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Resumo  

 

Enquadramento: A Monossomia 1p36 é uma doença genética rara, cujas manisfestações clínicas 

mais comuns incluem atraso no desenvolvimento, perturbação do desenvolvimento intelectual e 

múltiplas anomalias congénitas. Apesar das manifestações clínicas estarem largamente descritas na 

literatura, existem poucos estudos dedicados ao comportamento dos sujeitos com esta patologia. 

Objetivos: O objetivo do presente trabalho é caracterizar o fenótipo comportamental dos portadores 

da Monossomia 1p36, identificando as perturbações de comportamento e as intervenções terapêuticas 

dirigidas a essas, através da revisão da literatura publicada. Método: Através de uma pesquisa em 

várias bases de dados eletrónicas, utilizando as combinações de palavras "Monossomia 1p36" e 

"deleção 1p36", para publicações entre 1980 e junho de 2021, foram encontrados 153 artigos. Destes 

foram selecionados e analisados qualitativamente 34 estudos, que reúnem informação sobre 

perturbações de comportamento e intervenções terapêuticas em portadores desta síndrome. 

Resultados: Os resultados obtidos sugerem que as perturbações de comportamento ocorrem em mais 

de 50% dos casos de Monossomia 1p36, sendo as mais frequentes a autoagressão, 

hiperatividade/défice de atenção e autismo. As intervenções terapêuticas direcionadas às perturbações 

de comportamento descritas são escassas, relativas a um número reduzido de casos e sem dados 

disponíveis para avaliar a sua efetividade. Conclusão: As perturbações de comportamento são um 

elemento relevante do fenótipo comportamental da Monossomia 1p36. Contudo, constata-se que os 

estudos publicados não têm dado ênfase nem à sua descrição nem à descrição das intervenções 

terapêuticas dirigidas ao seu tratamento. Neste sentido, investigações futuras deverão focar-se no 

desenvolvimento de modelos de intervenção ou na descrição e avaliação de intervenções terapêuticas 

em curso. 

 

Palavras-chave: Monossomia 1p36, deleção 1p36, fenótipo comportamental, doença genética rara 
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Abstract 

 

Introduction: Monosomy 1p36 is a rare genetic disease, whose most common clinical manifestations 

are developmental delay, intellectual disability and multiple congenital anomalies. Despite the clinical 

manifestations being widely described in the literature, there are few studies on subjects’ behavior. 

Objectives: The aim of the present work is to characterize the behavioral phenotype of individuals with 

Monosomy 1p36 and identifying the behavioral disorders associated with the syndrome, and the 

therapeutic interventions aimed at these, through a review of the published literature. Methods: Through 

a search carried out in several electronic databases, using the combinations of words: "Monosomy 

1p36" and "1p36 deletion" for articles published in the period of 1980 to June 2020, were initially found 

153 articles. Of these, 34 studies were selected and qualitatively analyzed gathering information on 

behavioral disorders and the therapeutic interventions carried out towards them. Results: The results 

obtained suggest that behavioral disorders occur in more than 50% of the described cases of Monosomy 

1p36, and that behaviors associated with self-harm, hyperactivity/attention deficit and autism are the 

most frequent behavioral manifestations in the syndrome. It was also found that there are few 

therapeutic interventions described, and even more scarce those aimed at behavioral disorders. Even 

so, the small number of cases to which they were applied and the insufficiency of available data 

regarding the intervention, do not allow us to assess its effectiveness. Conclusions: Behavioral 

disorders are a relevant element of Monosomy 1p36 phenotype. either to its description or to the 

description of therapeutic interventions aimed at its treatment.The therapeutic interventions described 

are scarce and there is no information on their effectiveness. In this sense, future investigations should 

focus on the development of intervention models or the evaluation of ongoing therapeutic interventions. 

 

Keywords: Monosomy 1p36, 1p36 deletion, behavioral phenotype, rare genetic disorder. 
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As doenças raras englobam um conjunto vasto de diagnósticos que normalmente afetam o sistema nervoso e que na sua maioria envolvem sintomas crónicos 

(Kvarnung & Norddgren, 2017).  

São patologias multissistémicas, incuráveis, não evitáveis, que, muitas vezes, colocam em risco a vida do indivíduo (Van der Zeijden & Huizer, 2010), e esta 

complexidade dificulta a obtenção do diagnóstico, o que determina consequências significativas na vida do indivíduo e da sua família (Battaglia et al., 2008; 

Ferreira, 2019). 

Não existindo um critério universalmente aceite, a definição de doença rara assenta numa razão matemática da sua prevalência: nos Estados Unidos da 

América tem uma prevalência de 1 para cada 200.000 indivíduos num dado momento (Franco, 2013); na União Europeia tem uma prevalência inferior a 5 em 

cada 10 000 pessoas (União Europeia, 2002). 

Apesar de se caracterizarem por uma baixa prevalência, tal não significa que estas doenças tenham um impacto reduzido, uma vez que cada uma afeta poucos 

indivíduos, mas combinadas afetam uma percentagem importante da população (Nutt & Limb, 2011).   

De facto, estima-se que existam entre 5.000 e 8.000 doenças raras diferentes (Direção-Geral da Saúde, 2008), e um estudo recente sugere que as doenças 

raras afetam entre 3,5% a 5,9% da população mundial, o que se traduz entre 18 e 30 milhões de pessoas na União Europeia e entre 263 a 446 milhões de 

pessoas no mundo inteiro (Wakap et al., 2020). 

Cerca de 71,9% das doenças raras têm origem genética (Wakap et al., 2020), sendo as restantes causadas por fatores ambientais, infeciosos ou imunológicos 

(Bavisetty, Grody & Yazdani, 2013). De acordo com Lewis (2003), as que têm origem genética resultam de alterações no genoma, podendo estar associadas 

a anomalias dos cromossomas, ou constituir doenças monogénicas (mutações num único gene), poligénicas (mutações em vários genes) ou multifatoriais 

(combinação de fatores ambientais e mutações em vários genes).  

A caracterização de uma síndrome genética tem como principais objetivos facilitar o reconhecimento do seu fenótipo pelos profissionais da área da saúde, 

documentar o seu desenvolvimento e possibilitar um aconselhamento mais eficaz aos seus portadores e famílias (Slavotinek, Shaffer & Shapira, 1999).  

Em particular, a caracterização do fenótipo comportamental, além do seu valor clínico, poderá conduzir à identificação de genes que contribuem para a biologia 

de padrões de comportamento humano específicos (Skuse, 2000), podendo representar um passo importante em direção à caracterização molecular do 

comportamento (Flint, 1998). 

Além disso, muitas doenças raras partilham o mesmo mecanismo fisiopatológico, o que significa que o avanço no tratamento de uma pode contribuir para o 

conhecimento e tratamento de outras (Robertoux & Vries, 2011). 
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Do ponto de vista das intervenções terapêuticas, a investigação sobre tratamentos e estratégias de gestão das síndromes raras é dificultada pela 

heterogeneidade entre as doenças e pela dispersão geográfica dos indivíduos. As populações reduzidas comprometem a realização de estudos robustos e 

determinam uma preocupação acrescida com as metodologias de investigação adotadas (Whicher, Philbin & Aronson, 2018). 

Assim, e apesar dos progressos recentes no diagnóstico e na prevenção, e da evolução legislativa que regula e incentiva o desenvolvimento de terapias 

específicas, a maioria das doenças raras permanece sem tratamento, resultando em parte, tal como relatado por Tambuyzer et. al. (2019), de uma lacuna 

translacional entre as modalidades terapêuticas disponíveis.  

Este cenário é agravado pelos défices ao nível da formação dos profissionais de saúde sobre a temática das doenças raras, decorrente de falhas nos currículos 

académicos e também no acesso a informação fidedigna (Domaradzki & Walkowiak, 2021). 

As dificuldades descritas refletem-se nos desafios enfrentados pelas famílias dos indivíduos com doenças raras, essencialmente de caráter emocional, social 

e de acesso a informação, desafios esses agravados pelo atraso ou mesmo falta de diagnóstico, pelo número reduzido de grupos de apoio e dispersos 

geograficamente, e acesso a recursos limitados nos sistemas de saúde (Pelentsov, Laws & Esterman, 2015). 

 

A Monossomia 1p36 (Online Mendelian Inheritance in Man1 (OMIM) #607872, ORPHA2 1606), também designada por síndrome de deleção 1p36, é uma 

doença rara, com origem genética, cuja caracterização clínica inclui dimorfismos faciais distintos, hipotonia, atraso de desenvolvimento global, incapacidade 

intelectual, epilepsia e anomalias congénitas múltiplas (Bello & Rodriguez-Moreno, 2016; Greco et al., 2018; Rocha et al., 2016). 

A primeira deleção terminal no cromossoma 1p36 foi reportada em 1980 (Hain et al.,1980), tendo sido descrita uma translocação desequilibrada com o 

cromossoma 15.  

Posteriormente, outros casos de deleções no cromossoma 1p36 com translocações com outros cromossomas foram reportados (Barbi, Kennerknecht &Klett, 

1992; Steele et al., 1984; Yunis, Quintero & Leibovici, 1981). 

No entanto, apenas em 1987 foi publicado o primeiro caso de um indivíduo com uma deleção pura do cromossoma 1p36 (Magenis et al., 1987, citado em 

Battaglia, 2005), que foi seguido nos anos seguintes por outros trabalhos sobre deleções puras (Keppler-Noreuil et al., 1995; Reish, Berry & Hirsh, 1995). 

Uma década depois, em 1997, foi finalmente estabelecido o fenótipo característico da síndrome: reunindo os dados relativos aos pacientes conhecidos até 

então com deleções 1p36 puras (no total de 13), Shapira et al. (1997) isolaram as manifestações clínicas resultantes da deleção, eliminando o efeito das 

alterações nos restantes cromossomas. 

                                                      

1 Vêr em: https://www.ncbi.nlm.nih.gov/omim/ (Consultado em 2022-01-31). 
2 Ver em: https://www.orpha.net/consor/cgi-bin/index.php (Consultado em 2022-01-31). 

https://www.ncbi.nlm.nih.gov/omim/
https://www.orpha.net/consor/cgi-bin/index.php
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Posteriormente, estudos de grupos maiores de portadores da síndrome, que reuniram entre 22 e 91 casos, possibilitaram uma caracterização mais completa 

dos défices funcionais, anomalias congénitas e características físicas associadas (Bahi-Buisson et al., 2008; Heilstedt et al., 2001, 2003a, 2003b; Kurosawa et 

al., 2005; Lahortiga et al., 2005; Rodriguez-Ravenga et al., 2004; Sangu et al., 2014; Shimada et al., 2015; Verrotti et al., 2018; Wu et al, 1999).   

No entanto, e considerando que os problemas de comportamento estão presentes em cerca de 50% dos portadores de Monossomia 1p36 (Battaglia et al., 

2008), os estudos na área comportamental são escassos (Kurosawa et al., 2005), o que motivo a realização desta investigação. 

A estrutura deste trabalho encontra-se dividida em duas partes: a Parte I que inclui o enquadramento teórico e a Parte II em que é efetuada a apresentação 

do estudo empírico. Na Parte I é efetuado o enquadramento teórico, que inclui o Capítulo 1 onde se apresenta a caracterização da Monossomia 1p36, o 

Capítulo 2 que aclara o tema das perturbações de comportamento associadas a síndromes genéticas e associadas a incapacidade intelectual, e o Capítulo 3 

em que se abordam intervenções terapêuticas nessas perturbações de comportamento. A Parte II, em que se descreve o estudo empírico, inicia-se com a 

identificação dos objetivos da investigação (Capítulo 4) e a descrição do método de trabalho adotado (Capítulo 5), sendo depois apresentados os resultados 

da análise efetuada (Capítulo 6), e efetuada uma discussão dos mesmos (Capítulo 7). Finalmente, apresenta-se a conclusão acerca da investigação efetuada 

e as suas implicações. 
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Capítulo 1. Monossomia 1p36 
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A Monossomia 1p36 é uma doença rara, de origem genética, originada por uma deleção constitucional do braço curto (p) do cromossoma humano 1 na região 

36 (Heilstedt et al., 2003b).  

Resulta da perda parcial da parte mais distal do braço curto do cromossoma 1, com pontos de quebra muito varáveis, entre as regiões 1p36.13 e 1p36.33, 

ocorrendo na maioria na banda 1p36.2 (Slavotinek et al., 1999). 

Apesar de Kurosawa et al. (2005) concluírem que existe correlação entre a severidade das manifestações clínicas e o tamanho da deleção na região do 

cromossoma 1p36, outras investigações não encontraram uma correlação entre estas as duas variáveis (Gajecka, Mackay & Shafer, 2007).  

Nos pontos seguintes, descreve-se a síndrome com mais pormenor, abordando os seguintes aspetos: principais manifestações clínicas, prevalência, 

diagnóstico, prognóstico e os principais fatores de risco e proteção associados. 

 

1.1 Manifestações clínicas  

O atraso no desenvolvimento psicomotor, a incapacidade intelectual (ID) e múltiplas anomalias congénitas são as principais manifestações clínicas da 

Monossomia 1p36, presentes na maioria dos casos (Battaglia et al., 2008; Brazil et al., 2014; Heilstedt et al., 2003a; Radio et al., 2021). 

O fenótipo clínico desta síndrome inclui, ainda, vários dimorfismos craniofaciais, comuns a todos os indivíduos observados: sobrancelhas retas, olhos fundos, 

hipoplasia da face média, ponte nasal ampla e deprimida, filtro labial longo e queixo pontiagudo (Battaglia, 2005; Battaglia et al., 2008; Shapira et al., 1997).  

Ainda que com prevalência inferior, outros dimorfismos foram registados: fontanela anterior ampla, microcefalia, braquicefalia, dobra epicantal e orelhas de 

implantação baixa ou posteriorizadas (Battaglia et al., 2008; Heilstedt et al., 2003b; Shapira et al., 1997).  

No que se refere às malformações congénitas, várias condições cardíacas estão presentes em cerca de 75% das crianças com Monossomia 1p36. Em 

específico, está registada cardiomiopatia entre 27%-31% dos indivíduos (Battaglia et al., 2008; Gajecka, Mackay & Shaffer, 2007). 

A epilepsia, outro dos grandes desafios associados à síndrome, está presente em 50%-80% das crianças portadoras de Monossomia 1p36 (Heilstedt et al., 

2003b; Battaglia, 2005; Gajecka, Mackay & Shaffer, 2007), sendo esta manifestação mais frequente nos casos com alterações cerebrais (Verrotti et al., 2018). 

Quanto à linguagem expressiva, verifica-se que está ausente em 75% dos casos, e limitada ao uso de poucas palavras em 17% (Battaglia et al., 2008). No 

entanto, estudos relativos a adolescentes e adultos, referem que as competências de comunicação tendem a melhorar ao longo do tempo e 38% dos indivíduos 

conseguem comunicar através de frases curtas (Brazil et al., 2014). Além disso, estão descritos na literatura indivíduos com deleções pequenas que adquiriram 

competências de linguagem complexas (Battaglia, 2005). 
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A perda de audição foi registada em 47%-77% dos indivíduos (Battaglia et al., 2008; Gajecka, Mackay & Shaffer, 2007) e anomalias oftalmológicas são também 

patologias frequentemente observadas nestes indivíduos (Battaglia et al., 2008; Gajecka, Mackay & Shaffer, 2007; Slavotinek, Shaffer & Shapira, 1999; Wu et 

al., 1999). 

Cerca de 22% dos casos com Monossomia 1p36 apresentam alterações nos tratos genital e urinário (Battaglia et al., 2008) e infeções renais recorrentes estão 

assinaladas em adolescentes e adultos (Brazil et al., 2014). 

Anomalias gastrointestinais são também frequentes nos casos estudados, tendo sido descrita obstipação em 40%-65% dos indivíduos (Battaglia et al., 2008; 

Gajecka, Mackay & Shaffer, 2007). 

A síndrome está ainda associada a hipotonia generalizada e anomalias no crescimento (Battaglia et al., 2008; Gajecka, Mackay & Shaffer, 2007; Shapira et 

al., 1997), dificuldades na alimentação e no período infantil, atraso no crescimento pré-natal e puberdade precoce (Kurosawa et al., 2005). 

Estão confirmados dois padrões de desenvolvimento nestes indivíduos: um caracterizado pelo atraso no crescimento; outro assinalado por obesidade e 

atributos físicos semelhantes à síndrome de Prader-Willy (D’Angelo et al., 2006; Gajecka, Mackay & Shaffer, 2007; Keppler-Noreuil et al., 1995; Sangu et al., 

2014; Tsuyusaki et al., 2010).  

A obesidade, nalguns casos associada a hiperfagia, é também descrita em pacientes com a síndrome (D’Angelo et al., 2006, 2010).  

Ainda que considerando a existência de poucos estudos nesta área, as perturbações de comportamento são observáveis em cerca de 50% dos portadores de 

Monossomia 1p36 (Battaglia et al., 2008). 

Considerando a informação disponibilizada pela Orphanet (2021)3, entre as múltiplas manifestações clínicas da Monossomia 1p36 encontra-se com muita 

frequência a ID (HP:0001249), e frequentemente comportamentos mal adaptativos (HP:0000708), autismo (HP:0000717), estereotipias (HP:0100716) e 

autoagressão (HP:0100716). 

 

1.2 Prevalência e incidência  

Os dados epidemiológicos sobre a prevalência da Monossomia 1p36 são escassos, quer a nível nacional quer a nível global, tal como acontece para as 

doenças raras em geral (Groft & Paz, 2017). 

                                                      

3Vêr em:https://www.orpha.net/consor/cgi-bin/Disease_HPOTerms.php?lng=EN&data_id=1738&Typ=Pat&diseaseType=Pat&from=rightMenu (Consultado em 2022-01-31). 

https://www.orpha.net/consor/cgi-bin/Disease_HPOTerms.php?lng=EN&data_id=1738&Typ=Pat&diseaseType=Pat&from=rightMenu
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Inicialmente, foi estimada para os Estados Unidos da América uma incidência de 1 em cada 10.000 nascimentos (Shapira et al., 1997). No entanto, estudos 

mais recentes concluíram que essa estimativa se aproxima antes de 1 em cada 5.000 nascimentos, uma vez que métodos citogénicos de rotina falham na 

identificação de cerca de metade dos casos (Battaglia et al, 2008; Heilstedt et al., 2003a). 

Investigações publicadas sobre a causa de perturbação do desenvolvimento intelectual idiopática sugerem que as deleções 1p36 estão presentes entre 0,5%-

0,7% desta população (Giraudeau et al., 1997, 2001), e dados mais recentes apontam para percentagens ainda superiores, com cerca de 20% das alterações 

clinicamente significativas (Ballif et al., 2007). 

Esta síndrome tem uma incidência superior no sexo feminino, na razão de 2:1 (Bahi-Buisson et al., 2008; Battaglia et al., 2008; Shimada et al., 2015; Slavotinek, 

Shaffer & Shapira, 1999). 

1.3 Diagnóstico  

O diagnóstico clínico da Monossomia 1p36 é sugerido pelos dimorfismos craniofaciais                                                                    que, no entanto, podem não 

estar presentes no período neonato, pelo que nesta altura outras manifestações clínicas da síndrome, como sejam a fontanela anterior alargada, epilepsia e 

cardiomiopatia, deverão alertar os profissionais de saúde para esta condição (Heilstedt et al., 2003a). 

No diagnóstico clínico são ainda de considerar as restantes caraterísticas mais prevalentes da Monossomia 1p36, nomeadamente: hipotonia, atraso 

neuropsicomotor, ID (na maioria dos casos severa ou profunda) e fala pobre ou ausente (Battaglia et al., 2008). 

Vários autores sugerem que devam ser testados para esta síndrome os indivíduos com fenótipo que inclua combinações de hipotonia, atraso do 

desenvolvimento, obesidade, hiperfagia, epilepsia e perturbações de comportamento (Bahi-Buisson et al., 2008; D’Angelo et al., 2006; Greco et al, 2018; Haimi 

et al, 2011; Verrotti et al., 2018; Zagalo et al., 2012). 

O estabelecimento ou confirmação desse diagnóstico é efetuado pela deteção da deleção de banda mais distal do braço curto do cromossoma 1 (1p36), 

confirmada por análise citogénica ou testes genéticos moleculares (Battaglia et al., 2008). 

De acordo com um estudo de Slavotinek, Shaffer & Shapira (1999), a idade do diagnóstico varia entre o recém-nascido e os 47 anos, sendo que apenas 5 

pacientes foram diagnosticados com menos de 10 anos de idade.  No entanto, de acordo com um estudo mais recente, 67% dos pacientes foi diagnosticada 

com Monossomia 1p36 antes dos 2 anos de idade (Heilstedt et al., 2003a). 

O diagnóstico diferencial da Monossomia 1p36 inclui quatro patologias genéticas raras patologias, que podem apresentar algumas manifestações clínicas 

coincidentes: Angleman (AS, OMIM #105830), Prader-Willi (PWS, OMIM #176270), Smith-Magenis (SMS, OMIM #182290) e Rett (RTT, OMIM #312750) 

(Battaglia et al., 2008; D’Angelo et al., 2006, 2010; Vieira et al., 2011).  
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No que se refere à AS que, na maioria dos casos, resulta deleções maternas na região 15q11-q13, as manifestações clínicas principais incluem atraso de 

desenvolvimento severo, acentuadas dificuldades na comunicação, ID, perturbações no movimento (ataxia, tremores), epilepsia, dificuldades no sono e 

comportamentos únicos, como o riso frequente (Samanta, 2021). 

Por seu lado, a PWS, que resulta deleções paternas na região 15q11-q13, é reconhecida por hiperfagia, hipotonia infantil, atraso de desenvolvimento, 

problemas de comportamento e dimorfismos craniofaciais (Angulo, Butter & Cataletto, 2015). 

 A SMS caracteriza-se por perturbações progressivas no comportamento e no sono, características faciais distintas, hipotonia, atraso na linguagem e grau de 

funcionamento intelectual muito variável (Smith & Gropman, 2021). 

Finalmente, a RTT, causada por uma mutação na codificação do gene MECP2 no cromossoma Xq28, é uma patologia que afeta quase exclusivamente 

indivíduos do sexo feminino, e tem como características principais um severo ou profundo atraso psicomotor, que começa por uma fase de estagnação e evolui 

para um período de regressão (entre o ano de idade e os quatro anos), resultando eventualmente em incapacidade de andar, falar e usar as mãos 

funcionalmente (Amoako & Hare, 2019).  

1.4 Prognóstico 

O prognóstico relativamente à Monossomia 1p36 é difícil de estabelecer, uma vez que o número reduzido de indivíduos adultos descritos na literatura não 

permite uma avaliação do potencial nesta fase da vida. 

O único estudo longitudinal encontrado na literatura (Battaglia et al., 2008), relata um progresso no desenvolvimento presente em todos os casos observados, 

com a aquisição gradual de comportamentos adaptativos, a melhoria da interação social e a melhoria das capacidades de comunicação e compreensão verbal.  

Outros autores confirmam que todos os indivíduos portadores da síndrome mostram melhorias lentas, mas constantes, no seu desenvolvimento ao longo do 

tempo (Brazil et al., 2014). 

Um estudo que relata casos de adolescentes e adultos confirma a persistência ao longo do tempo das complicações médicas principais: epilepsia, hipotonia, 

malformações cardíacas, perda de audição e problemas e visão (Brazil et al., 2014). No entanto, esse artigo descreve também melhorias ao nível das 

competências funcionais, superiores ao anteriormente antecipado, considerando que a maioria dos casos adquiriu marcha independente a alimentação via 

oral, o que prediz uma melhoria no nível de qualidade de vida e de funcionalidade. 

Ainda de referir um estudo que descreve dois irmãos adultos, ambos portadores de Monossomia 1p36, ambos considerados com um nível intelectual quase 

normal, apesar de nenhum dos indivíduos ter efetuado uma avaliação formal de comportamento ou desenvolvimento (Di Donato et al., 2014). Estes indivíduos, 

apesar de terem frequentado escolas especiais, vivem de forma independente, com empregos regulares (um como pintor e outro como trabalhador na 

construção civil) e sem necessidade de representantes legais. 
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1.5 Fatores de risco e fatores de proteção 

As anomalias congénitas são o maior grupo de doenças raras, sendo na sua maioria multifatoriais, resultando não só de fatores genéticos, mas também de 

interações entre estes e fatores de risco (Taruscio et al., 2017).   

Um dos principais fatores de risco das anomalias congénitas é a exposição a elementos tóxicos, que incluem a poluição do ar, a exposição ocupacional a 

solventes e poluentes orgânicos, e os pesticidas (Nieuwenhuijsen et al., 2013). 

Outros fatores de risco significativos destas doenças incluem a saúde materna, em particular a obesidade e diabetes (Morris et al., 2018), a idade avançada 

materna (Goetzinger et al., 2017) e paterna (Brandt et al., 2019), assim como a consanguinidade dos pais (Oniya et al, 2019). 

As infeções virais e bacterianas são também fatores de risco para as alterações congénitas, podendo conduzir a variadas manifestações clínicas, consoante 

o agente, e dependendo do período em que ocorrem: no útero, durante o parto ou no período pós-parto (Maldonado et al., 2011). 

No que respeita a fatores de prevenção, destacam-se as intervenções nos períodos de pré-conceção e gestação, existindo atualmente evidência acerca das 

áreas a priorizar, em especial no âmbito da saúde materna: dieta saudável, suplementação de ácido fólico, controlo de diabetes, cessação do consumo de 

álcool e de tabaco, gestão da epilepsia e redução da obesidade (Shannon et al., 2013).   

É ainda recomendado o diagnóstico neonatal, que contribui para o diagnóstico precoce e para a gestão de um conjunto de doenças raras para as quais existem 

intervenções efetivas, capazes de mitigar consequências graves ou mesmo a morte (Dharssi et al., 2017). 

No que se refere a fatores de risco e de proteção especificamente ligados à Monossomia 1p36, os estudos disponíveis fazem apenas referência à análise da 

idade dos pais, mas não foram encontradas relações significativas (Heilstedt et al., 2003a). 
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Capítulo 2. Perturbações do comportamento 
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O fenótipo comportamental é um padrão característico de observações associado de forma consistente a uma desordem genética, envolvendo aspetos sociais, 

linguísticos, cognitivos e motores, sendo a sua investigação importante para identificar a expressão do genótipo, e permitir identificar a intervenção adequada 

(Lowe & Zimbelman, 2006).  

No entanto, e de acordo com Dykens & Hodapp (2007), os indivíduos com uma síndrome genética apresentam apenas uma probabilidade aumentada de 

apresentar o fenótipo comportamental dessa síndrome, face à variabilidade considerável entre os indivíduos portadores. Os autores consideram que essa 

variabilidade decorre quer de fatores genéticos e ambientais, quer de características do próprio sujeitos (idade, nível de desenvolvimento, sexo ou outros 

fatores que podem influenciar os comportamentos mal adaptativos). 

O fenótipo comportamental de muitas síndromes genéticas incluiu ID, sendo estas patologias responsáveis por 15% a 50% dos casos de ID (Abbeduto et al., 

2019).  

A ID é uma perturbação do neurodesenvolvimento, definida por limitações significativas no funcionamento cognitivo e no comportamento adaptativo, com 

diagnóstico eminentemente clínico, sendo que os critérios diagnósticos mais comumente utilizados são aqueles estabelecidos pela “American Psychiatric 

Association”, contidos no DSM-V (American Psychiatric Association, 2014), os critérios da Organização Mundial de Saúde, contidos na Classificação 

Internacional de Doenças (Organização Mundial de Saúde, 2019), e os da “American Association on Intellectual and Developmental Disabilities” (Schalock et 

al., 2010). 

A prevalência de problemas de comportamento em indivíduos com ID situa-se entre 10% a 55%, com uma média de 10% de indivíduos a exibirem problemas 

graves de comportamento (Cooper et al., 2007; Lowe et al., 2007). Segundo alguns autores, esta elevada prevalência resulta do facto desta população estar 

mais exposta a eventos traumáticos que a população em geral, quer durante a infância quer na idade adulta (Dion et al., 2018; Nixon et al., 2017). 

Assim, o fenótipo comportamental de uma síndrome genética associada a incapacidade intelectual inclui na maioria das vezes perturbações de comportamento, 

estando a gravidade dos problemas de comportamento diretamente relacionada com a sua severidade (Kildahl et al., 2020; Lakhan & Kishore, 2018).  

As perturbações de comportamento associadas à ID incluem normalmente estereotipias, agressividade e autoagressão (Kerr et al., 2013; Mason-Roberts et 

al., 2018; Ruddick et al., 2015), que não sendo comportamentos exclusivos desta população, são muito comuns nestes indivíduos (Popes et al., 2010). 

No que se refere a estereotipias, estas são compostas por padrões restritos e repetitivos de comportamento, interesses e atividades, que apesar de poderem 

parecer incomuns, estranhos ou inapropriados, não provocam dano físico, mas podem interferir com o funcionamento quotidiano do indivíduo (Rojahn et al., 

2001). Incluem movimentos como abanar os braços e as mãos, posições dos dedos e outros padrões complexos de movimentos rítmicos e repetitivos (Joosten 

et al., 2008). 

https://onlinelibrary.wiley.com/doi/full/10.1111/jar.12872#jar12872-bib-0019
https://onlinelibrary.wiley.com/doi/full/10.1111/jar.12872#jar12872-bib-0076
https://onlinelibrary.wiley.com/doi/full/10.1111/jar.12872#jar12872-bib-0058
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A autoagressão pode ser definida como comportamentos autodirigidos que causam ou têm o potencial de causar lesões físicas, ocorrendo repetidamente e 

requerem intervenção, estando positivamente correlacionada com a severidade da ID e com as dificuldades de comunicação, e apresentando-se normalmente 

com comportamentos como bater com a cabeça, morder-se, arranhar-se e arrancar o cabelo (Rojahn et al., 2007). 

Esta perturbação de comportamento apresenta uma prevalência de cerca de 10%-15% em indivíduos com ID, aumentando a sua prevalência após os 10 anos 

de idade e até aos 30/40 anos (Davies & Oliver, 2013). 

Finalmente, a agressividade inclui ações ofensivas ou ataques deliberados e diretos contra indivíduos ou objetos, sendo característicos do indivíduo e ocorrendo 

repetidamente do mesmo modo (Rojahn et al., 2001). Os comportamentos relacionados com a agressividade incluem a agressão física (p.ex., bater, cuspir, 

pontapear, empurrar, bater, agarrar, atirar objetos na direção ou para perto de outros, causar danos ou destruição de objetos) ou a agressão verbal (gritar, 

berrar, vocalizações altas dirigidas a outro e acompanhadas de linguagem corporal ameaçadora, ameaças ou chamar nomes a outro), e o seu impacto pode 

incluir danos físicos, emocionais ou destruição de propriedade (De Wein & Miller, 2009). 

De realçar que a agressividade é o maior obstáculo à sua integração social dos indivíduos com ID, quer na comunidade quer em contexto de institucionalização, 

apresentando nesta população uma prevalência entre 2% e 20%, e com tendência a aumentar desde a infância até à idade adulta, não sendo clara a sua 

evolução após os 50 anos de idade (Davies & Oliver, 2013). 

Atualmente estão descritos na literatura os fenótipos comportamentais de muitas síndromes genéticas associadas a ID, como é o caso das quatro síndromes 

que integram o diagnóstico diferencial da Monossomia 1p36 (ponto 1.4), sendo que todos incluem, de facto, problemas de comportamento. 

A AS é caracterizada por impulsividade e elevada prevalência de agressividade (Arron et al., 2011); na PWS, é observável a prevalência de autoagressão, 

caracterizada ainda por severidade e persistência no tempo (Whittington & Holland, 2020); os portadores da SMS apresentam comportamentos agressivos 

com uma prevalência de 87%, associados a elevada impulsividade (Sloneem et al., 2011); e, finalmente, na RTT, comportamento associados a ansiedade e a 

depressão estão presentes na maioria dos casos (Buchanan et al., 2019). 

É importante referir que, apesar da prática de agregação de síndromes genéticas raras associadas a incapacidade intelectual quando se avaliam tendências 

e necessidades de intervenção (Morris et al, 2018; Ferreira, 2019), vários estudos comparativos (Huissman et al., 2018; Moss et al., 2009; Oliver et al., 2011) 

evidenciam diferenças clinicamente significativas entre síndromes, não só a nível físico cognitivo e emocional, mas também ao nível comportamental.    

Por exemplo, relativamente à autoagressão, um estudo elaborado por Arron et al. (2011) demonstrou que este comportamento tem mais prevalência nas 

síndromes Cornélia de Lange (CDL, OMIM #122470, #300590, #610759, #614701, #300882), Cri du Chat (CdCS, OMIM #123450), X Frágil (FXS, OMIM 

#300624), Lowe (OCRL, OMIM #309000), PWS e SMS, enquanto que a prevalência de agressividade é superior em indivíduos com as síndromes de AS e 

SMS.  Neste estudo ficou ainda demonstrado que a autoagressão estava associada com comportamentos repetitivos e impulsividade nas síndromes CDL, 

https://www.frontiersin.org/articles/10.3389/fnbeh.2021.618271/full#B2
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FXS, PWS e OCRL, sendo que a impulsividade e hiperatividade eram significativamente superiores nos indivíduos com comportamentos agressivos em todos 

as síndromes analisadas. 

Realçando a importância da relação entre fenótipo e genótipo, outro estudo concluiu que certas síndromes evidenciam uma associação mais forte à 

agressividade que outras: nas síndromes CdCS, SMS, PWS, AS, CDL e FXS esta característica estima-se numa percentagem superior a 70%, enquanto que 

nas síndromes de Williams-Beuren (WBS, OMIM #194050) e de Down (DS, OMIM #190685) estima-se abaixo dos 15% (Powis & Oliver, 2014). 

Uma revisão da literatura mais recente, efetuada por Huissman et al. (2018), em que foram analisados dados disponíveis sobre 12 síndromes genéticas (AS, 

CDL, CdCS, DS, FXS, síndrome de Lesch-Nyhan – LNS, OMIM #300322 -, OCRL, PWS, RTT, SMS, Esclerose Tuberosa – TSC, OMIM #191100, #613254, - 

e WBS) demonstrou que a prevalência de autoagressão nestas é significativamente superior que nos indivíduos com incapacidade intelectual em geral, 

atingindo os 30% e agravando-se para 40% nos casos de indivíduos institucionalizados.  

Noutro estudo comparativo, Oliver et al. (2011) comparam aspetos do fenótipo comportamental de várias síndromes genéticas (AS, CdCS, CDL, FXS, PWS, 

SMS and OCRL), concluiu que a prevalência de características autistas está aumentada nas síndromes de CDL e FXS, e verifica-se maiores níveis de 

impulsividade nas síndromes SMS, AS e CdCS e adultos com CDL. Este estudo demonstrou ainda que se observam níveis aumentados de hiperatividade e 

impulsividade nas síndromes FXS, AS e SMS. 

Noutro estudo, que envolveu indivíduos portadores da AS, CDLe CdCS, Moss et al. (2009) verificaram a presença de características autistas em todas as 

síndromes, mas concluíram que o perfil de comportamento social de cada uma é muito diferente, o que pode ser justificado pelo elevado impacto que os fatores 

ambientais que têm nesta dimensão. 

Além disso, uma revisão sistemática da literatura sobre a prevalência de autismo demonstrou que, além da fenomenologia variar entre síndromes, é 

significativamente mais elevado em indivíduos com síndromes genéticas do que na população em geral (Richards et al., 2015). 

No que se refere especificamente a estereotipias, e comparando síndromes genéticas associadas a ID (AS, CDL, CdCS, FXS, PWS, OCRL e SMS), apesar 

de estarem presentes em todas patologias estudadas, é evidente a heterogeneidade entre as síndromes - a prevalência destes comportamentos é muito 

superior na FXS, com uma probabilidade reduzida na AS, e com perfis únicos de tipo de comportamento repetitivo nas síndromes de PWS, CdCS e SMS (Moss 

et al., 2009). 

Concluindo, sendo a ID um dos elementos preponderantes do fenótipo comportamental da Monossomia 1p36, presente na maioria dos casos estudados 

(Battaglia et al., 2008; Heilstedt et al., 2003a; Shaffer, 2001; Shapira et al, 1997), os portadores desta síndrome apresentam um risco elevado de desenvolverem 

problemas de comportamento, não obstante a variabilidade nas características dos sujeitos e a influência do contexto em que se desenvolvem. 
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Capítulo 3. Intervenções terapêuticas  
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Neste capítulo abordam-se algumas intervenções terapêuticas, farmacológicas e não farmacológicas, dirigidas a perturbações de comportamento, em particular 

a indivíduos com ID, considerando que esta é uma manifestação clínica presente em quase todos os casos de Monossomia 1p36. 

 

3.1 Intervenções terapêuticas farmacológicas 

Uma revisão sistemática recente concluiu que os estudos sobre intervenções farmacológicas em indivíduos com ID, além de escassos, apresentam fraca 

evidência de efetividade (Vereenooghe et al.,2018).  

No entanto, na prática clínica, a intervenção farmacológica em indivíduos com ID é frequentemente o tratamento de primeira escolha, sendo que cerca de 50% 

desta população toma medicação psicotrópica, dirigida ao tratamento de doenças psiquiátricas e/ou problemas de comportamento (Holden & Glitsen, 2004), e 

durante longos períodos de tempo (Matson & Neal, 2009). 

Entre profissionais de saúde, de acordo com um estudo de Unwin & Deb (2008), os antipsicóticos atípicos, com destaque para a risperidona, foram referidos 

como a medicação preferencial para controlo de perturbações de comportamento, como agressividade e autoagressão, seguidos por antidepressivos 

(citalopram) e estabilizadores de humor/antiepiléticos (carbamazepina).  

Um estudo mais recente confirma que as medicações mais frequentes na intervenção em problemas de comportamento em indivíduos com ID são antipsicóticos 

atípicos: risperidona e aripiprazol (O´Dwayer et al., 2019). 

Quanto à utilização de estabilizadores de humor e antiepiléticos para a gestão de problemas de comportamento, uma revisão sistemática da literatura em 

adultos com ID determinou que existe alguma evidência da sua eficácia, demonstrando uma melhoria nos comportamentos alvo numa elevada proporção dos 

participantes, mas, devido a graves e variadas questões metodológicas dos estudos, os autores advertem que estes resultados devem ser interpretados com 

reservas (Deb et al., 2008). 

É ainda de assinalar que frequentemente os comportamentos desafiantes persistem no tempo, o que conduz à toma de medicação psicótica durante longos 

períodos, o que pode conduzir a efeitos adversos graves (De Leon et al., 2009).  

Nos indivíduos com ID, esses efeitos adversos, superiores aos registados em grupos de controlo sem ID, podem incluir incluem queixas físicas, lesões 

neurológicas, alterações no movimento e problemas fisiológicos, razão pela qual devem ser considerados a situações muito específicas (Sheehan et al., 2017). 

Estudos recentes advogam que, quando possível, é desejável a redução ou descontinuação da toma de antipsicóticos prescrita para tratamento de problemas 

de comportamento, apesar de haver evidência de que não é tolerada em muitos casos (Sheehan & Hassiotis, 2017). 
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Uma revisão sistemática sobre o tratamento da autoagressão, identificou antipsicóticos atípicos (aripiprazol), naltrexona e inibidores seletivos da recaptação 

de serotonina, considerando, no entanto, que a escassez de estudos robustos não permite concluir com confiança a eficácia ou efetividade de nenhum destes 

fármacos (Turner, Austin & Chapman, 2014).  

Sabus et al. (2019) confirmam que, não obstante o seu uso generalizado, a evidência disponível para fármacos destinados ao tratamento da autoagressão é 

muito reduzida, sendo que a maioria dos estudos é efetuada com indivíduos com autismo, com subsequente extrapolação para outras perturbações do 

desenvolvimento. 

Em resumo, o uso de medicação psicotrópica na intervenção em problemas de comportamento de indivíduos com ID, em especial de antipsicóticos, é uma 

prática clínica frequente (Deb et al., 2007; Matson & Neal, 2009). 

No entanto, a evidência disponível é inconclusiva acerca da sua efetividade no tratamento de problemas de comportamento (Lunsky et al, 2018), facto ao qual 

acresce a controvérsia do uso destes fármacos sem a presença de uma comorbidade psiquiátrica (Tsiouris, 2010),   

No entanto, alguns autores defendem que a toma de medicação pode ser considerada em situações específicas, quando a terapia comportamental não é 

suficiente para gerir os problemas de comportamento e estes colocam em risco os pacientes ou os seus cuidadores, mas nestas situações essa toma deve 

ser monitorizada, com atenção aos possíveis efeitos colaterais (Kallumka, Jacob & Edwards, 2021),   

Ainda de realçar que muitos adultos com ID são medicados em simultâneo com outros medicamentos, em resultado de várias comorbidades, pelo que é 

aconselhável a administração da dose mínima para minimizar as reações adversas (O’Dwyer et al., 2019). 

 

3.2 Intervenções terapêuticas não farmacológicas  

Apesar de muitas vezes recomendadas para o tratamento de perturbações de comportamento, a efetividade de intervenções não farmacológicas, em particular 

quando dirigidas a indivíduos com ID, permanece pouco clara. 

De facto, enquanto alguns estudos advogam a efetividade destas intervenções (Harvey et al. 2009; Heyvaert, Meas & Onghena, 2010), outros apontam para 

uma efetividade limitada (Gustafsson et al., 2009; Hassiotis et al., 2008), ou moderada, quer no curto prazo quer no longo prazo (Bruinsma et al, 2020). 

Estes resultados díspares podem ficar a dever-se não só à variabilidade na população a que os estudos publicados se referem (por exemplo, quanto ao nível 

de severidade de ID), mas também à heterogeneidade das intervenções terapêuticas (Bruinsma et al, 2020). 

A principal metodologia de avaliação e intervenção não farmacológica é a análise funcional, que assenta na compreensão das variáveis ambientais que 

originam e mantêm os comportamentos mal adaptativos, e que através da aplicação de reforço positivo a comportamentos alternativos adequados e reforço 

negativo a comportamentos desadequados, conduz à redução da frequência destes últimos (Beavers, Iwata & Leman, 2013). 
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Uma revisão de literatura sobre práticas baseadas na evidência em comportamentos desafiantes em pessoas com ID, conclui que as abordagens com base 

em análise comportamental aplicada, cujo objetivo principal é resolver problemas com relevância social, têm uma grande base de evidencia, tendo este estudo 

confirmado também a necessidade de realização de análise funcional prévia quando este tipo de intervenção é aplicado (Grey & Hastings, 2005). 

O apoio positivo ao comportamento é uma das metodologias baseadas na análise aplicada do comportamento em foi encontrada evidência de efetividade: 

aplica esses princípios na comunidade, redesenhando o ambiente em o indivíduo vive e expandindo o reportório de comportamentos do indivíduo para reduzir 

os problemas de comportamento, com o objetivo de melhorar a sua qualidade de vida (Carr, Svertson & Lepper, 2009). Uma revisão da literatura concluiu que 

esta metodologia é efetiva nos problemas de comportamento severos, e de elevada frequência, sendo uma abordagem de baixo custo e de fácil treino nos 

cuidadores, que funcional quer em ambiente institucional quer na comunidade (LaVigna & Willis, 2012). 

Outro estudo demonstrou que o treino de pessoal de serviços de assistência em apoio positivo ao comportamento reduz a presença de comportamentos 

desafiadores nos utentes, embora o impacto na qualidade de vida destes não tenha sido avaliado de forma sistemática (MacDonald & McGill, 2013). 

Outro tipo de intervenção recomendada para problemas de comportamento é a comunicação alternativa e aumentativa (CAA), sendo constituída por uma 

variedade de técnicas, estratégias e sistemas para apoiar a comunicação verbal e não verbal, com vista a apoiar em simultâneo a comunicação recetiva e 

expressiva (Griffiths et al., 2019). Walker and Snell (2013) estudaram os efeitos da CAA no comportamento desafiante, concluindo que esta intervenção é 

efetiva em indivíduos com várias incapacidades, e superior quando baseado em análise funcional do comportamento, e quando aplicado em indivíduos mais 

jovens (12 anos de idade ou menos). 

No entanto, e particularizando para indivíduos com ID, é mais difícil concluir acerca do efeito dos sistemas de CAA, quer por causa quer da heterogeneidade 

desta população quer pela ocorrência de comorbidades (Allen et al., 2017). 

No que se refere à efetividade da terapia cognitiva comportamental (TCC), a psicoterapia dominante nos serviços de saúde mental, que tem como objetivo a 

alteração das crenças mal adaptativas (Roth & Fonagy, 2006), a sua aplicação em indivíduos com ID pode ter sucesso em alguns dos problemas apresentados, 

apesar de não estarem estabelecidos os pré-requisitos e a extensão da severidade de ID necessários para a sua aplicabilidade (Sturmey, 2004). 

Especificamente no âmbito das perturbações de comportamento, a TCC foi avaliada para intervenções dirigidas à raiva, admitindo que esta é um determinante 

causal do comportamento agressivo, que concluíram que a sua efetividade não está ainda bem estabelecida, o que poderá decorrer do facto dos estudos 

analisados terem um número de participantes reduzido (Nicoll, Beail & Saxon, 2012). 

De facto, alguns estudos evidenciam uma efetividade elevada da TCC para tratamento da raiva adultos com ID (Nicoll et al., 2012; Nicoll, Beail & Saxon, 2012), 

mas outros concluem que essa efetividade é moderada (Hoffmann et al., 2012), sendo, no entanto, de realçar que entre as abordagens estudadas esta é a 

mais efetiva para pacientes com esse problema (Nicoll et al., 2013). 
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Finalmente, no que se refere a terapias de terceira geração, uma revisão da literatura relativa a estudo em adultos com ID realizada por Patterson, Williams & 

Jones (2019), revelou que a intervenção mais procurada é a atenção plena. Estes autores concluíram que estas intervenções se revelam muito eficazes quando 

dirigidas a comportamentos desafiantes, melhorando o autocontrolo e reduzindo a agressividade, e consequentemente a necessidade de contenção física, os 

níveis de observação e a medicação de emergência. Outro estudo apurou que as intervenções que combinam atenção plena com técnicas comportamentais 

mostraram-se mais efetivas do que as que não contemplam essa componente (Bruinsma et al, 2020). 

Além dos estudos sobre efetividade de metodologias nas perturbações de comportamento, foram encontradas evidências sobre a efetividade sobre 

intervenções no caso particular da autoagressão.  

Relativamente a esta perturbação do comportamento, um estudo recente concluiu que a intervenção não-farmacológica é fundamental no plano de tratamento, 

reforçando que, mesmo quando a farmacológica é considerada, devem ser sempre administradas em conjunto (Sabus et al., 2019). 

Além disso, também no caso da autoagressão, em particular nos adultos, a análise funcional é considerada o método mais comum utilizado para identificar a 

sua função operante, sendo as intervenções baseadas no reforço as mais comuns (Gregory et al., 2017). Estes dados contrastam com revisões da literatura 

mais antigas que evidenciavam as intervenções aversivas como as mais frequentes, apesar das questões éticas que levantam (Prangnell, 2010). 

Não obstante, alguns estudos sugerem que o surgimento de comportamentos da autoagressão ou o seu agravamento podem ser prevenidos com efetividade 

com intervenção precoce – que inclui treino dos cuidadores e treino de comunicação funcional (Fahmie, Iwata & Mead, 2016; Luszynski & Hanley, 2013; 

Richman, 2008). 

Existe ainda evidência publicada sobre a efetividade de intervenções nas perturbações de comportamento relativamente a algumas síndromes genéticas 

específicas, associadas a ID.  

Por exemplo, uma revisão sistemática conclui na AS a evidência disponível sobre intervenção terapêutica é reduzida, não sendo possível fazer uma 

comparação entre os estudos analisados, identificando deferentes tipos de intervenção para problemas motores, funcionais e de comunicação. No que respeita 

a problemas de comportamento em específico, este estudo indica que o uso de equipamentos computorizados pode as mesmo tempo melhorar a manipulação 

de objetos e reduzir os comportamentos provocatórios (Sommese & Corrado, 2021). 

Outro exemplo, uma revisão sistemática sobre intervenções não farmacológicas na RTT conclui que, apesar destas terem como primeiro objetivo a 

comunicação, a sua implementação conduz à redução das estereotipias, realçando a importância de intervenções individualizadas (Amoako & Hare, 2019). 

Estes resultados são confirmados por Lim et al. (2020), que além de evidenciarem que as intervenções na comunicação diminuem os níveis de ansiedade e 

de frequência de estereotipias, também as dirigidas à motricidade fina, cujo objetivo principal é melhorar a função das mãos, reduziram as estereotipias e os 

comportamentos de autoagressão. 
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PARTE II - ESTUDO EMPÍRICO 
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Capítulo 4. Objetivos 
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A presente investigação tem como objetivo principal caraterizar o fenótipo comportamental dos indivíduos portadores de Monossomia 1p36, identificando as 

perturbações de comportamento associadas à síndrome e as intervenções terapêuticas dirigidas a estas, através de uma revisão da literatura publicada. 

Para a prossecução do objetivo geral foram definidos como objetivos específicos deste trabalho: 

i) identificar as perturbações de comportamento associadas à Monossomia 1p36, e analisar a sua distribuição no que se refere à idade e ao sexo dos portadores 

da síndrome; 

ii) verificar quais as intervenções terapêuticas direcionadas às perturbações de comportamento, recolhendo informação sobre o seu objetivo e resultado obtido 

e/ou esperado. 
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Capítulo 5. Método 
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O método adotado para alcançar os objetivos estabelecidos consistiu num processo de revisão da literatura, realizado através passos sequenciais para recolher, 

tomar conhecimento, sintetizar e avaliar os estudos publicados, de modo a encontrar uma base firme sobre as perturbações de comportamento e as 

intervenções terapêuticas na Monossomia 1p36 (Levy & Ellis, 2006). Este é um método sistemático, explícito e reproduzível, sendo indicado para identificar, 

avaliar e sintetizar a informação (Fink, 2019). 

A revisão da literatura foi conduzida de acordo com a recomendação Preferred Reporting Items for Systematic Reviews and Meta-Analyses (PRISMA), que 

tem como objetivo melhorar a qualidade das revisões sistemáticas e meta-análises (Moher et al., 2009).  

Nos pontos seguintes é apresentada a estratégia de pesquisa adotada e a categorização da informação efetuada. 

 

5.1 Estratégia de pesquisa 

Considerando as diretrizes da PRISMA, na estratégia de pesquisa da revisão da literatura efetuada foram consideradas quatro etapas (ver Figura 1), descritas 

seguidamente: 

- identificação: foram pesquisados os termos “Monossomia 1p36” e “deleção 1p36” (“Monosomy 1p36” e “1p36 deletion”, em inglês), nas bases de dados 

eletrónicas Medline (via PubMed), Scientific Eletronic Library (Scielo), Literatura Latino-Americana e do Caribe em Ciências da Saúde (LILACS), via BVS, APA 

(PsycINFO, ARTICLES, PsycBOOKS, APA PsycNET), e PePSIC, via BVS. Foram considerados os artigos publicados em revistas científicas, escritos em 

português, inglês e espanhol, com data de publicação entre 1980 e junho de 2021 (data da última pesquisa). Após serem excluídos os artigos em duplicado 

(2), foram considerados 232 artigos para a fase seguinte.  

- seleção: através da análise do título e do resumo, foram selecionados os estudos que cumprem dois critérios de inclusão: publicações referentes ao estudo 

da síndrome Monossomia 1p36 e com tipologia estudo de caso ou estudo de séries de casos. Foram excluídos 77 artigos, considerando os seguintes critérios 

de exclusão: i) artigos que abordam deleções no cromossoma 1p36 associadas a outras patologias (52); ii) artigos sobre estudos com animais (3); iii) revisões 

de literatura (13); iv) artigos não disponíveis online (9). Da aplicação destes critérios de seleção, resultou uma seleção de 153 artigos. 

- elegibilidade: considerando a leitura do texto integral dos artigos anteriormente selecionados, foram excluídos 68 artigos da seleção efetuada: i) relativos à 

descrição dos períodos perinatal ou neonatal (8); ii) referentes a estudos genéticos (genótipo da síndrome, caracterização molecular e diagnóstico genético) 

(55); iii) cujos casos foram incluídos em estudos de séries de casos publicadas posteriormente (5). Foram, assim, considerados elegíveis um total de 85 artigos. 

- inclusão: foram incluídos para análise os artigos: i) com referências a perturbações do comportamento (31); ii) que mencionam intervenções terapêuticas 

direcionadas a perturbações de comportamento (2). Os trabalhos que mencionam intervenções terapêuticas também fazem referência a perturbações de 

comportamento, pelo que cumprem em simultâneo ambos os critérios, pelo que a análise dos estudos recaiu sobre um total de 31 artigos. 
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Figura 1 

Fluxograma da estratégia de pesquisa 
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Artigos incluídos após analisados  
o título e o resumo 

(n = 153) 

Artigos identificados nas bases de dados 
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para elegibilidade 
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(n =232) 
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Nota. Adaptado de Moher et al. (2009).   
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5.2 Recolha e categorização da informação  

De cada artigo selecionado para análise, foram extraídos os seguintes dados: autores, ano de publicação, país de origem do estudo (posteriormente agrupados 

por continente), número de casos com Monossomia 1p36 em cada estudo e referências a comportamento. Estes dados foram agrupados em classes, permitindo 

a análise descritiva dos artigos em questão. 

De seguida, e face aos objetivos específicos traçados, dos artigos selecionados foram recolhidos registos relativos a casos com Monossomia 1p36. 

Esses registos foram organizados em duas categorias: “Perturbações de comportamento”, que inclui os referentes a perturbações de comportamento, e 

“Intervenções terapêuticas” que inclui os relativos a intervenções terapêuticas direcionadas a perturbações de comportamento.  

A categoria “Perturbações de comportamento” foi dividida em várias subcategorias, considerando as perturbações de comportamento mais frequentes nos 

registos recolhidos, e uma categoria residual para as restantes, conforme critérios descritos ( 

Tabela 1; Anexo A). 

 

Tabela 1 

Subcategorias da categoria “Perturbações de comportamento” 

Subcategoria Critério 

Agressividade ações ofensivas e diretas contra indivíduos ou objetos 

Autismo autismo e traços autistas 

Autoagressão comportamentos autodirigidos que causam/têm o potencial de 

causar lesões físicas 

Birras episódios de angústia ou raiva 

Estereotipias movimentos rítmicos e repetitivos 

Hiperatividade/ 

Défice de Atenção 

hiperatividade e/ou défice de atenção 

Hiperfagia hiperfagia, comportamentos obsessivos de procura de comida 

Outras PC outras perturbações de comportamento não incluídas nas restantes 

categorias 
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De referir que nesta recolha não foram consideradas as referências genéricas a perturbações de comportamento, como “problemas de comportamento” 

(Fregeau et al., 2016; Stagi et al., 2014) ou “comportamento errático” (Jordan et al., 2018). 

Não foram ainda considerados registos relativos a perturbações referenciadas em conjunto, sem indicação do número de casos a que se refere cada uma 

delas, uma vez que isso impossibilita a categorização dos registos nas categorias definidas, como por exemplo “comportamento anormal, 

agressividade/comportamento autoagressivo” (Radio et al., 2021) ou “comportamento abusivo que inclui morder as mãos, bater ou atirar objetos, bater em 

pessoas e episódios de violência física” (Shapira et al., 1997). 

Os registos recolhidos incluem, sempre que essa informação estava disponível, o número de casos com Monossomia 1p36 a que se referem, e a idade e o 

sexo dos indivíduos em questão. 
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Capítulo 6. Resultados 
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Os resultados obtidos neste estudo decorrem da análise ao conteúdo dos artigos selecionados, considerando os objetivos estabelecidos (capítulo 4), a 

estratégia de pesquisa definida (ponto 5.1) e a categorização da informação recolhida (ponto 5.2). Nos pontos seguintes, além de uma análise descritiva dos 

artigos selecionados, apresentam-se os resultados obtidos por cada categoria e subcategorias criadas. 

 

6.1 Análise descritiva dos artigos analisados 

Foram incluídos neste estudo um total de 31 artigos, todos referentes a estudos de caso e estudos de séries de casos, e reunindo dados de um total de 284 

casos de indivíduos portadores de Monossomia 1p36 (Erro! A origem da referência não foi encontrada.2,   
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Anexo B). 

 

Tabela 2 

Caracterização dos artigos  

Variável Classe 
Artigos  Casos 

N.º % N.º % 

Ano da publicação 1995-1999 4 13% 20 7% 

  2000-2004 3 10% 9 3% 

  2005-2009 5 16% 74 26% 

  2010-2014 13 42% 69 24% 

  2015-2019 3 10% 69 24% 

  2020-2021 3 10% 43 15% 

N.º de casos 1-10 25 81% 76 27% 

  11-49 4 13% 98 35% 

  Mais de 50 2 6% 110 39% 

Origem do estudo América do Norte 8 26% 72 25% 

  América do Sul 1 3% 1 0% 

  Ásia 4 13% 65 23% 

  Europa 9 29% 26 9% 

  Oceania 2 6% 2 1% 

  Vários 7 23% 118 42% 

Referência a PC/IT Perturbações de comportamento 31 100% 284 100% 

 Intervenções terapêuticas 2 6% 15 5% 

Nota. PC/IT: Perturbações de Comportamento/Intervenções terapêuticas 

 

A maioria dos artigos foi publicada entre 2010-2014 (42%), e refere-se a estudos que envolvem entre 1 e 10 casos (81%). 

No entanto, e ainda que apenas 2 estudos incluam amostras com mais de 50 indivíduos portadores da síndrome, estes englobam 39% dos casos estudados. 
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Os estudos selecionados têm origem em vários continentes, sendo essencialmente provenientes da Europa (29%) e da América do Norte (26%). No entanto, 

7 dos estudos analisados comportam várias origens, reunindo investigadores dos Estados Unidos da América com outros de vários pontos do mundo (Itália, 

Reino Unido, França, Países Baixos, Israel, Dinamarca, França, Canadá e Brazil). Estes estudos reúnem a parte mais significativa dos casos estudados (42%), 

seguidos dos estudos com origem na América do Norte (25%) e na Ásia (23%). 

 

6.2 Análise descritiva dos casos de Monossomia 1p36 

Os estudos analisados incluem a descrição de um total de 284 casos de Monossomia 1p36, que pertencem a um amplo intervalo de idades, variando entre 

recém-nascidos e 47 anos de idade (Tabela 33;   
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Anexo B), tendo num dos estudos sido incluído um feto (Radio et al., 2021).  

No que respeita ao sexo dos indivíduos incluídos na análise, e considerando que um dos artigos não discrimina o sexo dos 13 casos relatados (Shapira et al., 

1997), a maioria dos casos refere-se a indivíduos do sexo feminino, numa percentagem muito superior à dos casos masculinos (pelo menos 60% dos casos 

são do sexo feminino).  

A idade média4 dos casos descritos nos artigos analisados é de 11 anos.  

 

Tabela 3 

Caracterização dos casos  

N.º de 

casos 
Feminino Masculino 

Casos sem informação 

sobre sexo 

Intervalo de 

idades 

Idade média 

dos casos 

284 170(60%) 101(36%) 13(5%) feto - 47 anos 11 anos 

 

Dos 284 casos totais, são identificadas perturbações de comportamento em 171 indivíduos com Monossomia 1p36, conforme resumido na Tabela 44 (  

                                                      

4 O cálculo da idade média considerou os anos de idade completos e os valores médios da idade foram arredondados por defeito. Relativamente aos estudos que indicaram apenas o intervalo de 
idades em que se enquadravam todos os casos (Battaglia et al., 2008; Brazil et al., 2014; Radio et al., 2021), foi considerada a média dos limites do intervalo. 
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Anexo C), que correspondem a 60% do total  

Relativamente ao sexo e à idade dos casos em questão, não existe informação discriminada por caso sobre estas variáveis a 56% dos indivíduos, o que 

condiciona as conclusões retiradas. Não obstante, considerando a informação disponível, dos casos com perturbações de comportamento, pelo menos 48 são 

do sexo feminino e 28 do sexo masculino, sendo a idade média5 destes casos também de 11 anos.  

 

Tabela 4 

Caracterização dos casos com perturbações de comportamento” 

N.º de 

casos 
Feminino Masculino 

Casos sem informação 

 sobre sexo/idade 

Idade média 

dos casos5 

171 47 28 96 11 anos 

 

As referências a intervenções terapêuticas abrangem um total de 15 casos de Monossomia 1p36, (Tabela 55; Anexo D), representando apenas uma 

percentagem de 5% do total do casos descritos. 

Quanto ao sexo e à idade dos casos, existe informação apenas relativamente a um caso (masculino, 9 anos).  

 

Tabela 5 

Caracterização dos casos com intervenções terapêuticas” 

N.º de 

casos 
Feminino Masculino 

Casos sem informação 

sobre sexo/idade 

15 - 1(9 anos) 15 

 

                                                      

5 O cálculo da idade média considerou os anos de idade completos e os valores médios da idade foram arredondados por defeito. Neste cálculo foram apenas considerados os casos com perturbações 
de comportamento com a idade descrita nos artigos analisados.  
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6.3 Caracterização da categoria “Perturbações de comportamento” 

Na categoria “Perturbações de comportamento” foram recolhidos 445 registos6 (Tabela 66; Anexo E - Registos na categoria “Perturbações de 

comportamentoAnexo E), que seguidamente foram enquadrados nas 8 subcategorias definidas (Tabela 1). 

 

Tabela 6 

Caracterização das subcategorias da categoria “Perturbações de comportamento” 

Subcategoria  
N.º de 

registos 
Feminino Masculino 

Idade 

média7 

(anos) 

 

Registos sem 

informação 

sobre 

sexo/idade 

Agressividade   9 (2%) 7 (8%) 2  (5%)  16   

Autismo   72 (16%) 14 (15%) 9 (24%)   8 49 

Autoagressão    88 (20%) 26 (29%) 6 (16%)   11   56 

Birras 38 (9%) 18 (20%) 7 (18%) 12 13 

Estereotipias   46 (10%) 4 (4%) 3 (8%) 14 39 

Hiperatividade/Défice de Atenção    89 (20%) 8 (9%) 5 (13%) 13 76 

Hiperfagia 18 (4%) 7 (8%) 3 (8%) 10 8 

Outras PC    85 (19%) 7 (8%) 3 (8%) 13 75 

TOTAL  442 91 (20%) 38 (9%) 12 316 (71%) 

 

                                                      

6 Na recolha dos registos de perturbações de comportamento, foi considerado um registo por cada perturbação de comportamento descrita para cada um dos casos, pelo que cada caso pode estar 
relacionado com um ou mais registo de perturbações de comportamento. 
7 O cálculo da idade média dos casos incluídos em cada categoria considerou os anos de idade completos (não foram tidos em conta os meses) e os valores médios da idade foram arredondados 
por defeito. 
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Da análise da informação recolhida, conclui-se que as subcategorias “Autoagressão” e “Hiperatividade/Défice de Atenção” são as que acolhem o maior número 

de registos, representando cada uma 20% dos registos totais. A subcategoria “Autismo”, tem reúne também uma percentagem relevante dos registos totais 

(16%). 

No seu conjunto, estas 3 subcategorias representam mais de metade dos registos recolhidos (56%), sendo as mais representativas das perturbações de 

comportamento dos casos constantes dos artigos analisados. 

Sobre as variáveis sexo e idade, não existe informação relativamente a 71% dos casos sobre os quais foram recolhidos os registos (Battaglia et al., 2008; 

Brazil et al., 2014; Radio et al., 2021), o que condiciona a análise dos resultados. 

A subcategoria “Agressividade” é a única que tem essa informação completa – apesar de ser pouco expressiva relativamente ao total de registos (apenas 2%), 

pode constatar-se que existe uma clara superioridade numérica dos casos femininos caracterizados pelos comportamentos aqui incluídos. A idade média dos 

casos incluídos nesta categoria é de 16 anos. 

Nas restantes subcategorias, ainda que com os condicionamentos referidos, os registos relativos ao sexo feminino são sempre superiores ao do sexo 

masculino, e a idade média dos casos é de 12 anos de idade. 

 

6.4 Caracterização da categoria “Intervenções Terapêuticas” 

A categoria “Intervenções terapêuticas” reúne um total de 15 registos, um para cada um dos 15 casos a que se referem, remetendo na totalidade para a 

intervenção terapêutica farmacológica (Nota. F: Feminino; M: Masculino 
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Anexo F). 

Desses 15 registos, 14 provêm do mesmo artigo (Brazil et al., 2014), que faz referência à intervenção 

de forma genérica (medicação), tal como ao mesmo objetivo da mesma (ajudar nos problemas de 

comportamento), não existindo, no entanto, informação sobre o sexo e idade dos casos em questão. 

O outro registo, relativo a um caso masculino, com 9 anos de idade (Zagalo et al., 2012), refere a 

administração de medicação específica (metformina e topiramato), apesar de não indicar posologia ou 

outras indicações sobre a administração desta medicação, sendo descrita com o objetivo de 

intervenção no comportamento agressivo. 

Em nenhum dos registos mencionados é referido o resultado esperado ou obtido da intervenção 

mencionada. 
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Capítulo 7. Discussão   
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Este trabalho teve como principal objetivo caracterizar o fenótipo comportamental dos indivíduos 

portadores de Monossomia 1p36, identificando as perturbações de comportamento associadas à 

síndrome descritas na literatura disponível, e também identificar as intervenções terapêuticas 

realizadas. 

Partindo de um universo de 232 artigos, e em resultado da estratégia de pesquisa efetuada (descrita 

no ponto 5.1), foram analisados 31 artigos, os únicos que mencionam perturbações de comportamento 

(categoria “Perturbações de comportamento”). Entre estes, apenas 2 fazem referência a intervenções 

terapêuticas direcionadas a essas perturbações (categoria “Intervenções terapêuticas”). 

Nos pontos seguintes discutem-se os resultados obtidos, por categoria. 

 

7.1 Perturbações de comportamento 

Análise dos registos incluídos na categoria “Perturbações de comportamento” mostra que o fenótipo 

comportamental da Monossomia 1p36 inclui perturbações de comportamento em 60% dos casos, 

superior aos 47% já mencionados na literatura (Battaglia et al., 2008).  

Apesar da informação sobre o sexo e a idade estar disponível apenas para 43% dos indivíduos 

descritos com perturbações de comportamento, considerando os dados conhecidos, a maioria é são 

do sexo feminino e com uma idade média de 11 anos, facto possivelmente relacionado com a 

prevalência deste sexo nos portadores da síndrome (Battaglia et al., 2008; Heilstedt et al., 2003b; 

Slavotinek, Shaffer & Shapira, 1999; Rocha et al., 2016). 

As perturbações de comportamento com maior prevalência incluem comportamentos associados a 

autoagressão, hiperatividade/défice de atenção e autismo, representando no conjunto mais de metade 

dos registos descritos na literatura. 

Outras perturbações descritas, ainda que com menor prevalência, incluem estereotipias e birras. Uma 

percentagem residual de casos descritos apresenta sintomas de hiperfagia e agressividade. 

No que se refere especificamente aos comportamentos de autoagressão, os resultados obtidos 

confirmam estudos anteriores, que consideram esta uma característica muito comum nos indivíduos 

com Monossomia 1p36 (Gajecka, Mackay & Shaffer, 2007; Shapira et al., 1997; Windpassinger et al., 

2002). 

 Os comportamentos de autoagressão podem estar correlacionados com as manifestações clínicas 

mais comuns da síndrome, nomeadamente, o atraso de desenvolvimento psicomotor e perturbação do 

desenvolvimento intelectual, e associados a um grau mais profundo de incapacidade, tal como descrito 

nos casos descritos por Reish, Berry & Hirsch (1995). 

De referir que, quando se verifica o diagnóstico dual de autismo e perturbação do desenvolvimento 

intelectual, situação que ocorre numa elevada percentagem de casos de Monossomia 1p36, está 

demonstrada uma tendência de agravamento dos comportamentos de autoagressão com a idade 

(Oubrahim & Combalbert, 2019). 
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As conclusões relativas à autoagressão e ao autismo são confirmadas pela Orphanet8, considerados 

comportamentos frequentes na Monossomia 1p36. Esta entidade considera também frequentes as 

estereotipias, mas nos resultados deste estudo têm uma representatividade inferior às outras 

categorias. No entanto, as estereotipias são reconhecidas como uma perturbação relevante, ainda que 

com características heterogéneas em várias síndromes genéticas (Moss et al., 2009). 

No que se refere à agressividade, e apesar de existirem poucos registos nesta categoria, a sua 

observação está associada a ID, presente na maioria dos casos de Monossomia 1p36, e ao uso de 

psicotrópicos, cujo uso é frequente para controlo de problemas de comportamento em indivíduos com 

ID (Hill et al, 2014). Segundo Reish, Berry & Hirsch (1995), estes comportamentos, associados a casos 

com Monossomia 1p36, podem ainda estar relacionados com a institucionalização de pacientes com 

perturbação do desenvolvimento intelectual. 

Finalmente, é importante referir que, as perturbações de comportamento mais internalizantes, como 

sejam as que envolvem sintomas relacionados com ansiedade e depressão, são de diagnóstico mais 

difícil nesta população, em especial devido à falta de competências de comunicação para uma 

descrição adequada dos sintomas (Davis, Saeed & Antonacci, 2008), e talvez por isso não tenham sido 

encontrados registos sobre estas. 

 

7.2 Intervenções terapêuticas 

Da análise efetuada, conclui-se que as referências na literatura a intervenções terapêuticas 

direcionadas a perturbações de comportamento nos casos de Monossomia 1p36 são escassas, 

referentes a um número reduzido de casos, e sem informações que permitam aferir a sua efetividade. 

As duas intervenções terapêuticas identificadas são farmacológicas, dirigidas a apenas 15 casos, e 

apesar de ser mencionado como objetivo o tratamento de problemas de comportamento, apenas uma 

delas especifica o comportamento agressivo como alvo. Também apenas uma destas intervenções 

identifica a medicação administrada (metformina e topiramato), apesar de não ser mencionada a 

posologia adotada nem outras indicações sobre a sua administração. 

Além disso, em nenhum dos registos recolhidos foram descritos nem resultados obtidos/esperados nem 

efeitos colaterais.  

Apesar da evidência disponível na literatura sobre a efetividade de várias intervenções não 

farmacológicas nas perturbações de comportamento (ponto 3.2), e de estas serem consideradas 

preferenciais pelos profissionais de saúde, que recomendam a sua manutenção mesmo que se adotem 

as farmacológicas (Unwin & Deb, 2008), não foram reportadas intervenções deste tipo em nenhum dos 

artigos analisados. 

Não obstante, alguns estudos sobre esta síndrome mencionam a importância de uma abordagem 

multidisciplinar para gestão dos inúmeros desafios que se colocam à gestão da síndrome (Bello & 

Rodríguez-Moreno, 2016; Zagalo et al., 2012). 

                                                      

8Vêr em:https://www.orpha.net/consor/cgi-
bin/Disease_HPOTerms.php?lng=EN&data_id=1738&Typ=Pat&diseaseType=Pat&from=rightMenu (Consultado em 2022-01-
31). 

https://www.orpha.net/consor/cgi-bin/Disease_HPOTerms.php?lng=EN&data_id=1738&Typ=Pat&diseaseType=Pat&from=rightMenu
https://www.orpha.net/consor/cgi-bin/Disease_HPOTerms.php?lng=EN&data_id=1738&Typ=Pat&diseaseType=Pat&from=rightMenu
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Também é recomendada por alguns autores a referenciação para intervenção precoce (Battaglia et al., 

2008; Seo et al., 2016), sendo esta abordagme determinante para evitar que perturbações de 

comportamento evoluam para ações que podem colocar a vida em risco quando os indivíduos crescem 

fisicamente e entram na fase da adolescência e na vida adulta (Grey & Hastings, 2005),  

No entanto, nos estudos publicados sobre Monossomia 1p36 as intervenções terapêuticas referidas 

são essencialmente orientadas para manifestações clínicas da síndrome: fisioterapia para maximizar 

as competências motoras (Battaglia et al., 2008; Brazil et al., 2014; Hussen et al.,2020; Shimojima et 

al., 2009), terapia da fala para potenciar a comunicação (Seo et.al., 2020; Villaroel et al., 2011) e terapia 

ocupacional para o atraso motor (Seo et al., 2020). 

No que respeita à intervenção psicológica nas perturbações de comportamento, também não se 

encontra descrita em nenhum dos artigos analisados, sendo, no entanto recomendada para os 

portadores de Monossomia 1p36 por Bello & Rodríguez-Moreno (2016). 

 

7.3 Limitações  

A principal limitação deste trabalho resultou do estudo do comportamento dos indivíduos com 

Monossomia 1p36 estar descrito num número escasso de artigos científicos. 

Relativamente às intervenções terapêuticas especificamente direcionadas às perturbações de 

comportamento, os trabalhos publicados são ainda em menor número (apenas 2), o que tornou a 

análise deste campo muito restrita. 

Além disso, apesar de indicarem a presença de perturbações de comportamento, alguns estudos não 

discriminam nem o tipo de perturbação de comportamento, nem o sexo e idade dos indivíduos afetados 

por estas, mencionando os dados de forma global – incluindo o estudo que reúne o maior número de 

casos e maior número de casos com perturbações de comportamento (Battaglia et al., 2008).   

Outra questão que se coloca é a inexistência de menções à avaliação formal do comportamento ou das 

perturbações, o que permitiria uma categorização mais assertiva dos resultados e traçar um perfil 

psicológico sistemático, por comparação do nível de comportamento desajustado ou mal adaptativo 

com valores normativos.  

No entanto, e apesar de ser sugerida para a gestão da síndrome a avaliação de desenvolvimento 

continuada (Battaglia et al., 2008; Seo et al., 2016) e até o uso de baterias de testes neuropsicológicos 

e de comportamento (Flint, 1998), apenas um dos estudos analisados refere a avaliação formal das 

perturbações do comportamento, através do teste Aberrant Behavior Checklist (ABC), utilizado em 

populações de crianças com atraso de desenvolvimento (Lennon et al., 2006).  

Outra limitação do trabalho deriva dos estudos incluídos se referirem em simultâneo a indivíduos com 

deleções puras e não puras. Este condicionalismo não permite distinguir as características 

comportamentais resultantes da Monossomia 1p36 das alterações resultantes dos restantes rearranjos, 

tal como acontece noutros estudos sobre realizados sobre manifestações clínicas (Gajecka, Mackay & 

Shaffer, 2007).  

Resta referir que não foi analisada neste estudo a correlação entre o genótipo e o fenótipo 

comportamental, informação pertinente para o estabelecimento de prognósticos mais exatos, e o 

desenvolvimento de planos de intervenção individualizados mais adequados a cada indivíduo portador 
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da síndrome. No entanto, alguns autores afirmam que essa correlação é difícil de estabelecer uma vez 

que fenótipos similares correspondem a deleções de tamanhos díspares (Rosenfeld et al., 2010). 

Os condicionamentos apresentados, relativos ao acesso à informação, com um peso importante no 

conjunto dos casos estudados, poderão ter enviesado os resultados obtidos e/ou ocultado dados 

importantes para a análise comportamental. 

De acordo com Waite et al. (2014), a falta de ênfase colocada no estudo das perturbações de 

comportamento nos indivíduos com ID pode resultar de estas serem entendidas como comportamentos 

aprendidos e mantidos por reforços positivos no contexto. Estes autores sublinham que, no entanto, o 

conhecimento do fenótipo comportamental de síndromes genéticos associados a incapacidade 

intelectual pode ajudar a compreender como o indivíduo interage com o seu contexto e como se poderá 

ajustar esse contexto para se adequar às suas necessidades. 
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CONCLUSÃO  
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As perturbações de comportamento são uma característica importante do fenótipo comportamental da 

Monossomia 1p36, considerando que afetam mais de metade dos indivíduos portadores da síndrome, 

sendo os comportamentos associados ao autismo, autoagressão e hiperatividade/défice de atenção as 

perturbações de comportamento mais prevalentes. 

Contudo, os resultados aqui apresentados revelam que este tema não tem merecido muita atenção na 

literatura publicada, nem na descrição dos casos com perturbações de comportamento, nem na 

descrição das intervenções terapêuticas propostas/realizadas direcionadas para o seu tratamento. 

No que se refere a intervenções farmacológicas, foram obtidos dados específicos apenas relativamente 

a uma intervenção farmacológica (metformina e topiramato), administrada a um caso do sexo masculino 

com 9 anos, direcionada ao comportamento agressivo. No entanto, mesmo relativamente a este registo, 

não existe descrição sobre a administração efetuada, o período de intervenção, o resultado 

esperado/obtido da intervenção ou os efeitos colateriais da mesma. 

Conclui-se que, apesar da crescente preocupação com a aplicação de práticas baseadas na evidência, 

continua a existir uma grande disparidade entre a investigação e a prática (Schalock, Verdugo & 

Gomez, 2011). 

De facto, face à evidência disponível acerca de intervenções terapêuticas, farmacológicas e não 

farmacológicas, e considerando a elevada prevalência de perturbações de comportamento em 

Monossomia 1p36, o maior desafio no estudo dos fenótipos comportamentais é a translação dos 

resultados dos estudos de observação e experimentais para a prática clínica (Adams, Heussler & Gray, 

2018).  
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IMPLICAÇÕES 
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Este trabalho revelou-se importante na medida em que permitiu melhor caracterizar o fenótipo 

comportamental da Monossomia 1p36, que abrange um conjunto de perturbações de comportamento 

com elevada prevalência, algumas com tendência a agravar-se ao longo da vida. 

Revelou ainda que as intervenções terapêuticas direcionadas às perturbações de comportamento 

descritas na literatura são apenas do tipo farmacológicas, direcionadas a um número de casos não 

representativo, não se encontrando documentada a eficácia nem a efetividade da sua administração. 

Face a estes resultados, estudos futuros deverão focar-se no desenvolvimento e avaliação de modelos 

de intervenção dirigidos às perturbações de comportamento e na descrição de intervenções 

terapêuticas, com o objetivo de avaliação da sua eficácia e pertinência de aplicação nos indivíduos 

portadores de Monossomia 1p36. 

Importa ainda aprofundar os estudos existentes, acrescentado informação sobre variáveis como sexo, 

idade e distinção entre deleções puras e não puras, e incluir na investigação resultados da avaliação 

formal das perturbações de comportamento, permitindo uma melhor compreensão e análise das 

conclusões apresentadas. 

No que se refere a intervenções terapêuticas, ainda que a importância da intervenção na dimensão do 

comportamento seja negligenciada nos estudos analisados, apesar da elevada prevalência de 

perturbações de comportamento nos portadores de Monossomia 1p36, uma intervenção adequada e 

atempada será fundamental para um prognóstico mais favorável. 

Existem atualmente bases científicas que sustentam o uso de intervenções preventivas relativamente 

às perturbações de comportamento, que permitam o desenvolvimento adequado de competências e 

contextos que facilitem o desenvolvimento do indivíduo, e que incluem fatores de proteção familiares, 

competências de comunicação, competências sociais e funcionais (Kennedy & Richman, 2019). 

Relativamente a intervenções farmacológicas, e considerando que duas importantes manifestações 

clínicas da síndrome, a epilepsia (Battaglia et al., 2008, Heilstedt et al., 2001, Kurosawa et al., 2005; 

Greco et al., 2018) e a cardiopatia (Battaglia et al., 2008) são controladas por medicação, os estudos a 

desenvolver deverão de avaliar os potenciais efeitos de possíveis interações medicamentosas.  

Deverão ainda ser efetuados estudos que permitam efetuar recomendações relativas a intervenções 

não farmacológicas, uma vez que estas devem ter primazia sobre as farmacológicas (Kallumkal, Jacob 

& Edwards, 2021), especificas quanto à metodologia de intervenção e as áreas de atuação dos técnicos 

a envolver.   

Tal como advogado por Murakoshi et al. (2016), a elaboração de um prognóstico mais preciso exigiria 

também um seguimento dos casos a longo prazo, até à idade adulta, dados estes que proporcionariam 

ainda informação para classes etárias específicas (por exemplo, infância, adolescência, adultos). 

Uma vez que a ID e perturbação do desenvolvimento intelectual são manifestações clínicas comuns à 

maioria dos casos de Monossomia 1p36, seria também interessante a realização de estudos 

comparativos sobre as perturbações de comportamento com base na avaliação do grau de atraso de 

desenvolvimento psicomotor, quociente intelectual, competências de comunicação comportamento e o 

contexto em que os indivíduos vivem (com a família vs. institucionalização). 

Finalmente, sendo a participação em grupos de apoio considerada uma estratégia importante para os 

pais lidarem com as crianças portadoras de Monossomia 1p36 (Battaglia et al., 2008), seria pertinente 
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conhecer o número de pais que tem acesso a esses grupos e a avaliação do seu impacto na gestão 

dos comportamentos disruptivos e na qualidade de vida quer dos portadores de Monossomia 1p36, 

quer dos seus cuidadores. 

Concluindo, os resultados apresentados por este estudo evidenciam que as perturbações do 

comportamento são uma componente importante do fenótipo da síndrome em estudo, devendo ser 

objeto da atenção dos investigadores, apostando no envolvimento destes com clínicos, terapeutas, 

doentes e cuidadores numa estratégia de cocriação de soluções inovadores de cuidados de saúde, que 

potencie a melhoria da qualidade de vida dos portadores de Monossomia 1p36. 
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Anexo A - Subcategorias da categoria “Perturbações de comportamento” 

Categoria de 

“Perturbações de  

comportamento” 

Critério 
Descrição dos comportamentos  

nos registos 

Agressividade ações ofensivas ou ataques 

deliberados e diretos contra 

indivíduos ou objetos 

agressividade 

agressivo 

comportamento agressivo 

agressão  

episódios de morder e gritar 

Autismo autismo e traços autistas autismo 

    comportamento autista 

    perturbação do espetro do autismo 

    traços autistas 

    interação social reduzida/pobre 

    dificuldades na interação social 

    fraco contacto ocular 

    curtos períodos de contacto visual 

    
cheirar objetos, bater ou rolar objetos de 

forma repetida e propositada 

Auto-agressão comportamentos auto-dirigidos 

que causam ou têm o potencial 

de causar lesões físicas, 

ocorrendo repetidamente  

auto-agressão 

comportamento auto-agressivo 

morder-se (mãos, pulsos, dedos) 

comportamento auto-abusivo 

lesões cutâneas inflingidas por se coçar 

dermatite artefacta 

indução de escoriações (skin picking) 

onicotilomania 

Birras episódios de angústia ou raiva birras 

    raiva 

    episódios de choro 

    explosão de temperamento 

Estereotipias movimentos rítmicos e repetitivos estereotipias 

    comportamento estereotipado 

    cheirar, rolar ou bater em objetos de modo 

repetitivo 

    fazer o movimento de lavar as mãos 

    balançar o corpo 
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Categoria de 

“Perturbações de  

comportamento” 

Critério 
Descrição dos comportamentos nos 

registos 

    abanar as mãos 

    rilhar os dentes 

Hiperatividade/          

Défice de Atenção 

hiperatividade e/ou  

défice de atenção 

perturbação de hiperatividade e défice de 

atenção 

    perturbação de défice de atenção 

    características de perturbação de défice de 

atenção 

    hiperatividade 

    hiperativo 

    curtos períodos de atenção 

    agitação/agitação inexplicavel 

Hiperfagia hiperfagia, comportamentos 

obcessivos de procura de 

comida 

hiperfagia 

  
comportamentos de procura de comida 

Outras PC outras perturbações de 

comportamento não incluídas 

nas restantes categorias 

procura de atenção 

  nervoso 

  irritabilidade excessiva 

  impulsividade 

  perturbação obcessivo-compulsiva 

  ansiedade de separação 

  pânico 

  perturbação de apego reativo 

  
perturbação de personalidade emocional 

instável 
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Anexo B - Caracterização dos artigos analisados 

 

Autor  

(ano de publicação) 

N.º de 

casos 
País de origem Categoria Idade 

Idade 

média  

(anos) 

F  M 

Battaglia et al. (2008) 60 
EUA, Itália, RU, 

França 
PC RN-24A 12 41 19 

Blennow et al. (1996) 1 Suécia PC 3A 3 1   

Brazil et al. (2014) 40 EUA PC, IT 
12A-

46A 
29 29 11 

D’Angelo et al. (2006) 1 Brazil PC 13A 13 1   

Di Donato et al. (2014) 2 Alemanha PC 27A,30A 28   2 

Eugster, Berry & Hirsch 

(1997) 
1 USA PC 4A 4 1   

Finelli et al. (2001) 1 Itália PC 10A 10   1 

Fregeau et al. (2016)  10 
EUA, Países 

Baixos 
PC 1A-14A 7 3 7 

Giannikou et al. (2012) 7 Grécia PC 6M-17A 5 4 3 

Haimi et al. (2011) 1 EUA e Israel  PC 11A 11 1   

Jordan et al. (2018) 9 EUA PC RN-22A 8 4 5 

Karunakaran et al. (2020) 2 Índia PC 1A, 3A 2 1 1 

Knight-Jones et al. 

(2000) 
4 RU PC, IT 5A-19A 12 1 3 

Kurosawa et al. (2005) 11 Japão PC 6M-17A 8 7 4 

Lennon et al. (2006) 1 USA PC 8A 8 1   

Nolting et al. (2020) 7 
RU, Dinamarca, 

Itália 
PC 2A-31A 14 4 3 

Õiglane-Shlik et al. 

(2014) 
4 Estónia PC 3A-24A 10 4   

Radio et al. (2021) 34 

EUA, França, 

Itália, Paises 

Baixos, 

Canadá, RU 

PC feto-24A 12 17 17 

Reish, Berry & Hirsch 

(1995) 
5 EUA PC 3A-47A 21 4 1 

Rosenfeld et al. (2010) 5 
EUA, Canadá, 

RU 
PC 2A-20A 11 1 4 

Shapira et al. (1997) 13 EUA PC 6M-11A 3  
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Autor  

(ano de publicação) 

N.º de 

casos 
País de origem Categoria Idade 

Idade 

média  

(anos) 

F  M 

Shiba et al. (2013) 1 EUA PC 10A 10 1   

Shimada et al. (2015) 50 Japão PC 1A-25A 6 35 15 

Stagi et al. (2014) 2 Itália PC 6A,10A 8 2   

Tan et al. (2005) 1 Austrália PC 16A 16   1 

Tsuyusaki et al.(2010) 2 Japão PC 9A,10A 9 1 1 

Vieira et al. (2011) 1 EUA, Brazil PC 15A 15 1   

Villarroel et al. (2011) 2 México PC, IT 18M,6A 6 1 1 

Winship & Braue (2014) 1 Australia PC 22A 22 1   

Zagalo et al. (2012) 1 Portugal PC, IT 9A 9   1 

Zenker et al. (2002) 4 
Austria e 

Alemanha 
PC 4M-12A 5 3 1 

 TOTAL 284     
 RN-

47A 
11 170 101 

Nota. EUA: Estados Unidos da América; RU: Reino Unido; PC: Categoria “Perturbações de 

Comportamento”; IT: Categoria “Intervenções terapêuticas”; F: Feminino; M: Masculino; A: Anos; M: 

Meses 
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Anexo C - Casos com perturbações de comportamento” 

 

Autor  

(ano de publicação) 

N.º de 

casos 

total 

N.º casos  

PC 

Idade média 

casos PC 

(anos) 

F M  

Sem informação 

sobre 

sexo/idade  

Battaglia et al. (2008) 60 28       28 

Blennow et al. (1996) 1 1 3 1     

Brazil et al. (2014) 40 38       38 

D’Angelo et al. (2006) 1 1 13 1     

Di Donato et al. (2014) 2 1 30   1   

Eugster, Berry & Hirsch 

(1997) 

1 1 4 1 

    

Finelli et al. (2001) 1 1 10   1   

Fregeau et al. (2016)  10 5 9 3 2   

Giannikou et al. (2012) 7 1 17   1   

Haimi et al. (2011) 1 1 11 1     

Jordan et al. (2018) 9 4 11 2 2   

Karunakaran et al. (2020) 2 2 2 1 1   

Knight-Jones et al. (2000) 4 3 13 1 2   

Kurosawa et al. (2005) 11 2 14 2     

Lennon et al. (2006) 1 1 8 1     

Nolting et al. (2020) 7 5 14 2 3   

Õiglane-Shlik et al. (2014) 4 3 13 2 1   

Radio et al. (2021) 34 27       27 

Reish, Berry & Hirsch (1995) 5 5 21 4 1   

Rosenfeld et al. (2010) 5 4 10 1 3   

Shapira et al. (1997) 13 3       3 

Shiba et al. (2013) 1 1 10 1     

Shimada et al. (2015)  50 22 7 15 7   

Stagi et al. (2014) 2 2 8 2     

Tan et al. (2005) 1 1 16   1   

Tsuyusaki et al.(2010) 2 2 8 1 1   

Vieira et al. (2011) 1 1 15 1     

Villarroel et al. (2011) 2 1 6 1     

Winship & Braue (2014) 1 1 22 1     

Zagalo et al. (2012) 1 1 9   1   

Zenker et al. (2002) 4 2 5 2     

TOTAL 284 171 11 47 28 96 

Nota. PC: Perturbações de comportamento 
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Anexo D - Casos com intervenções terapêuticas 

 

Autor 
(ano de publicação) 

N.º de  
casos total 

N.º casos IT Feminino Masculino Idade 

Brazil et al. (2014)  40 14  

Zagalo et al. (2012) 1 1   1 9 

TOTAL 41 15   1   

Nota. IT: Intervenções terapêuticas 
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Anexo E - Registos na categoria “Perturbações de comportamento” 

 

Autor                                        

(ano de publicação) 

N.º de 

registos 
F M 

Idade            

(anos) 

Sem informação 

sobre  

idade e sexo 

Descrição do comportamento  

Subcategoria de  

“Perturbações de 

Comportamento” 

Battaglia et al. (2008) 18     
 

18 morder-se nas mãos e nos pulsos Auto-agressão 

  13   
 

13 birras Birras 

  31   
 

31 interação social reduzida Autismo 

  20   

 

20 

estereotipias, como colocar as mãos à freste da 

cara, lavar ou abanar as mãos, abanar a cabeça, 

bater com a cabeça e balançar a cabeça 

Estereotipias 

  6   

 

6 
cheirar, rolar ou bater em objetos de modo 

repetitivo 
Estereotipias 

  8     
 

8 hiperfagia Hiperfagia 

Blennow et al. (1996) 1 1   3   comportamento autista Autismo 

  1 1   3   fazer o movimento de lavar as mãos Estereotipias 

Brazil et al. (2014)  38     
 

38 auto-agressão Auto-agressão 

  37   
 

37 procura de atenção Outras PC 

  38   
 

38 agitação inexplicável Hiperatividade/Défice de Atenção 

  38   
 

38 agitação Hiperatividade/Défice de Atenção 

  38     
 

38 nervoso Outras PC 

D’Angelo et al. (2006) 1 1   13   hiperfagia Hiperfagia 

  1 1  13  episódios de choro Birras 

  1 1  13  irritabilidade excessiva Outras PC 

  1 1  13  hiperatividade Hiperatividade/Défice de Atenção 
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Autor                                        

(ano de publicação) 

N.º de 

registos 
F M 

Idade            

(anos) 

Sem informação 

sobre  

idade e sexo 

Descrição do comportamento  

Subcategoria de  

“Perturbações de 

Comportamento” 

  1 1  13  
características de perturbação de défice de 

atenção 
Hiperatividade/Défice de Atenção 

  1 1   13   indução de escoriações Auto-agressão 

Di Donato et al. (2014) 1   1 30   hiperatividade Hiperatividade/Défice de Atenção 

Eugster, Berry & 

Hirsch (1997) 
1 1   4   hiperfagia Hiperfagia 

  1 1  4  explosão de temperamento Birras 

  1 1  4  impulsividade Outras PC 

  1 1   4   auto-agressão, morder-se as mãos Auto-agressão 

Finelli et al. (2001) 1   1 10    hiperfagia Hiperfagia 

Fregeau et al. (2016)  1 1   9   autismo  Autismo 

  1  1 10  autismo  Autismo 

  1   1 7   autismo  Autismo 

Giannikou et al. (2012) 1   1 17   hiperatividade 
Hiperatividade/Défice de 

Atenção 

Haimi et al. (2011) 1 1   11   hiperfagia Hiperfagia 

Jordan et al. (2018) 1   1 21   perturbação obcessivo-compulsiva  Outras PC 

  1 1  4  perturbação obcessiva-compulsiva Outras PC 

  1 1  13  birras Birras 

  1  1 8  perturbação do espetro do autismo Autismo 

  1 1  4  perturbação do espetro do autismo Autismo 

  1 1   4   ansiedade de separação Outras PC 
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Autor                                        

(ano de publicação) 

N.º de 

registos 
F M 

Idade            

(anos) 

Sem informação 

sobre idade e 

sexo 

Descrição do comportamento  

Subcategoria de  

“Perturbações de 

Comportamento” 

Karunakaran et al. 

(2020) 
1 1   1   perturbação do espetro do autismo Autismo 

  1   1 3   perturbação do espetro do autismo Autismo 

Knight-Jones et al. 

(2000) 
1   1     morder-se nos dedos, na infância tardia Auto-agressão 

  1  1 9  traços autistas Autismo 

  1 1   8   
auto-agressão, sugando os dedos 

excessivamente e tornando-os doridos 
Auto-agressão 

Kurosawa et al. (2005) 1 1   17   agressivo  Agressividade 

  1 1   12  agressivo Agressividade 

  1 1   12  pânico Outras PC 

  1 1   12   auto-agressão Auto-agressão 

Lennon et al. (2006) 1 1   8   traços autistas, que incluem fraco contacto ocular, 

tarefas repetitivas, comportamentos obsessivo-

compulsivos e ritualísticos e uso da mão como 

ferramenta 

Autismo 

  1 1  8  
comportamentos auto-agressivos, que incluem 

bater com a cabeça, beliscar-se e morder-se 
Auto-agressão 

  1 1  8  comportamentos agressivos Agressividade 

  1 1  8  birras Birras 

  1 1  8  estereotipias Estereotipias 

  1 1   8   comportamentos de procura de comida  Hiperfagia 
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Autor                                        

(ano de publicação) 

N.º de 

registos 
F M 

Idade            

(anos) 

Sem informação 

sobre  

idade e sexo 

Descrição do comportamento  

Subcategoria de  

“Perturbações de 

Comportamento” 

Nolting et al. (2020) 1 1   8   hiperatividade  
Hiperatividade/Défice de 

Atenção 

  1  1 6  hiperatividade 
Hiperatividade/Défice de 

Atenção 

  1  1 16  birras Birras 

  1 1  31  perturbação de hiperatividade e défice de atenção 
Hiperatividade/Défice de 

Atenção 

  1  1 10  perturbação de hiperatividade e défice de atenção 
Hiperatividade/Défice de 

Atenção 

  1 1  8  perturbação de apego reativo Outras PC 

  1 1   31   perturbação de personalidade emocional instável Outras PC 

Õiglane-Shlik et al. 

(2014) 
1 1  13  auto-agressão (morder-se nas mãos)  Auto-agressão 

  1 1   3  auto-agressão (morder-se nas mãos)  Auto-agressão 

Radio et al. (2021) 18       18 perturbação do espetro do autismo  Autismo 

  13    13 comportamento estereotipado Estereotipias 

Reish, Berry & Hirsch 

(1995) 
1 1   5   comportamento auto-abusivo  Auto-agressão 

  1 1  44  comportamento auto-abusivo  Auto-agressão 

  1 1  47  comportamento auto-abusivo  Auto-agressão 

  1 1  6  comportamento auto-abusivo  Auto-agressão 

  1  1 3  comportamento auto-abusivo  Auto-agressão 
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Autor                                        

(ano de publicação) 

N.º de 

registos 
F M 

Idade            

(anos) 

Sem informação 

sobre 

idade e sexo 

Descrição do comportamento  

Subcategoria de  

“Perturbações de 

Comportamento” 

  1 1  6  períodos de atenção curtos 
Hiperatividade/Défice de 

Atenção 

  1 1  5  birras Birras 

  1 1  47  birras Birras 

  1 1  6  birras Birras 

  1  1 3  birras Birras 

  1 1  44  agressividade Agressividade 

  1 1   47   rilhar os dentes Estereotipias 

Rosenfeld et al. (2010) 1   1 2   abanar as mãos  Estereotipias 

  1  1 20  perturbação de défice de atenção 
Hiperatividade/Défice de 

Atenção 

  1 1   20  raiva Birras 

  1   1 17  raiva Birras 

  1  1 20  impulsividade Outras PC 

  1 1  17  hiperfagia Hiperfagia 

  1  1 14  hiperfagia Hiperfagia 

  1 1  17  agressão Agressividade 

  1 1   17  indução de escoriação Auto-agressão 

  1   1 14  indução de escoriação Auto-agressão 

  1  1 14  episódios de morder e gritar Agressividade 

  1   1 14   balançar o corpo sentado Estereotipias 

Shiba et al. (2013) 1 1   10   comportamento auto-agressivo Auto-agressão 

  1 1   10   rilhar os dentes Estereotipias 
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Autor                                        

(ano de publicação) 

N.º de 

registos 
F M 

Idade            

(anos) 

Sem informação 

sobre idade e 

sexo 

Descrição do comportamento  

Subcategoria de  

“Perturbações de 

Comportamento” 

Shimada et al. (2015)  1   1 9   auto-agressão Auto-agressão 

  1  1 2  auto-agressão Auto-agressão 

  1  1 3  auto-agressão Auto-agressão 

  1 1  6  auto-agressão Auto-agressão 

  1 1  17  auto-agressão Auto-agressão 

  1 1  11  auto-agressão Auto-agressão 

  1 1  3  auto-agressão Auto-agressão 

  1 1  25  auto-agressão Auto-agressão 

  1 1  3  auto-agressão Auto-agressão 

  1 1  3  auto-agressão Auto-agressão 

  1 1  4  auto-agressão Auto-agressão 

  1  1 2  birras Birras 

  1  1 6  birras Birras 

  1  1 3  birras Birras 

  1 1  14  birras Birras 

  1 1  6  birras Birras 

  1 1  1  birras Birras 

  1 1  5  birras Birras 

  1 1  18  birras Birras 

  1 1  17  birras Birras 

  1 1  11  birras Birras 

  1 1  17  birras Birras 

  1 1  25  birras Birras 
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Autor                                        

(ano de publicação) 

N.º de 

registos 
F M 

Idade            

(anos) 

Sem informação 

sobre  

idade e sexo 

Descrição do comportamento  

Subcategoria de  

“Perturbações de 

Comportamento” 

  1 1  5  birras Birras 

  1 
 

1 3  dificuldade na interação social Autismo 

  1 
 

1 3  dificuldade na interação social Autismo 

  1 1  14  dificuldade na interação social Autismo 

  1 1  6  dificuldade na interação social Autismo 

  1 1  1  dificuldade na interação social Autismo 

  1 1  5  dificuldade na interação social Autismo 

  1 1  17  dificuldade na interação social Autismo 

  1 1  11  dificuldade na interação social Autismo 

  1 1  25  dificuldade na interação social Autismo 

  1 1  2  dificuldade na interação social Autismo 

Stagi et al. (2014) 1 1   10   hiperfagia Hiperfagia 

Tan et al. (2005) 1   1 16   interação social pobre Autismo 

  1  1 16  estereotipias  Estereotipias 

  1   1 16   fraco contacto ocular Autismo 

Tsuyusaki et al.(2010) 1 1   6   hiperfagia Hiperfagia 

  1  1 10  hiperfagia Hiperfagia 

  1  1 10  explosões de temperamento Birras 

  1   1 10   impulsividade Outras PC 

Vieira et al. (2011) 1 1   15   onicotilomania Auto-agressão 

  1 1  15  morder-se nas mãos Auto-agressão 

  1 1   15   comportamento agressivo Agressividade 
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Autor                                        

(ano de publicação) 

N.º de 

registos 
F M 

Idade            

(anos) 

Sem informação 

sobre  

idade e sexo 

Descrição do comportamento  

Subcategoria de  

“Perturbações de 

Comportamento” 

Villarroel et al. (2011) 1 1 
 

6 
 

hiperativo Hiperatividade/Défice de 

Atenção 

  1 1  6  curtos períodos de atenção 
Hiperatividade/Défice de 

Atenção 

  1 1  6  curtos períodos de contacto visual Autismo 

  1 1   6   lesões cutâneas inflingidas por se coçar Auto-agressão 

Winship & Braue 

(2014) 

1 1   22   dermatite artefacta Auto-agressão 

Zagalo et al. (2012) 1   1 9   comportamento agressivo Agressividade 

Zenker et al. (2002) 1 1   2   comportamento auto-agressivo Auto-agressão 

  1 1  9  hiperatividade 
Hiperatividade/Défice de 

Atenção 

  1 1   9   comportamento agressivo Agressividade 

TOTAL DE 

REGISTOS 
445 91 38 12 316     

Nota. F: Feminino; M: Masculino 
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Anexo F - Registos na categoria “Intervenções Terapêuticas” 

 

Autor                                 

(ano de publicação) 

N.º 

registos 
F M 

Idade  

dos 

casos 

Descrição da intervenção 

terapêutica 

Brazil et al. (2014)  14 
 

medicação,  

para problemas de comportamento 

Zagalo et al. (2012) 1 - 1 9 medicação (metformina e topiramato), 

para comportamento agressivo 

TOTAL 15 -     

Nota. F: Feminino; M: Masculino 

 


