainda, que transtornos psiquiatricos como o transtorno
de déficit de atencdo e hiperatividade (TDAH) afetam o funcionamento e a
qualidade de vida dos individuos afetados (42); de acordo com a literatura, os
dois transtornos psiquiatricos mais comuns em criangas e adolescentes com
22911.2DS foram TDAH (40,0%) e transtornos de ansiedade (35,8%). Apesar
da alta prevaléncia de TDAH, apenas cerca de um tergo dos individuos sao
tratados (43). Assim, uma crianga com TDAH e 22911.2DS sem tratamento,
pode apresentar dificuldades para permanecer sentada durante a aula,
influenciando para uma progressao ruim do aprendizado. Desta forma, vemos
como a identificagdo precoce de incapacidade de criangas com 22q11.2DS é

importante para maximizar o potencial de aprendizagem destas.
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Os transtornos de ansiedade s&o outro fator importante que afeta
negativamente a funcionalidade de criangas com 22q11.2DS. Sintomas de
ansiedade, mais do que o QlI, correlacionam-se negativamente com o
funcionamento adaptativo e as habilidades da vida cotidiana em criangas com
22911.2DS (44). Portanto, a identificagdo precoce e o tratamento dos sintomas
de ansiedade em criangas com 22q11.2DS sido também importantes para
melhorar o a atividade e participagao destas criangas na vida escolar.
Funcionamento adaptativo, como comunicag¢do, habilidades da vida
diaria e socializagdo sao habilidades essenciais para o emprego e o
funcionamento adulto. Individuos com 22q11.2DS enfrentam diversos desafios
que podem afetar sua capacidade de insercdo no mercado de trabalho,
principalmente nos primeiros anos de carreira. Além dos déficits de
funcionamento cognitivo e adaptativo, os potenciais obstaculos para o emprego
encontrados pela falta de experiéncia de trabalho dos adultos 22q11.2DS sao o
acesso limitado a educacéo e treinamento pos-escolar, estigma e discriminagéo
(45). Um estudo realizado no Canada avaliou os resultados funcionais de adultos
(n=100) com 22911.2DS e descobriu que a maioria dos adultos (66%) no estudo
estava empregada, independentemente do funcionamento cognitivo e
comorbidade psicética. No entanto, apenas uma minoria da amostra era
financeiramente independente de fontes familiares ou governamentais (46).
Outro estudo nos EUA (n = 30) encontrou taxas de emprego de 35% para adultos
com 22g.11.2DS (47).
Até o momento, fatores ambientais sdo pouco estudados no contexto da
22911.2DS, como interagao pai-filho, enfrentamento do impacto da intervencéo

precoce, qualidade de vida, disponibilidade de suporte de rede social e outros
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recursos. Entretanto, estudos apontam a influéncia que esses fatores podem ter
na funcionalidade, por exemplo, resultados anteriores indicam que criangas com
um pai que também tem 22q11.2DS correm maior risco de dificuldades durante
o desenvolvimento (48). Fatores familiares e ambientais que influenciam o
desenvolvimento na 22q112.DS incluem ainda status socioeconémico (49,50) e
QI dos pais e irméaos (51).

Entender a funcionalidade como um todo, reconhecendo a estrutura e
funcao, os fatores ambientais e sociais, bem como a atividade e participacao de
criangcas e adolescentes é importante para informar as expectativas dos
individuos afetados, suas familias e equipe multiprofissional; aumentando assim,
a compreensao dos perfis de funcionamento social e adaptativo na populagao
22911.2DS. Conhecer facilitadores e barreiras de criangas e adolescentes com
22911.2DS nos ambientes sociais e rotina diaria, pode contribuir no
planejamento de agdes buscando resultados mais favoraveis na funcionalidade
dos individuos com 22q11.2DS.

1.1.2 Classificagdo Internacional de Funcionalidade, Incapacidade e Saude

(CIF)

Em um esforgo para avangar na uniformizagéo da linguagem relacionada
a descricdo das experiencias vividas em decorréncia da condicdo de saude, a
Organizagdo Mundial da Saude (OMS) criou a Classificacdo Internacional de
Funcionalidade, Incapacidade e Saude (CIF) (52). A CIF enfatiza o componente
da funcionalidade em saude. A funcionalidade representa um conjunto de
experiencias humanas relacionadas ao corpo, as tarefas realizadas, a
participagdo vivida e a interagdo com o contexto em que as pessoas vivem suas

vidas. Ja a incapacidade nao € definida apenas pela lesdo ou doenga, mas é
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considerada como resultante da interagdo entre o prejuizo (organico e/ou da
estrutura do corpo) apresentado pelo individuo e a limitagado de suas atividades,
a restricdo na participagao, bem como dos fatores ambientais, que podem atuar

como barreiras ou facilitadores (53).

A OMS tem sistematicamente alertado os paises sobre a escassez de
programas de promogao a saude para as pessoas com deficiéncia, buscando
promover a importancia de reabilitar e tratar estes individuos em sua total
funcionalidade. Na Assembleia Mundial da Saude, realizada no ano de 2005, a
OMS langou um documento que estabelece que € necessario entender o
enfrentamento das consequéncias negativas da deficiéncia e dos desafios a
inclusdo como uma responsabilidade social comum e ndo individual, e alertou a

necessidade de promover e proteger os direitos humanos dessa populagao (54).

Nesse contexto de maior relevancia dos programas de reabilitacéo e
promog¢ao a saude para as pessoas com deficiéncia, a CIF, fornece uma
nomenclatura abrangente e internacionalmente aceita para descrever a
funcionalidade relacionada a saude em diferentes condi¢ées promovendo uma
perspectiva de funcionalidade além da concepg¢ao biomédica, levando em
consideragao outras influéncias, como o ambiente e outros fatores contextuais.
Em 2007, uma versao infantil e juvenil da CIF (CIF-CY) foi desenvolvida,
especificamente projetada para capturar as caracteristicas particulares da
funcionalidade de criangas e adolescentes, adicionando e expandindo as

descri¢cdes das categorias da CIF existentes (55).

A CIF em sua estrutura organizacional permite classificar a

funcionalidade por meio das funcbes e estruturas do corpo, atividade e
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participagdo, com relagcdo ao ambiente real da vida, assim, a avaliacdo do
impacto da funcdo e estrutura dos sistemas do corpo é enriquecida e delineada

pela participagédo do paciente nas atividades de vida diaria (56).

A utilizagdo de um sistema de informagcdo como a CIF oferece a
sociedade uma linguagem comum para descrever a
funcionalidade/incapacidade/deficiéncia, bem como uma estrutura para coleta
de dados e quantificagao de achados clinicos; sendo desenvolvida para registrar
a funcionalidade ndo exclusivamente relacionada a capacidade fisica, mas
registrando também as atividades limitadas e as participagdes restritas (52);

conforme descrito no modelo visual apresentado na figura 1.

Condigéo de Saude

(perturbagdo ou doenga)

!
. v v

Funcdes e estruturas

<+<—  Atividade —> Participagao
do corpo

t ! !
; ;

Fatores Fatores

ambientais pessoais

Figura 1. Esquema das interag6es entre os componentes da CIF. Adaptagdo: OMS (54).

Conceitualmente, a CIF € composta de sete componentes. O sistema
alfanumérico da CIF, classifica, cinco desses sete componentes. As condi¢cdes
de saude previstas no modelo tedrico de entendimento devem ser classificadas

pela Classificagao Internacional de Doengas (CID). Os demais componentes sao
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representados por letras minusculas: Fungdes do Corpo (b); Estruturas do Corpo
(s); Atividades e Participacao (d) e Fatores Ambientais (e). As letras minusculas
da CIF referentes aos componentes do modelo biopsicossocial sdo seguidas por
um codigo numérico. O componente de fatores pessoais ndo € representado
pelo sistema de codigos da classificagdo. Para mensurar a extensao do impacto
na funcionalidade, cada cédigo da CIF pode ser acompanhado de qualificadores.
Os qualificadores variam do nivel: O (zero), correspondente a nenhum problema
ou dificuldade; nivel 1 (dificuldade leve); nivel 2 (dificuldade moderada); nivel 3
(dificuldade grave); até o nivel 4, que indica um problema ou dificuldade, total ou
completa. Ha também o nivel 8, grau de incapacidade que n&o esteja

especificado, e o nivel 9, para os casos nao aplicaveis.

A utilizagao clinica da CIF nos servicos de cuidado a saude para as
pessoas com deficiéncia pode colaborar para que as equipes multiprofissionais
possam registrar a atribuicdo individual de cada profissional. Por esse modelo
de entendimento da CIF & possivel registrar informagdes sobre as tarefas
realizadas ou ndo, sobre as interagdes do individuo com o trabalho, a familia, e
o ambiente em que esta inserido. Na literatura internacional, a CIF vém sendo
utilizada na area da saude demonstrando a sua validade e aplicabilidade no
acompanhamento terapéutico. As propostas de incorporacdo da CIF sao
previstas em iniciativas de instituicdes de politicas e programas de saude (57—
60). No Brasil, estudos tém sido feitos utilizando a CIF como proposta de
instrumento de avaliagdo da funcionalidade e estruturacdo de projetos

terapéuticos (61-64).
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A CIF pode ser usada como uma ferramenta para identificar e medir a
eficiéncia e eficacia da reabilitacdo, focando tanto a estrutura fisica, as atividades
e a participagdo da pessoa de maneira geral. Ao fornecer uma linguagem
universal padronizada para descrever a saude e os estados relacionados a
saude, a CIF permite o registro de perfis da funcionalidade dos individuos ao

longo da vida para varios propésitos, desde diagndstico e tratamento (65).

A Associagao Americana de Fonoaudiologia (ASHA) adotou a CIF como
estrutura para avaliagédo e intervengdo no escopo da pratica fonoaudiologica
(66,67), e nos padrdes de pratica preferenciais para fonoaudidlogos (68),
demonstrando a importancia e potencialidade do instrumento na pratica

fonoaudioldgica.

Entretanto, o uso de todas as categorias da CIF para descrever uma
condicado de saude especifica pode ser dificil, uma vez que a classificacdo por
inteiro € extensa e pouco pratica para uso na pratica clinica, por exemplo, ao
utiliza-la por completo algumas categorias podem ser irrelevantes para
condicdes especificas. Para solucionar esse problema e facilitar a aplicacdo da
CIF na pratica diaria foram desenvolvidas ferramentas baseadas na CIF mais
curtas e mais faceis de usar, os chamados Core Sets da CIF, que representam
listas restritas de categorias da CIF que cobrem as areas de funcionamento mais
relevantes e deficiéncia em uma condicdo especifica. Listas resumidas e
checklists também vem sendo desenvolvidos em diversas areas do
conhecimento. O desenvolvimento dos “Core Sets” da CIF segue um processo
cientifico rigoroso, estabelecido e monitorado pela OMS e pelo ICF Research

Branch (69), envolvendo uma ampla gama de profissionais e partes interessadas
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em todas as regides da OMS, entretanto esta ndo € a mesma regra em relagéo
as diversas listas e checklists que vem sendo criados com o objetivo de

operacionalizar a CIF.

No Brasil, a CIF ainda é pouco incorporada na pratica clinica e em
servicos de Fonoaudiologia, sendo que ndo foram encontrados estudos
utilizando a CIF relacionada a del22g11.2. O Conselho Federal da
Fonoaudiologia (CFF), diante da necessidade de nortear a atuagao
fonoaudioldgica considerando os diversos componentes que influenciam a
saude da comunicagdo humana, dentro da perspectiva do modelo
biopsicossocial da CIF, emitiu em 2013, o “Guia norteador sobre a Classificagao
Internacional de Funcionalidade e Incapacidade/CIF em Fonoaudiologia” (70).
Este Guia apresenta um set de categorias da CIF visando facilitar o seu uso
pelos profissionais, visto que a classificagdo ainda é pouco conhecida e

incorporada em Servigos de Fonoaudiologia.

Alguns dos Core Sets da CIF desenvolvidos para deficiéncias de inicio na
infancia incluem PC (71), transtorno do espectro do autismo (TEA) (72) e
transtorno de déficit de atengao e hiperatividade (TDAH) (73). Estes Core Set da
CIF para deficiéncias comuns na infancia capturam areas funcionais unicas para

cada condicao (74).

Parece haver uma lacuna entre o reconhecimento da importancia da CIF
para o cuidado a saude e sua efetiva incorporagcdo nos programas de
Reabilitagdo e na pratica clinica em geral, para nortear as avaliagbes e
programas de tratamento. Em relagdo a criangas com Sindrome de Delegao

22q11.2, entende-se que € necessaria uma avaliagdo mais ampla que de conta
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de avaliar sua funcionalidade e n&o se restinga a anotagdes dos prejuizos e
deficiéncias observadas. O caminho para a mudanga de paradigma ainda se faz
necessario no que diz respeito as proposicoes e praticas de atencao a saude,
auxiliando os profissionais para uma abordagem integral, centrada no individuo

e na funcionalidade.

Como parte do desenvolvimento continuo do modelo conceitual da CIF, o
Programa de Avaliagdo de Incapacidade Il da Organizagdo Mundial da Saude
(Disability Assessment Schedule Il -WHODAS-II) foi criado em 1998 como uma
ferramenta que poderia ser administrada tanto no trabalho clinico quanto no
epidemioldgico. No entanto, esta ferramenta ndo foi projetada para uso em
criangas. Até o presente momento, ndo existe um instrumento de avaliagéo
padronizado baseado na CIF e endossado pela OMS para a avaliacdo de

criangas.

Entendendo que a natureza e ambiente de uma crianga é diferente dos
adultos, por exemplo, na primeira infancia, o ambiente da crianga é controlado
pelos pais, de modo que as relagdes crianga/cuidador e ambiente familiar sao
componentes importantes do contexto da crianga. A medida que a crianca
envelhece, a escola torna-se um contexto importante onde a crianga passa a
maior parte dos seus dias. Finalmente, a medida que a adolescéncia se
aproxima, tanto os pares como a comunidade em geral assumem um maior papel
no desenvolvimento. Assim, € necessario experimentar modelos de utilizagao da
CIF na pratica clinica como um instrumento contendo dominios relacionados a
contextos variados, aonde a funcionalidade e saude da crianga ndo seja baseada

em uma condicdo meédica inerente ao individuo, mas sim na interacdo da
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condicdo de saude do individuo com fatores ambientais/contextuais e as
mudangas relacionadas ao desenvolvimento geral. Desta forma, no presente
estudo, utilizou-se o modelo da funcionalidade por meio de questionario criado a
partir dos dominios da CIF relevantes a condicdo de saude especifica

22g11.2DS buscando entender suas vantagens e desvantagens.

1.2Detalhamento do material

Tipo de estudo

Estudo do tipo transversal, descritivo e observacional conduzido no
Centro de Genética Médica e no Ambulatério de fisioterapia neurofuncional do
Instituto Nacional de Saude da Mulher, da Crianga e do Adolescente (IFF), da

Fundac&o Oswaldo Cruz (FIOCRUZ).
Amostra

A amostra do estudo constituiu-se de criangas com diagnostico da
22q11.2DS entre 6 e 12 anos de idade, e de pesquisadores atuantes na area do
estudo; como também, profissionais de saude que aplicaram o questionario
baseado na CIF para criangas com 22q11.2DS. O numero de participantes foi
estabelecido através de amostra de conveniéncia, onde os participantes foram
selecionados e convidados através da consulta ao banco de dados dos Centros
de Genética Médica e consultorios de geneticistas no municipio do Rio de

Janeiro.
Critérios de incluségo e exclusao

Os critérios de inclusdo para criangcas e adolescentes foram: (a)
diagnostico de 22g11.2DS com resultado positivo pela técnica de Fluorescent In

Situ Hybridization (FISH) e/ou CGH-array para a delegdo na regiédo
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cromossOmica 22q11.2; (b) idade cronoldgica entre 6 e 12 anos. Foram
excluidas as criangas que apresentaram alteragdes na inteligibilidade de fala de

grau grave ou prejuizo neuroldgico associado.

Para os profissionais de saude participantes no estudo os critérios de
inclusdo foram: (a) profissionais de saude atuantes na area (fonoaudiologos,

fisioterapeutas, psicologos).

Coleta e analise dos dados:

A presente pesquisa foi realizada em trés etapas, sendo as duas primeiras

apresentadas com resultados em dois artigos:

1.2.1 Selecdo das principais categorias da CIF para 22q11.2DS e criacdo da

ficha de avaliagdo:

Foi realizada uma pesquisa utilizando a técnica Delphi para consenso
entre especialistas da Sindrome 22g11.2, em duas rodadas, no periodo de
fevereiro a maio de 2019. A técnica Delphi € um processo de comunicagao
estruturado com 4 caracteristicas principais: anonimato, feedback controlado,
resposta estatistica do grupo e entrada de especialistas. A estatistica descritiva
foi utilizada para analisar as taxas de resposta e caracteristicas pessoais dos
participantes. Apds cada rodada do exercicio Delphi, foi calculado o percentual
de participantes que consideraram uma categoria da CIF relevante. O limiar de
consenso foi estabelecido em 80% dos participantes indicando a relevancia da
categoria apés a primeira e segunda rodada. Foram calculadas as frequéncias
relativas das categorias da CIF e realizada a analise dos dados. A concordancia

entre os avaliadores foi analisada pelo Kappa de Cohen e pelo coeficiente de
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correlagao intraclasse (ICC). Os resultados da segunda rodada foram resumidos
e a lista da CIF foi organizada por componentes. Assim, com base no consenso
de especialistas, foi possivel chegar a uma lista da CIF de 145 categorias
(apéndice 1) que foram transformadas em perguntas para a utilizagdo na

avaliacéo de criangas com 22g11.2DS (75).
1.2.2 Avaliagdo da Funcionalidade

Um questionario com itens da CIF para 229g11.2DS criado na primeira
etapa do estudo foi preenchido usando uma entrevista estruturada com as
criangas e os pais por observagdes diretas do investigador e por informagdes
recuperadas dos prontuarios medicos. Todos os participantes e seus pais foram
entrevistados entre junho de 2019 a fevereiro de 2020, por profissionais de
saude treinados nos principios da CIF. Antes do inicio da entrevista, foi verificada
o prontuario de cada paciente e extraidas informacgdes relevantes sobre variaveis
sociodemograficas e diagnosticos. Os participantes também foram orientados a
trazerem os relatorios médicos atualizados e resultados de exames para a
entrevista para informacdes adicionais. Os dados foram coletados por meio de
um questionario de perfil do paciente (apéndice 2) contendo informagdes
demograficas, diagnodsticos médicos e informagdes sobre outros problemas
relacionados a saude, que foram registrados por meio de um questionario de

perfil do paciente.

Prejuizos em 23 itens do componente Fungbes do Corpo e 9 do
componente Estrutura do Corpo foram investigados usando a lista de verificagdo
da CIF para 22911.2DS. Também foram verificadas as limitagdes em 44 itens do

componente Atividades e Participacdo e avaliamos como barreiras ou
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facilitadores em 28 itens do componente Fatores Ambientais. As respostas da
populagdo estudada foram consideradas como frequéncias absolutas para
deficiéncias/limitagdes nos componentes da CIF Fungdes do Corpo, Estruturas
e Atividades do Corpo e Participacdo. Quanto aos Fatores Ambientais, as
frequéncias absolutas das categorias foram nomeadas como facilitadores ou
barreiras. As categorias da CIF consideradas nao aplicaveis pelos participantes

foram marcadas como “ndo relevante/nao aplicavel”.

Realizamos ainda, uma versdo adaptada da Escala de Inteligéncia
Abreviada de Wechsler em portugués (WASI) para determinar o QI em escala
real, verbal e de desempenho das criangas. O WASI € um instrumento breve
usado para avaliar a capacidade intelectual de pessoas de 6 a 89 anos (76). E
composto por quatro subtestes, dois dos quais fazem parte de uma escala verbal
(Vocabulario e Semelhancgas), e dois dos quais fazem parte de uma escala de
desempenho (Desenho de Blocos e Raciocinio Matricial). A escala foi realizada
por uma psicologa treinada em horario previamente agendado e durou cerca de
quarenta minutos. Escores ajustados a idade foram derivados e transformados
em um escore usando as normas disponiveis para cada medida. Essas
pontuagdes ja sao padronizadas por idade, onde pontuagdes mais altas indicam
melhor desempenho. A utilizagdo do WASI auxiliou o preenchimento de
determinadas perguntas do questionario, relacionadas a parte intelectual e

cognitiva.

Todos os dados foram coletados inicialmente manualmente e, em
seguida, digitados, organizados e analisados por meio do software Epi Info

versédo 7.0. Em seguida, os dados foram exportados e a estatistica descritiva



31
(frequéncia, porcentagem, média) foi utilizada para descrever as variaveis

estudadas.
1.2.3 Utilizagdo da CIF para a avaliagdo de funcionalidade

Para avaliar a utilizacdo da CIF na avaliacdo de funcionalidade de criangas
e adolescente de criangas e adolescentes com 22q11.2DS, foi realizado um
grupo focal através de sessao online por meio de plataformas virtuais (anexo 1).
O Grupo Focal (GF) € uma técnica fundamentada na discusséo e interagéo de
ideias constituido por um grupo de pessoas reunidas por um pesquisador para
compartilhar alguma caracteristica ou interesse comum. O objetivo do
pesquisador no GF & que os participantes dialoguem sobre um tema ao

receberem estimulos apropriados para o debate (77).

O GF vem sendo utilizado em diversas areas, como para avaliar as
necessidades de um determinado grupo social, para avaliagcdo de programas,
em fases exploratérias da pesquisa, para desenhar e validar questionarios e
ainda para construir coletivamente determinadas necessidades dos
representantes que compdem o grupo (78), podendo ainda ser utilizado como

técnica complementar em pesquisas quantitativas (79).

A técnica do GF pode ser descrita de acordo com trés etapas, a saber:
planejamento e montagem; pratica do grupo focal e analise dos dados, com as
vantagens de proporcionar maior compreensdo sobre um tema especifico,
favorecer descobertas e trocas de informacdes culturalmente intrinsecas, além
de otimizar a interpretagdo de conceitos (80). Em nossos estudos, utilizamos o
GF como técnica de coleta de dados para entender o processo de aplicagao e

operacionalizacao da lista CIF para criangas e adolescentes com 22g11.2DS em
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relagdo ao ponto de vista profissional dos avaliadores. As perguntas utilizadas
foram: “O que notaram que foi interessante/favoravel na aplicagdo nesse formato
baseado na CIF? E O que notaram / quais foram as dificuldades?”

Os dados coletados pela Metodologia de Grupo Focal sdo de natureza
qualitativa. E, as respostas foram transcritas apds gravagdo e o conteudo
organizado em categorias, que serdo apresentadas e discutidas nas
consideragdes finais desta pesquisa.

Questoes éticas

Por se tratar de uma pesquisa que envolve seres humanos, foram
obedecidas as normas éticas exigidas pela Resolugao 466, de 12 de dezembro
de 2012, do Conselho Nacional de Saude (CSN,2012) (48), que incluem a
elaboracdo do Termo de Consentimento Livre e Esclarecido.

A pesquisa foi aprovada pelo Comité de Etica em Pesquisa local do
Instituto Nacional de Saude da Mulher, da Crianca e do Adolescente Fernandes
Figueira/Fundagéo Oswaldo Cruz - IFF/Fiocruz (CAE 99733418.0.0000.5269 —
anexo 2) e realizada de acordo com as diretrizes e regulamentos relevantes do
mesmo. O Termo de Consentimento Livre e Esclarecido (TCLE) (anexo 3) foi
concedido e assinado por todos os pais ou responsavel legal dos participantes

deste estudo.
Riscos e beneficios

Todos os participantes estavam cientes dos riscos e beneficios da sua
participagédo neste estudo. Foi previsto como desconforto o tempo despendido
para a entrevista e avaliagbes que durou em torno de 50 minutos em

atendimentos pré-agendados. Os procedimentos poderiam ser interrompidos a
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qualqguer momento por solicitacdo dos pais e/ou responsaveis, ou por

solicitagao da crianga.

Em relacdo ao procedimento para as avaliagdes clinicas e
questionarios sobre a histéria clinica/funcionalidade, as criangas e
adolescentes participantes do estudo foram submetidos a uma avaliagcédo
clinica de fala e linguagem com uma Fonoaudiéloga, e com uma Psicologa
para avaliagdo das habilidades cognitivas.

Participando deste estudo os beneficios incluiram a avaliagdo das
habilidades de fala e linguagem e suafuncionalidade, bem como, orientagdes
relacionadas a linguagem, a fala e a comunicagdo. Caso a pesquisadora
detectasse alguma alteragédo de fala e/ou linguagem durante a avaliagéo, o
sujeito da pesquisa foi encaminhado para tratamento fonoaudiolégico no

servigo publico na cidade de origem do participante.
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ABSTRACT

Purpose: The purpose of this study was to identify the most typical and relevant
categories of the International Classification of Functioning, Disability and Health
(ICF) for patients with 22q11.2 Deletion Syndrome. Methods: Based on the
Delphi technique an expert survey through e-mail was performed among health
professionals’ specialists in the 22911.2DS. Data were collected in 2 rounds.
Answers were analysed for the degree of consensus. Results: 7 Experts
recruited through e-mail distribution lists of professional organizations and
personal networks participated in the study. Categories in all ICF components
that were considered typical and/or relevant by at least 80% of the responders
were added to a pilot ICF instrument for children with 22q11.2DS, with a total of
145 ICF categories. Conclusion: a list of ICF categories that are considered

relevant and typical for 22911.2DS condition by international experts was
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created. This is an important step towards identifying ICF Core Sets for chronic

paediatric conditions in Brazil.
Keywords: DiGeorge Syndrome; International Classification of Functioning,

Disability and Health; Delphi technique; Quality of life; Rehabilitation.

RESUMO

Objetivo: O objetivo deste estudo foi identificar as categorias mais tipicas e
relevantes da Classificacdo Internacional de Funcionalidade, Incapacidade e
Saude (CIF) para pacientes com Sindrome de Deleg&o 22q11.2. Métodos: Com
base na técnica Delphi, foi realizada uma pesquisa por e-mail entre profissionais
de saude especialistas na Sindrome de Delecdo 22q911.2. Os dados foram
coletados em 2 rodadas. As respostas foram analisadas quanto ao grau de
consenso. Resultados: 7 especialistas, recrutados por e-mail através de listas
de distribuicdo de organizagdes profissionais e redes pessoais, participaram do
estudo. As categorias em todos os componentes da CIF consideradas tipicas
e/ou relevantes por pelo menos 80% dos participantes foram adicionadas a um
instrumento piloto da CIF para criangas com Sindrome de Delec¢ao 22q11.2, com
um total de 145 categorias da CIF. Conclusao: uma lista de categorias da CIF
consideradas relevantes e tipicas para a Sindrome de Delecéo 22q11.2 foi criada
por especialistas internacionais. Este € um passo importante para a identificacao
de Core Sets da CIF para condi¢des pediatricas cronicas no Brasil.
Descritores: Sindrome de DiGeorge; Classificagdo Internacional de
Funcionalidade, Incapacidade e Saude; Técnica Delfos; Qualidade de Vida;

Reabilitacéo.
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INTRODUCTION

The 22g11.2 Deletion Syndrome (22q11.2DS) is related to the deletion of
a DNA segment, encompassing DiGeorge (DGS), velocardiofacial (VCFS), facial
and conotruncal anomalies syndromes (). With a prevalence of approximately 1:
4,000 live births @) is the most common microdeletion identified in humans. With
a broad spectrum, 22q11.2DS has more than 180 clinical manifestations, both
physical and behavioural @), being the second major cause of developmental
delay and congenital heart defects, behind only Down Syndrome 4. Health care
management requires a multidisciplinary approach involving physicians, speech-
language pathology and audiology, psychiatry, psychology, physical,
occupational, and behavioural therapy, genetic counselling, and others. Although
common, lack of recognition of the condition and lack of familiarity with genetic
testing methods, together with the wide variability of clinical manifestations,
delays diagnosis.

Speech and language difficulties comprise the most distressing aspects
for the parents of children with 22q11.2DS and can have a significant impact on
daily functioning, especially when it comes to activity and participation, besides
affecting the quality of life of patients, ( which can result in a big burden for the
family. Providing adequate support to help optimize functioning and the patient’s
quality of life is essential ©).

Traditionally, speech-language pathologists and audiologists used a
medical model to guide their assessment and treatment practices -. However,
in recent years there has been a remarkable shift in practice beyond the medical
model ('9; seeing the state of health with a broader and integrated vision between

the disease and the social environment in which the individual is inserted. The
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World Health Organization (WHO) created a biopsychosocial model, the

International Classification of Functioning, Disability and Health (ICF). ICF is a
global and universal system that can integrate the medical and social models.
Functioning and disability, according to the WHO, are related functions of the
body's functions and structures, activity and participation, and the interaction with
contextual factors on the individual health status ""). Instruments that assess the
impact on functioning in 22911.2DS specifically are non-existent. Based on the
ICF we can define a spectrum of functioning and health domains by using a
globally agreed upon language of functioning and health for specific conditions.
This is important because it provides a framework for assessment, data collection
and quantification of clinical findings of a large number of pediatric patients ().
The ICF classification offers a huge and exhaustive list of categories that
can describe functioning across any health condition. Each ICF category is
assigned a unique number and a definition. A major challenge when applying the
ICF in practice is its length. The total ICF classification contains 1545 categories.
In order to improve its applicability, it is necessary to develop a set of domains
that describe the spectrum of functioning and health a specific health condition
that can be used in clinical practice. Therefore, the objective of this study was to
identify the most typical and relevant aspects of functioning in patients with
22q11.2DS using the ICF framework and classification by a survey of experts

using the Delphi technique.

METHODS

Study design
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A consensus-building, 2-round e-mail survey with health experts in

DiGeorge Syndrome, using the Delphi technique, was conducted from February
to May 2019. The Delphi technique is a structured communication process with
4 key characteristics: anonymity, iteration with controlled feedback, statistical

group response, and expert input ('3). Figure 1 displays the Delphi rounds.

Figure 1. The course of the Delphi exercise.

The present research was approved by the local Research Ethics
Committee of The National
Institute of Women, Children and Adolescents Health Fernandes

Figueira/Oswaldo Cruz Foundation - IFF/Fiocruz (CAE 99733418.0.0000.5269).

Recruitment of participants

Since the ICF was developed to facilitate communication between
different groups of people the aim was to include experts who work with patients
with 22q11.2DS from different health professions. Potential participants who
work in 22q11.2 reference centers were invited to participate via e-mail
distribution from 2 states in Brazil.
Data collection and measures

A questionnaire based in the literature review using the “ICF Guiding
Manual” issued by the Brazilian Federal Council of Speech-Language Pathology
and Audiology(¥), all categories presented in the Guiding Manual were added to
create a pilot ICF list to be evaluated from the experts, which included: 57 body
functions, 26 body structures, 84 activity and participation categories and 57

environmental factors categories.



55
In the first round a questionnaire based on the “ICF guiding Manual” with

information letters were sent by e-mail to all identified experts. The letter
included background information, purpose, ICF manual with the WHO
definitions of body functions, body structures, activities and participation, and
environmental factors and instructions with a detailed timeline. We also
collected personal expert’s information (gender, professional training, academic
tittes, and highest degree). Experts who replied were contacted through the
Google Forms platform and were invited to comprise a panel of experts to the
study. The experts were presented to the ICF pilot list and were asked to judge
each category’s relevance concerning evaluation of children with 22g11.2DS in
general, according to their clinical practice, since all the experts had experience
with the Syndrome and had previous knowledge of the ICF. The participants had
2 weeks to respond and reminders were sent out approximately 3 days before
the deadline. The experts were blinded in the two rounds.

In the second round of the Delphi exercise the same questionnaire used
in the round 1 was sent together with corresponding instructions. The
participants were given the same categories with the percentage of all
participants that had considered this ICF category as relevant and/or typical for
the target condition in the round 1. The participants were asked to consider
whether each ICF category is relevant and/or typical for patients with the target
condition, taking their own and the answers of the group from the first round into
account. Again, the participants had 2 weeks to respond, and reminders were
sent out 3 days before the deadline. In both, first and second round, the experts

could add any outcomes they considered as being relevant and/or comments.
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Analyses

Descriptive statistics were used to analyze the response rates and
personal characteristics of the participants. After each round of the Delphi
exercise, the percentage of participants that considered an ICF category as
relevant was calculated. Consensus threshold was set at 80% of the participants
indicating the relevance of the category after the first and second round. Relative
frequencies of ICF categories were calculated, and data analysis was performed.
The agreement between the raters was analyzed by Cohen’s Kappa and
intraclass correlation (IC). Cohen’s Kappa is used to measure how much
agreement exists beyond the amount expected by chance alone. The results of
the second round were further summarized and the ICF list was organized by

components.

RESULTS

Participants and respounse rate

Experts from 2 different states in Brazil participated, those being Séo
Paulo and Rio de Janeiro, two of the most important and influential states in
Brazil. From the 7 experts, 6 were women. The level of education among the
participants was high, where only one of them did not have a PhD degree.
Although we had experts from different majors, the majority had continued their
postgraduation studies in some area related to Genetics. Table 1 shows all the
information related to the expert’s profile that responded in at least 1 Delphi
round.

Table 1. Professional profile of experts (n = 7)
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In the first round of the study, 7 experts rated the ICF list. In the second

round 5 answered the online form. The agreement on the level of the 4 ICF
components for both first and second round of the study is presented in Table
2.

Table 2. Agreement between the rates in the ICF categories by

components

Relevant and/or typical ICF categories

The consensus frequency after the second round of the Delphi exercise is
summarized in Table 3.

Table 3. Consensus frequency of the ICF components between the raters

after the Second Round.

In round 1 the participants named between 224 different ICF categories.
In round 1, 123 ICF categories had a consensus equal or greater than 80%. In
round 2 there was over 80% agreement for relevance in 145 ICF categories. The
ICF categories in the 4 components considered relevant by at least 80% of the
participants in round 2 were added to the final ICF list and are shown in Chart 1.
The categories are presented in the order of the ICF.

In the component body functions, 28 different ICF categories reached a
consensus of 80%. In the component body structures, 11 different ICF categories;
activities and participation, 70 different ICF categories and in environmental
factors, 36 different ICF categories.

Chart 1. ICF list after the Second Round of the Delphi exercise.

DISCUSSION
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This is the first research that explores aspects of functioning in children

with 22q11.2DS in the perspective of ICF, previous studies show evidences in
the use of ICF as a reference system for evaluation and standardized reporting
of rehabilitation interventions (%16, The results found on this Delphi exercise
showed that a consensus was reached on 145 ICF categories as relevant on
functioning evaluation of patients with 22q11.2DS. According to 5 experts from
different professional backgrounds - all of them had experience and had
worked with 22q11.2DS, besides having previous knowledge about the ICF,
although none of them were experts on its use. In the component Body
functions many categories with a consensus of 80% or greater were from
global mental functions (b110-b139), specific mental functions (b140-b189),
and voice and speech functions (b310-b399). In addition, hearing functions
(b230) and muscle tone functions (b735) was agreed as relevant for
functioning in 22911.2DS. Also, the relevance of respiratory functions in case
of inhaling air into the lungs, the exchange of gases between air and blood,
and exhaling air was recognized (b440). This goes in accordance with previous
findings, since generalized motor delays, hypotonia, muscle fiber differences,
impaired intellectual abilities, and brain abnormalities have been well reported
before (17-20),

In the Body Structures component the agreed categories were related
to the brain (s110), ear (s240, s250 and s260), nose (s310), mouth (s320),
pharynx (s330), larynx (s340), structures of head and neck region (s710), and
structures involved in voice and speech (s983 and s399); thus showing

consistence with conditions associated with 22q11.2DS which includes
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palatal abnormalities, velopharyngeal insufficiency ?'-23) altered structural

brain and connectivity differences ?42%) and altered auditory processing (9.

The largest number of categories agreed upon was part of the component
Activities and Participation, and most categories pertained to Learning and
applying knowledge (Chapter 1), Communication (Chapter 3) and Major life
areas (Chapter 8). In addition, >80% agreement was reached on the importance
of restrictions in participation, including General tasks and demands (Chapter
2), Mobility (Chapter 4), self-care (Chapter 5), Domestic life (Chapter 6),
Interpersonal interactions and relationships (Chapter 7), Major life areas
(Chapter 8) and Community, social and civic life (Chapter 9).

In the component Environmental factors, categories concerning support
and relationships were perceived as most relevant and/or typical. Experts are
also aware of the importance of products and technology (referring for personal
use, communication, education, employment, culture, recreation, and sport),
attitudes services, systems, and policies.

The identified categories reflect the experts’ clinical experience with
22q11.2DS and their knowledge about the variety of manifestations of the
disease that may not be as frequent but might have an important impact on
functioning. For example, studies have reported that children with this syndrome
experience mild to moderate intellectual disability, impairments in cognitive
functioning and difficulties in a range of cognitive abilities, including cognitive
control ?7-31) and the agreed ICF categories related to global mental functions
are likely relevant categories for limitations for most patients with 22q11.2DS,

and can have important consequences, but will not affect a majority of patients.
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Although the study was not designed to study differences across

healthcare providers, interesting differences were seen. The Speech Language
Pathologist and Audiologist who had a PhD in Genetics did not emphasize the
importance of functions related to mental functions while this was not shared by
the other Speech-Language Pathologist and Audiologist. Surprisingly,
psychologist did not agree with all other experts regarding consciousness
functions, orientation functions, and mental functions (other specified) as being
relevant on functioning evaluation of children with 22911.2DS. It could be that
psychologists are used to treating patients and know better the conditions that
result in more important participation restrictions. The largest differences were
seen for the body functions and body structures, the opinion of the Speech-
Language Pathologist and Audiologist who has a PhD in Communication
Disorders was not shared in many categories by other health professionals. This
might indicate different thoughts, but also experience in assessing such factors
from clinical practice, since this Speech-Language Pathologist and Audiologist
is the one who has the most years of practice working specifically with 22q11.2
patients nationally and internationally.

The differences between the relevant and typical ICF categories for
evaluation in 22q11.2DS children points out the need of a condition-oriented
approach when defining ICF-based tools in clinical practice. Therefore, it may
be possible to define a Generic list of ICF categories for all chronic conditions.
The pattern of the consensus in the relevance of activities and participation and
environmental factors on functioning evaluation of children with 22q11.2DS
reflects the behavioural and psychological phenotype of the 22q11.2DS and the

influence in their lives. Recent studies have been emphasizing the importance of
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studying factors that may influence the development of neuropsychiatric deficits

in individuals with 22911.2DS. It seems that psychotic disorders increase with
age and follow a developmental pattern 2, demonstrating the need of careful
support, assessment and monitoring of psychiatric symptoms and influences on
developing such disorders since young age.

The largest number of ICF categories in Activities and Participation and
Environmental factors in the final ICF list reflects the high contribution of the
condition in the life of 22q11.2DS children and may also be related to the need
of the experts in assessing influences in 22911.2DS children’s functioning in the
new biopsychosocial model, where the experts see beyond the physical impact
of the syndrome and seek to understand the real influence in patient’s functioning.
Few studies have been focusing on establish and measuring health related to
quality of life as a clinical outcome in children with 22qDS; a recent study showed
that children with 22gDS had a significantly poorer quality of life when compared
to age-matched cohorts of healthy children and children with chronic disease 3.

As expected, because the ICF list in this study was made based in the
literature review using the “ICF Guiding Manual” issued by the Brazilian Federal
Council of Speech-Language Pathology and Audiology, we can see that the
largest set of relevant body functions and structures are related to Speech and
Language functionalities. It is also not surprising that many of the relevant
Activities and Participation categories are related to areas of the Speech-
Language Pathologist and Audiologist practice, such as communication,
learning and applying knowledge skills. Information regarding Personal factors

are not currently classified in ICF and were not incorporated in this study.
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Although much care was taken in the selection of experts and a relatively

wide range of medical disciplines and health professions was achieved, most of
them had the same level of education (doctorate) and area of post-graduation
study (genetics). Thus, the selection of categories, as well as the importance
accorded to some of them as reflected by the percentage of agreement, can be
underestimated or overestimated. Participants were included based on
expertise by verification via updated online Curriculum (curriculum lattes).
Initially we had 7 experts participating in the study, and since the beginning of
the study we noticed a certain difficulty from the participants in keeping the
deadline, although we extended the period initially given in both rounds, and
sent weekly reminders; after 4 weeks of waiting we finished round 2, with no
answer from 2 raters, concluding the study with the answers we had collected,
thus the second round of this study has a slightly small difference in the number
of participants. It was noticed that in the course of the Delphi rounds those with
the highest experience had the highest drop-out. The completion of each Delphi
round was quite time consuming. However, none of the questionnaires returned
were incomplete, suggesting responder fatigue did not play a major role.

In addition, experts agreed upon the relevance of many Environmental
factors than were identified as facilitators or barriers by the patients. Experts
also agreed on the importance of assistive products (e115, e125, €130, €135
and e140), support and relationships specified or not (€398 and e399),
immediate and extended family, friends, acquaintances, peers, colleagues,
neighbours and community members (€310, e15, €320 and e€325), people in
positions of authority (€330), personal care providers and personal assistants

(e340), as well as domesticated animals (e350), health, and other professionals
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(e355 and e360); individual attitudes of immediate and extended family, friends,

acquaintances, peers, colleagues, neighbours and community members,
people in subordinate positions, people in positions of authority, personal care
providers and personal assistants, health, and other professionals, and societal
attitudes (e410, e415, e420, e425, e430, e435, e440, e450, e450, e455 and
e460); and utilities services in systems and policies, communication,
transportation, media, social security, general social support, health, education
and training, and labour and employment (€530, €535, €540, €560, €570, €575,
€580, €585 and e€590).

The 80% cut-off point to express the consensus of the group of
participants is based on the recognition that a higher cut-off point would
generate very few items, while lower cut-off point would generate many items.
Finally, we recognize that the generalizability of this Delphi exercise is limited
due to the number and selection of experts. The amount of time that was
necessary to answer round one, especially if a person did not know the concepts
of the ICF before may have kept many experts away from participating in the
second round of the study, which made the number of experts answering both
phases slightly small in the end. As study limitations, the small number of
experts and little geographic variety among them might have decreased the
chance of detecting all relevant ICF categories in the evaluation of children with
22q11.2DS, even though we tried to recruit experts from a different majority of
services and places, most of the participants experts came from Rio de Janeiro
or Sao Paulo; and this may have reduced the generalizability of our results to

other health services across the country. Previous studies have emphasized the
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need of including different experts from different parts of the world and different

cultures in order to develop an ICF based practical tools 3435
CONCLUSION

Based on the consensus of experts, it was possible to come up with an
ICF list of 145 categories that can serve as reference evaluation for children
with 22911.2DS. This study is an important step towards identifying Core Sets
of ICF categories that can be used across chronic paediatric health conditions
for research purposes, primarily. Therefore, this is a preliminary ICF list, and it
should be tested in different regions and health services in order to improve the
reliability and generalizability of these results to increase the validity and the

acceptance among health professionals of future ICF based outcomes.
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TABLES
Table 1

Table 1. Professional profile of experts (n = 7)

Gender Freq. (n)

Male 1

Female 6

Origin

Séo Paulo

Rio de Janeiro

Academic Titles

Speech Therapist and Audiologist 3
Physician 2
Biologist 1
Psychologist 1

Post-Graduation

Doctorate in Communication Sciences and Disorders 1
Doctorate in Biological Sciences (emphasis in
Biophysics) 1

Doctorate in Biological Sciences (emphasis in

Genetics)

Doctorate in Rehabilitation Sciences (emphasis in 2
Genetics) 1
Doctorate in Public Health 1
Master’s in communication Sciences and Disorders 1

Professional Occupation

Genetics 4

Language and communication disorders 3

Caption: Freq.= Frequency; SLP = speech language therapist



Table 2

Table 2. Agreement between the raters in the ICF categories by components

ICF component First Round Second Round
Mean 73% 71%
Kappa 0,70 0,69
IC 0,65-0,74 0,63
-0,75

Captions: ICF = International Classification of Functioning, Disability and Health

Table 3

73

Table 3. Consensus frequency of the ICF components between the raters after

the Second Round.

ICF Component Frequency (n) Frequency (%)
Body Function (b) 28 19,3
Body Structure (s) 11 7,6
Activities and Participation (d) 70 48,3
Environment (e) 36 24,8
Total ICF categories 145 100

Captions: ICF = International Classification of Functioning, Disability and Health
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Chart 1. ICF list after the Second Round of the Delphi exercise.

BODY FUNCTIONS

ICF Description ICF Category Description
Category
b110 Consciousness functions b167 Mental functions of
language
b114 Orientation functions b172 Calculation functions
b117 Intellectual functions b180 Experience of self
and time functions
b122 Global psychosocial functions b189 Specific mental
functions, other
specified and
unspecified
b126 Temperament and personality b198 Mental functions,
functions other specified
b130 Energy and drive functions b230 Hearing functions
b139 Global mental functions, other b310 Voice functions
specified and unspecified
b140 Attention functions b320 Articulation functions
b144 Memory functions b330 Fluency and rhythm
of speech functions
b147 Psychomotor functions b340 Alternative
vocalization functions
b152 Emotional functions b398 Voice and speech

functions, other

specified
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b156 Perceptual functions b399 Voice and speech
functions,
unspecified
b160 Thought functions b440 Respiration functions
b164 Higher-level cognitive functions b735 Muscle tone
functions
BODY STRUCTURES
ICF Description ICF Category Description
Category
s110 Structure of brain s330 Structure of pharynx
5240 Structure of external ear s340 Structure of larynx
5250 Structure of middle ear s398 Structures involved
in voice and speech,
other specified
5260 Structure of inner ear s399 Structures involved
in voice and speech,
unspecified
s310 Structure of nose s710 Structure of head
and neck region
§320 Structure of mouth
ACTIVITIES AND PARTICIPATION
ICF Description ICF Category Description
Category
d110 Watching d349 Communication -
producing, other
specified and
unspecified
d115 Listening d350 Conversation
d120 Other purposeful sensing d355 Discussion
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d129 Purposeful sensory experiences, d360 Using
other specified and unspecified communication
devices and
techniques
d130 Copying d4 Mobility
d135 Rehearsing d470 Using transportation
d140 Learning to read d599 Self-care,
unspecified
di145 Learning to write d610 Acquiring a place to
live
d150 Learning to calculate d620 Acquisition of goods
and services
d155 Acquiring skills d629 Acquisition of
necessities, other
specified and
unspecified
d159 Basic learning, other specified and d710 Basic interpersonal
unspecified interactions
d160 Focusing attention d720 Complex
interpersonal
interactions
d163 Thinking d729 General
interpersonal
interactions, other
specified and
unspecified
d166 Reading d740 Formal relationships
d170 Writing d750 Informal social
relationships
d172 Calculating d760 Family relationships
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di175 Solving problems d770 Intimate relationships
d177 Making decisions d798 Interpersonal
interactions and
relationships, other
specified
d179 Applying knowledge, other specified d810 Informal education
and unspecified
d198 Learning and applying knowledge, d815 Preschool education
other specified
d199 Learning and applying knowledge, d820 School education
unspecified
d210 Undertaking a single task d825 Vocational training
d220 Undertaking multiple tasks d830 Higher education
d240 Handling stress and other d839 Education, other
psychological demands specified and
unspecified
d298 General tasks and demands, other d840 Apprenticeship (work
specified preparation)
d299 General tasks and demands, d845 Acquiring, keeping
unspecified and terminating a job
d310 Communicating with - receiving - d850 Remunerative
spoken messages employment
d315 Communicating with - receiving - d855 Non-remunerative
nonverbal messages employment
d320 Communicating with - receiving - d860 Basic economic
formal sign language messages transactions
d325 Communicating with - receiving - d870 Economic self-
written messages sufficiency
d329 Communicating - receiving, other d898 Maijor life areas,

specified and unspecified

other specified
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d330 Speaking d910 Community life
d335 Producing nonverbal messages d920 Recreation and
leisure
d340 Producing messages in formal sign d9a40 Human rights
language
d345 Writing messages d998 Community, social
and civic life, other
specified
CONTEXTUAL FACTORS
el115 Products and technology for personal e420 Individual attitudes of
use in daily living friends
e125 Products and technology for e425 Individual attitudes of
communication acquaintances,
peers, colleagues,
neighbours and
community members
e130 Products and technology for e430 Individual attitudes of
education people in positions of
authority
e135 Products and technology for e435 Individual attitudes of
employment people in
subordinate positions
e140 Products and technology for culture, e440 Individual attitudes of
recreation and sport personal care
providers and
personal assistants
e310 Immediate family e450 Individual attitudes of
health professionals
e315 Extended family e455 Individual attitudes of

other professionals
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e320 Friends e460 Societal attitudes
e325 Acquaintances, peers, colleagues, e530 Utilities services,
neighbours and community members systems and policies
e330 People in positions of authority e535 Communication
services, systems
and policies
e340 Personal care providers and personal e540 Transportation
assistants services, systems
and policies
e350 Domesticated animals e555 Associations and
organizational
services, systems
and policies
e355 Health professionals e560 Media services,
systems and policies
e360 Other professionals e570 Social security
services, systems
and policies
e398 Support and relationships, other e575 General social
specified support services,
systems and policies
e399 Support and relationships, e580 Health services,
unspecified systems and policies
e410 Individual attitudes of immediate e585 Education and
family members training services,
systems and policies
e415 Individual attitudes of extended e590 Labour and
family members employment

services, systems

and policies




Captions: ICF = International Classification of Functioning, Disability and Health
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FIGURES
Figure 1
Experts
Mailing general information, 7 experts responded whether each ICF category
instructions and an ICF pilot list with in body functions, body structures, activities
° all the categories presented in the | and participation, and environmental factors
3 “ICF Guiding Manual”. are relevant to children with 22q11.2DS.
5
[
Calculated frequencies of the
relevant categories based on |
— 80% cut-off point consensus.
Mailing the same ICF pilot list with all 5 experts judged with YES/NO whether the
- the categories presented in the “ICF listed body functions, body structures, activities
c . ” - - I
3 Guiding Manual” and the frequencies and participation, and environmental factors
= of each category as relevant or not in are relevant to children with 22q11.2Ds.
S round 1.
o
U
(%]
Calculated frequencies of the
‘—
relevant categories based on

80% cut-off point consensus.

Figure 1. The course of the Delphi exercise.
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Abstract

The purpose of this study was to describe children with 22q11.2 deletion
syndrome children functioning from a biopsychosocial perspective, focusing on
the impact of children’s health condition from four major domains of functioning
according to the International Classification of Functioning, Disability and Health
(ICF): Body Functions, Body Structures, Activities, and Participation, and
Environmental Factors. We performed a descriptive, quantitative, cross-sectional
case series study with 22q11.2del children. A questionnaire with an ICF checklist
for 22911.2del was completed using a structured interview conducted by health
professionals trained in the principles of the ICF. An adapted version of the
Portuguese Wechsler Abbreviated Scale of Intelligence (WASI) was used to
determine the full-scale, verbal and performance 1Q. Our analyses revealed that
5 out of the 7 participants were boys and the population age was from 7 to 12
years old. All children presented some level of IQ impairment but only presented
hearing loss diagnosis. We observed that 22q11.2del children experience
significant intellectual, cognitive and speech impairment across ICF Body
Function domains. At the level of Body Structures, impairment related to nose
and pharynx were found in only one patient, and none presented external ear
structure impairment The most relevant categories considered limitations in
Activity and Participation component were pertained to producing nonverbal
messages, communication, handling stress and social interaction. Family, health
professionals and acquaintances were perceived as facilitators for the
22qg11.2del children in the component Environmental Factors. For more than half
of the participants health services, systems and policies were also important
facilitators. A checklist for children with 22g11.2del based on the ICF can
contribute to overcome the biomedical perspective, creating possibilities to
incorporate a biopsychosocial approach into the healthcare routine. This is the
first study to use ICF for functional profile of 22q11.2del children and adolescent,
and represents the first stage in the development of an ICF Core Set in
22q911.2del.

Keywords

22911.2 deletion syndrome; velo-cardio-facial syndrome; International
Classification of Functioning Disability and Health, Child; quality of life;
functioning;
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Introduction

The 22q911.2 deletion syndrome (22q11.2DS; 22q11.2del) is the most
common microdeletion syndrome in humans. Studies show a frequency of 1:992
for deletions of 22911.2 in low risk pregnancies [1] and of 1:2,000 livebirths [2] .
Most cases are “de novo” but the deletion can also be inherited from an affected
parent [3]. Clinical manifestations of 22q11.2del are highly heterogeneous and
can range from mild to severe. The clinical manifestations of the 22q11.2del are
variable but typically include a congenital heart defect (CHD), velopharyngeal
insufficiency with or without cleft palate, mild to moderate immune impairment,
characteristic facial features, and learning disabilities [4—6]. Impaired cognitive
development is present in 70% to 80% of patients, though severe learning
disability is rare [7,8]. This is in part identified by the presence of reduced 1Q
scores [9]. A significant percentage of school age children has learning disabilities
requiring placement in special education classes [7,10]. In addition, subjects with
a 22q11.2DS deletion show a higher risk for the development of psychiatric

problems during adolescence and early adulthood [11].

Despite the prevalence of the syndrome, it frequently goes undiagnosed
because of mild or variable phenotypic expression. Diagnosis can be confirmed
by fluorescence in situ hybridization (FISH), a cytogenetic test which is not
available in many cases due to their high cost. Hence, it is important to identify

the common symptoms as well as the functional domains that may be affected in
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22g11.2del children to diagnose, plan comprehensive evaluations, rehabilitation

therapies, and long-term follow-up.

In this context, the World Health Organization created the International
Classification of Functioning, Disability and Health (ICF), which serves as a
companion to the International Classification of Diseases [12] in order to
characterize how health-related conditions affect people’s lives. The ICF focuses
on how context affects functioning and the level of disability [13]. In this case,
“functioning” does not refer to quantification of ability or symptoms, but rather to
how those symptoms affect an individuals’ age-appropriate ability to respond to
the demands of daily life. A biopsychosocial framework for comprehensively
describing functioning and disability that is provided by the ICF may enhance our
understanding of the broader impact of 22g11.2del on the functioning of individual

children.

Recent research studies have begun to use the ICF to assess children’s
functioning status in the context of their health condition. The ICF has received
some attention in studies addressing children with different impairments, such as
children with cleft lip and palate, where Havstam et al. [14] were the first to utilize
the ICF to provide an integrated and comprehensive understanding of CLP and
how a communication disability may emerge. Studies have also applied the ICF
to different syndromes and health conditions [15—17]. Additionally, studies have
applied the framework of the ICF to consider children’s communication [18].
However, to our knowledge, applications of the ICF related to children with

22911.2del specifically are lacking.
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The ICF framework can provide health professionals not only with the

opportunity to value the positive aspects of functioning, as well as the disability
aspects. Thus, the purpose of this study was to describe children with 22911.2del
functioning from a biopsychosocial perspective, focusing on the impact of
children’s health condition from four major domains of functioning: Body
Functions, Body Structures, Activities, and Participation, and Environmental
Factors. The hypothesis is that these children have their functioning affected by

aspects that go beyond medical diagnosis.

Methods

We performed a descriptive, quantitative, cross-sectional case series study
with 7 22911.2 deletion syndrome children. Patients were recruited from a high-
complexity hospital in Rio de Janeiro, Brazil between February and December
2019, and they were either inpatients or outpatients. This is a public hospital
which offers multi-professional advice, support and treatment to children and
youth with physical, cognitive and/or psychiatric disabilities. Local ethics
committee approval was obtained prior to start (n. 2.970.203) and patient data

was kept anonymous.

Participants for this study were children and inclusion criteria for the study
were a positive genetic test, FISH microarray for the 22Q11.2 chromosomal
deletion and age between 6 and 12 years old. The families of all eligible children
were contacted for participation directly in the clinic by phone or by mail. The
study participants were invited consecutively to the clinic at the times when the
investigator was present. Both participants and their parents signed an informed

and assent consent before being included in the study.
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A questionnaire with an ICF checklist for 22q11.2del [19] was completed

using a structured interview with the children and parents by the investigator’s
direct observations, and by information retrieved from medical records. All
participants and their parents were interviewed by health professionals trained in
the principles of the ICF. Before an interview started, each patient's medical
record sheet was checked and relevant information on socio-demographic
variables and diagnoses were extracted. The participants were also instructed to
bring updated medical reports and exam results to the interview for additional
information. The data was collected by using a patient profile questionnaire
containing demographic information, medical diagnoses, and information about
other health-related issues, which were recorded using a patient profile

questionnaire.

Impairment in 23 items from the Body Functions component and 9 from the
Body Structure component were investigated by using the ICF checklist for
22g11.2del. We also checked limitations in 44 items from the Activities and
Participation component and assessed as barriers or facilitators 28 items from

the Environmental Factors component [19].

The answers from the study population were considered as absolute
frequencies of impairments/limitations for the ICF components Body Functions,
Body Structures and Activities and Participation. As for the Environmental
Factors, absolute frequencies of categories were named to be facilitator or
barrier. The ICF categories considered not applicable by the participants were

marked as “not relevant/not applicable”.
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We performed an adapted version of the Portuguese Wechsler Abbreviated

Scale of Intelligence (WASI) [20] to determine the full-scale, verbal and
performance IQ of the children. WASI is a brief instrument used to assess
people’s intellectual ability from 6 to 89 years old. It consists of four subtests, two
of which are part of a verbal scale (Vocabulary and Similarities), and two of which
are part of a performance scale (Block Design and Matrix Reasoning). The scale
was performed by a trained psychologist at a previous scheduled time, and it took
around forty minutes. Age-adjusted scores were derived and transformed to a
score using norms available for each measure. These scores are already age-

standardized, where higher scores indicate better performance.

Data was collected manually initially, and then entered, organized, and
analyzed using Epi Info software version 7.0. Following that, the data was
exported and descriptive statistics (frequency, percentage, mean) were used to

describe the studied variables.

Results

Our analyses revealed that 5 out of 7 of them were boys; only one subject
presented with a hearing loss diagnosis; and the population age was from 7 to 12
years old with a mean of 10.28 and a std. deviation of 2.05 (Table 1). The IQ was
assessed using WASI by measuring the verbal 1Q (VIQ), performance 1Q (PIQ)
and general cognition full-scale (FSIQ). Table 1 shows the mean performance on
WASI scores and comparison of means between participants. We identified that
all subjects presented with IQ impairment and were confirmed for 22q11.2del by
genetic test (FISH). In the verbal IQ, one child had an average 1Q, one had a low

average intellectual disability, two had an 1Q in the borderline range, and two had
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an extremely low verbal 1Q. As for the performance 1Q, two children had a low

average, three had a borderline range, and one had an extremely low
performance Q. Finally, in the full-scale 1Q, two children had low average 1Q, one
had an 1Q in the borderline range, and three had an extremely low full-scale 1Q.
In sum, we found that children with 22g11.2del had significant deficits across all

cognitive measures: full scale 1Q, verbal IQ, and performance 1Q scores.

To have a broader perspective of functioning in children with 22q11.2del, the
ICF uses three categories: body systems (functions and structures), execution of
tasks and actions (activities), and involvement in life situations (participation). Its
framework describes the interaction among the biological, individual, and social
aspects of functioning and it shows structure and body function impairments as
well as activity and participation limitations. At the level of Body Functions and
Structures, we examined the clinical records and complementary examinations
of speech therapist and audiologist to classify the Body Structures of all

participants (n=7).

We identified that impairment related to nose and pharynx were found in only
one patient, and none of the children presented with external ear structure
impairment (Table 2). We observed that 22q11.2del children experience
significant intellectual, cognitive and speech impairment across ICF Body
Function domains (Table 3). This is especially identified in the items related to
fluency and rhythm of speech and intellectual functions, where we had the highest
number for confirmed impairment (n=5). Further, areas related to personality also
showed to affect 4 out of 7 children. We also observed that all participants

presented with a major limitation related to Activity and Participation in producing
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nonverbal messages (Table 4). Other limitations for the children were related to

communication and social interaction, where the majority of them (4 or more
children) showed to have participation limitations. Items such as community life,
complex interpersonal interactions, abilities to discuss, having a conversation,
communicating with written and spoken messages, as well as in writing, reading,
thinking were also pointed out as limitations for the study population. Given these
observations, our findings indicate that children with 22q11.2del experience
impairments related mostly to Body Function and several limitations in Activity

and Participation.

Furthermore, we investigated which Environmental Factors related to the
physical, social and attitudinal environment in which people live and conduct their
lives might be facilitators or barriers to children’s functioning. Within the ICF
checklist related to children with 22q911.2del, we found that the Environmental
Factors that were considered facilitators for all participants were their immediate
family (e310), transportation services, systems, and policies (e540), utility
services, systems and policies (€530), media services, and systems and policies
(e560) (Table 5). Most of the participants (5 out of 7) also considered facilitators
their extended family (e315), acquaintances, peers’ colleagues, neighbors, and
community members (e325), as well as personal care providers and personal
assistants (e340), health professionals (e€355), individual attitudes of immediate
family members (e410) and communication services, systems and policies

(€535).

We also identified Environmental Factors related to the use of products, none

of the participants make use of products and technology for personal use in daily
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living (e115), only one participant reported use of products and technology for

culture and recreation (e140), two reported use of products for communication
(e125), and five children use products and technology for education (e130) (data
not shown). Taken together, these results suggest that the environmental barriers
and facilitators analyzed here can impact 22q11.2del children experience of

disability.

Discussion

In this cross-sectional study the most common impairments of 22q11.2del
children were explored using the ICF checklist developed in a previous study. Our
findings point out that all four components of the ICF (Body Functions, Body
Structures, Activities and Participation, and Environmental Factors) are relevant

for children with 22g11.2del.

According to the ICF, impairments are defined as problems in body function
or structure. All the variables in this study relating voice and speech to articulation
functions, alternative vocalization functions, fluency and rhythm functions are by
definition impairments of Body Functions. In agreement, it has been described
speech and language disorders in the school aged years such as hypernasality
and voice disorders, as well as language impairments related to difficulties with
narrative and descriptive language [21,22], which goes along with the findings in
our study where fluency and rhythm functions were considered impaired for 5 out

of the 7 children interviewed.

Moreover, we found that mental functions were also significantly affected in
the children with 22g911.2del, items related to intellectual functions, thought

functions, perceptual functions, higher-level cognitive functions, temperament,
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and personality functions were the most frequently impaired. General mental

functions constitute the way the individual reacts in a particular way to situations,
including the set of mental characteristics that makes the individual distinct from
others [23]. During the interview, 4 children demonstrated variation in emotional
reactivity; such behavior was also emphasized by the parents as being frequent
in daily routine as they answered the checklist. Our findings are of great
importance because impairments in mental functions can signalize risk factors for
developing psychiatric disorders. A previous study found similar results when
they described 22q11.2del children temperament to be moderately difficult [24].
In line with this, other studies described children with 22q11.2del at increased risk
for psychiatric disorders throughout development, especially attention-
deficit/hyperactivity disorder (ADHD), anxiety and affective disorders, psychosis,
and schizophrenia spectrum disorders [25]. In accordance with our findings,
perceptual functions impairment were also found in another study where they
reported that 22g11del children were significantly slower to recognize happiness,
sadness, and anger (but not fear) on a dynamic emotion task, compared to other
children [26]. Such behaviors should be considered since psychiatric disorders
are among the most common manifestations of 22q11DS and diagnoses
characteristically prevalent in childhood include ADHD (30—-40%), anxiety (30—
40%) and mood (20-30%) disorders, which increase in prevalence during

adolescence [27].

Body Structures impairments were found only in 2 participants, both related
to structures involved in voice and speech. This could be related to the specific
speech and language disorders that continue into the school aged years

[22,28,29]. However, the data of the patients in our study are not in line with
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previous qualitative research when it comes to impairments in Body Structures.

In the latter, patients experienced more problems than in this present research.
This could be due to a lack of clinical reports on patient's records and long waiting
lists did not make needed and/or new evaluations possible, therefore, in our
research, health professionals rated the patients in the Body Structures category
according to the medical and professional reports available at the moment, as
recommended by the ICF manual [30], therefore complementary exams to fully
assess the items from the Body Structures from the ICF checklist for 22911.2del
was not possible and could have impacted the Body Structures impairments
assessment. Thus, we cannot confirm the instrument reliability for Body
Structures, because the few number of patients having some classifiable

impairment in those components prevents a meaningful analysis.

The ICF focuses on how context affects function. “Functioning” does not refer
to quantification of symptoms, but rather to how those symptoms affect
individuals’ ability to respond to demands of daily life. These domains are related,
but independent, the presence of below-average cognitive abilities does not
necessarily confer low function, therefore the 1Q assessed using the Wechsler
Abbreviated Scale of Intelligence (WASI) from which full-scale 1Q (FSIQ), verbal
IQ (VIQ) and performance IQ (PIQ) was of great worth for understanding
22g11.2del children’s functioning. The level of intelligence in children and
adolescents with 22q11.2 deletion syndrome is highly variable [31,32]. In our
study we found that in the FSIQ all children had significant deficit. While divergent
cognitive trajectories across age has been reported [33], others suggest some
cognitive decline for most 22q11DS individuals as they grow into adulthood [34].

In our research, 4 out of the 6 children assessed presented with a FSIQ below
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70. This goes in accordance with previous findings where approximately 50% of

individuals with 22q112del had intellectual disability (ID), defined by an 1Q score

of less than 70 [35].

Although the intelligence profile is highly variable in 22q11.2del children,
examination of sub-scale scores on the WASI revealed that 4 out of the 6 children
had lower VIQ scores compared to PIQ scores. Although the magnitude of the
difference on average is variable (from 1 to 19 IQ points), it may be worth
investigating in future studies if some individuals perhaps speak less or if some
aspect of verbal communication is diminished by transmission. These results
were also described where a subgroup of children with 22q911.2del during early
primary school age showed a discrepancy between verbal abilities and

perceptual reasoning abilities, favouring the verbal domain [36].

Almost all patients with 22911.2DS have some degree of cognitive
impairment. This is in part identified by the presence of reduced 1Q scores [37].
Cognitive assessment was completed for 6 of the 7 patients enrolled in the study.
Due to scheduling in a different day from the ICF questionnaire application,
cognitive assessments were not performed in one patient, who did not reply to
phone calls, mails, or text messages; after a period of 10 months without any
contact the participant was excluded from cognitive testing. Early cognitive
decline in 22g11del is a risk factor for the development of psychosis, in addition
to other reported predictors such as executive function, anxiety disorders, and

social dysfunction [27,38,39].

The most relevant categories considered limitations in Activity and

Participation component were pertained to producing nonverbal messages,
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communication, handling stress and social interaction. Because verbal

communication is a major contributor to the foundation of a person’s identity and
their social validation, disruptions in one’s speech may result in decreased self-
concept. Decrements in self-esteem, in turn, may contribute to feelings of
uneasiness during verbal exchanges in social settings [40]. These results indicate
a correlation with our findings in Body Structures and Functions, where speech
difficulties of children with 22q11.2del were also relevant categories and can
potentially be associated with psychological or emotional problems including

difficulties with self-esteem, depression, and anxiety [41].

In addition, categories related to the learning process, such as reading,
writing, thinking, and focusing attention, were also recorded as a limitation for
most of the children. These findings are also described in the literature, where
learning disabilities and academic achievement difficulties, as well as deficits in
attention and concentration are reported in children with 22q11.2del [42,43]. In
sum, we see that disruption to the Body Functions and Structures of children with
22g11.2del is but one component of functioning as described by the ICF. The
interrelated nature of the ICF components suggest that the functioning and
disability of an individual emerges from the interaction of one’s Body Functions
and Structures with other components of the ICF such as Activity and
Participation and this examination of all interactions is necessary for a complete
description of functioning in children with 22g11.2del.

Family, health professionals and acquaintances were perceived as
facilitators for the 22q11.2del children in the component Environmental Factors.
For more than half of the participants health services, systems and policies were

also important facilitators. This emphasizes the importance of children’s social
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network and the influence of a good relationship with health professionals.

Although there is a reasonable body of literature describing the 1Q, achievement,
neurocognitive and behavior abnormalities in children with 22g11del [7,8,35,44],
there is a lack of published studies that have assessed the role of the environment
in functioning in these domains.

Report of use of products were not relevant for this study population, one
participant reported to use products and technology for culture and recreation,
two reported use of products for communication, and 5 children use products and
technology for education, this category contains items like calculator, which was
the item cited by all 5 participants. It remains unclear the role of other products
and its use since studies that correlate specific environmental factors from the
ICF and the 22qg11.2del children were not found in the literature.

Health professionals are also mentioned as important barriers. When asked
about the individual attitudes of health and health-related professionals patients
describe that although the professionals have a good relationship with the
children, they have little or no influence in the children’s health. This cannot be
confirmed with previous research since there is no record found of studies relating
this specific ICF components with 22q11.2del children. Consequently, we see
here a need for more education and a change in attitude concerning 22q11.2del
among health professionals. For example, long-term follow up allows genetic
counselors to partner with the parents to not only provide information, but to also
help identify the child and families’ needs, provide guidance, and to facilitate
referrals to appropriate developmental and educational professionals [45].

Studies in general only highlight the deficiencies of structure and function,

according to a biomedical approach that is now outdated. The current focus of
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healthcare, whether clinical or rehabilitation, should be directed towards activity

and participation from a biopsychosocial perspective. The use of the ICF can lead
to this direction as it considers the subject in its fullest and beyond the health
condition itself. Functioning of 22g11.2 deletion syndrome children is an important
factor that affects their activity, participation, and quality of life. Although this is a
case-series study, thus limiting its generalizability to larger populations of
patients, this study can also provide information that allows hypotheses to
develop, leading to further advanced studies. An ICF based checklist approach,
such as the one used in this research, can be used to identify common profiles
of functioning, activities, participation, and environment of 22q11.2 child
population. The value of using the ICF in the assessment of children with
22g11.2del is that it enables the health professionals to focus on what should be
the goal of intervention: improvement of the child’s functioning.

The findings from our experience on the applicability of an ICF checklist for
22g11.2del shows that ways of operationalizing the ICF can contribute to
overcome the biomedical perspective, creating possibilities to incorporate a
biopsychosocial approach into the healthcare routine. However, one limitation on
our study was that some questions used in the ICF questionnaire for 22q911.2del
were not completely clear to the parents, and a previous explanation was needed
for better understanding. This should be taken into consideration for improvement
in future studies. One limiting factor for this study is also the sample size of 7. In
order to draw stronger conclusions, a larger sample size is required. We justify
the sample size of the study with the relatively rare nature of 22qdel and the

difficulty in recruiting active participants.
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Another limitation of the present study is that the clinical records were not

enough to evaluate Body Structure and Function, and further evaluation was not
always possible. This means that the prevalence of impairments in Body Function
and Structure might have been underestimated. Rehabilitation based on the ICF
approach focus on a humanized healthcare, where planning interventions are
centered in the interaction between an individual’s health conditions,
environmental factors and individual factors, designed to remove barriers in
several contexts. Therefore, further studies on Body Structure and Function
related to Activity and Participation according to the ICF will clarify the impact and

impairments of 22q11.2del in children’s functioning.

This is the first study to use ICF for functional profile of 22g11.2del children
and adolescent, therefore, this study represents the first stage in the development
of an ICF Core Set in 22q11.2del, hoping that it could be a practical tool to give
insight into the wider determinants of the 22q11.2 population and be used in
public health and social policy to help address inequalities within the child
population. Our experience represents a strong stimulus for extending our sample
and verifying the results obtained in this preliminary experience to have a full
profile of 22g11.2del functioning based on the ICF. Moreover, our results show
that the ICF checklist for children with 22g11.2del fulfils the requirement of a
useful, reliable, and valid multidimensional framework for defining domains and

describing functioning in children aged 7-12 years.

At the same time, difficulties and inconsistencies call for specific adaptations
to allow full application and comprehensive classification. Areas where

adaptation for children is most needed are as follows: (1) easier questions
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formulations, (2) suitable ways for classifying and evaluating Body Structures and

Functions.

Further experience is certainly needed to confirm the ICF as a reliable tool
for classifying functioning and disability and for teamwork in rehabilitation for

different health conditions.



Tables

Table 1
Title: Demographic characteristics of 22q11.2DS children
Population Profile n
Age Mean 10,28*
Std. deviation 2,05*
Gender Female 2
Male 5
22qg2.1del (FISH) Yes 7
Yes 1
Hearing loss
No 6
Average 1
WASI Low Average 1
Verbal 1Q (VIQ) Borderline 2
Extremely Low 2
Borderline 3
WASI
Low Average 2
Performance 1Q (PIQ) Extremely Low 7
Borderline 1
WASI
Low Average 2
Full Scale 1Q (FSIQ) Extremely Low 3

*age=numbers related to the mean and standard deviation from all subjects

(n)= total number of subjects

Table 2

Title: Body Structures in children with 22q911.2del (n=7).

Categories

Impairment

Yes

No

Not
evaluated/
Not
applicable

Structure of brain (s110)

4 (57,14%)

3 (42,86%)

Structure of external ear (s240)

7 (100,00%)

Structure of middle ear (s250)

6 (85,71%)

1(14,29%)

Structure of inner ear (s260)

6 (85,71%)

1 (14,29%)

Structure of nose (s310)

1(14,29%) 5 (71,43%)

(14,29%)

Structure of mouth (s320)

- 4 (57,14%)

1
3 (42,86%)

Structure of pharynx (s330)

1.(14,29%) 4 (57,14%)

2 (28,57%)

Structure of larynx (s340)

- 5 (71,43%)

2 (28,57%)

Structure of head and neck region
(s710)

- 7 (100,00%)

Table 3




Title: Body Functions in children with 22q11.2del (n=7).
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Categories

Impairment

Yes

No

Not
evaluated/
Not
applicable

Consciousness functions (b110)

1.(14,29%)

6 (85,71%)

Orientation functions (b114)

7 (100,00%)

Intellectual functions (b117)

5 (71,43%)

1 (14,29%)

1(14,29%)

Global psychosocial functions (b122)

7 (100,00%)

Temperament and personality functions
(b126)

4 (57,14%)

1(14,29%)

2 (28,57%)

Energy and drive functions (b130)

7 (100,00%)

Attention functions (b140)

7 (100,00%)

Memory functions (b144)

1(14,29%)

6 (85,71%)

Psychomotor functions (b147)

7 (100,00%)

Emotional functions (b152)

7 (100,00%)

Perceptual functions (b156)

2 (28,57%)

5 (71,43%)

Thought functions (b160)

3 (42,86%)

4 (57,14%)

Higher-level cognitive functions (b164)

2 (28,57%)

5 (71,43%)

Mental functions of language (b167)

7 (100,00%)

Calculation functions (b172)

1.(14,29%)

6 (85,71%)

Experience of self and time functions
(b180)

7 (100,00%)

Hearing functions (b230)

1.(14,29%)

6 (85,71%)

Voice functions (b310)

1.(14,29%)

6 (85,71%)

Articulation functions (b320)

7 (100,00%)

Fluency and rhythm of speech functions
(b330)

5 (71,43%)

2 (28,57%)

Alternative vocalization functions (b340)

1.(14,29%)

6 (85,71%)

Respiration functions (b440)

1.(14,29%)

6 (85,71%)

Muscle tone functions (b735)

7 (100,00%)

Table 4

Title: Activity and Participation of children with 22911.2del (n=7).

Categories

Limitation

Yes

No

Not
evaluated/N
ot
applicable

Watching (d110)

7 (100,00%)

Listening (d115)

7 (100,00%)

Other purposeful sensing (d120)

7 (100,00%)
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Copying (d130)

7 (100,00%)

Rehearsing (d135)

1(14,29%)

6 (85,71%)

Learning to read (d140)

3 (42,86%)

4 (57,14%)

Learning to write (d145)

3 (42,86%)

4 (57,14%)

Learning to calculate (d150)

2 (28,57%)

5 (71,43%)

Acquiring skills (d155)

1(14,29%)

6 (85,71%)

Focusing attention (d160) 5(71,43%) 2 (28,57%) -
Thinking (d163) 5(71,43%) 2 (28,57%) -
Reading (d166) 5(71,43%) 2 (28,57%) -
Writing (d170) 5(71,43%) 2 (28,57%) -
Calculating (d172) 2 (28,57%) 4 (57,14%) 1(14,29%)
Solving problems (d17) 4 (57,14%) 2 (28,57%) 1 (14,29%)
Making decisions (d177) 3 (42,86%) 4 (57,14%) -
Undertaking a single task (d210) 3 (42,86%) 4 (57,14%) -
Undertaking multiple tasks (d220) 5 (71,43%) 2 (28,57%) -
Handling stress and other psych (d240) 4 (57,14%) 3 (42,86%) -
Communicating with - receiving - spoken 4 (57,14%) 3 (42,86%) -

messages (d310)

Communicating with - receiving -
nonverbal messages (d315)

1(14,29%)

6 (85,71%)

Communicating with - receiving - formal
sign language messages (d320)

2 (28,57%)

5 (71,43%)

Communicating with - receiving - written
messages (d325)

5 (71,43%)

2 (28,57%)

Speaking (d330)

2 (28,57%)

5 (71,43%)

Producing nonverbal messages (d335)

7 (100,00%)

Producing messages in formal sign
language (d340)

4 (57,14%)

3 (42,86%)

Writing messages (d345) 3 (42,86%) 4 (57,14%) -
Conversation (d350) 4 (57,14%) 3 (42,86%) -
Discussion (d355) 5(71,43%) 2 (28,57%) -
Using communication devices and 1 (14,29%) 6 (85,71%) -
techniques (d360)

Using transportation (d470) 1 (14,29%) 5(71,43%) 1 (14,29%)
Acquisition of goods and services (d620) 1 (14,29%) 5(71,43%) 1 (14,29%)
Basic interpersonal interactions (d710) 3 (42,86%) 4 (57,14%) -
Complex interpersonal interactions 4 (57,14%) 3 (42,86%) -
(d720)

Formal relationships (d740) 2 (28,57%) 5(71,43%) -
Informal social relationships (d750) 1 (14,29%) 6 (85,71%) -
Family relationships (d760) 1 (14,29%) 6 (85,71%) -
Informal education (d810) 4 (57,14%) 3 (42,86%) -
Preschool education (d815) 1 (14,29%) 6 (85,71%) -
School education (d820) 2 (28,57%) 5(71,43%) -
Basic economic transactions (d860) 2 (28,57%) 5(71,43%) -
Community life (d910) 4 (57,14%) 3 (42,86%) -
Recreation and leisure (d920) 1 (14,29%) 6 (85,71%) -
Human rights (d940) 3 (42,86%) 4 (57,14%) -

Table 5

Title: Environmental factors related to children with 22q11.2del (n=7).
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Categories

Facilitator

Yes

No

Not
evaluated/N
ot
applicable

Immediate family (e310)

7 (100,00%)

Extended family (e315)

5 (71,43%)

2 (28,57%)

Friends (€320)

2 (28,57%)

5 (71,43%)

Acquaintances, peers colleagues,
neighbours and community members
(e325)

5 (71,43%)

2 (28,57%)

Personal care providers and personal
assistants (€340)

5 (71,43%)

2 (28,57%)

Domesticated animals (e350) 3 (42,86%) 4 (57,14%) -
Health professionals (€355) 5(71,43%) 2 (28,57%) -
Health-related professionals (e360) 4 (57,14%) 3 (42,86%) -
Individual attitudes of immediate family 5(71,43%) 2 (28,57%) -

members (e410)

Individual attitudes of extended family
members (e415)

3 (42,86%)

3 (42,86%)

1(14,29%)

Individual attitudes of friends (€420)

2 (28,57%)

4 (57,14%)

1.(14,29%)

Individual attitudes of acquaintances,
peers colleagues, neighbours and
community members (e425)

3 (42,86%)

4 (57,14%)

Individual attitudes of personal care
providers and personal assistants (e440)

6 (85,71%)

1(14,29%)

Individual attitudes of health
professionals (e450)

6 (85,71%)

1(14,29%)

Individual attitudes of health-related
professionals (e455)

6 (85,71%)

1(14,29%)

Societal attitudes (e460)

1.(14,29%)

5 (71,43%)

1.(14,29%)

Utilities services, systems and policies
(e530)

7 (100,00%)

Communication services, systems and
policies (e535)

5 (71,43%)

2 (28,57%)

Transportation services, systems and
policies (€540)

7 (100,00%)

Associations and organizational
services, systems and policies (€555)

4 (57,14%)

3 (42,86%)

Media services, systems and policies
(e560)

7 (100,00%)

Social security services, systems and
policies (e570)

3 (42,86%)

4 (57,14%)

General social support services, systems
and policies (e575)

6 (85,71%)

1(14,29%)

Health services, systems and policies
(e580)

4 (57,14%)

3 (42,86%)




104



105
References

Grati FR, Molina Gomes D, Ferreira JCPB, Dupont C, Alesi V, Gouas L, et
al. Prevalence of recurrent pathogenic microdeletions and
microduplications in over 9500 pregnancies. Prenat Diagn. agosto de

2015;35(8):801-9.

McDonald-McGinn DM, Sullivan KE, Marino B, Philip N, Swillen A,
Vorstman JAS, et al. 22911.2 deletion syndrome. Nat Rev Dis Primer. 19

de novembro de 2015;1:15071.

Swillen A, Devriendt K, Vantrappen G, Vogels A, Rommel N, Fryns JP, et
al. Familial deletions of chromosome 22q11: the Leuven experience. Am J

Med Genet. 28 de dezembro de 1998;80(5):531-2.

Kobrynski LJ, Sullivan KE. Velocardiofacial syndrome, DiGeorge
syndrome: the chromosome 22q11.2 deletion syndromes. Lancet Lond

Engl. 20 de outubro de 2007;370(9596):1443-52.

Shprintzen RJ. Velocardiofacial syndrome. Otolaryngol Clin North Am.

dezembro de 2000;33(6):1217—-40, vi.

Swillen A, Vogels A, Devriendt K, Fryns JP. Chromosome 22q11 deletion
syndrome: update and review of the clinical features, cognitive-behavioral
spectrum, and psychiatric complications. Am J Med Genet.

2000;97(2):128-35.

De Smedt B, Swillen A, Ghesquiére P, Devriendt K, Fryns JP. Pre-

academic and early academic achievement in children with velocardiofacial



10.

11.

12.

13.

106
syndrome (del22g11.2) of borderline or normal intelligence. Genet Couns

Geneva Switz. 2003;14(1):15-29.

Swillen A, Devriendt K, Legius E, Eyskens B, Dumoulin M, Gewillig M, et
al. Intelligence and psychosocial adjustment in velocardiofacial syndrome:
a study of 37 children and adolescents with VCFS. J Med Genet. 1° de

junho de 1997;34(6):453-8.

Oskarsdattir S, Belfrage M, Sandstedt E, Viggedal G, Uvebrant P.
Disabilities and cognition in children and adolescents with 22q11 deletion

syndrome. Dev Med Child Neurol. margo de 2005;47(3):177—-84.

Bassett AS, McDonald-McGinn DM, Devriendt K, Digilio MC, Goldenberg
P, Habel A, et al. Practical Guidelines for Managing Patients with 22911.2

Deletion Syndrome. J Pediatr. agosto de 2011;159(2):332-339.e1.

Shprintzen RJ. Velo-cardio-facial syndrome: a distinctive behavioral
phenotype [Internet]. MRDD Research Reviews; 2000. Disponivel em:
https://onlinelibrary.wiley.com/doi/10.1002/1098-

2779(2000)6:2%3C142::AID-MRDD9%3E3.0.CO;2-H

ICD-10: International statistical classification of diseases and related health

problems. Geneva: World Health Organization; 2011.

World Health Organization, organizador. International classification of
functioning, disability and health: ICF. Geneva: World Health Organization;

2001. 299 p.



14.

15.

16.

17.

18.

19.

20.

107
Havstam C, Sandberg AD, Lohmander A. Communication attitude and

speech in 10-year-old children with cleft (lip and) palate: An ICF

perspective. Int J Speech Lang Pathol. abril de 2011;13(2):156—64.

Gan S-M, Tung L-C, Yeh C-Y, Wang C-H. ICF-CY based assessment tool

for children with autism. Disabil Rehabil. abril de 2013;35(8):678-85.

Deckers SR, Van Zaalen Y, Stoep J, Van Balkom H, Verhoeven L.
Communication performance of children with Down Syndrome: An ICF-CY
based multiple case study. Child Lang Teach Ther. outubro de

2016;32(3):293-311.

Meucci P, Leonardi M, Zibordi F, Nardocci N. Measuring participation in
children with Gilles de la Tourette syndrome: A pilot study with ICF-CY.

Disabil Rehabil. janeiro de 2009;31(sup1):S116-20.

Westby C. Application of the ICF in Children with Language Impairments.

Semin Speech Lang. novembro de 2007;28(4):265-72.

Corréa APC, Ribeiro CTM, Horovitz DDG, Ribeiro LC. Identification of
relevant International Classification of Functioning Disability and Health
(ICF) categories in patients with 22q11.2 Deletion Syndrome: a Delphi

exercise. CoDAS. 2020;32(6):e20190158.

Trentini, C.M., Yates, D. B., & Heck, V. S. Escala de Inteligéncia Wechsler
Abreviada (WASI): Manual profissional [Internet]. Sdo Paulo: Casa do
Psicologo; 2014. 488 p. Disponivel em:
https://www.pearsonclinical.com.br/escala-wechsler-abreviada-de-

inteligencia-wasi-kit.html



21.

22.

23.

24.

25.

26.

27.

108
Solot CB, Knightly C, Handler SD, Gerdes M, McDonald-McGinn DM, Moss

E, et al. Communication disorders in the 22Q11.2 microdeletion syndrome.

J Commun Disord. junho de 2000;33(3):187-203; quiz 203—4.

Persson C, Niklasson L, Oskarsdoéttir S, Johansson S, Jonsson R,
Soderpalm E. Language skills in 5—8-year-old children with 22911 deletion

syndrome. Int J Lang Commun Disord. janeiro de 2006;41(3):313-33.

WHO, organizador. International classification of functioning, disability and
health: Children & youth version ; ICF-CY. Geneva: World Health

Organization; 2007. 322 p.

Antshel KM, Stallone K, AbdulSabur N, Shprintzen R, Roizen N, Higgins
AM, et al. Temperament in velocardiofacial syndrome. J Intellect Disabil

Res. margo de 2007;51(3):218-27.

Tang KL, Antshel KM, Fremont WP, Kates WR. Behavioral and Psychiatric
Phenotypes in 22q11.2 Deletion Syndrome. J Dev Behav Pediatr. outubro

de 2015;36(8):639-50.

Franchini M, Schaer M, Glaser B, Kott-Radecka M, Debanné M, Schneider
M, et al. Visual processing of emotional dynamic faces in 22q11.2 deletion
syndrome: Visual processing of emotional dynamic faces in 22q11DS. J

Intellect Disabil Res. abril de 2016;60(4):308-21.

Antshel KM, Shprintzen R, Fremont W, Higgins AM, Faraone SV, Kates
WR. Cognitive and Psychiatric Predictors to Psychosis in Velocardiofacial
Syndrome: A 3-year follow-up study. J Am Acad Child Adolesc Psychiatry.

abril de 2010;49(4):333-44.



28.

29.

30.

31.

32.

33.

34.

109
Solot CB, Gerdes M, Kirschner RE, McDonald-McGinn DM, Moss E,

Woodin M, et al. Communication issues in 22q11.2 deletion syndrome:
children at risk. Genet Med Off J Am Coll Med Genet. fevereiro de

2001;3(1):67-71.

Glaser B, Mumme DL, Blasey C, Morris MA, Dahoun SP, Antonarakis SE,
et al. Language skills in children with velocardiofacial syndrome (deletion

22911.2). J Pediatr. junho de 2002;140(6):753-8.

International Classification of Functioning Disability and Health (ICF)
[Internet]. World Health Organization; 2001. Disponivel em:

http://www.who.int/classifications/icf/en/

De Smedt B, Devriendt K, Fryns J-P, Vogels A, Gewillig M, Swillen A.
Intellectual abilities in a large sample of children with Velo-Cardio-Facial
Syndrome: an update. J Intellect Disabil Res JIDR. setembro de

2007:51(Pt 9):666-70.

Niarchou M, Zammit S, van Goozen SHM, Thapar A, Tierling HM, Owen
MJ, et al. Psychopathology and cognition in children with 22g11.2 deletion

syndrome. Br J Psychiatry. janeiro de 2014;204(1):46-54.

Duijff SN, Klaassen PWJ, Swanenburg de Veye HFN, Beemer FA,
Sinnema G, Vorstman JAS. Cognitive and behavioral trajectories in
22g11DS from childhood into adolescence: A prospective 6-year follow-up

study. Res Dev Disabil. setembro de 2013;34(9):2937—-45.

Green T, Gothelf D, Glaser B, Debbane M, Frisch A, Kotler M, et al.

Psychiatric disorders and intellectual functioning throughout development



35.

36.

37.

38.

39.

40.

110
in velocardiofacial (22q11.2 deletion) syndrome. J Am Acad Child Adolesc

Psychiatry. novembro de 2009;48(11):1060-8.

Swillen A, McDonald-McGinn D. Developmental trajectories in 22911.2
deletion syndrome. Am J Med Genet C Semin Med Genet. junho de

2015;169(2):172-81.

Amelsvoort T. Cognitive deficits associated with schizophrenia in velo-

cardio-facial syndrome. Schizophr Res. outubro de 2004;70(2-3):223-32.

Oskarsdattir S, Belfrage M, Sandstedt E, Viggedal G, Uvebrant P.
Disabilities and cognition in children and adolescents with 22q11 deletion

syndrome. Dev Med Child Neurol. margo de 2005;47(3):177—-84.

Gothelf D, Schneider M, Green T, Debbané M, Frisch A, Glaser B, et al.
Risk Factors and the Evolution of Psychosis in 22q11.2 Deletion
Syndrome: A Longitudinal 2-Site Study. J Am Acad Child Adolesc

Psychiatry. novembro de 2013;52(11):1192-1203.e3.

Hooper SR, Curtiss K, Schoch K, Keshavan MS, Allen A, Shashi V. A
longitudinal examination of the psychoeducational, neurocognitive, and
psychiatric functioning in children with 22q911.2 deletion syndrome. Res

Dev Disabil. maio de 2013;34(5):1758-69.

McCROSKEY JC, Richmond VP, Daly JA, Falcione RL. STUDIES OF THE
RELATIONSHIP BETWEEN COMMUNICATION APPREHENSION AND

SELF-ESTEEM. Hum Commun Res. margo de 1977;3(3):269-77.



41.

42.

43.

44,

45.

111
Beitchman JH, Wilson B, Johnson CJ, Atkinson L, Young A, Adlaf E, et al.

Fourteen-Year Follow-up of Speech/Language-Impaired and Control
Children: Psychiatric Outcome. J Am Acad Child Adolesc Psychiatry.

janeiro de 2001;40(1):75-82.

Golding-Kushner KJ, Weller G, Shprintzen RJ. Velo-cardio-facial
syndrome: language and psychological profiles. J Craniofac Genet Dev

Biol. 1985;5(3):259—66.

Moss EM, Batshaw ML, Solot CB, Gerdes M, McDonald-McGinn DM,
Driscoll DA, et al. Psychoeducational profile of the 22911.2 microdeletion:

A complex pattern. J Pediatr. fevereiro de 1999;134(2):193-8.

Antshel KM, Kates WR, Roizen N, Fremont W, Shprintzen RJ. 22g11.2
Deletion Syndrome: Genetics, Neuroanatomy and Cognitive/Behavioral

Features Keywords. Child Neuropsychol. fevereiro de 2005;11(1):5-19.

McConkie-Rosell, Allyn. Beyond the diagnosis: The process of genetic
counseling. In: Neurogenetic Developmental Disorders Variation of

Manifestation in Childhood. Duke University; 2007. p. 367-91.



112
Capitulo 3
Consideragoes Finais
O conceito de saude atualmente se estende além da doenga para um
dominio mais amplo da funcionalidade no contexto biopsicossocial. A melhora
na funcionalidade é frequentemente um critério chave que a sociedade usa para
avaliar a eficacia dos programas e tratamentos (81). A busca por uma
padronizacdo da avaliacdo da funcionalidade baseada na CIF tem recebido
atengdo consideravel devido a sua importancia na avaliagdo de programas
globais de saude, bem como na relacdo do estado de saude com o

desenvolvimento econdémico (82).

Como parte do desenvolvimento continuo do modelo conceitual da CIF,
o Programa de Avaliagao de Incapacidade |l da Organizacdo Mundial da Saude
(WHODAS-II) foi criado em 1998 como uma ferramenta de autorrelato que
poderia ser administrada tanto no trabalho clinico quanto no epidemiolégico (83).
No entanto, esta ferramenta n&o foi projetada para uso em criangas, e a falta de
uma escala padrao breve que possa ser usada para avaliar o funcionamento

geral em criangas ainda existe.

A importancia de uma versao infantil e juvenil do WHODAS tem sido
cada vez mais destacada pela necessidade de um ponto de vista de conteudo e
de uma mensuragao prospectiva. Desenvolver uma ferramenta que considere a
especificidade de criangas e jovens em populagdes em todo o mundo tornou-se
uma necessidade proeminente para avaliar a funcionalidade e deficiéncia em

criangas e jovens.
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A auséncia de uma medida padrdo que possa ser usada em pesquisas

para avaliar a funcionalidade e a deficiéncia em criangcas e adolescentes tem
grandes implicagdes na pratica clinica, levando diversos estudiosos a buscarem
diferentes listas e outras formas de operacionalizar a CIF na avaliacdo de

criangas e adolescentes (84—86).

Na revisdo realizada como parte deste estudo para embasar a
necessidade de mensurar a funcionalidade de criangas e jovens a partir de
ferramentas de entrevista clinica vimos que muitas pesquisas tém se
concentrado em usar as estruturas da CIF saude e dominios relacionados a
saude em uma hierarquia e, para facilitar a aplicagdo na pratica do dia a dia,
ferramentas mais curtas baseadas na CIF, ou ICF Core Sets, foram
desenvolvidas, que sao listas restritas de categorias da CIF que cobrem as areas
mais relevantes de funcionalidade e incapacidade em uma condigao especifica
(72,74,87). Esses Conjuntos Basicos da CIF para deficiéncias comuns de inicio
na infancia capturam areas da funcionalidade unicas para cada condicdo,
explorando a interagdo entre o individuo e a deficiéncia para fins de avaliagao,

tratamento, avaliagéo e politicas em um contexto global (69).

Em comparagdo com o WHODAS 2.0, medidas semelhantes estédo
comegando a ser desenvolvidas para criangas (88—-90), onde a deficiéncia é
medida por autorrelato e julgamento clinico, de acordo com os principios
estabelecidos pela OMS. Um grande desafio no desenvolvimento de medidas
paralelas para amostras de criancas e adolescentes € incorporar fontes
adicionais de informacdes relevantes, como pais e professores, além de

incorporar o impacto do transtorno da crianga nos pais e na familia.
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Assim, vemos que ha desafios substanciais para implementar

plenamente uma ferramenta para medir limitagdes de atividades e restricdes de
participantes, aplicavel a diferentes culturas que avaliam a funcionalidade e
deficiéncia para criangas e jovens. A revisédo da literatura sobre os instrumentos
de avaliagao existentes indica que eles nao sao promissores para capturar as
informagdes desejadas. No entanto, as entrevistas de avaliagao clinica padréo
identificam rotineiramente uma ampla gama de caracteristicas relevantes. Deste
modo, esta revisdo, demonstrou que conhecer os instrumentos existentes, para
a populagdo geral de criangas e adolescentes, pode contribuir para o
desenvolvimento de um instrumento que capture de forma eficiente as
informacdes adquiridas para avaliacdo da funcionalidade e incapacidade para

criangas e jovens.

Desta forma, a utilizacdo da CIF para a avaliacdo de funcionalidade de
criancas e adolescentes com sindrome 22911.2DS foi explorada pela primeira
vez neste estudo. Estudos anteriores mostram evidéncias no uso da CIF como
sistema de referéncia para avaliagao e relato padronizado de intervencdes de
reabilitacdo (91,92). Os resultados encontrados na primeira fase da pesquisa
através do estudo Delphi mostraram que houve consenso em 145 categorias da
CIF como relevantes na avaliagdo da funcionalidade de pacientes com
22911.2DS, segundo 5 especialistas de diferentes formagdes profissionais,
todos com experiéncia e trabalho com 22q11.2DS e possuem conhecimento

prévio sobre a CIF, embora nenhum deles fosse especialista em seu uso.

Baseado no consenso de especialistas, foi possivel a criacdo de uma
lista baseada na CIF com categorias tipicas e relevantes que servem como

referéncia para criangas com 22q11.2DS. Essa lista foi editada e utilizada para
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a criacado de uma ficha de avaliagao de funcionalidade de maneira a utilizar a CIF

como instrumento na caracterizacdo da funcionalidade de criangcas e

adolescentes com 22g11.2DS.

A funcionalidade na infancia € um importante preditor de desfechos em
adultos jovens entre individuos com e sem 22q11DS (93). Isso tem implicagdes
importantes para a pratica clinica, pois sugere que a avaliagdo da funcionalidade

pode ser um alvo valioso para o tratamento em criangas com 22q11DS.

A CIF se concentra em como o contexto pode contribuir para as
experiencias vividas em saude. E, a funcionalidade n&o se refere a quantificagcao
dos sintomas, mas sim a como esses sintomas afetam a forma dos individuos
de responder as demandas da vida diaria. A caracterizacéo da funcionalidade de
criancas e adolescentes com 22q11.2DS é necessaria, dadas as limitagcdes
metodoldgicas na utilizagdo da CIF por muitos estudos até o momento. A maioria
dos estudos que examinam a funcionalidade em criangas restringiu a avaliagédo
a uma faixa estreita de dominios e categorias da CIF, fornecendo comparagdes
limitadas de desempenho entre os dominios para identificar as deficiéncias mais
robustas em 22q11.2DS (94). Além disso, a maioria dos estudos que

caracterizam a funcionalidade se concentra em popula¢cdes mais velhas (46).

Buscando analisar a aplicabilidade do instrumento criado baseado na
CIF foi realizado ainda um Grupo Focal. Foi consenso entre os especialistas no
grupo focal o quanto o uso de uma lista simplificada facilitou a aplicagdo. Ainda
que a listagem abrangesse 145 categorias, a transformac¢ao desta em perguntas
especificas possibilitou a aplicagao por profissionais de areas de areas distintas.
Outro ponto positivo abordado foi que este tipo de aplicacdo diminuiu o tempo

de aplicagéo.
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Por meio do grupo focal foi possivel estabelecer uma viséo geral também

das limitacbes observadas na aplicacdo deste tipo de instrumento baseado na
CIF para criangas e adolescentes com 22q11.2DS. Os profissionais relataram
receio em induzir respostas, pois os pais geralmente pediam explicagdes
adicionais para responder algumas perguntas, especialmente relacionadas a
relacionamentos familiar e produtos de assisténcia. De fato, as perguntas eram
muito formais e pouca explicativas, uma vez que seguiu a padronizagdo do
manual e isto, por vezes, gerava duvida nos pais. Entdo embora o questionario
esteja simplificado em relagdo a CIF as perguntas foram consideradas dificeis
para compreensao dos familiares. Também foram relatadas diferengcas nas
respostas entre os pais com base no nivel motivacional e socioeconémico dos
responsaveis presentes. Isto dificultava ou facilitava o entendimento de algumas

perguntas.

Considerando os resultados do grupo focal foi possivel obter uma analise
mais qualitativa da aplicacdo do instrumento baseado na CIF para criangas e
adolescentes com 22q11.2DS. Tais resultados podem corroborar para embasar
metodologias na promog¢ao de saude e embasar a validagado de instrumentos

baseados na CIF (95).

Desde a sua publicaggo em 2001, a CIF tem sido gradualmente
implementada em varios ambientes e setores. A estrutura da CIF pode fornecer
aos profissionais de saude n&o apenas a oportunidade de valorizar os aspectos
positivos da funcionalidade, como também os aspectos da deficiéncia. Deste
modo, a lista baseada na CIF para 22q11.2DS desenvolvida pode fornecer
evidéncias de necessidades individuais e as barreiras ambientais, bem como,

tem o potencial de orientar as politicas de saude e pode ser util para orientar a
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coleta de dados em nivel regional ou nacional, facilitando comparagdes entre

ambientes, orientando a alocagdo de recursos, treinamento profissional e

capacitacéo.

Conclusao

As informagdes coletadas por meio de medidas baseadas na CIF podem
ser mais valiosas para identificar criangas em risco de resultados negativos no
desenvolvimento do que informagdes coletadas por meio de medidas
diagndsticas sem enfoque biopsicossocial; esse achado tem implicagdes
importantes para os profissionais que atuam com criangas e adolescentes com

22q11.2DS.

No geral, o instrumento baseado na CIF para criangas e adolescentes
com 22911.2DS mostrou-se um referencial pratico e uma diretriz para avaliagoes
abrangentes da 22q11.2DS, embora as perguntas utilizadas para a entrevista
possam tem sido um fator limitante dependendo do contexto familiar. Assim,

acredita-se que o instrumento precisa ser melhorado.

E importante notar que n3o existe um padrao-ouro que possamos seguir,
atualmente, ndo existem regras orientando como utilizar a CIF na avaliagdo da
funcionalidade em popula¢des pediatricas de 22911.2DS. Nosso processo exigiu
ajustes e modificagbes até que as perguntas finais do questionario fossem
propostas. Ainda assim, reconhecemos que a falta de ferramentas padronizadas
para avaliar algumas das categorias, principalmente aquelas relacionadas a
fatores ambientais, pode ser uma limitagado adicional em relagdo a formulagao

das perguntas e o entendimento das mesmas pelos pais e responsaveis.
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As limitagdes do estudo e consideragbes de generalizacdo também

devem ser observadas no sentido que o nivel de comprometimento da
funcionalidade n&o foi avaliado em todas as areas, ainda que a avaliagao
cognitiva tenha sido realizada, outras categorias relacionadas a funcdo e
estrutura do corpo, foi obtido por meio do relato do cuidador. Uma avaliagao
adicional completa por meio de entrevista clinica poderia ter fornecido uma
avaliacado padrao-ouro do comprometimento, e seria util para determinar um
ponto de corte para niveis de comprometimento funcional significativo a serem

usados em pesquisas futuras e avaliagao de programas.

Até onde sabemos, este estudo descreve a primeira tentativa de
operacionalizar as categorias da CIF para 22911.2DS em um ambiente clinico
pediatrico, assim, a metodologia aplicada para o desenvolvimento do
instrumento desenvolvido neste estudo pode encorajar outros profissionais a
replicar nosso esforco em diferentes contextos e identificar os itens ou

ferramentas mais relevantes para avaliar o conteudo da ICF para 22911.2DS.

A medida que aumenta o reconhecimento da importancia da infancia na
saude e no desenvolvimento global da populagdo com 22q11.2DS, sera ainda
mais importante que os programas destinados a melhorar a vida destas criangas
megam o impacto do programa na funcionalidade das criangas. Desta forma,
este estudo apoia a aceitabilidade do instrumento baseado na CIF para criancas
e adolescentes com 22g.11.2DS. Mais pesquisas devem explorar a validade
desta avaliagdo biopsicossocial padronizada para 22q11.2DS, bem como a
importancia dos dominios especificos da CIF com impacto critico no
desenvolvimento de criancas nessa condicdo clinica, buscando melhor

comunicagao interprofissional e sistematizagao do cuidado.
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Apéndices

Apéndice 1 - Lista de avaliagao baseada na CIF

Instrumento de Avaliagao: CIF
Participante #

Funcoes do Corpo

1. b110. Fungdes da consciéncia
A: Observacao do estado de alerta
E: Crianca estava desperta e alerta durante a avaliagdo?
R:( )sim ( )n&do ( )n&o avaliado / ndo se aplica

2. b114. Fungdes da orientagdo
A: Crianca sera questionada sobre dados de pessoas e relagdo tempo, espaco
E: Quem mora com vocé na sua casa? Quantos irmaos vocé tem?
R:( )sim ( )ndo ( )nao avaliado/ ndo se aplica

3. b117. Fungdes intelectuais
A: Crianga sera avaliada através da avaliagdo na escala WASI
E: Score alterado na WASI?
R:( )sim ( )n&do ( )n&o avaliado / ndo se aplica

4. b122. Fungdes psicossociais globais
A: Questionamento sobre o convivio social e atividades de lazer
E: A crianga brinca com outras criangas?
R:( )sim ( )n&do ( )n&o avaliado / ndo se aplica

5. b126. Fungdes do temperamento e da personalidade
A: Observacao pelo video do ABFW
E: A crianga apresenta alteragdo de temperamento brusco durante o video?
R: ( )sim ( )nado ( )nao avaliado / n&o se aplica

6. b130. Funcgbes da energia e dos impulsos
A: Observacao
E:
R:( )sim ( )n&do ( )n&o avaliado / ndo se aplica

7. b140. Fungdes da atencao
A: Observacao pela fala no video do ABFW
E: A crianga apresenta atengéo a fala ou brincadeira do outro?
R:( )sim ( )n&o ( )n&o avaliado / ndo se aplica

8. b144. Memdria
A: Observacéo através de questionamentos no inicio e fim da avaliagdo. A crianga sera
informada o nome da terapeuta e sua cor favorita no inicio da sessao, ao fim sera
questionado se a crianga lembra dessas informacgoes.
E: A crianga lembrou das informagbes?
R:( )sim ( )n&o ( )n&o avaliado / ndo se aplica

9. b147. Fungdes psicomotoras
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A: Crianga sera orientada a desenhar forma geométricas e seguir pontilhados
E: Conseguiu fazer a atividade?
R:( )sim ( )n&do ( )n&o avaliado / ndo se aplica

b152. Fungdes emocionais

A: Observagao pela fala no video do ABFW e questionamento aos responsaveis

E: A crianga apresenta demonstra seu humor, quando esta feliz consegue demonstrar?
R:( )sim ( )n&o ( )n&o avaliado / ndo se aplica

b156. Fungdes da percepgao

A: Questionamento aos responsaveis referente a discriminagcdo de sons, tons,
intensidade e outros estimulos acusticos.

E: A crianga percebe diferentes sons, como som de sirene, buzinas, animais?

R: ( )sim ( )nado ( )nao avaliado / ndo se aplica

b160. Fungdes do pensamento

A: Observagao pela fala no video do ABFW, organizagao de ideias, construgdo de
realidades e conceitos

E: A crianga apresenta ideias delirantes (conteudo falso, impossivel) e sobrevalorizadas
(ideias errbneas)?

R:( )sim ( )n&do ( )n&o avaliado / n&o se aplica

b164. Fungdes cognitivas de nivel superior

A: Observacao por questionamento

E: Quando a crianga quer algo ela consegue expressar e buscar meios para conseguir?
Por exemplo quando esta com fome, ela vai até a cozinha para buscar comida?

R:( )sim ( )n&o ( )n&o avaliado / ndo se aplica

b167. Fungdes mentais da linguagem

A: Questionamento aos responsaveis

E: A crianga reconhece letras e/ou sinais como “ok” com os dedos significa “tudo bem”?
R:( )sim ( )n&o ( )n&o avaliado / ndo se aplica

b172. Fungdes de calculo

A: Utilizacdo do anexo CIF para avaliar manipulagdo de simbolos e processos
matematicos

E: A crianca apresentou respostas corretas?

R:( )sim ( )n&o ( )n&o avaliado / ndo se aplica

b180. Fungdes de experiéncia pessoal e do tempo

A: Questionamento aos responsaveis e observacio do video do ABFW

E: A crianga reconhece as partes do seu corpo? Perguntar onde esta a mao, pé.
R:( )sim ( )n&o ( )n&o avaliado / ndo se aplica

b230. Fungdes auditivas

A: Observagao de exames audioldgicos

E: A crianca apresenta alteracbes?

R:( )sim ( )n&do ( )n&o avaliado / n&do se aplica

b310. Fungdes da voz

A: Observagao durante avaliagédo e video do ABFW (emissdo de vogais e consoantes
nasais e orais)

E: A crianga apresenta alteragbes na voz (tom, intensidade, volume)
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R:( )sim ( )n&do ( )n&o avaliado / ndo se aplica

b320. Fungdes da articulagao

A: Observacao de laudos e durante avaliagao pelo video ABFW

E: A crianca apresenta alteragdes na articulacdo dos sons da fala ndo esperadas para a
idade?

R:( )sim ( )n&do ( )n&o avaliado / ndo se aplica

b330. Fungdes da fluéncia e do ritmo da fala

A: Observacao pela fala no video do ABFW

E: A crianga apresenta fluéncia e ritmo adequado de fala?
R:( )sim ( )n&do ( )n&o avaliado / n&o se aplica

b340. Fungdes de outras formas de vocalizagcao

A: Observacao pela fala no video do ABFW

E: A crianga apresenta outras formas de vocalizagao?
R:( )sim ( )n&do ( )n&o avaliado / n&o se aplica

b440. Fungdes da respiracao

A: Observagéao pelo exame fisico de palpagéo digital para verificar perfusao periférica ou
com saturimetro de dedo

E: Alteracao de tipo e/ou modo respiratério?

R:( )sim ( )n&do ( )n&o avaliado / n&o se aplica

b735. Fungdes do tbnus muscular

A: Observacéo pelo exame fisico de mobilizagao passiva de MMSS e MMII para observar
resisténcia muscular

E: Alterado?

R:( )sim ( )n&do ( )n&o avaliado / ndo se aplica

Estruturas do Corpo

s110. Estrutura do cérebro

A: Observacao de laudos e exames

E: A crianca apresenta alteracbes?

R:( )sim ( )n&do ( )n&o avaliado / n&o se aplica

s$240. Estrutura do ouvido externo

A: Inspecao durante a avaliagdo

E: A crianca apresenta alteracbes?

R:( )sim ( )n&do ( )n&o avaliado / ndo se aplica

s§250. Estrutura do ouvido médio

A: Observacao de laudos e exames

E: A crianca apresenta alteracbes?

R:( )sim ( )n&do ( )n&o avaliado / ndo se aplica

s§260. Estrutura do ouvido interno
A: Observacao de laudos e exames
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E: A crianca apresenta alteracbes?
R:( )sim ( )n&do ( )n&o avaliado / n&o se aplica

8310. Estrutura do nariz

A: Observacao de laudos e exames

E: A crianca apresenta alteracbes?

R:( )sim ( )n&do ( )n&o avaliado / ndo se aplica

s§320. Estrutura da boca

A: Inspecgao durante a avaliagao

E: A crianca apresenta alteracbes?

R:( )sim ( )n&do ( )n&o avaliado / n&o se aplica

s330. Estrutura da faringe

A: Observacao de laudos e exames

E: A crianca apresenta alteracbes?

R:( )sim ( )n&do ( )n&o avaliado / n&o se aplica

§340. Estrutura da laringe

A: Observacao de laudos e exames

E: A crianca apresenta alteracbes?

R:( )sim ( )n&do ( )n&o avaliado / ndo se aplica

s710. Estrutura da regido da cabecga e do pescogo
A: Inspecgao durante a avaliagao

E: A crianca apresenta alteracbes?

R:( )sim ( )n&do ( )n&o avaliado / ndo se aplica

Atividade e Participacao

d110. Observar

A: Pergunta

E: Utiliza intencionalmente o sentido da visdo, como assistir a um evento desportivo ou
observar criangas brincando?

R:( )sim ( )n&do ( )n&o avaliado / n&o se aplica

d115. Ouvir

A: Pergunta

E: Utiliza intencionalmente o sentido da audigdo, como ouvir radio, musica ou uma
palestra?

R:( )sim ( )n&do ( )n&o avaliado / n&o se aplica

d120. Outras percepgdes sensoriais intencionais

A: Pergunta

E: Utiliza intencionalmente os outros sentidos basicos do corpo, como tocar ou sentir
texturas, saborear doces e sentir o cheiro das flores?

R:( )sim ( )n&do ( )n&o avaliado / n&o se aplica

d130. Imitar
A: Pergunta
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E: imita ou copia como um componente basico da aprendizagem, como por exemplo,
copia um gesto, um som ou as letras de um alfabeto?
R:( )sim ( )n&do ( )n&o avaliado / ndo se aplica

d135. Ensaiar (Repetir)

A: Pergunta

E: Reproduz uma sequéncia de eventos ou simbolos, como um componente basico da
aprendizagem, como por exemplo, conta de dez em dez ou recita um poema?

R:( )sim ( )n&do ( )n&o avaliado / ndo se aplica

d140. Aprender a ler

A: Pergunta

E: Estd desenvolvendo a capacidade de ler material escrito (incluindo Braille) com
fluéncia e precisdo, como por exemplo, reconhece caracteres e alfabetos, vocaliza
palavras com a pronuncia correta e compreende palavras e frases?

R:( )sim ( )n&do ( )n&o avaliado / n&o se aplica

d145. Aprender a escrever

A: Pergunta

E: Esta desenvolvendo a capacidade de produzir simbolos em forma de texto que
representam sons, palavras ou frases para transmitir um significado (incluindo a escrita
Braille), como por exemplo, escrever sem erros e utilizar corretamente a gramatica?
R:( )sim ( )n&do ( )n&o avaliado / ndo se aplica

d150. Aprender a calcular

A: Pergunta

E: Esta desenvolvendo a capacidade de manipular nimeros e realizar operacoes
aritméticas simples e complexas, como por exemplo, utiliza simbolos matematicos para
somar e subtrair e aplicar, num problema, a operagdo matematica correta?

R:( )sim ( )n&do ( )n&o avaliado / n&o se aplica

d155. Adquirir competéncias

A: Pergunta

E: Esta desenvolvendo capacidades basicas e complexas necessarias para a execugao
de um conjunto integrado de ag¢des, como, manejar ferramentas ou participar em jogos,
como por exemplo, jogar xadrez?

R:( )sim ( )n&do ( )n&o avaliado / ndo se aplica

d160. Concentrar a atencao

A: Pergunta

E:Aplica intencionalmente a atencdo em estimulos especificos, como por exemplo,
consegue nao ouvir ruidos que distraem?

R:( )sim ( )n&do ( )n&o avaliado / n&o se aplica

d163. Pensar

A: Pergunta

E: Consegue formular e manipular ideias, conceitos e imagens, como por exemplo,
inventar histérias, demonstrar um teorema, jogar com ideias, debater ideias, meditar,
ponderar, especular ou refletir?

R:( )sim ( )n&do ( )n&o avaliado / ndo se aplica

d166. Ler
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A: Pergunta

E: Realiza atividades envolvidas na compreensao e interpretacdo de textos escritos,
como em livros, instrugdes ou jornais em texto ou em Braille, com o objetivo de adquirir
conhecimentos gerais ou informagdes especificas?

R:( )sim ( )n&do ( )n&o avaliado / n&o se aplica

d170. Escrever

A: Pergunta

E: Utiliza ou compde simbolos para transmitir informagdes, como por exemplo, elaborar
um relatério escrito de eventos ou ideias ou redigir uma carta?

R:( )sim ( )n&do ( )n&o avaliado / n&o se aplica

d172. Calcular

A: Pergunta

E: Consegue fazer calculos, aplicando principios matematicos, para resolver um
enunciado escrito de um problema e produzir ou mostrar os resultados, como por
exemplo, fazer a soma de trés numeros ou encontrar o resultado da divisdo de um
namero por outro?

R:( )sim ( )n&do ( )n&o avaliado / n&o se aplica

d175. Resolver problemas

A: Pergunta

E: Consegue encontrar solugbes para problemas ou situag¢des identificando e analisando
questdes, desenvolvendo opgdes e solugdes, avaliando os efeitos potenciais das
solucdes, e executando uma solugéo selecionada, como por exemplo, na resolugao de
uma disputa entre duas pessoas?

R:( )sim ( )n&do ( )n&o avaliado / n&o se aplica

d177. Tomar decisdes

A: Pergunta

E: Consegue fazer uma escolha entre opgdes, implementar a opgao escolhida e avaliar
os efeitos, como por exemplo, selecionar e adquirir um produto especifico, ou decidir e
realizar uma tarefa entre varias tarefas que precisam ser feitas?

R:( )sim ( )n&do ( )n&o avaliado / ndo se aplica

d210. Realizar uma Unica tarefa

A: Pergunta

E: Realiza acbes coordenadas simples ou complexas, relacionadas com os
componentes mentais e fisicos de uma tarefa simples, como por exemplo, inicia uma
tarefa, organiza o tempo, o espago e os materiais necessarios para a realizar, decide o
ritmo de execucgao, e executa, conclui e mantém a tarefa?

R:( )sim ( )n&do ( )n&o avaliado / n&do se aplica

d220. Realizar tarefas multiplas

A: Pergunta

E: Consegue realizar, uma tarefa apés outra ou em conjunto, ou seja, consegue realizar
diferentes acdes ao mesmo tempo, como por exemplo, vestir a roupa e conversar?

R:( )sim ( )n&do ( )n&o avaliado / n&do se aplica

d240. Lidar com o stresse e outras exigéncias psicologicas

A: Pergunta

E: Consegue realizar agdes coordenadas simples ou complexas para gerir e controlar as
exigéncias psicologicas necessarias para realizar tarefas que exigem responsabilidades
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importantes e que envolvem stresse, distragdo, ou crises, como por exemplo, estar em
um lugar com muitas pessoas, ficar bem ao chegar em um local novo onde ndo conhece
ninguém?

R:( )sim ( )n&do ( )n&o avaliado / ndo se aplica

d310. Comunicar e receber mensagens orais

A: Pergunta

E: Compreende os significados literais e implicitos das mensagens em linguagem oral,
como por exemplo, compreende que uma declaragédo corresponde a um fato ou é uma
expressao idiomatica, como piadas ou ironia na fala?

R:( )sim ( )n&do ( )n&o avaliado / n&o se aplica

d315. Comunicar e receber mensagens nao verbais

A: Pergunta

E: Compreende os significados literais e implicitos das mensagens transmitidas por
gestos, simbolos e desenhos, como por exemplo, percebe que uma pessoa esta
cansada quando ela esfrega os olhos ou que um alarme significa que ha incéndio?

R:( )sim ( )n&do ( )n&o avaliado / n&o se aplica

d320. Comunicar e receber mensagens usando linguagem gestual

A: Pergunta

E: Recebe e compreende mensagens na linguagem formal de sinais com significado
literal e implicito?

R:( )sim ( )n&do ( )n&o avaliado / ndo se aplica

d325. Comunicar e receber mensagens escritas

A: Pergunta

E: Compreende a linguagem escrita (incluindo Braille), como por exemplo, acompanha
os eventos no jornal diario ou compreende as mensagens em textos religiosos?

R:( )sim ( )n&do ( )n&o avaliado / ndo se aplica

d330. Falar

A: Pergunta

E: Produz mensagens verbais constituidas por palavras, frases e passagens mais longas
com significado literal e implicito, como por exemplo, expressar um fato ou conta uma
histéria?

R:( )sim ( )n&do ( )n&o avaliado / n&o se aplica

d335. Produzir mensagens néo verbais

A: Pergunta

E: Utiliza gestos, simbolos e desenhos para transmitir mensagens, como por exemplo,
negar com a cabega para indicar desacordo ou fazer um desenho ou um esquema para
transmitir um fato ou uma ideia complexa?

R:( )sim ( )n&do ( )n&o avaliado / n&o se aplica

d340. Produzir mensagens usando linguagem gestual

A: Pergunta

E: Consegue transmitir uma mensagem com significado literal e implicito através de uma
linguagem formal de sinais?

R:( )sim ( )n&do ( )n&o avaliado / n&o se aplica

d345. Escrever mensagens
A: Pergunta
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E: Produz mensagens com significado literal e implicito transmitidas através da
linguagem escrita, como por exemplo, escrever uma carta ou mensagem para um
amigo?

R:( )sim ( )n&do ( )n&o avaliado / n&o se aplica

d350. Conversacgéao

A: Pergunta

E: Consegue participar de uma conversa, inicando, mantendo e finalizando uma troca
de pensamentos e ideias, através da linguagem escrita, oral, de sinais ou de outras
formas de linguagem, com uma ou mais pessoas conhecidas ou estranhas, em
ambientes formais ou informais?

R:( )sim ( )n&do ( )n&o avaliado / n&o se aplica

d355. Discusséo

A: Pergunta

E: Consegue participar de uma discussao iniciando, mantendo e terminando a analise
de um assunto, com argumentos a favor ou contra, ou debate realizado através de
linguagem oral, escrita, de sinais ou outras formas de linguagem, com uma ou mais
pessoas conhecidas ou estranhas, em ambientes formais ou informais?

R:( )sim ( )n&do ( )n&o avaliado / n&do se aplica

d360. Utilizacao de dispositivos e de técnicas de comunicagao

A: Pergunta

E: Utiliza dispositivos, técnicas e outros meios para comunicar, como por exemplo, usa
o telefone para ligar para um amigo?

R:( )sim ( )n&do ( )n&o avaliado / n&do se aplica

d470. Utilizacao de transporte

A: Pergunta

E: Utiliza o transporte para se deslocar, como passageiro, num automével ou num
6nibus, carroga, veiculo puxado por tragdo animal, taxi publico ou privado, metro, barco
ou aviao?

R:( )sim ( )n&do ( )n&o avaliado / n&o se aplica

d620. Aquisicao de bens e servigos

A: Pergunta

E: Consegue selecionar, comprar e transportar bens e servigos necessarios para a vida
diaria como por exemplo, selecionar, comprar, transportar e armazenar alimentos,
bebidas, roupas?

R:( )sim ( )n&do ( )n&o avaliado / n&o se aplica

d710. Interacdes interpessoais basicas

A: Pergunta

E: Consegue interagir com as pessoas de maneira contextual e socialmente adequada,
como por exemplo, mostrar consideragéo e estima quando apropriado, ou reagir aos
sentimentos dos outros?

R:( )sim ( )n&do ( )n&o avaliado / n&o se aplica

d720. Interagdes interpessoais complexas

A: Pergunta

E: Consegue manter e controlar as interagbes com outras pessoas, de maneira
contextual e socialmente apropriada, como, controlar emocgdes e impulsos, controla a
agressao verbal e fisica, age de maneira independente nas interagdes sociais, e agir de
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acordo com as regras e convencbes sociais, por exemplo iniciar e terminar
relacionamentos; controlar comportamentos nas interagdes; interagir de acordo com as
regras sociais?

R:( )sim ( )n&do ( )n&o avaliado / n&o se aplica

d740. Relacionamento formal

A: Pergunta

E: Consegue criar e manter relacionamentos especificos em ambientes formais, como
por exemplo, com funcionarios, profissionais ou prestadores de servigos?

R:( )sim ( )n&do ( )n&o avaliado / n&o se aplica

d750. Relacionamentos sociais informais

A: Pergunta

E: Consegue iniciar relacionamentos com outros, como por exemplo, relacionamentos
ocasionais com pessoas que vivem na mesma comunidade ou residéncia, ou com
colaboradores, companheiros de atividades de lazer?

R:( )sim ( )n&do ( )n&o avaliado / ndo se aplica

d760. Relacionamentos familiares

A: Pergunta

E: Consegue criar e manter relagdes de parentesco, como por exemplo, com membros
da familia. da familia adotiva e de criagdo e parentes ndo consanguineos,
relacionamentos mais distantes, tais como, primos de segundo grau, ou tutores legais?
R:( )sim ( )n&do ( )n&o avaliado / ndo se aplica

d810. Educacao informal

A: Pergunta

E: Consegue aprender a fazer em casa ou em outro ambiente n&o institucional, com os
pais ou com outros membros da familia, como trabalhos de artesanato, trabalhos
manuais e outro tipo de trabalhos?

R:( )sim ( )n&do ( )n&o avaliado / n&o se aplica

d815. Educacéao pré-escolar

A: Pergunta

E: Consegue aprender num nivel inicial de instrugdo organizada, como por exemplo,
adquirir capacidades numa creche ou ambiente similar como preparagao para a entrada
na escola?

R:( )sim ( )n&do ( )n&o avaliado / ndo se aplica

d820. Educacéao escolar

A: Pergunta

E: E admitido na escola, participa de todas as responsabilidades e privilégios
relacionados com a escola, aprende as licbes, a matéria, e outras exigéncias curriculares
num programa educacional primario ou secundario? Como por exemplo, frequenta a
escola regularmente, trabalha em cooperagéo com outros alunos, segue as orienta¢des
dos professores?

R:( )sim ( )n&do ( )n&o avaliado / n&o se aplica

d860. Transagdes econdmicas basicas

A: Pergunta

E: Consegue participar em qualquer forma de transagao econdmica simples, como
utilizar dinheiro para comprar comida, ou guardar dinheiro, como comprar lanche na
cantina da escola ou guardar dinheiro em cofre?
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R:( )sim ( )n&do ( )n&o avaliado / ndo se aplica

d910. Vida comunitaria

A: Pergunta

E: Participa em todos os aspectos da vida social comunitaria, como por exemplo,
participar em organizagdes de beneficéncia, em clubes ou organizagbes sociais?

R:( )sim ( )n&do ( )n&o avaliado / ndo se aplica

d920. Recreacgao e lazer

A: Pergunta

E: Participa em qualquer forma de jogo, atividade recreativa ou de lazer, como por
exemplo, jogos ou desportos informais ou organizados, programas de exercicio fisico,
relaxamento, diversdo, frequenta museus, cinema ou teatro; participar em trabalhos
artesanais ou passatempos, ler por prazer, tocar instrumentos musicais; fazer excursoes,
turismo e viajar por prazer?

R:( )sim ( )n&do ( )n&o avaliado / n&o se aplica

d940. Direitos Humanos

A: Pergunta

E: Desfruta de todos os direitos nacional e internacionalmente reconhecidos que sao
atribuidos as pessoas pelo simples fato da sua condigdo humana, tais como, os direitos
humanos reconhecidos pela Declaragdo Universal dos Direitos Humanos das Nacoes
Unidas(1948) e as Normas Padronizadas para a Igualdade de Oportunidades para as
Pessoas com Incapacidades (1993); e o direito de controlar o proprio destino?

R:( )sim ( )n&do ( )n&o avaliado / n&o se aplica

Fatores Ambientais

e115. Produtos e tecnologias para uso pessoal na vida diaria

A: Pergunta

E: Utiliza equipamentos, produtos e tecnologias nas atividades diérias, incluindo aqueles
adaptados ou especialmente concebidos? Como adaptagdes na casa ou outros?

R:( )sim ( )n&do ( )n&o avaliado / ndo se aplica

e125. Produtos e tecnologias para a comunicagao

A: Pergunta

E: Utiliza equipamentos, produtos e tecnologias em atividades de envio e recep¢ao de
informagdes? Como calculadora, computador, tablet, entre outros?

R:( )sim ( )n&do ( )n&o avaliado / n&o se aplica

e130. Produtos e tecnologias para a educacao

A: Pergunta

E: Utiliza equipamentos, produtos, processos, métodos e tecnologias para adquirir
conhecimentos e competéncias?

R:( )sim ( )n&do ( )n&o avaliado / ndo se aplica

e140. Produtos e tecnologias para a cultura, atividades recreativas e desportivas

A: Pergunta

E: Utiliza equipamentos, produtos e tecnologias, incluindo aqueles adaptados ou
especialmente concebidos, para a realizacdo e otimizagdo das atividades culturais,
recreativas e desportivas?
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R:( )sim ( )n&do ( )n&o avaliado / ndo se aplica

€310. Familia proxima

A: Pergunta

E: Os individuos relacionados por nascimento, como familia préxima, tais como, pais,
irmaos, pais de acolhimento, pais adotivos e avés tem bom relacionamento com a
crianga?

R:( )sim ( )n&do ( )n&o avaliado / n&o se aplica

e315. Familia alargada

A: Pergunta

E: Familiares como, tias, tios, primos e primas tem bom relacionamento com a crianga?
R:( )sim ( )n&do ( )n&o avaliado / ndo se aplica

€320. Amigos

A: Pergunta

E: Individuos que sdo conhecidos proximos, com relacionamento continuado
caracterizado pela confianga e apoio mutuo, como amigos tem bom relacionamento com
a crianga?

R:( )sim ( )n&do ( )n&o avaliado / n&do se aplica

€325. Conhecidos, pares, colegas, vizinhos e membros da comunidade

A: Pergunta

E: Individuos com relagdes de familiaridade entre si, tais como, conhecidos, colegas,
vizinhos, e membros da comunidade em situagdes relacionadas com a escola, atividades
de lazer ou outros aspectos da vida, e que compartilham caracteristicas, tais como,
idade, sexo, religiao tem bom relacionamento com a crianga?

R:( )sim ( )n&do ( )n&o avaliado / ndo se aplica

€340. Prestadores de cuidados pessoais e assistentes pessoais

A: Pergunta

E: Individuos que prestam os cuidados necessarios para apoiar atividades diarias e
manutencdo do desempenho na educacédo ou em outras situagdes da vida, tais como,
pessoas que apoiam nos trabalhos domésticos e na manutencéo das casas, que dao
assisténcia pessoal, assisténcia nos transportes, ajudas remuneradas, babas de
criancgas estao presentes na vida da crianga?

R:( )sim ( )n&do ( )n&o avaliado / ndo se aplica

€350. Animais domesticados

A: Pergunta

E: Animais que dao apoio fisico, emocional ou psicologico, como por exemplo, animais
de estimagdo (cachorros, gatos, passaros, peixes, etc.) e animais que dao apoio na
mobilidade e no transporte pessoal estdo presentes na vida da crianga?

R:( )sim ( )ndo ( )n&o avaliado / ndo se aplica

e355. Profissionais de saude

A: Pergunta

E: Prestadores de cuidados de saude que trabalham no contexto do sistema de saude,
como por exemplo, médicos, enfermeiros, fisioterapeutas, terapeutas ocupacionais,
fonoaudidlogos, protéticos, assistentes na area meédico-social e outros prestadores
destes servigos tem bom relacionamento com a crianga?

R:( )sim ( )n&do ( )n&o avaliado / ndo se aplica
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€360. Outros profissionais

A: Pergunta

E: Prestadores de cuidados que trabalham fora do sistema de saude, mas que
proporcionam servicos que tém impacto na saude, tais como, assistentes sociais ou
professores tem bom relacionamento com a crianga?

R:( )sim ( )n&do ( )n&o avaliado / n&o se aplica

€410. Atitudes individuais de membros da familia préxima

A: Pergunta

E: As opinibes e crengas gerais ou especificas de membros familiares imediatos sobre
questdes sociais, politicas e econdmicas influenciam o comportamento e as agdes
individuais do individuo?

R:( )sim ( )n&do ( )n&o avaliado / ndo se aplica

e415. Atitudes individuais de membros da familia alargada

A: Pergunta

E: As opinides e crengas gerais ou especificas de parentes (por exemplo tios e tias)
sobre questdes sociais, politicas e econdmicas influenciam o comportamento e as a¢des
individuais do individuo?

R:( )sim ( )n&do ( )n&o avaliado / n&do se aplica

e420. Atitudes individuais de amigos

A: Pergunta

E: As opinides e crengas gerais ou especificas de amigos sobre questbes sociais,
politicas e econdmicas influenciam o comportamento e as agdes individuais do
individuo?

R:( )sim ( )n&do ( )n&o avaliado / n&o se aplica

e425. Atitudes individuais de conhecidos, pares, colegas, vizinhos e membros da
comunidade

A: Pergunta

E: As opinides e crengas gerais ou especificas de conhecidos (como colegas, vizinhos,
membros da comunidade) sobre questdes sociais, politicas e econdmicas influenciam o
comportamento e as agdes individuais do individuo?

R:( )sim ( )n&do ( )n&o avaliado / ndo se aplica

e440. Atitudes individuais de prestadores de cuidados pessoais e dos assistentes
pessoais

A: Pergunta

E: As opinides e crengas gerais ou especificas de pessoas prestadores de apoio pessoal
e assistentes pessoais (como cuidadores e empregados) sobre questdes sociais,
politicas e econdmicas influenciam o comportamento e as agdes individuais do
individuo?

R:( )sim ( )n&do ( )n&o avaliado / n&o se aplica

€450. Atitudes individuais de profissionais de saude

A: Pergunta

E: As opinides e crengas gerais ou especificas de profissionais de salde sobre questbes
sociais, politicas e econémicas influenciam o comportamento e as ag¢des individuais do
individuo?

R:( )sim ( )n&do ( )n&o avaliado / ndo se aplica

e455. Atitudes individuais de outros profissionais
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A: Pergunta

E: As opinides e crengas gerais ou especificas de profissionais relacionados com a
saude, sobre questdes sociais, politicas e econdmicas influenciam o comportamento e
as acgoes individuais do individuo?

R:( )sim ( )n&do ( )n&o avaliado / n&o se aplica

e460. Atitudes sociais

A: Pergunta

E: As opinibes e crengas gerais ou especificas de pessoas de uma cultura, sociedade,
grupos subculturais ou outros grupos sociais, sobre questbes sociais, politicas e
econdmicas influenciam o comportamento e as agdes individuais do individuo?

R:( )sim ( )n&do ( )n&o avaliado / n&o se aplica

€530. Servigos, sistemas e politicas relacionados com os servigos de utilidade publica
A: Pergunta

E: Tem acesso a servigos, sistemas e politicas dos servigos de utilidade publica, tais
como, abastecimento de agua, de energia eléctrica, saneamento, transportes publicos e
servigos essenciais?

R:( )sim ( )n&do ( )n&o avaliado / ndo se aplica

e535. Servicos, sistemas e politicas relacionados com a area da comunicagéo

A: Pergunta

E: Os servigos, sistemas e politicas para a transmissao e troca de informagdes ajudam
a crianca de alguma forma?

R:( )sim ( )n&do ( )n&o avaliado / ndo se aplica

€540. Servicos, sistemas e politicas relacionados com os transportes

A: Pergunta

E: Tem acesso a servigos, sistemas e politicas que possibilitam a deslocagao de pessoas
de um local para outro, como meios de transporte carro, 6nibus, entre outros?

R:( )sim ( )n&do ( )n&o avaliado / n&o se aplica

e555. Servigos, sistemas e politicas relacionados com associagdes e organizagdes

A: Pergunta

E: Servigos, sistemas e politicas relacionadas com grupos de pessoas que se organizam
para a execugao de interesses comuns e nao comerciais, Como um grupo ou associagao
com interesse comum ajudam a crinaga de alguma forma?

R:( )sim ( )n&do ( )n&o avaliado / ndo se aplica

e560. Servicos, sistemas e politicas relacionados com os meios de comunicagéo

A: Pergunta

E: Tem acesso a servigos, sistemas e politicas relacionados com a comunicagdo em
massa através de radio, televiséo, jornais e internet?

R:( )sim ( )n&do ( )n&o avaliado / n&o se aplica

e570. Servigos, sistemas e politicas relacionados com a seguranga social

A: Pergunta

E: Tem acesso a servicos, sistemas e politicas que asseguram a atribuicdo de apoio
econdmico as pessoas que, devido a idade, pobreza, desemprego, condi¢do de saude
ou incapacidade, precisam de assisténcia publica financiada pela receita fiscal ou por
esquemas de contribuigcdo, tais como beneficios sociais?

R:( )sim ( )n&do ( )n&o avaliado / ndo se aplica
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e575. Servigos, sistemas e politicas relacionados com o apoio social geral

A: Pergunta

E: Tem acesso a servicos, sistemas e politicas orientados para dar apoio aqueles que
necessitam de ajuda em éreas, tais como, compras, trabalho doméstico, transporte,
cuidados ao proprio € a outros, a fim de beneficiarem da melhor funcionalidade possivel
na sociedade, tais como grupos de apoio?

R:( )sim ( )n&do ( )n&o avaliado / ndo se aplica

e580. Servicos, sistemas e politicas relacionados com a saude

A: Pergunta

E: Servigos, sistemas e politicas de prevencao e tratamento de problemas de saude,
oferta de tratamento médico e promogéo de uma vida com mais saude ajudam a crianga
de alguma forma?

R:( )sim ( )n&do ( )n&o avaliado / n&o se aplica

Anexo CIF
Participante #

b122. Fungdes psicossociais globais
A: Crianga sera orientada a desenhar forma geométricas e seguir pontilhados;

Forma geométrica:

Siga os pontos:

b172. Fungdes de calculo

Apéndice 2 — Formulario de Identificagao

HABILIDADES PRAGMATICAS E A FUNCIONALIDADE DE CRIANGCAS COM

SINDROME DE DELECAO 22Q11.2

Dados de Identificagao:



Identificacéo:

Consulta n.°:
Datadacoleta: _/ /

Nome:

Prontuario:

Hora da coleta: _ / /

Data de nascimento: _ / /

Escolaridade da crianga:

()1ano ()2°ano ( )3.°ano

Sexo: () Masculino () Feminino

()4°ano ()5°ano ()6.ano ()___

Com quanto anos comegou a frequentar a escola?

()1ano ()2anos ( )3anos ( )4anos ( )5anos ( )6anos ()7 anos

Escolaridade responsaveis:

Faca a conta:
2+2=

3-1=

2x2=

4/2=

O que significa esses simbolos?
+

Responsavel

Escolaridade

() pai

( )mae
() cuidador
()

) Ensino fundamental incompleto
Ensino Fundamental
Ensino Médio incompleto
Ensino Médio
Ensino Superior Incompleto

pai
mae
cuidador

.~ o~ o~ o~
~— N N N

Ensino fundamental incompleto
Ensino Fundamental

Ensino Médio incompleto
Ensino Médio

(
()
()
()
()
( ) Ensino Superior
()
()
()
()
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Ensino Superior Incompleto
Ensino Superior

Ensino Médio
Ensino Superior Incompleto
Ensino Superior

()
()
() pai ( ) Ensino fundamental incompleto
( )mae ( ) Ensino Fundamental
() cuidador ( ) Ensino Médio incompleto
() ( ) Ensino Médio
( ) Ensino Superior Incompleto
( ) Ensino Superior
() pai ( ) Ensino fundamental incompleto
( )mae ( ) Ensino Fundamental
() cuidador ( ) Ensino Médio incompleto
() ()
()
)

Dados Socioeconémicos:
Quantas pessoas moram na casa incluindo a crianga? pessoas

Qual a composicao da renda familiar?

Salario R$ Vale-refeicdo | Vale- Outro
transporte beneficio

Dados de Saude:
Diagnéstico CID10:

Diagnéstico da Sindrome por teste FISH em: / /

Possui diagndstico de Perda Auditiva?
() Sim () Nao

Outro diagndstico néo relacionado a sindrome? Qual?

Antecedentes familiares:
( ) sindromes congénitas ( ) alteragbes fonoaudioldgicas ( ) outros
Qual (is):

Quantas cirurgias foram realizadas devido ao diagndstico?

Data da ultima cirurgia realizada: / /

Quantas vezes ficou internado por mais de um més?

Realiza alguma terapia atualmente?



Terapia Duracédo | Ha
quanto
tempo?

Fonoaudiologa ( )néo ) anterior

atual

Fisioterapeuta ( )néo ) anterior

atual

Psicdloga ( )néo ) anterior

atual

Terapeuta ( )néo ) anterior

ocupacional atual

Outro: ( )néo ) anterior

atual

Toma alguma medicagao?

136
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Anexos

Anexo 1 — Grupo Focal

Perguntas:
- O que notaram que foi interessante/favoravel na aplicagdo nesse formato
baseado na CIF?
Respostas:
1. Ampla e simplificada: apesar de ter perguntas especificas de uma area;
permite a aplicagao de profissionais de areas correlatas;
2. Categorias foram reduzidas: menor tempo de aplicagao;
3. Facil aplicagéo: perguntas faceis;

4. Trouxe para a pratica a avaliacdo da funcionalidade;

- O que notaram / quais foram as dificuldades?
Respostas:
1. Receio em nao avaliar tudo: avaliava o que estava restrito as perguntas
do questionario;
2. Perguntas dificeis para compreenséo dos familiares: relacionamentos
familiar e produtos de assisténcia;
3. Diferentes niveis motivacional e socioecondmico dos responsaveis

dificultava ou facilitava a aplicacao;
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Anexo 2 - Aprovagido do Comité de Etica em Pesquisa (CEP)

INSTITUTO FERNANDES
FIGUEIRA - IFF/ FIOCRUZ - RJ/ Wﬂn
MS

PARECER CONSUBSTANCIADO DO CEP

DADOS DO PROJETO DE PESQUISA

Titulo da Pesquisa: Habilidades Pragmaticas e a Funcionalidade de criangas com Sindrome de Delegdo
22q11.2

Pesquisador: Carla Trevisan Martins Ribeiro

Area Tematica:

Versdo: 2

CAAE: 99733418.0.0000.5269

Instituicao Proponente: Instituto Fernandes Figueira - IFF/ FIOCRUZ - RJ/ MS

Patrocinador Principal: Financiamento Préprio

DADOS DO PARECER

Numero do Parecer: 2.970.203

Apresentagao do Projeto:

Trata-se de um projeto para verificar a relagdo entre o desempenho em habilidades pragmaticas de
linguagem e a Funcionalidade em criangas com sindrome de delegdo 22q11.2. O estudo sera conduzido no
Centro de Genética Médica e no Ambulatério de Linguagem do Instituto Nacional de Saude da Mulher, da
Crianga e do Adolescente (IFF), da Fundagdo Oswaldo Cruz e serdo observadas as seguintes variaveis:
habilidade pragmatica da linguagem, estrutura do corpo, fungé@o do corpo, atividade e participagéo e fatores
ambientais.

Objetivo da Pesquisa:

Identificar o perfil das habilidades pragmaticas;

Identificar e descrever a Funcionalidade de criangas com del22q11.2;
Analisar o desempenho na avaliagéo cognitiva de criangas com del22q11.2;

Descrever a relagdo entre as habilidades de fala e linguagem, as habilidades pragmaticas e a avaliagéo
cognitiva;

Descrever a relagdo entre as habilidades pragmaticas e a Funcionalidade em criangas com
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INSTITUTO FERNANDES
FIGUEIRA - IFF/ FIOCRUZ - R/ G Q@1acgy ome
MS

Continuagao do Parecer: 2.970.203

del22q11.2

Avaliacdo dos Riscos e Beneficios:

Pesquisadores informam no TCLE o desconforto como sendo o principal risco do projeto, uma vez que o
tempo previsto para a entrevista e avaliagdes esta estimado em pelo menos 50 minutos. Sdo0 propostas
como medidas de minimizagdo deste isco a possibilidade de interrupgdo das entrevistas e avaliagdes a
qualquer momento a pedido do participante.

Como beneficio, estdo descritos no TCLE a possibilidade de orientagdes relacionadas a linguagem, a fala e
a comunicagéo por profissional capacitado sempre que for detectada alteragdes neste aspecto. Também
esta previsto o encaminhamento a servigos de fonoaudiologia proximos a residéncia do participante.

Comentarios e Consideragoes sobre a Pesquisa:
Métodos apresentados estdo de acordo com os objetivos propostos

Considerag6es sobre os Termos de apresentagao obrigatéria:

Anexados.

Conclusdes ou Pendéncias e Lista de Inadequacdes:

Rever no TCLE a forma de referencia ao participante. Existem trechos do documento que se refere ao
participante como "vocé" e em outros como "eu". Sugere-se adequar a linguagem do documento para a
terceira pessoa

Consideragdes Finais a critério do CEP:

Este parecer foi elaborado baseado nos documentos abaixo relacionados:

Tipo Documento Arquivo Postagem Autor Situagdo
Informagdes Basicas | PB_INFORMACOES_BASICAS_DO_P | 09/10/2018 Aceito
do Projeto ROJETO_1223728.pdf 20:17:01
TCLE/Termos de |1TCLEposparecerfinal.pdf 09/10/2018 [Ana Paula Carvalho | Aceito
Assentimento / 20:16:27 |Corréa
Justificativa de
Auséncia
Outros CartaRespostaAoCEP.pdf 09/10/2018 |Ana Paula Carvalho | Aceito
15:06:32 | Corréa

Outros 4CartaAutorizacaoChefia.pdf 28/09/2018 [Ana Paula Carvalho | Aceito
15:43:29 |Corréa

Folha de Rosto FolhadeRosto.pdf 28/09/2018 [Ana Paula Carvalho | Aceito
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INSTITUTO FERNANDES
FIGUEIRA - IFF/ FIOCRUZ - RJ/ Wm

MS
Continuagao do Parecer: 2.970.203

Folha de Rosto FolhadeRosto.pdf 15:41:20 |Corréa Aceito

QOutros 5AprovacaoPesquisa.pdf 25/09/2018 | Ana Paula Carvalho | Aceito
20:33:19 |Corréa

Outros 3Formulario.pdf 25/09/2018 |Ana Paula Carvalho | Aceito
20:15:16 | Corréa

Projeto Detalhado / | 2ProjetoCEPcompleto.pdf 25/09/2018 |Ana Paula Carvalho | Aceito

Brochura 20:14:47 |Corréa

Investigador

Situagdo do Parecer:
Aprovado
Necessita Apreciagdo da CONEP:
Nao
RIO DE JANEIRO, 18 de Outubro de 2018

Assinado por:
Ana Maria Aranha Magalhédes Costa

(Coordenador(a))
Enderego: RUI BARBOSA, 716
Bairro: FLAMENGO CEP: 22.250-020
UF: RJ Municipio: RIO DE JANEIRO
Telefone: (21)2554-1730 Fax: (21)2552-8491 E-mail: cepiff@iff.fiocruz.br
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Anexo 3 - Termo de Consentimento Livre e Esclarecido (TCLE)

TERMO DE CONSENTIMENTO LIVRE E ESCLARECIDO
(De acordo com as normas da Resolugédo do Conselho Nacional de Saude

n° 466 de 12/12/2012)

Titulo do Projeto: Habilidades Pragmaticas e a Funcionalidade de

criangas com Sindrome de Deleg¢ao 22g11.2

Investigador responsavel: Ana Paula Carvalho Corréa

Co-investigadores: Carla Trevisan Martins Ribeiro

Dafne Dain Gandelman Horovitz

Nome do sujeito da Pesquisa:

Prontuario:

Pedimos que leia com ateng¢ao as informagoes abaixo antes de assinar:
1. Introducgao
Vocé e seu filho estdo sendo convidados a participar da pesquisa
“‘Habilidades Pragmaticas e a Funcionalidade de criangas com Sindrome de
Delecdo 22q11.2”, pois seu (sua) filho (a) foi avaliado (a) pela equipe da
genética meédica e apresenta uma condi¢do rara enquadrada na Sindrome de

Delegao 22q11.2.

Diante da grande ocorréncia desta condicdo genética na populagéo e suas
diferentes manifestacbes clinicas, principalmente no que se refere as
alteragdes de fala e linguagem, é de fundamental importéncia o conhecimento

do impacto destas alteragbes visando introduzir novas estratégias de
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tratamento e avaliar o resultado dos métodos de avaliacdo e terapias
atualmente disponiveis, com um acompanhamento minucioso dos pacientes.
Deste modo, um registro detalhado das informagdes clinicas e laboratoriais &
recomendado. Tais informacgdes ja vem sendo registradas rotineiramente no

seu prontuario e no prontuario de seu (sua) filho (a).

Assim, gostariamos de convidar vocé e seu (sua) filho (a) para fazer

parte deste grupo de pesquisa. A participagao € inteiramente voluntaria.

Os pacientes deste grupo serdo submetidos aos seguintes

procedimentos:

a) Pesquisa nos prontuarios.

b) Entrevista com pais e/ou responsaveis;

c) Observagao e gravagao durante atendimentos previamente agendados;
d) Avaliagao clinica da fala e linguagem;

e) Avaliacdo observacional, e através de questionarios dos aspectos

relacionados a Funcionalidade de seu (sua) filho (a);

E importante ressaltar que todas as avaliagdes s&do recomendadas para
a doencga em questdo. Nenhum exame ou avaliagcéo sera feito com a finalidade
exclusiva de pesquisa.

2. Riscos e desconfortos

O unico desconforto previsto se refere ao tempo despendido para a entrevista
e avaliagbes que devera durar em torno de 50 minutos divididos em 2
atendimentos pré-agendados. Os procedimentos poder&o ser interrompidos a

qualgquer momento pela pesquisadora, por sua solicitacdo, ou por solicitacdo
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do seu (sua) filho (a).

Em relacdo ao procedimento para as avaliagdes clinicas e
questionarios sobre a histéria clinica/funcionalidade, em cada consulta seu
(sua) filho (a) sera submetido a uma avaliagao clinica de fala e linguagem com
uma Fonoaudidloga, e com uma Psicdloga para avaliacdo das habilidades
cognitivas.

3. Beneficios

Participando deste estudo eu serei beneficiado com a avaliagdo das
habilidades de fala e linguagem de meu (minha) filho (a) e suafuncionalidade,
e receberei orientagdes relacionadas a linguagem, a fala e a comunicagao.
Caso a pesquisadora detecte alguma alteracdo de fala e/ou linguagem
durante a avaliagdo, meu (minha) filho (a) sera encaminhado para tratamento
fonoaudioldgico no servigo publico em minha cidade de origem.

Os resultados da avaliagédo clinica no Instituto Fernandes Figueira
poderdo ser analisados para fins de pesquisa e ser divulgados para informar
outros profissionais e pesquisadores, e poderao ser apresentados em artigos
publicados em revistas cientificas (nacionais e internacionais) ou divulgados
em congressos, simposios, reunides cientificas, mesas redondas (nacionais e
internacionais), salas de aula, etc. Os resultados das avaliagbes e gravagdes
em video, se disponiveis, poderdo ser utilizados. Seu nome (e de seu
filho/filha) ou registros ndo serdo divulgados sem o seu consentimento, a ndo
ser que seja exigido por lei. Quando autorizado, tal informagéao sera utilizada
dentro dos preceitos éticos e exclusivamente com finalidade cientifica.

A sua participagao e a de seu (sua) filho (a) neste grupo € inteiramente

voluntaria. Vocé sera comunicado de qualquer nova informagao que possa
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afetar o seu desejo em continuar neste grupo.

Vocé podera abandonar este grupo a qualquer momento. Se vocé
decidir sair do grupo, isso ndo afetara a sua assisténcia futura no IFF. As suas
duvidas serao respondidas a qualquer momento. Para isto vocé pode entrar
em contato, com as pesquisadoras responsaveis pelo estudo pessoalmente
(Instituto Nacional de Saude da Mulher, da Crianca e do Adolescente
Fernandes Figueira
— Av. Rui Barbosa, 716 — Flamengo, Rio de Janeiro), por correio eletrénico (e-

mail: anacarcorrea@gmail.com), ou pelo telefone (21) 2559-1709.

Vocé revisou plenamente os conteudos deste consentimento e os teve

descritos para vocé.

Sua participagédo e a de seu (sua) filho (a) ndo implicara em custos
adicionais e ndo havera nenhuma forma de pagamento por sua participagao

neste grupo.

O Comité de Etica em Pesquisa (CEP) do Instituto Fernandes Figueira
se encontra a disposicdo para eventuais esclarecimentos éticos e outras

providéncias que se facam necessarias:

CEP IFF: Av. Rui Barbosa, 716 — Bloco C — Flamengo, Rio de Janeiro —
RJ Telefone: (21) 2554-1730/ Fax: 2552-8491
E-mail: cepiff@iff.fiocruz.br

Este Termo foi redigido em duas vias originais de igual teor, sendo uma
para o participante/responsavel e outra para o pesquisador. Ambos devem
assinar e rubricar as duas vias. Neste Termo consta o telefone e o endereco

do pesquisador principal e do Comité de Etica em Pesquisa — CEP. Vocé
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podera esclarecer suas duvidas sobre o projeto e sua participagao, agora ou
a qualquer momento através dos numeros dos telefones ou enderecos de e-

mail disponiveis neste Termo.

Na qualidade de responsavel legal eu,

, COmo (grau de parentesco) autorizo,

voluntariamente, a minha participagdo ou do (a) meu (minha) filho (a) nesta

pesquisa.

Declaro que li e entendi todo o conteudo deste documento.

Assinatura

Data
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Anexo 4 - Normas dos Periodicos
CoDAS

Instru¢des e Politicas

Escopo e politica

CoDAS (on-line ISSN 2317-1782) € uma revista cientifica e técnica de acesso aberto
publicada bimestralmente pela Sociedade Brasileira de Audiologia e Fonoaudiologia
(SBFa). E uma continuagdo da anterior "Revista de Atualizacdo Cientifica Pré-Fono" -
ISSN 0104-5687, até 2010 e "Jornal da Sociedade Brasileira de Fonoaudiologia
(JSBFa)" - ISSN 2179-6491, até 2012.

O nome da revista CoDAS foi criado com base nas areas principais de "Disturbios de

Comunicagao, Audiologia e Degluticao" e foi concebido para ser curto e facil de lembrar.

A missao da revista é contribuir para a disseminagdo de conhecimentos cientificos e
técnicos no campo das Ciéncias e Disturbios da Comunicagéo - especificamente nas

areas de Linguagem, Audiologia, Voz, Motricidade Orofacial, Disfagia e Saude Publica.

A CoDAS néo cobra taxas de submissao e aceita manuscritos de pesquisas produzidas
no Brasil ou no exterior por pesquisadores, académicos e profissionais nacionais ou
internacionais. Os artigos submetidos podem ser escritos em portugués, inglés ou

espanhol.

Os artigos aceitos originalmente enviados em portugués ou espanhol seréo traduzidos
e publicados tanto na sua lingua original como em inglés. A traducgé&o correra a expensas
dos autores e devera ser conduzida por empresas designadas pela CoDAS ou
empresas com experiéncia comprovada na tradugao de artigos cientificos na area. Os
falantes nativos ou nativos do inglés podem submeter seu manuscrito diretamente em
inglés; Caso em que a publicagdo nao sera traduzida para o portugués, mas a versao
em inglés sera avaliada e, se necessario, sera necessaria uma revisao da lingua inglesa,

a expensas dos autores.
Politicas da revista completa podem ser encontradas nas Instrugbes para Autores.

Tipos de artigos
A revista publica os seguintes tipos de artigos: “Artigos originais”, “Artigos de

Revisdo” (Revisdes sistematicas com ou sem meta-andlises e Revisdo Critica),

” ”

“Comunicacgbes breves”, “Relatos de casos”, “Cartas ao editor”.

A. ARTIGO ORIGINAL:
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Artigos destinados a divulgagdo de resultados de pesquisa cientifica e devem ser
originais e inéditos. Sua estrutura devera conter necessariamente os seguintes itens:
resumo e descritores, abstract e keywords, introdugédo, método, resultados, discussao,

concluséo e referéncias.

O resumo deve conter informagdes que incentivem a leitura do artigo e, assim, néo
conter resultados numéricos ou estatisticos. A introdugao deve apresentar breve
revisao de literatura que justifique os objetivos do estudo. O método deve ser descrito
com o detalhamento necessario e incluir apenas as informagdes relevantes para que o
estudo possa ser reproduzido. Os resultados devem ser interpretados, indicando a
relevancia estatistica para os dados encontrados, ndo devendo, portanto, ser mera
apresentacgao de tabelas, quadros e figuras. Os dados apresentados no texto ndo devem
ser duplicados nas tabelas, quadros e figuras e/ou vice e versa. Recomenda-se que os
dados sejam submetidos a anadlise estatistica inferencial quando pertinente.
A discussao ndo deve repetir os resultados nem a introducdo, e a conclusao deve
responder concisamente aos objetivos propostos, indicando clara e objetivamente qual
€ a relevancia do estudo apresentado e sua contribuicdo para o avanco da Ciéncia.
Das referéncias citadas (maximo 30), pelo menos 90% deverdo ser constituidas de
artigos publicados em periddicos indexados da literatura nacional e estrangeira
preferencialmente nos ultimos cinco anos. Ndo devem ser incluidas citacoes de teses
ou trabalhos apresentados em congressos cientificos. O arquivo ndo deve conter mais

do que 30 paginas.

O numero de aprovagdo do Comité de Etica em Pesquisa, bem como a afirmacéo de
que todos os individuos envolvidos (ou seus responsaveis) assinaram o Termo de
Consentimento Livre e Esclarecido, no caso de pesquisas envolvendo pessoas ou
animais (assim como levantamentos de prontuarios ou documentos de uma instituigéo),
sao obrigatorios e devem ser citados na sessao do método. O documento de aprovagao
do Comité de Etica em Pesquisa bem como o Termo de Consentimento Livre e
Esclarecido devem ser digitalizados e anexados no sistema, no momento da submissao

do artigo.
B. ARTIGO DE REVISAO

o Revisao sistematica com ou sem meta-analises:
Artigos destinados a responder uma pergunta de pesquisa e analisar criticamente todas
as evidéncias cientificas a respeito dessa questdo de pesquisa. Resultam de uma

pesquisa metodolégica com o objetivo de identificar, coletar e analisar, com estratégia
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adequada de busca para esse tipo de estudo, as pesquisas que testaram uma mesma
hipotese, e reunem os mesmos dados, dispdem estes dados em graficos, quadros e/ou
tabelas e interpretam as evidéncias. As revisdes sistematicas de literatura devem
descrever detalhadamente o método de levantamento dos dados, justificar a escolha
das bases de dados consultadas e indicar a relevancia do tema e a contribuigdo para a
Ciéncia. Os resultados numéricos dos estudos incluidos na revisdo podem, em muitas
circunstancias, ser analisados estatisticamente por meio de meta-analise. Os artigos
com meta-analise devem respeitar rigorosamente as normas indicadas para essa
técnica. Revisbes sistematicas e meta-analises devem seguir a estrutura: resumo e
descritores, abstract e keywords, introducao, objetivos, estratégia de pesquisa, critérios
de selegao, analise dos dados, resultados, conclusao e referéncias. Todos os trabalhos
selecionados para a revisao sistematica devem ser listados nas referéncias. O arquivo
nao deve conter mais do que 30 paginas. Para mais informagdes acesse o Editorial

Convidado:

http://www.scielo.br/scielo.php?script=sci arttext&pid=S231717822015000500409&Ing
=pt&nrm=iso&ting=pt

¢ Revisao critica ou revisdo de escopo:
O artigo deve apresentar carater descritivo-discursivo e dedica-se a discusséo critica de
temas de interesse cientifico, respeitando o escopo da CoDAS. Deve apresentar
formulagao clara de um objeto cientifico de interesse, critica tedérico-metodolégica dos
trabalhos consultados e sintese conclusiva, ou ainda apresentar revisdo de consenso
ou de escopo. Deve ser elaborada por pesquisadores especialistas de reconhecido
saber, a convite dos Editores Chefes ou indicadas por Editores Associados. O artigo
deve conter no maximo 20 paginas (excluindo resumos, tabelas, figuras e referéncias).
Numero maximo de tabelas e figuras: 5. O numero de referéncias é ilimitado. Resumos

com até 150 palavras.
C. RELATO DE CASO OU RELATO DE EXPERIENCIA:

Artigos que apresentam casos ou experiéncias inéditas, incomuns ou inovadoras, de
caso unico ou série de casos, com caracteristicas singulares de interesse para a pratica
profissional, descrevendo seus aspectos, historia, condutas e resultados observados.
Deve conter: resumo e descritores, abstract e keywords, introdugao (com breve revisao
da literatura), apresentacao do caso clinico, discussao, comentarios finais e referéncias
(maximo 15). O arquivo nao deve conter mais do que 20 paginas. A apresentagéo do

caso clinico devera conter a afirmagédo de que os individuos envolvidos (ou seus
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responsaveis) assinaram o Termo de Consentimento Livre e Esclarecido, consentindo,
desta forma, com a realizagao e divulgagao da pesquisa e seus resultados. No caso de
utilizacdo de imagens de pacientes, no momento da submissdo do artigo, deve-se
anexar copia do Consentimento Livre e Esclarecido dos mesmos, constando a

aprovagao para reprodugao das imagens em periodicos cientificos.

D. COMUNICACAO BREVE:
Artigos curtos de pesquisa, com o objetivo de apresentar resultados preliminares

interessantes e com impacto para a area dos disturbios da comunicagéo, audiologia e
degluticdo, com limite de 2.500 palavras (da introdugéo a concluséo). Seguem o mesmo
formato dos Artigos originais, devendo conter: resumo e descritores, abstract
e keywords, introdugéo, método, resultados, discussao, concluséao e referéncias. Devem
conter no maximo duas tabelas/quadros/figuras e 15 referéncias, das quais pelo menos
80% deverao ser constituidas de artigos publicados em periddicos da literatura nacional

e estrangeira, preferencialmente nos ultimos cinco anos.

E. CARTA AO EDITOR:
Criticas a matérias publicadas, de maneira construtiva, objetiva e educativa, ou

discussbes de assuntos especificos da atualidade desde que relacionado com algum
artigo publicado na CoDAS. As cartas serao publicadas a critério dos Editores. As cartas

devem ser breves, com limite de até 1.200 palavras.

Outras informacgoées:
A CoDAS apoia as politicas para registro de ensaios clinicos da Organizagao Mundial

de Saude (OMS) e do International Committee of Medical Journal Editors (ICMJE),
reconhecendo a importancia dessas iniciativas para o registro e divulgacéo internacional
de informacgéao sobre estudos clinicos, em acesso aberto. Sendo assim, somente serao
aceitos para publicacdo os artigos de pesquisas clinicas que tenham recebido um
nuamero de identificagdo em um dos Registros de Ensaios Clinicos validados pelos
critérios estabelecidos pela OMS e ICMJE, cujos enderegos estao disponiveis no site
do ICMJE http://www.icmje.org/ ou

em http://www.who.int/ictrp/network/primary/en/index.html. O nimero de identificagao

devera ser apresentado ao final do resumo.

A revista CoDAS esta alinhada com a politica de boas praticas cientificas, e, portanto,
atenta a casos de suspeita de ma conduta cientifica, seja na elaboragao de projetos,
execugao de pesquisas ou divulgagao da ciéncia. O plagio e o autoplagio sao formas de
ma conduta cientifica que envolvem a apropriagao de ideias ou contribuigdo intelectual

de outros, sem o devido reconhecimento em forma de citagdo. Sendo assim, adotamos
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o sistema Ithenticate para identificacdo de similaridades de texto que possam ser
consideradas plagio. Ressalta-se que o conteudo dos manuscritos € de inteira

responsabilidade dos autores.

Forma e preparagédo de manuscritos
As normas que se seguem devem ser obedecidas para todos os tipos de trabalhos e

foram baseadas no formato proposto pelo International Committee of Medical Journal
Editors (ICMJE) e publicado no artigo "Uniform requirements for manuscripts submitted

to Biomedical journals", verséo de abril de 2010, disponivel em: http://www.icmje.org/.

Submissao do manuscrito
Seréao aceitos para analise somente os artigos submetidos pelo Sistema de Editoragéo

Online, disponivel em http://mc04.manuscriptcentral.com/codas-scielo.

O processo de avaliagdo dos manuscritos submetidos a CoDAS é composto por 3

etapas:

1. AVALIACAO TECNICA:
Todos os artigos submetidos sdo checados quanto aos requisitos descritos nas normas

de submissdo. Aqueles que n&o estejam de acordo ou n&o apresentem todos os
documentos solicitados sao devolvidos aos autores com as indicagdes para adequacgao.
Artigos de acordo com as normas e acompanhados de todos os documentos

necessarios passam para a proxima etapa.

2. AVALIACAO DE ESCOPO E INTERESSE:
Os artigos que passam na avaliagao técnica sdo encaminhados para os Editores chefes,

juntamente com o relatério de similaridade (via iThenticate). Os editores verificam o
relatorio de similaridade e realizam a avaliagdo cientifica preliminar quanto a area,
escopo, relevancia e interesse para publicagédo. Artigos com muitos problemas, fora de
escopo ou sem relevancia ou interesse para a missdo da revista podem ser “Rejeitados
imediatamente”, como decisdo editorial. Artigos com potencial de publicagdo seguem

para avaliagc&o por pares.

3. AVALIACAO POR PARES:
Os artigos sao avaliados por no minimo dois pareceristas da area de conhecimento da

pesquisa, de instituicdes de ensino e/ou pesquisa nacionais e internacionais, de
comprovada produgdo cientifica. Artigos podem receber parecer de “Aprovado”,
“‘Aprovado com pequenas modificagdes”, “Aprovado com grandes modificagbes”

e “Rejeitado”. Os pareceres de recusa ou de aceite com modificagbes sempre sao



151

acompanhados da avaliagdo dos revisores, sendo o anonimato garantido em todo o
processo de julgamento. Apéds as devidas corregdes e possiveis sugestdes, o artigo sera
aceito se tiver dois pareceres favoraveis e rejeitado quando dois pareceres forem
desfavoraveis. Na ocorréncia de pareceres conflitantes, um dos Editores Associados da
area pode ser consultado. Se houver duvidas ou contestagdo de alguma decisao
editorial os autores podem contatar os Editores Chefes que devem receber as

justificativas e esclarecer as duvidas do processo.

Os trabalhos em analise editorial ndo poderdo ser submetidos a outras publicagdes,
nacionais ou internacionais, até que sejam efetivamente publicados ou rejeitados pelo
corpo editorial. Somente o editor-chefe podera autorizar a reprodugado dos artigos

publicados na CoDAS em outro periédico.

Em casos de duvidas, os autores deverao entrar em contato com a secretaria executiva

pelo e-mail codas@editoracubo.com.br.

Documentos necessarios para submissao

REQUISITOS TECNICOS
Devem ser incluidos, obrigatoriamente, os seguintes documentos:

a) carta assinada por todos os autores, contendo permissao para reprodugao do material
e transferéncia de direitos autorais, além de pequeno esclarecimento sobre a
contribuicdo de cada autor. O documento deve estar digitalizado. No sistema tipifique

como “Supplemental File NOT for Review” (modelo disponivel aqui);

b) aprovacdo do Comité de Etica em Pesquisa da instituicdo onde foi realizado o
trabalho, quando referente a pesquisas em seres humanos ou animais. O documento

deve estar digitalizado. No sistema tipifique como “Supplemental File NOT for Review”;

c) cépia do Termo de Consentimento Livre e Esclarecido assinado pelo(s) sujeito(s) (ou
seus responsaveis), autorizando o uso de imagem, quando for o caso. O documento

deve estar digitalizado. No sistema tipifique como “Supplemental File NOT for Review”;

d) declaragdo de conflitos de interesse, quando pertinente. O documento deve estar

digitalizado. No sistema tipifique como “Supplemental File NOT for Review”;

e) Pagina de identificagdo do manuscrito. Todos os dados de autoria devem estar na
Pagina de identificagao (cligue aqui para fazer o download do modelo). O manuscrito

nao deve conter dados de autoria. No sistema tipifique como “Title Page”;
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f) Tabelas, quadros, figuras, graficos, fotografias e ilustragbes devem estar citados no
texto e apresentados no manuscrito, apds as referéncias. Devem ser apresentados
também em anexo, no sistema de submissdo. Tabelas e quadros devem ser
apresentados em formato DOC ou DOCX. Figuras, graficos, ilustragbes e fotografias
devem ser apresentadas no minimo em 300 dpi, com boa resolugcdo e nitidez. No

[ T]

sistema tipifique como “Table”, “Figure” ou “Image”;

g) Manuscrito (veja abaixo como preparar este documento). No sistema tipifique como

“Main Document”.

h) Com relagédo a submissdo do Manuscrito revisado apds sugestdo dos revisores,
sugere-se que os autores redijam uma “Carta de resposta aos revisores” com a
finalidade de responder possiveis questionamentos e justificar quando for pertinente. No
texto da versédo revisada sinalizar as mudangas pontuais realgadas com a cor amarela,
ao longo do texto. A “Carta de resposta aos revisores” deve ser inserida no sistema de
submissdo de artigos no item “Supplemental File for Review”, juntamente com a

submissao da nova versao do manuscrito.

Preparo do manuscrito
O texto deve ser formatado em Microsoft Word, RTF ou WordPerfect, em papel tamanho

ISO A4 (212x297mm), digitado em espago duplo, fonte Arial tamanho 12, margem de
2,5cm de cada lado, justificado, com paginas numeradas em algarismos arabicos; cada
secao deve ser iniciada em uma nova pagina, na seguinte sequéncia: titulo do artigo,
em Portugués (ou Espanhol) e Inglés, resumo e descritores, abstract e keywords, texto
(de acordo com os itens necessarios para a seg¢ao para a qual o artigo foi enviado),
referéncias, tabelas, quadros, figuras (graficos, fotografias e ilustragdes) citados no texto

e anexos, ou apéndices, com suas respectivas legendas.

Consulte a segao "Tipos de artigos" destas Instrugdes para preparar seu artigo de

acordo com o tipo e as extensdes indicadas.

Tabelas, quadros, figuras, graficos, fotografias e ilustragbes devem estar citados no
texto e apresentados no manuscrito, apds as referéncias e ser apresentados também
em anexo no sistema de submissao, tal como indicado acima. A parte do manuscrito,
em uma folha separada, apresente a pagina de identificagdo, tal como indicado
anteriormente. O manuscrito ndo deve conter dados de autoria — estes dados devem

ser apresentados somente na Pagina de Identificagao.

TiTULO, RESUMO E DESCRITORES
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O manuscrito deve ser iniciado pelo titulo do artigo, em portugués (ou Espanhol) e
inglés, seguido do resumo, em portugués (ou Espanhol) e inglés, de nao mais que 250
palavras. Devera ser estruturado de acordo com o tipo de artigo, contendo
resumidamente as principais partes do trabalho e ressaltando os dados mais

significativos.

Assim, para Artigos originais, a estrutura deve ser, em portugués: objetivo, método,
resultados, conclusao; em inglés: purpose, methods, results, conclusion. Para Revisdes
sistematicas ou meta-analises a estrutura do resumo deve ser, em portugués: objetivo,
estratégia de pesquisa, critérios de sele¢do, analise dos dados, resultados, conclusao;
em inglés: purpose, research strategies, selection criteria, data analysis, results,
conclusion. Para Relatos de casos o resumo ndo deve ser estruturado. Abaixo do
resumo, especificar no minimo cinco e no maximo dez descritores/keywords que
definam o assunto do trabalho. Os descritores deverdo ser baseados no DeCS
(Descritores em Ciéncias da Saude) publicado pela Bireme que é uma tradugéo do
MeSH (Medical Subject Headings) da National Library of Medicine e disponivel no

endereco eletronico: hitp://decs.bvs.br.

TEXTO
Devera obedecer a estrutura exigida para cada tipo de trabalho. A citagdo dos autores

no texto devera ser numeérica e sequencial, utilizando algarismos arabicos entre
parénteses e sobrescritos, sem data e preferencialmente sem referéncia ao nome dos

autores, como no exemplo:

“... Qualquer desordem da fala associada tanto a uma lesdo do sistema nervoso quanto
a uma disfungdo dos processos sensorio-motores subjacentes a fala, pode ser

classificada como uma desordem motora (11-13) ...”

Palavras ou expressdes em inglés que ndo possuam tradugéao oficial para o Portugués
devem ser escritas em italico. Os numerais até dez devem ser escritos por extenso. No
texto deve estar indicado o local de insergao das tabelas, quadros, figuras e anexos, da
mesma forma que estes estiverem numerados, sequencialmente. Todas as tabelas e
quadros devem ser em preto e branco; as figuras (graficos, fotografias e ilustragbes)
podem ser coloridas. Tabelas, quadros e figuras devem ser dispostos ao final do artigo,
apos as referéncias e ser apresentados também em anexo no sistema de submissao,

tal como indicado acima.

REFERENCIAS
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Devem ser numeradas consecutivamente, na mesma ordem em que foram citadas no
texto, e identificadas com numeros arabicos. A apresentacao devera estar baseada no
formato denominado “Vancouver Style”, conforme exemplos abaixo, e os titulos de
Journal Indexed in Index Medicus, da National Library of Medicine e disponibilizados no

endereco: ftp://nimpubs.nim.nih.gov/online/journals/ljiweb.pdf.

Para todas as referéncias, citar todos os autores até seis. Acima de seis, citar os seis

primeiros, seguidos da expressao et al.
Recomendacgdes gerais:

Utilizar preferencialmente referéncias publicadas em revistas indexadas nos ultimos
cinco anos.
Sempre que disponivel devem ser utilizados os titulos dos artigos em sua versao em
inglés.

Devem ser evitadas as referéncias de teses, dissertagdes ou trabalhos apresentados

em congressos cientificos.

ARTIGOS DE PERIODICOS
Shriberg LD, Flipsen PJ Jr, Thielke H, Kwiatkowski J, Kertoy MK, Katcher ML et al. Risk

for speech disorder associated with early recurrent otitis media with effusions: two
retrospective studies. J Speech Lang Hear Res. 2000;43(1):79-99.

Wertzner HF, Rosal CAR, Pagan LO. Ocorréncia de otite média e infec¢gdes de vias
aéreas superiores em criangas com disturbio fonolégico. Rev Soc Bras Fonoaudiol.
2002;7(1):32-9.

LIVROS
Northern J, Downs M. Hearing in children. 3rd ed. Baltimore: Williams & Wilkins; 1983.

CAPITULOS DE LIVROS
Rees N. An overview of pragmatics, or what is in the box? In: Irwin J. Pragmatics: the

role in language development. La Verne: Fox; 1982. p. 1-13.

CAPITULOS DE LIVROS (MESMA AUTORIA)
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Russo IC. Intervengéao fonoaudioldgica na terceira idade. Rio de Janeiro: Revinter; 1999.

Disturbios da audicdo: a presbiacusia; p. 51-82.

DOCUMENTOS ELETRONICOS
ASHA: American Speech and Hearing Association [Internet]. Rockville: American

Speech-Language-Hearing Association; ¢1997-2008. Otitis media, hearing and
language development. [cited 2003 Aug 29]; [about 3 screens] Available

from: http://www.asha.org/consumers/brochures/otitis media.htm

TABELAS
Apresentar as tabelas separadamente do texto, cada uma em uma pagina, ao final do

documento e apresenta-las também em anexo, no sistema de submissao. As tabelas
devem ser digitadas com espaco duplo e fonte Arial 8, numeradas sequencialmente, em
algarismos arabicos, na ordem em que foram citadas no texto. Todas as tabelas deveréao
ter titulo reduzido, autoexplicativo, inserido acima da tabela. Todas as colunas da tabela
devem ser identificadas com um cabegalho. No rodapé da tabela deve constar legenda
para abreviaturas e testes estatisticos utilizados. O numero de tabelas deve ser apenas
o suficiente para a descricdo dos dados de maneira concisa, e ndo devem repetir
informacdes apresentadas no corpo do texto. Quanto a forma de apresentacdo, devem
ter tragados horizontais separando o cabecalho, o corpo e a conclusao da tabela. Devem

ser abertas lateralmente. Serdo aceitas, no maximo, cinco tabelas.

QUADROS
Devem seguir a mesma orientagéo da estrutura das tabelas, diferenciando apenas na

forma de apresentagdo, que podem ter tracado vertical e devem ser fechados
lateralmente. Serdo aceitos no maximo dois quadros. Apresentar os quadros
separadamente do texto, cada uma em uma pagina, ao final do documento e apresenta-

los também em anexo, no sistema de submissao.

FIGURAS (GRAFICOS, FOTOGRAFIAS E ILUSTRACOES)
As figuras deverdo ser encaminhadas separadamente do texto, ao final do documento,

numeradas sequencialmente, em algarismos arabicos, conforme a ordem de
aparecimento no texto. Todas as figuras devem ser apresentadas também em anexo,
no sistema de submissdo Todas as figuras deverao ter qualidade grafica adequada
(podem ser coloridas, preto e branco ou escala de cinza, sempre com fundo branco), e

apresentar titulo em legenda, digitado em fonte Arial 8. Para evitar problemas que
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comprometam o padrdo de publicagdo da CoDAS, o processo de digitalizagao de
imagens (“scan”) devera obedecer aos seguintes parametros: para graficos ou
esquemas usar 800 dpi/bitmap para traco; para ilustragdes e fotos usar 300 dpi/RGB ou

grayscale.

Em todos os casos, os arquivos deverao ter extensao .tif e/ou .jpg. Também serado
aceitos arquivos com extensao .xIs (Excel), .eps, .wmf para ilustragdes em curva
(graficos, desenhos, esquemas). Se as figuras ja tiverem sido publicadas em outro local,
deverdo vir acompanhadas de autorizagdo por escrito do autor/editor e constando a

fonte na legenda da ilustracdo. Ser&o aceitas, no maximo, cinco figuras.

LEGENDAS
Apresentar as legendas usando espago duplo, acompanhando as respectivas tabelas,

quadros, figuras (graficos, fotografias e ilustragdes) e anexos.

ABREVIATURAS E SIGLAS
Devem ser precedidas do nome completo quando citadas pela primeira vez no texto. As

abreviaturas e siglas usadas em tabelas, quadros, figuras e anexos devem constar na
legenda com seu nome por extenso. As mesmas ndo devem ser usadas no titulo dos

artigos e nem no resumo.

ORCID ID
Todos os autores devem ter o numero de registro no ORCID (Open Researcher and

Contributor ID, http://orcid.org/) associados aos seus respectivos cadastros no sistema

ScholarOne.

Propriedade intelectual
Todo o conteudo do periddico, exceto onde esta identificado, esta licenciado sob uma

Licenga Creative Commons do tipo atribuicdo BY.

A revista on-line tem acesso aberto e gratuito.

Taxa de Processamento de Artigos, apés a APROVACAO para publicagéo
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No momento em que o artigo é aprovado sera cobrada uma taxa de processamento de
artigos (Article Processing Charges - APC) para artigos submetidos a partir do dia
10/junho/2021.

Critérios de isencao da taxa: é necessario que pelo menos dois autores sejam soécios

ativos da SBFa, sendo, pelo menos um deles na categoria “profissional s6cio”.

e Autores Brasileiros
- Associados a Sociedade Brasileira de Fonoaudiologia (SBFa): isento, vide

maiores informagdes acima.
- Artigos originais e de Revisdo: R$ 800
- Notas (outros tipos de artigo): R$ 500

o Autores internacionais

- Artigos originais e Revisao: USD 150
- Notas (outros tipos de artigo): USD 100

O pagamento da taxa de publicagdo somente acontecera depois que os autores

receberem a carta de aceite, em link privado.



