UNIGUACU — UNIAO DE ENSINO SUPERIOR DO IGUACU LTDA.
FACULDADE UNIGUAGCU
CURSO DE TERAPIA OCUPACIONAL
Seminario de monografia Il

BRENA MAIRA SOUZA CABRAL
BRUNA DA CRUZ DE OLIVEIRA

ANALISE DE DEPENDENCIA DAS PESSOAS COM SINDROME DE
ANGELMAN EM RELACAO AS AVD'S

SAO MIGUEL DO IGUACU
2025



BRENA MAIRA SOUZA CABRAL
BRUNA DA CRUZ DE OLIVEIRA

ANALISE DE DEPENDENCIA DAS PESSOAS COM SINDROME DE
ANGELMAN EM RELAGCAO AS AVD'S

Projeto de trabalho de conclusdo de curso de
graduacdo apresentado como requisito para
obtencdo do titulo de Bacharel em Terapia
Ocupacional da Faculdade UNIGUAGCU.

Orientadora: Prof. Esp. Andreia Kukul Vogelmann

SAO MIGUEL DO IGUAGU
2025

—____ Estalicenga permite remixe, adaptagéo e criagio a partir do trabalho, para
@@@@ fins nao comerciais, desde que sejam atribuidos créditos ao(s) autor(es)

e que licenciem as novas criagdes sob termos idénticos. Conteddos
40 Internacional elaborados por terceiros, citados e referenciados nesta obra naoc sao
— cobertos pela licenga.



TERMO DE APROVAGAO

BRENA MAIRA SOUZA CABRAL
BRUNA DA CRUZ DE OLIVEIRA

ANALISE DE DEPENDENCIA DAS PESSOAS COM SINDROME DE ANGELMAN
EM RELACAO AS AVD'S

Trabalho de Conclusao de Curso em Terapia Ocupacional apresentado, sob a
orientagdo da Professora Esp. Andreia Kukul Vogelmann, aprovado como requisito
parcial para obtengdo do grau de Bacharel no curso de Terapia Ocupacional da
Faculdade UNIGUACU, pela seguinte banca examinadora:

Professor (a) Orientador(a)
Faculdade UNIGUACU

Professor (a) (Membro da comisséo de avaliagédo)
Faculdade UNIGUACU

Professor (a) (Membro da comisséo de avaliagédo)
Faculdade UNIGUACU



Dedicamos este trabalho a nossa
familia, que é nossa forga e inspiragao.



AGRADECIMENTOS

Agradecemos, de todo o nosso coragao, a:

Deus, em primeiro lugar, pela luz e forga que sempre nos guia.

Nossa familia, cuja sabedoria e amor incondicional nos e motiva a enfrentar
cada desafio com coragem e compaixao.

E as nossas professoras, orientadora e a coordenadora do curso, por suas
orientagdes e ensinamentos generosos, por acreditarem em nosso potencial e por

sempre procurarem o melhor em n6s mesmo quando nés ja ndo acreditavamos.



LISTAS DE ABREVIATURAS

AVD - Atividade de Vida Diaria
SA — Sindrome de Angelman
TO — Terapia Ocupacional

PECS - Picture Exchange Communication System



RESUMO

Este estudo investiga o nivel de dependéncia de individuos com Sindrome de Angelman em
relacdo as Atividades de Vida Diaria (AVDs). A Sindrome de Angelman é uma disfuncao
neuroldgica rara, causada por alteragdes genéticas no cromossomo 15, especificamente no
gene UBE3A. A pesquisa tem como objetivo principal identificar as dificuldades enfrentadas
por essas pessoas e analisar as adaptacdes necessarias para melhorar o desempenho
ocupacional nas atividades da vida diaria (AVDs). Para a confecc¢ao do trabalho elegeu-se a
abordagem quali-quantitativa, o instrumento de coleta de dados sera questionario disposto no
Google Forms via link, participardo da pesquisa cuidadores ou representantes legais dos
pacientes. O questionario teve como enfoque o problema que ¢ a falta de estudos em relagéo
as necessidades das pessoas com Sindrome de Angelman na realizagdo das atividades
diarias. Como resultado a pesquisa confirma alta dependéncia funcional, com desafio notaveis
na motricidade fina e na comunicagao, confirmando a grande necessidade de apoio, evidente
pela dependéncia motora e comunicativa, o que justifica a importancia do tratamento
multidisciplinar (Terapia Ocupacional, Fisioterapia e Fonoaudiologia) e o uso de adaptagdes
€ comunicacgao alternativa.

Palavras-chave: Atividades de Vida Diaria; Terapia Ocupacional; Dependéncia; Inclusao.

ABSTRACT

This study investigates the level of dependence of individuals with Angelman Syndrome in
relation to Activities of Daily Living (ADLs). Angelman Syndrome is a rare neurological disorder,
caused by genetic alterations on chromosome 15, specifically in the UBE3A gene. The
research's main objective is to identify the difficulties faced by these individuals and to analyze
the necessary adaptations to improve occupational performance in activities of daily living
(ADLs). For the study's preparation, a quali-quantitative approach was chosen; the data
collection instrument will be a questionnaire available on Google Forms via a link, and
caregivers or legal representatives of the patients will participate in the research. The
questionnaire focused on the problem of the lack of studies regarding the needs of individuals
with Angelman Syndrome in carrying out daily activities. As a result, the research confirms
high functional dependence, with notable challenges in fine motor skills and communication,
confirming the great need for support, evidenced by motor and communicative dependence,
which justifies the importance of multidisciplinary treatment (Occupational Therapy, Physical
Therapy, and Speech-Language Pathology) and the use of adaptations and alternative
communication

Keywords: Activities of Daily Living; Occupational Therapy; Dependence; Inclusion.
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RESUMO: Este estudo investiga o nivel de dependéncia de individuos com Sindrome de
Angelman em relagdo as Atividades de Vida Diéria (AVDs). A Sindrome de Angelman ¢ uma
disfuncdo neurolégica rara, causada por alteragdes genéticas no cromossomo 15,
especificamente no gene UBE3A. A pesquisa tem como objetivo principal identificar as
dificuldades enfrentadas por essas pessoas e analisar as adaptacdes necessarias para melhorar o
desempenho ocupacional nas atividades da vida didria (AVDs). Para a confec¢do do trabalho
elegeu-se a abordagem quali-quantitativa, o instrumento de coleta de dados serd questionario
disposto no Google Forms via link, participardo da pesquisa cuidadores ou representantes legais
dos pacientes. O questionario teve como enfoque o problema que € a falta de estudos em relacao
as necessidades das pessoas com Sindrome de Angelman na realizacdo das atividades didrias.
Como resultado a pesquisa confirma alta dependéncia funcional, com desafio notaveis na
motricidade fina e na comunicag@o, confirmando a grande necessidade de apoio, evidente pela
dependéncia motora e comunicativa, o que justifica a importincia do tratamento
multidisciplinar (Terapia Ocupacional, Fisioterapia e Fonoaudiologia) e o uso de adaptagdes e
comunicacao alternativa.

Palavras-chave: Atividades de Vida Diaria; Terapia Ocupacional; Dependéncia; Inclusao.

ABSTRACT: This study investigates the level of dependence of individuals with Angelman
Syndrome in relation to Activities of Daily Living (ADLs). Angelman Syndrome is a rare
neurological disorder, caused by genetic alterations on chromosome 15, specifically in the
UBE3A gene. The research's main objective is to identify the difficulties faced by these
individuals and to analyze the necessary adaptations to improve occupational performance in
activities of daily living (ADLSs). For the study's preparation, a quali-quantitative approach was
chosen; the data collection instrument will be a questionnaire available on Google Forms via a
link, and caregivers or legal representatives of the patients will participate in the research. The
questionnaire focused on the problem of the lack of studies regarding the needs of individuals
with Angelman Syndrome in carrying out daily activities. As a result, the research confirms
high functional dependence, with notable challenges in fine motor skills and communication,
confirming the great need for support, evidenced by motor and communicative dependence,
which justifies the importance of multidisciplinary treatment (Occupational Therapy, Physical
Therapy, and Speech-Language Pathology) and the use of adaptations and alternative
communication

Keywords: Activities of Daily Living; Occupational Therapy; Dependence; Inclusion.
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1 INTRODUCAO

A Sindrome de Angelman (SA) ¢ uma disfun¢do neuroldgica rara que ocorre em
aproximadamente um a cada quinze mil nascimentos (1: 15.000). A estimativa ¢ que exista mais
de 12.000 pessoas com SA no Brasil. Foi identificada pela primeira vez em 1965 por um médico
britanico, Dr Harry Angelman, dai a origem do nome da sindrome.

Alguns genes no cromossomo sdo ativados ou expressos, enquanto outros sao
desativados ou silenciados. Em humanos tipicos, o gene UBE3 A, do pai, ¢ silenciado, enquanto
o gene UBE3A, da mae, auxilia no desenvolvimento do cérebro. No entanto, em individuos
com a sindrome de Angelman, hd um problema com o gene UBE3A, da mae, ou seja, a
sindrome € causada por um acidente genético na regido do cromossomo 15, todas envolvendo
o gene, o UBE3A. Toda essa acdo nos cromossomos ocorre durante o desenvolvimento fetal e,
portanto, faz parte da constituicio genética da pessoa’.

Segundo Aguiar’:

A sindrome pode ser causada por 4 diferentes gendtipos: delecdo, mutagdo, dissomia
uniparental e defeito de imprinting.

Em torno de 70% dos casos s@o causados por deleg@o, [...]. Cerca de 10% sdo causados
por uma mutagdo no gene. Outros 5% a 10% sdo quando a pessoa recebe dois genes
paternos, que estdo silenciados, esses casos sdo conhecidos como dissomia
uniparental [...]. Os 5% a 10% restantes sdo casos de defeito de imprinting (ICD), [...].

Segundo a Angelman Brasil! a sindrome de Angelman apresenta entre suas
caracteristicas atrasos no desenvolvimento neuropsicomotor, hipotonia, distirbio do sono,
refluxo, epilepsia, disturbio de equilibrio, estrabismo divergente, ataxia, apraxia global severa,
dispraxia e deficiéncia intelectual. Podem apresentar albinismo, ndo desenvolver a marcha, e
geralmente ndo atingem a independéncia funcional, dependendo de cuidados continuos.

O diagnéstico tardio ou incorreto faz que os individuos percam oportunidades de
programas de intervengao precoce, recursos, apoio personalizado ou tratamentos
transformadores®. O diagnéstico precoce, permite intervencdes como fisioterapia, terapia
ocupacional e terapia de linguagem, que t€ém se mostrado promissoras na a¢ao de minimizar os
impactos nas habilidades socias, motoras € na comunicacao. No entanto, hd uma lacuna na
literatura sobre a eficacia a longo prazo dessas intervengdes, especialmente no que diz respeito
a qualidade de vida e independéncia funcional®.

A discussdo ampla sobre a sindrome pode gerar um efeito positivo em diversas areas da
sociedade, como saude, educagdo e inclusdo social. Ao aumentar essa conscientizacao,
podemos criar um ambiente mais acolhedor e entender melhor as necessidades especificas de
cada pessoa com a sindrome”.

Pessoas com SA enfrentam desafios consideraveis em sua funcionalidade e na
realizagdo AVDs (Atividades de Vida Didrias) devido a um atraso no desenvolvimento
neuropsicomotor que afeta tanto as habilidades motoras grossas, quanto as finas. A deficiéncia
intelectual associada a sindrome dificulta o aprendizado de novas tarefas. Também se
apresentam problemas de equilibrio e coordenacdo, dificuldade na fala e comunicagdo,
ocorréncia de epilepsia, alteracdes comportamentais como hiperatividade e atencdo. Todos
esses desafios indicam a necessidade de apoio de profissionais de satide, como terapeutas
ocupacionais, fonoaudidlogos e psicdlogos, para promover a independéncia e a qualidade de
vida®.

Na infancia, em particular, as AVD sdo entendidas como fundamentais para o
desenvolvimento biopsicossocial, porque possibilitam as primeiras formas de exploragdo do
ambiente e o contato proximo da crianga com o cuidador principal. A medida que atinge niveis
mais elevados em seu desenvolvimento motor, cognitivo e psicologico, a crianca interage de
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forma mais complexa e dinamica com o seu ambiente ecoldgico, tornando mais consistente sua
relagio com pessoas, objetos e simbolos nele presentes’.

O desenvolvimento inicial da crianca a permite envolver-se gradativamente em
atividades cada vez mais elaboradas, criando aos poucos suas proprias rotinas na vida didria.
Tais como cuidados pessoais (alimentar-se, tomar banho e vestir-se sozinha), comunicagao
(usar o telefone, o computador, a escrita), mobilidade (poder mover-se e deslocar-se em
diferentes ambientes), e controle do ambiente (manusear ferramentas que facilitam as tarefas
dirias e o convivio social), entre outras ocupacdes’.

Sendo assim o presente trabalho pretendeu identificar as principais necessidades e
analisar o impacto da SA na realizagdo das atividades diarias.

Sindrome de Angelman ¢ uma condicao genética rara que compromete diversas areas
do desenvolvimento, incluindo habilidades motoras, cognitivas e de comunicagdo. Tais
limitagdes influenciam diretamente a realizacao das atividades de vida diaria (AVDs), exigindo
suporte constante de cuidadores. Apesar disso, observa-se a falta de estudos que investiguem,
de forma especifica, os niveis de dependéncia funcional dessas pessoas no contexto das AVDs.
Compreender essas limitagdes ¢ essencial para o planejamento de intervengdes em Terapia
Ocupacional voltada a promog¢ao da autonomia e participagao social.

Diante disso, perguntou-se: Quais sdo os niveis de dependéncia nas AVDs apresentadas
nas pessoas com Sindrome de Angelman segundo o relato de seus cuidadores?

Segundo Teodoro et al.® a Sindrome de Angelman

[...] ¢ uma desordem rara, descrita pela primeira vez em 1965, que se manifesta por
comprometimento significativo em todas as areas do desenvolvimento infantil, o que
acarreta impacto na qualidade de vida da crianga ¢ de suas familias Sua prevaléncia é
estimada em 1: 15.000 nascidos vivos.

Esse estudo teve como justificativa a necessidade de ampliar o conhecimento sobre a
funcionalidade de individuos com Sindrome de Angelman. Contribuindo para planejamento de
intervengdes eficazes e centradas no desempenho ocupacional promovendo melhor qualidade
de vida.

Além disso, a escuta ativa dos cuidadores ofereceu informagdes importantes para a
equipe multidisciplinar. Diante disso, refor¢ando a importancia do cuidado individualizado e
baseado na capacidade de cada pessoa.

Diante do objetivo de analisar o impacto da Sindrome de Angelman na realizacao das
atividades de vida diaria, com base em relatos de cuidadores, buscou-se apresentar o conceito
e os niveis de dependéncia das pessoas com Sindrome de Angelman, identificar os niveis de
dependéncia nas AVDs em individuos com Sindrome de Angelman, descrever as principais
dificuldades enfrentadas no desempenho das AVDs e analisar as adaptagdes utilizadas ou
necessarias para a realizagdao das AVDs.

2 PROCEDIMENTOS METODOLOGICOS

A pesquisa em questao ¢ de cunho quali-quantitativo, abrangendo o questionario com
perguntas destinada a verificar as habilidades motoras de comunica¢ao, comportamento social
e as atividades didrias de cada paciente e respondida pelos responséaveis por estes pacientes.

Segundo Pocinho & Matos’, a pesquisa quantitativa identifica como as variaveis a serem
estudadas se relacionam e identificam a populacdo participante, neste tipo de pesquisa sio
usadas expressdes como: comparar, determinar, analisar, avaliar. E nos estudos qualitativos vao
ser identificados o ponto central € o local onde ocorre a pesquisa.

O estudo foi realizado com participantes de todo o Brasil, sendo enviado o questionario
como também o termo de consentimento via Formuldrio do Google para contatos
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disponibilizados pela Associagdo Angelman Brasil. Conforme descrito no site da Associagao
Angelman Brasil, trata-se de uma organizacao sem fins lucrativos cujo objetivo € “prestar apoio
e informagdes aos familiares de portadores da Sindrome de Angelman no Brasil, bem como a
profissionais e demais interessados™.

A populagdo do estudo foi composta por pessoas, de ambos os sexos, diagnosticadas
com Sindrome de Angelman e seus cuidadores e/ou representante legal. Para o calculo da
amostra, foi considerado um total de 79 participantes, sendo o erro amostral de 5% e o nivel de
confianca de 90%.

Para o desenvolvimento da pesquisa foram considerados os participantes que
apresentassem os seguintes critérios: pessoas com diagnostico genético ou clinico confirmado
de Sindrome de Angelman; pessoas acima de trés anos de idade; pessoas que necessitam de
algum nivel de assisténcia para a realizagdo de pelo menos uma Atividade de Vida Didria
(AVD), conforme relatado pelo cuidador primério e/ou seu representante legal; Cuidador
primario (responsavel) disposto e capaz de fornecer informagdes sobre o nivel de dependéncia
do participante e Assinatura do Termo de Consentimento Livre e Esclarecido pelo participante
e/ou seu representante legal.

Foram desconsiderados os participantes que apresentassem 0s seguintes critérios:
Presenca de doenca aguda ou condi¢cdo médica instdvel no momento da coleta de dados;
diagnostico primario de outra sindrome genética ou neuroldgica que seja considerada a
principal causa da dependéncia em AVDs; deficiéncia visual ou auditiva grave ndo corrigida
que impacte significativamente a realizacdo de AVDs; recusa em fornecer consentimento livre
e esclarecido; impossibilidade do cuidador primario e/ou seu representante legal em fornecer
informacgoes confidveis sobre o nivel de dependéncia e menores de trés anos.

Os beneficios para os pesquisadores € o conhecimento sobre a Sindrome de Angelman,
visto que essa condigdo afeta a genética e o comportamento de forma intrincada, precisando de
dados concretos e da sensibilidade para entender como pacientes e familiares lidam com ela.
As familias dos pacientes, cuidadores primarios podem usar as informagdes que auxiliardo na
compreensdo das necessidades individuais de cada paciente, do desenvolvimento de
intervengdes personalizadas, o planejamento de servigos e recursos. Ainda, como beneficio
destacamos o avanco do conhecimento cientifico sobre a Sindrome de Angelman, podendo
estimular mais pesquisas futuras em areas relacionadas, como o desenvolvimento de novas
terapias e tecnologias de assisténcia, auxiliando assim nos cuidados dos pacientes como
também nas suas atividades diarias.

A pesquisa em questdo apresentou riscos minimos, sem apresentar qualquer risco direto
a seres humanos. Entre os riscos estavam encontrar um nimero suficiente de participantes com
Sindrome de Angelman que atendessem aos critérios de inclusdo, o que poderia comprometer
a viabilidade e a representatividade da amostra. As perguntas sobre o nivel de dependéncia
podendo ser delicadas e evocar sentimentos de frustragdo, tristeza ou inadequacdo nos
cuidadores primdrios ao descreverem as dificuldades dos individuos, tanto paciente quanto
cuidador primdrio participante do estudo forma questionados sobre a necessidade de
interrupgao da pesquisa, sem prejuizos e sendo cessada de forma imediata quando solicitado.

A coleta de informacdes detalhadas sobre as AVDs e o nivel de assisténcia necessario
pode ser considerada sensivel. Assim os pesquisadores garantiram a prote¢do da privacidade
dos participantes e a confidencialidade dos dados coletados. Os participantes foram informados
que os mesmos ndo receberam valor algum pela participacdo no estudo.

Como instrumento de coleta de dados foi utilizado um questiondrio disposto no Google
Forms via link (https://docs.google.com/forms/d/e/1 FAIpQLSf-gmPd5SwmmA
51uR7zHRzdIzfiQTTLofrH YtILWbuyhyoyyA/viewform?usp=sharing&ouid=10536127501
9027516366) (Apéndice A), composto por doze perguntas. As perguntas do questionario foram
elaboradas para avaliar as habilidades motoras, cognitivas e comportamentais de individuos
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com deficiéncia intelectual, focando nas AVDs. A inclusdao de questdes sobre habilidades
motoras fundamenta-se na pesquisa de Fonseca'?, que destaca a importancia da avaliagdo das
AVDs para promover a autonomia. A abordagem das habilidades cognitivas e comportamentais
é respaldada por Duarte'!, que explora como as AVDs influenciam a inclusdo social e o
desenvolvimento da autonomia. Além disso, a relevancia da avaliacdo das AVDs para a
qualidade de vida ¢ discutida por Vieira'?, que apresenta instrumentos de avaliagio utilizados
para medir a realizagdo dessas atividades. O questionario foi enviado para contatos
disponibilizados pela Associacdo Angelman Brasil.

Ao acessar o link, foi apresentado o Termo de Consentimento Livre e Esclarecido
(TCLE), com todas as informagdes necessarias em linguagem clara, levando em conta que esta
¢ uma pesquisa cientifica online o formulario poderia ser vulneravel a ataques de hackers,
resultando na divulgagao de informacgdes pessoais ou na manipulagdo dos dados coletados. Caso
o participante ndo concordasse poderia fechar o formulario e ndo assinar.

Os dados pessoais dos participantes ndo foram relacionados aos resultados da pesquisa.
Ao ambiente de estudo os Unicos riscos apresentados poderiam ser o de extravio das
informagoes recebidas.

A analise dos dados realizou-se por meio do uso de métodos estatisticos basicos, sendo
elaboradas tabelas e graficos com a apresentacdo de médias e porcentagens. E também por
situagdes descritas pelos participantes.

Apbds o recebimento dos questionarios preenchidos, o primeiro passo foi verificar se
todos os campos foram respondidos de forma adequada e se havia alguma inconsisténcia ou
dado faltante significativo.

As respostas dos questiondrios foram organizadas em planilhas eletronicas, ou
plataformas online de pesquisa que sdo utilizadas para essa finalidade. As respostas qualitativas
(observacgodes adicionais, justificativas) foram codificadas em categorias numéricas ou nominais
para permitir a andlise estatistica, podendo sendo agrupadas em temas recorrentes.

Os pesquisadores com os dados em maos € compilados realizaram a interpretacao dos
dados relacionando a pergunta de pesquisa inicial de forma a garantir que a analise dos dados
se desse de forma adequada, validando assim a pesquisa.

3 RESULTADOS E DISCUSSAO

A pesquisa contou com uma amostra composta por 79 respostas, sendo os dados
referentes a pessoas com diagnostico de Sindrome de Angelman (SA), porém os questionarios
foram respondidos por seus cuidadores e responsaveis legais.

O Grafico 1 apresenta a distribuigcdo por faixa etaria dos 79 participantes da pesquisa,
todos portadores de SA, realizada no Brasil em 2025 por meio de um formulario eletronico.

Analisando as respostas, a faixa etdria predominante ¢ a de 3 a 6 anos, representando
31,6% dos participantes. As demais faixas etarias estdo distribuidas da seguinte forma: 7 a 10
anos: 25,3% dos participantes, 18 anos ou mais: 21,5% dos participantes, 11 a 17 anos: 20,3%
dos participantes, e por fim, uma pequena parcela de 1,3% dos participantes optou por nao
informar a idade.
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Grifico 1: Idade dos participantes portadores de SA na pesquisa realizada no Brasil com formulério

eletronico no ano de 2025.

21.5% 7 e 10 anos
;270
‘ 31,6% ‘ 11e17 anos

/- 18 anos ou mais
20,3% T
25,3%

3 e 6anos

M ndo informaram a idade

y.

Fonte: As autoras, 2025.

Os dados demonstraram que 92,8% dos participantes tém dependéncia completa nas
AVDs de autocuidado. Esse resultado estd em consonancia com o que € relatado na literatura,
pois a SA ¢ uma condi¢dao que acarreta um comprometimento significativo em todas as areas
do desenvolvimento infantil. Isso acarreta impacto na qualidade de vida®.

Em relacdo as habilidades motoras (Tabela 1), 54,4% dos participantes caminham de
forma independente, 31,6% necessitam de assisténcia, ¢ 13,9% nao conseguem andar. Isso se
relaciona as caracteristicas da SA, como atraso no desenvolvimento motor, ataxia e a
possibilidade de ndo desenvolver a capacidade de andar.

Tabela 1: Dependéncia de acordo com as Habilidades motoras para pessoas que tem SA na pesquisa
realizada no Brasil com formulario eletronico no ano de 2025.

Habilidade Sim Nao Somente com auxilio
Anda de forma independente 43 11 25

Sobe e desce escadas de forma 22 21 36

independente

Consegue sentar-se e levantar-se 61 04 14

Fonte: As autoras, 2025.

Esses dados reforcam o que ¢ descrito por Visicato!®, que identificaram que o atraso no
desenvolvimento motor e a ataxia sdo caracteristicas marcantes na SA, podendo comprometer
a aquisicio da marcha e o equilibrio postural. Além disso, Ferreira'® ressalta que o
desenvolvimento motor de criancas com SA tende a ocorrer de maneira tardia e limitada,
interferindo na coordenagao e na execu¢ao de tarefas funcionais.

A maior dificuldade relatada pelos cuidadores foi em subir e descer escadas, atividade
em que 45,6% dos participantes necessitam de auxilio. Essa dificuldade reflete o déficit de
equilibrio e coordenagio motora, frequentemente observado em individuos com SA'>. Por outro
lado, a facilidade em sentar-se e levantar-se foi mais evidente, com 77,2% dos participantes
independentes nessas tarefas. Esse resultado pode indicar que o controle de tronco e o equilibrio
estatico sdo habilidades que tendem a ser mais preservadas em comparagdo com a marcha e a
coordenagio global'.

Tais achados corroboram o que ¢ discutido na literatura, ao evidenciar que o
comprometimento motor, cognitivo e comportamental afeta diretamente a independéncia nas
AVDs, exigindo estratégias terapéuticas voltadas a estimulacdo da funcionalidade e 4 adaptacao
ambiental. A atuagdo interdisciplinar e o suporte familiar sio fundamentais para a promogao da
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qualidade de vida e a ampliacdo da participagdo social dessas pessoas'.

Na Tabela 2, encontram-se os resultados das perguntas sobre Higiene Pessoal e
Vestuario, verifica-se que a dependéncia é elevada, ao escovar os dentes sozinha 41 (51,9%)
ndo conseguem e 28 (35,4%) precisam de auxilio, totalizando 87,3% de dependéncia. Lavar as
maos de forma independente 37 (46,8%) ndo conseguem e 27 (34,2%) precisam de auxilio,
totalizando 81% de dependéncia. Os dados apresentados demonstram o impacto da SA nas
habilidades motoras finas e no planejamento motor (apraxia/dispraxia), que sdo essenciais para
essas tarefas complexas.

Tabela 2: Habilidades de realizar higiene pessoal as pessoas que tem SA na pesquisa realizada no Brasil
com formuldrio eletronico no ano de 2025.

Atividade Sim Nio Somente com auxilio
Escova os dentes sozinha 10 41 28
Lava as mao de forma independente 15 37 27
Participa ativamente no banho 28 30 21

Fonte: As autoras 2025.

A deficiéncia nas habilidades motoras finas e o déficit de coordenagdo motora global
(ataxia e dispraxia) sdo caracteristicas centrais da Sindrome de Angelman. Tais alteragdes
comprometem a realiza¢do de atividades que exigem precisdo manual e planejamento motor,
como alimentagdo, vestudrio e higiene pessoal. Nesse contexto, a Terapia Ocupacional
desempenha papel fundamental na estimulacdo da motricidade fina e na promogdo da
autonomia funcional, favorecendo o desempenho em atividades como pentear o cabelo, escovar
os dentes e manipular objetos do cotidiano': 6,

Apesar das limitagdes motoras, observou-se que 28 participantes (35,4%) participam
ativamente do banho, o que demonstra que, mesmo em situagdes de dependéncia fisica, ha
niveis significativos de envolvimento ocupacional e iniciativa na rotina de cuidados. Esse
achado refor¢a a importancia de valorar o desempenho funcional para além da independéncia
fisica, considerando também o engajamento, a intengdo e a participacdo nas atividades,
conforme preconizado pelo modelo de desempenho ocupacional da AOTA',

A os dados sobre a comunicag¢do dos portadores de SA ¢ apresentada na Tabela 3. Dentre
os portadores 55,7% participantes ndo utilizam palavras ou vocalizagdes para se comunicar,
36,7% pessoas utilizam e 7,6% se comunicam somente com auxilio. Em relagdo aos que usam
gestos, expressoes faciais ou comunicagdo alternativa, 29 participantes 36,7% usam somente
com auxilio, 26,6% usam de forma independente, ¢ 27,8% nao usam.

Tabela 3: Comunicacdo dos portadores de SA na pesquisa realizada no Brasil com formulario eletronico
no ano de 2025.

Atividade Sim Nao Somente com auxilio
Usa palavras ou vocalizagdes para se 29 44 6

comunicar

Usa gestos, expressoes faciais ou 21 22 29

comunicagdo  alternativa  (como

PECS ou dispositivos)

Expressa fome, sede ou desconforto 76 01 02

Fonte: As autoras, 2025.

Esses dados refor¢gam a literatura, que destaca a auséncia de fala funcional como uma
das caracteristicas mais marcantes da SA, decorrente principalmente da apraxia da fala, um
distarbio motor que impede a coordenagdo dos movimentos articulatorios necessarios para a
producdo verbal'®!13, Assim, o uso de métodos alternativos e aumentativos de comunicagio —
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como o sistema PECS, pranchas de figuras e dispositivos eletronicos — torna-se essencial para
ampliar as possibilidades expressivas e sociais desses individuos'*.

Entre os participantes que utilizam comunicagdo alternativa com auxilio, observou-se
que 17,2% utilizam gestos e expressoes faciais; 13,7% comunicam-se por meio do olhar; 13,7%
usam apenas expressoes faciais; 27,5% utilizam tecnologia de comunicagdo; 6,8% usam
vocalizagdo e 20,6% utilizam somente gestos.

Em contrapartida, a capacidade de expressar fome, sede ou desconforto mostrou-se
amplamente preservada, com 96,2% respondendo “sim”, 1,3% “ndo expressa” e 2,5% “somente
com auxilio”. Essa competéncia, ainda que restrita a respostas simples, ¢ essencial para a
seguranga, o autocuidado e a melhoria da qualidade de vida, possibilitando respostas mais
adequadas as necessidades bésicas e emocionais'> 7.

A introdugao e o desenvolvimento do uso de um Sistema Alternativo de Comunicagao
(SAC) ¢ um trabalho lento, que exige paciéncia, persisténcia e participacao ativa da familia,
mas que se mostra um meio viavel de comunicago para a Sindrome de Angelman'!. Apesar da
auséncia de fala verbal, os individuos com SA demonstram boa capacidade de compreensao da
linguagem, sendo a dificuldade expressiva resultado da apraxia da fala — um distirbio motor
que impede o cérebro de coordenar os movimentos musculares necessarios para a articulagio 2.

Em relacdo as habilidades de vestir-se ¢ o uso adequado de talheres os resultados
mostrados no grafico abaixo reforcam as dificuldades motoras. Os dados mostram que 63,3%
participantes ndo conseguem e vestir sozinhos e 31,6% precisam de auxilio, totalizando 94,9%
de dependéncia.

Na alimenta¢do, a maioria 58,2% participantes conseguem levar o alimento a boca
sozinha (sempre) e 41,7% nao consegue. Porém o uso adequado de talheres ¢ mais desafiador,
38,0% participantes nao usam e 35,4% usam com auxilio, totalizando 73,4% de dificuldade no
uso adequado, reiterando o impacto da dispraxia.

Grifico 2: Habilidades correspondentes ao vestir-se e uso adequado de talheres por portadores de SA na
pesquisa realizada no Brasil com formulario eletronico no ano de 2025.

Habilidades correspondentes ao vestir-se e uso adequado de
talheres

60
50
40
30
20

10
0 I
Veste-se sozinho Usa talheres de forma adequada

H Sim Nao Somente com auxilio

Fonte: As autoras, 2025.

A elevada dependéncia observada nas tarefas de vestir-se e alimentar-se com o uso de
talheres reafirma o impacto da dispraxia e das dificuldades de coordenacdo motora fina,
frequentemente descritas em individuos com Sindrome de Angelman (SA). Essas limitagdes
comprometem a execucdao autonoma das Atividades de Vida Diaria (AVDs) e demandam
suporte constante de cuidadores. A Terapia Ocupacional se torna essencial nesse contexto, uma
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vez que favorece o desenvolvimento da autonomia funcional, o treino de habilidades manuais
e a adaptagdo de tarefas cotidianas, promovendo maior participagio e qualidade de vida'>!7,

O controle esfincteriano representa um marco importante no desenvolvimento infantil e
estd diretamente relacionado a maturidade neuromotora e cognitiva. No presente estudo, dos 79
participantes, 39,2% indicaram que as vezes comunicam a necessidade de usar o banheiro,
49,3% nunca indicam, e 11,9% sempre o fazem. Esses resultados sugerem que o atraso
cognitivo e as dificuldades motoras afetam a percep¢ao corporal e a capacidade de
comunicagdo, dificultando a conquista da continéncia. Conforme relatado por Visicato!® e
Ferreira'®, o controle postural e a coordenagio sio areas comprometidas na SA, o que influencia
diretamente o desempenho em tarefas que exigem planejamento motor, como o uso do banheiro
€ 0 manuseio de roupas.

O perfil comportamental dos individuos com SA ¢ frequentemente descrito na literatura
como sociavel, afetuoso e com expressao facial alegre, caracteristicas que coexistem com a
presenca de comportamentos desafiadores, como hiperatividade, crises de riso e
impulsividade!®>. No presente estudo, 73,4% participantes apresentaram comportamentos
desafiadores, corroborando achados de Clayton-Smith e Laan'’, que destacam tais
manifestagdes como tragos tipicos do quadro. A Tabela 4 apresenta o perfil dos participantes
da pesquisa.

Tabela 4: Comportamento e Aspectos de socializagdo de portadores de SA na pesquisa realizada no
Brasil com formulario eletronico no ano de 2025.

Comportamento Sim Nao Somente com auxilio
Interage com familia e amigos 64 15 -

Participa de atividades em grupo 47 06 26

(escola, terapias, brincadeiras)

Apresenta comportamentos 58 21 -

desafiadores

Brinca de forma independente 26 15 38

Fonte: As autoras, 2025.

Em contrapartida, aos comportamentos desafiadores verificou-se que 81,0% dos
participantes interagem com familiares e amigos, € 92,4% participam de atividades em grupo,
sendo 59,5% de forma ativa e 32,9% com auxilio. Além disso, 32,9% brincam de forma
independente e 48,1% com auxilio. Esses dados reforcam que, apesar das limitagdes motoras e
comunicativas, os individuos com SA demonstram alto potencial de engajamento social,
sobretudo quando inseridos em ambientes estruturados e estimulantes.

A literatura confirma que o perfil comportamental da Sindrome de Angelman (SA)
inclui, além da sociabilidade acentuada e dos risos espontaneos, dificuldades severas de
aprendizagem, déficits cognitivos globais e presenga de ataxia'® 5. Diante dessas
caracteristicas, as intervengdes terapéuticas devem se concentrar em oferecer apoio funcional e
ferramentas adaptadas que permitam ao individuo desenvolver e aprimorar suas habilidades
dentro de suas possibilidades.

O alto interesse em interagir e participar socialmente, relatado tanto na literatura quanto
pelos cuidadores, deve ser compreendido como um potencial terapéutico. Essa motivacao social
pode ser utilizada como estratégia de engajamento em processos de reabilitacdo, por meio de
atividades significativas que estimulem o desenvolvimento de habilidades motoras, cognitivas
e comunicativas. A Terapia Ocupacional, nesse sentido, tem papel essencial na criagdo de
contextos terapéuticos que promovem o aprendizado por meio da participacao ativa, utilizando
recursos de comunicacdo alternativa e aumentativa e adaptagdes ambientais que favoregam a
autonomia *17),
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De acordo com os dados obtidos na pesquisa, a maioria dos cuidadores relatou que os
portadores da SA participam regularmente de terapias de reabilitagdo com o objetivo de
promover o desenvolvimento e melhorar o desempenho em diferentes areas funcionais.
Conforme apresentado na Tabela 7, as terapias mais mencionadas foram Terapia Ocupacional
63,3%, Fisioterapia 57,0%, Fonoaudiologia 48,1%, Psicologia 19,0%, Hidroterapia 17,7%,
Equoterapia 12,7% e Musicoterapia 8,9%.

Tabela 5: Terapias citadas pelos cuidadores de portadores de SA na pesquisa realizada no Brasil com
formulério eletronico no ano de 2025.

Terapias Quantidade de Portadores de SA que
realizam esse tipo de terapia
Equoterapia 10
Fisioterapia 45
Fonoaudiologia 38
Hidroterapia 14
Psicologia 15
Musicoterapia 07
Terapia ocupacional 50

Fonte: As autoras, 2025.

Esses resultados demonstram que os cuidadores buscam intervengdes voltadas as areas
onde as dificuldades sao mais acentuadas — coordenagao motora, comunicacao e atividades da
vida diaria — aspectos diretamente comprometidos na SA. Como destaca Souza e Nascimento
16, a Terapia Ocupacional é fundamental no contexto multidisciplinar, pois promove o treino
funcional, a estimulagdo sensoriomotora e a autonomia nas ocupagdes cotidianas, contribuindo
para o fortalecimento da participagdo social e da qualidade de vida.

A atuagdo integrada entre Terapia Ocupacional, Fisioterapia ¢ Fonoaudiologia ¢
apontada por diversos estudos como estratégia eficaz para potencializar o desempenho
funcional e minimizar os impactos das limitagdes cognitivas e motoras caracteristicas da
sindrome!*!'®, Dessa forma, evidencia-se a importancia do trabalho interdisciplinar e do apoio
continuo aos cuidadores, a fim de garantir que o individuo com SA alcance o maximo possivel
de independéncia, engajamento e bem-estar ocupacional.

A partir dos resultados, destaca-se o papel fundamental da Terapia Ocupacional na
promogao da autonomia possivel e na melhoria do desempenho ocupacional dessas pessoas. O
terapeuta ocupacional pode intervir no treino das AVDs, no uso de recursos de tecnologia
assistiva e na orientagdo aos cuidadores, oferecendo estratégias que minimizem a sobrecarga e
tornem o cuidado mais eficiente. Assim, compreender o perfil de dependéncia nas AVDs de
individuos com Sindrome de Angelman possibilita o planejamento de intervengdes
individualizadas, voltadas ao desenvolvimento funcional, a inclusdo e a qualidade de vida de
toda a familia®.

A Sindrome de Angelman exige uma intervengao terapéutica precoce e multidisciplinar
para o manejo dos sintomas e a maximizac¢ao do potencial de desenvolvimento e qualidade de
vida do individuo. Como nao ha cura, o tratamento ¢ focado nas manifestacoes clinicas e nas
necessidades funcionais do paciente.

4 CONSIDERACOES FINAIS

A analise dos dados obtidos nesta pesquisa sobre o impacto da Sindrome de Angelman
(SA) na realizacdo das Atividades de Vida Diaria (AVDs) evidenciou a alta dependéncia
funcional dos individuos avaliados. A amostra contou com 79 respostas de cuidadores,
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representando 100% dos participantes contatados, e confirmou que pessoas com SA geralmente
ndo alcancam autonomia plena e requerem atengdo constante.

As principais dificuldades identificadas estao relacionadas as habilidades motoras, com
elevada dependéncia em tarefas como escovar os dentes, vestir-se e usar talheres. Esses achados
reforgam o impacto da dispraxia e apraxia na coordenacdo motora fina. No ambito da
comunicagdo, observou-se que grande parte dos participantes ndo utiliza palavras, tornando
essenciais os métodos de comunicagdo alternativa, como gestos, PECS ou dispositivos
eletronicos.

Por outro lado, destaca-se o perfil comportamental de alta sociabilidade dos individuos
com SA, uma vez que a maioria demonstra interesse em interagir e brincar. Esse aspecto indica
que a interven¢do deve priorizar a facilitacdo funcional, de modo a promover a participacao
social plena. A Terapia Ocupacional, sendo a modalidade mais citada pelos cuidadores,
confirma sua importancia na abordagem das dificuldades nas AVDs. O estudo reforga a
necessidade de investir em adaptagdes ambientais e de atividades (uso de tecnologia assistiva,
talheres adaptados, roupas modificadas) e no treinamento de habilidades com recursos visuais,
como o PECS, para aumentar a independéncia, mesmo que de forma assistida.

Sugere-se que futuras pesquisas de carater quali-quantitativo avaliem a eficacia a longo
prazo das intervenc¢des em Terapia Ocupacional, com foco na melhoria da qualidade de vida e
da autonomia funcional. O avango desse conhecimento ¢ fundamental para o desenvolvimento
de servicos e recursos personalizados para a populagdo com Sindrome de Angelman.
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INSTRUMENTOS DE COLETA DE DADOS

Titulo da Pesquisa: ANALISE DE DEPENDENCIAS DAS PESSOAS COM SINDROME DE
ANGELMAN EM RELACAO AS AVD'S

Pesquisador responsavel (ORIENTADOR): ANDREIA KUKUL VOGELMANN
Pesquisadores assistentes (ALUNOS): BRENA MAIRA SOUZA CABRAL

BRUNA DA CRUZ DE OLIVEIRA

Instrumento 1 — Questionario estruturado: Analise de Dependéncia das pessoas com

sindrome de Angelman em relacdo as AVDs

1. Anda de forma independente?
( )Sim ( )Nao ( )Com Auxilio

2. Sobe desce as escadas de forma independente?

() Sim () Nao () Com auxilio

3. Consegue sentar-se e levantar-se?

()Sim ()Nao () Com auxilio

4. Escova os dentes sozinha?

() Sim () Nao () Com auxilio

5. Lava as maos de forma independente?

()Sim () Nao () com auxilio

6. Participa ativamente no banho?

() Sim () Nao () Com auxilio

7. Usa palavras ou vocalizagdes para se comunicar?

()Sim () Nio

8. Usa gestos, expressoes faciais ou comunicagao alternativa (como PECS ou dispositivos)? Se

sim, quais?



9. Expressa fome, sede ou desconforto?

()Sim () Nao () Com auxilio

10. Veste-se sozinho(a)?

() Sim () Nao () Com auxilio

11. A pessoa consegue levar o alimento a boca sozinha?

() Sempre () Asvezes () Nunca

12. Usa talheres de forma adequada?
()Sim () Nao () Com auxilio

13. Indica quando precisa usar o banheiro?

() Sempre () Nunca () As vezes

14. Usa fraldas durante o dia?

()Sim () Nao

15. Usa fraldas durante a noite?

()Sim () Nio

16. Interage com familia e amigos?

()Sim () Nao

17. Demonstra interesse em brincar ou interagir com outras pessoas?

()Sim () Asvezes ()Nio

18. Participa de atividades em grupo (escola, terapias, brincadeiras)?
()Sim () Comapoio ()Nao
19. Apresenta comportamentos desafiadores (agressividade, birras)?

() Sim () Nao

20. Brinca de forma independente?
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()Sim () Nao () Com auxilio

21. Participa de terapias?
() Sim () Nao

Se sim, quais terapias?
() Terapia Ocupacional
() Fonoaudiologia

() Equoterapia

Outras:

() Musicoterapia

() Fisioterapia (

() Hidroterapia

) Psicologia

22. Idade:

()3a6anos. ( )7al0anos. ()11 al6anos.

() 18 anos ou mais.
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TERMO DE CONSENTIMENTO LIVRE E ESCLARECIDO - TCLE

Titulo do projeto: ANALISE DE DEPENDENCIA DAS PESSOAS COM
SINDROME DE ANGELMAN EM RELACAO AS AVD’S

Certificado de Apresentacao para Apreciacéo Etica- “CAEE” N°

Pesquisador para contato: Andreia Kukul Vogelmann

Telefone: (45) 998276900

Endereco de contato (Institucional): Rua Valentin Celeste Palavro, 1501- Conjunto
Panorama, S&o Miguel do Iguagu- Parana. CEP: 85877000.

CONVIAAIMNOS VOCE, ..ooeeiiiiieiieiiiiieee e e eeeeeee ettt et e e e e eesatae e e e eeessasaaaaeeeeeseesessstaereeeeessssesssssereaeeeeeeess

Os beneficios desta pesquisa para os pesquisadores incluem a ampliagdo do
conhecimento sobre a Sindrome de Angelman, uma condigdo genética que afeta o cérebro e o
comportamento de forma complexa. O estudo permitira compreender melhor os impactos dessa
sindrome na realizagdo das atividades de vida didria (AVDs) a partir dos relatos de cuidadores,
contribuindo com dados concretos e sensiveis sobre como pacientes e familiares enfrentam os
desafios do cuidado diario. Os cuidadores participantes serao beneficiados com informagdes
que auxiliardo na compreensdo das necessidades individuais de cada paciente, favorecendo o
desenvolvimento de intervengdes personalizadas, estratégias de cuidado e o planejamento de
servigos e recursos adequados. Ainda, como beneficio geral, destacase o potencial avango do
conhecimento cientifico sobre a Sindrome de Angelman, o que podera incentivar futuras
pesquisas voltadas ao desenvolvimento de novas terapias e tecnologias de assisténcia,
promovendo melhorias na qualidade de vida dos pacientes. A presente pesquisa apresenta riscos
minimos aos envolvidos. Entre eles estd a dificuldade de localizar um ntimero suficiente de
participantes que atendam aos critérios de inclusdo, o que pode comprometer a
representatividade da amostra.

Além disso, perguntas relacionadas ao nivel de dependéncia da pessoa com a sindrome
podem provocar sentimentos de frustragdo, tristeza ou inadequagao nos cuidadores. Caso isso
ocorra, o participante estara ciente de que podera deixar de responder qualquer questao que
cause desconforto, bem como desistir da pesquisa a qualquer momento, sem qualquer prejuizo,
sendo seus dados imediatamente excluidos do estudo. A presente pesquisa pode apresentar
riscos de segurancga digital, uma vez que o questionario sera aplicado de forma online. Existe a
possibilidade de ataques cibernéticos que possam comprometer a confidencialidade das
informacgdes, como a divulgacdo de dados pessoais ou manipulagdo dos dados coletados. Para
minimizar esses riscos, o envio das respostas serd feito por meio de um site seguro, sendo os
dados direcionados exclusivamente para o e-mail do entrevistador, garantindo maior controle e
prote¢do.

A coleta de dados seré feita exclusivamente de forma remota, por meio de questionario
com perguntas fechadas. Todas as informacdes fornecidas serdo mantidas em sigilo e serdo
utilizadas exclusivamente para os fins desta pesquisa. Os pesquisadores garantem a privacidade,
a prote¢do das informagdes sensiveis e a confidencialidade dos dados em todas as etapas do
estudo e em qualquer futura publicagdo dos resultados. Vocé nao recebera nenhum valor para
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participar deste estudo. No entanto, caso ocorram eventuais transtornos durante sua
participagdo, os pesquisadores providenciardo o devido acompanhamento e assisténcia.
Nenhuma informacgao pessoal (como nome, enderego, imagem ou voz) sera associada aos
resultados da pesquisa, a menos que haja sua autorizacao expressa em documento especifico e
separado deste. As informagdes que vocé fornecer serdo utilizadas exclusivamente nesta
pesquisa. Caso as informagdes fornecidas e obtidas com este consentimento sejam consideradas
uteis para outros estudos, vocé serd procurado para uma nova autorizacao. Informe abaixo:

E necessaria minha autorizag¢io para que outros estudos utilizam as mesmas informagdes
aqui fornecidas:

() SIM ()NAO

Este documento que vocé vai assinar contém duas paginas. Vocé€ deve vistar (rubricar)
todas as paginas, exceto a ultima, onde vocé assinard com a mesma assinatura registrada em
cartorio (caso tenha). Este documento esta sendo apresentado a vocé em duas vias, sendo que
uma via ¢ sua. Sugerimos que guarde a sua via de modo seguro.

Caso vocé precise informar algum fato decorrente da sua participagdao na pesquisa e se
sentir desconfortavel em procurar o pesquisador, vocé€ pode procurar pessoalmente o Comité
de Etica em Pesquisa com Seres Humanos da Universidade Estadual do Oeste do Parana
(UNIOESTE) (CEP), de segunda a sexta-feira, no horario de 08:00 as 12:00 e 13:30 min as
17:30 min, situado na Rua Universitaria,1619, Universitario, Cascavel/ PR, pode entrar em
contato via internet pelo e-mail: cep.prpg@unioeste.br telefone do CEP que ¢ (45) 3220-3092.

Declaro estar ciente e suficientemente esclarecido sobre os fatos informados neste
documento.

ASSINATURA:

Eu, Andreia Kukul Vogelmann declaro que forneci todas as informagdes sobre este projeto de
pesquisa ao participante (e/ou responsavel).



