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Resumo

A sindrome oro-facial-digital tipo 1 (SOFD1) é uma patologia resultante de mutacoes
genéticas, caracterizada por malformacdes na face, cavidade oral e dedos. Criancas com essa
sindrome podem enfrentar desafios no processo de escolarizagdo. A presente pesquisa
pretende mapear publicagdes relacionadas aos desafios e possibilidades na aprendizagem de
criangas com a sindrome. Trata-se de um estudo bibliogréafico de abordagem qualitativa, que
buscou seus dados na plataforma Google Académico. O corpus analitico, composto de dez
artigos, foi examinado a partir da técnica de analise de conteudo, sendo classificado nas
categorias: desafios na aprendizagem de criangas com a sindrome oro-facial-digital tipo 1 e
possibilidades na aprendizagem de criancas com a sindrome oro-facio-digital tipo 1. Os
resultados sinalizam que a negligéncia, dificuldades de interacdo, comunicacédo, negacao da
presenca dos estudantes com SOFDL1 e a violéncia podem comprometer a aprendizagem. A
educacdo inclusiva necessita de um trabalho conjunto entre escola, familia e profissional da
salde.

Palavras-chave: Sindrome oro-facial-digital tipo 1 (SOFD1); patologia; mutacGes
genéticas; aprendizagem significativa.

Abstract

The oro-facial-digital syndrome type 1 (SOFD1) is a pathology resulting from genetic
mutations, characterized by malformations of the face, oral cavity and fingers. Children with
this syndrome may face challenges in the schooling process. The present research intends to
map publications related to the challenges and possibilities in learning for children with the
syndrome. This is a bibliographic study with a qualitative approach, which sought its data
on the Google Scholar platform. The analytical corpus, composed of ten articles, was
examined using the content analysis technique, being classified into the categories:
challenges in learning for children with oro-facial-digital syndrome type 1 and learning
possibilities for children with oro syndrome -facio-digital type 1. The results indicate that
negligence, difficulties in interaction, communication, denial of the presence of students
with SOFD1 and violence can compromise learning. Inclusive education requires a joint
effort between school, family and health professionals.

Key words: Orofacial-digital syndrome type 1 (SOFD1); pathology; genetic mutations;
meaningful learning.
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Introducéao

A Sindrome Oro-Facial-Digital, de acordo com Ramalho (2014), foi identificada
pelos médicos Papillon-Léage e Psaume em 1954, por isso também pode ser chamada de
Sindrome de Papillon-Leage-Psaume. Até os dias atuais ja houve a descri¢ao de 13 tipos de
SOFD. A sindrome € considerada rara e acarreta malformagdes em nivel oral, facial e digital,
bem como a possibilidade de outros fendtipos caracteristicos de cada tipo. “SOFD tipo I € o
mais frequente, com um caso em cada 50.000-250.000 nascimentos” (RAMALHO, 2014,
p.5). Dessa forma, este tipo | é o tipo de SOFD objeto de estudo na presente pesquisa.

A SOFD1 consiste, portanto, em uma sindrome genética rara, ainda pouco estudada,
que afeta principalmente a face, a cavidade oral e os digitos com um elevado grau de
variabilidade fenotipica. Além disso, a doenca renal policistica € muito frequentemente
observada em pacientes com SOFD1. A insuficiéncia renal pode estar presente ao
nascimento ou ser desenvolvida mais tarde, havendo descricbes de pacientes em que o
envolvimento renal domina completamente o curso clinico da doenca. N&o ha tratamento
especifico e a doenca renal policistica ndo tem cura, mas é possivel fazer um tratamento para
aliviar os sintomas. 50% dos individuos afetados por esta sindrome apresentam esta doenca
dos rins (RAMALHO, 2014).

A SOFD1 ocorre em mulheres, porque para homens a Sindrome € letal, provocando
aborto espontaneo ou morte logo apds o nascimento. O diagnostico desta sindrome
normalmente é feito logo depois do nascimento, devido as malformacgbes presentes nas
recém-nascidas (TORIELLO e FRANCO, 2010). Possiveis sinais clinicos na cavidade oral
incluem freios multiplos, lingua multilobulada, falta de dentes ou dentes supranumerarios,
fenda palatina assimétrica, nddulos linguais e fenda lingual (GORLIN et al., 2001;
THAUVIN-ROBINET et al., 2006), como mostra a figura 1, na sequéncia.

Figura 1: Figura 01: Malformacéo oral de criangas com SOFD1.

(Fonte: shorturl.at/IORZ1. Acesso em: 3 ago. 2022.)
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Outras caracteristicas de pessoas com SOFD1 consistem em alteracfes na face e nos
dedos. Com relacdo a aprendizagem de criangas com SOFD1, ainda ndo foram encontrados
estudos direcionando a acdo pedagodgica. Contudo, na perspectiva de uma educacao
inclusiva, a qual esta prevista na Lei de Diretrizes e Bases da Educacdo (LDB) brasileira,
Lei 9394, de 28 de dezembro de 1996, todos tém direito a educacao.

A lei brasileira de inclusdo, Lei 13.146, de 6 de julho de 2015 considera “[...] pessoa
com deficiéncia aquela que tem impedimento de longo prazo de natureza fisica, mental,
intelectual ou sensorial, o qual, em interacdo com uma ou mais barreiras, pode obstruir sua
participacdo plena e efetiva na sociedade em igualdade de condigdes com as demais pessoas”
(BRASIL, 2015, Art. 2°). Neste sentido, pode-se considerar que qualquer impedimento que
possa decorrer da SOFD1 também estd sob a tutela deste dispositivo legal. Em uma
perspectiva inclusiva, portanto, é importante que os professores possam ampliar seus
conhecimentos em relacdo a patologia dos seus estudantes, oferecendo suporte sempre que
necessario.

Dito isso, 0 presente estudo, de caréater bibliografico e abordagem qualitativa, buscou
seus dados na plataforma Google Académico. O objetivo consiste em mapear publicacdes
relacionadas aos desafios e possibilidades na aprendizagem de criancas com a sindrome
SOFD1. O mapeamento realizado encontrou dez publicacdes, as quais foram examinadas a
partir da técnica de andlise de conteldo de Bardin (2016), sendo classificadas em duas
categorias definidas a priori: desafios na aprendizagem de criancas com a sindrome Oro-
Facial-Digital tipo 1 (SOFD1) e possibilidades na aprendizagem de criancas com a sindrome
Oro-Facial-Digital tipo 1 (SOFD1).

Com relacdo a arquitetura do texto, ap6s a presente introducdo, descrevemos a
abordagem metodoldgica. Na sequéncia, trazemos o referencial tedrico, e a analise e
discussdo sobre as producbes mapeadas. Por fim, as consideraces finais e referéncias

consultadas fecham o artigo.

Abordagem metodolodgica

O estudo, de cunho bibliografico, tem como tematica investigativa os desafios e
possibilidades na aprendizagem de criangas com a sindrome Oro-Facial-Digital tipo I.
Conforme Gil (2008) a pesquisa € um procedimento racional e sistematico que tem como
objetivo proporcionar respostas aos problemas que séo propostos. Neste sentido, o problema

de pesquisa aqui se desenha a partir da seguinte questdo: “Quais sdo os desafios e
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possibilidades na aprendizagem de criancas com a sindrome SOFD1

segundo a

compreensdo dos autores de artigos, localizados no google académico?”.

Segundo Gil (2008), a pesquisa bibliografica é desenvolvida com base em material

ja elaborado, constituido principalmente de livros e artigos cientificos. A principal vantagem

desse tipo de pesquisa reside no fato de permitir ao investigador a cobertura de uma gama

de fendmenos muito mais ampla do que aquela que poderia pesquisar diretamente.

O corpus investigativo esta composto de dez artigos mapeados na plataforma Google

Académico relacionados aos desafios e possibilidades na aprendizagem de criangas com

sindrome oro-facial-digital tipo 1 (SOFD1). Chegamos a este corpus investigativo a partir

da busca realizada com os descritores: a) sindrome oro-facial-digital tipo 1 + incluséo e b)

sindrome oro-facial-digital tipo 1 + aprendizagem. Utilizando o critério de aderéncia ao

nosso problema de pesquisa, selecionamos dez trabalhos, como apresenta o quadro 01, que

mostra 0 ano, autor, periodico e titulo dos trabalhos mapeados para anélise.

Quadro 1: trabalhos mapeados sobre SOFD (Tipo 1) no google académico (Fonte: elaborado pelas
autoras, a partir de dados da pesquisa - 2022).

Autor Titulo Ano Periodico
Roxana Servin, Sindrome Oro - Facial - Digital 2017 Revista de la Facultad de
Manuel Avalos, Medicina
Noelia Pared
Tamy Edel Paciente com Sindrome Oro - Facial 2017 Faculdad de medicina -
- Digital tipo I Universidad de Antlogia
André Filipe Fendtipo cranio - Oro - Facial em 2019 Artigo de Revisdo Médico-
Alves situacOes de alteragdes dentérias de Dentério
Rodrigues ndmeros
Pedro Thiago 1. Abordagem de via aérea 2021 Health Residencies Journal (HRJ)
Hideyuki dificil em paciente com
Takagi Sindrome Orofaciodigital
tipo Il ou Sindrome de
Mohr: um relato de caso
Fernanda Caracterizagdo miofuncional 2015 Health Residencies Journal
Chiarion Sassi orofacial na sindrome de Parry
Romberg
Thiago Felipe Fossetas congénitas de labio 2013 Revista de Cirurgia e
Oliveira de inferior: relato de caso Traumatologia Buco - maxilo -
Macedo facial
Marcela Caracteristicas bucais clinicas e 2007 Anais do VII encontro cientifico
TAGLIANI radiogréaficas em pacientes com de Pos - Graduagdo HRAC - USP
sindrome orofaciodigital tipo |
PINHEIRO, A negligéncia familiar no processo 2018 Revista Cientifica de Iniciacién a
Maria Alves. de inclus&o escolar dos alunos com la Investigacion
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necessidades educativas especiais.

DE PAULA, Inclusdo escolar do aluno com 2011 Cadernos Brasileiros de Terapia
MAROSTEGA | deficiéncia fisica: contribuictes da Ocupacional
N, Ana Flavia; terapia ocupacional.

BALEOTTI,
Luciana Ramos

OLIVEIRA, Inclusdo do deficiente auditivo com 2014 Congresso Nacional de Formagéo
Valdéia Vieira | malformag&o de orelha externa e/ou de Professores

de; média.
FERNANDES,
Jodo Candido;
BLASCA,
Wanderléia
Quinhoneiro.

Os dados foram analisados a partir das orientacGes de Bardin (2016) para a Técnica
de Analise de Conteudo. Segundo a autora, a anélise de contetido consiste em um conjunto
de técnicas de analise de comunicacdo, assim sendo, é destacada nesse campo, a importancia
da semantica para o desenvolvimento do método. As categorias ou eixos tematicos sao, de
acordo com Bardin (2016), rubricas ou gavetas que identificam frequéncias entre os termos
e/ou conceitos.

Dessa forma, as categorias definidas a priori para a classificacdo do material foram:
a) desafios na aprendizagem de criangas com a sindrome oro-facial-digital tipo 1; b)

possibilidades na aprendizagem de criancas com a sindrome oro-facial-digital tipo 1).

Referencial teorico

Como vimos na introdugdo deste trabalho, a Sindrome Oro-Facial-Digital do Tipo 1
(SOFD1) é uma patologia resultante de mutagdes genéticas, caracterizada por malformacgoes
na face, cavidade oral e dedos. Os sinais clinicos mais comuns nesta sindrome sdo: freios
multiplos, agenesia dentéria, hipertelorismo, labio leporino, braquidactilia, entre outros.
Também podem estar presentes alteracdes ao nivel do sistema nervoso central. O tratamento
adequado exige a especialidade de vérias areas da Medicina Dentaria como cirurgia e
dentisteria.

Os casos de SOFD1 ocorrem exclusivamente em mulheres e 50% dos individuos
afetados apresentam doengas dos rins. Encontra-se ja identificado o padrdo de heranga no
Tipo 1, havendo varios modos de transmissdo, como dominante ligada ao cromossomo X
em alguns tipos e autossdmica recessiva em outros. Como se trata de uma Sindrome pouco
estudada até 0 momento, ndo é possivel ainda determinar os seus padrdes exatos de heranca,
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pois os sinais clinicos sdo muito semelhantes entre 0s varios tipos.

N&o hé& tratamento especifico para a doenca, ou seja, ndo héa cura, dessa forma, o que
é feito consiste exclusivamente em aliviar os sintomas. Em 1954, Anne Van der Woude
realizou um extenso trabalho acerca da relacdo entre Fendas Labiais (FL) e Fendas Palatinas
(FP). Foram descobertas associacfes dessa entidade patolégica com outras sindromes
geradoras de deformidade facial, como a sindrome do Pterigio Popiliteo (SPP), a Sindrome
Oro-Facial-Digital tipo 1 e a sindrome de Niikawa-Kuroki (ou da maquiagem de Kabuki).

Outra consequéncia da SOFD1 sdo as malformacGes nas maos e nos pés, como

mostra a figura 2.

Figura 2: malformacg6es nas maos e nos peés, devido a SOFD1.

(Fonte: Ramalho (2014, p. 7).

Com relacdo a aprendizagem, para que ela ocorra, segundo Ausubel (1982), é
necessario que a crianga se sinta motivada, pois sempre que uma crianca se depara com um
contetido novo, elabora outras estruturas mentais a partir das ja existentes tornando-as mais
complexas. Este aspecto demanda a participacdo da crianga e a valorizagdo de suas
experiéncias prévias, permitindo que ela se expresse. A educacéo inclusiva, portanto, precisa
incentivar a participagdo de todos, indistintamente.

Neste sentido, Vygotsky (1984) explica que a socializa¢do da crianga se da na familia
e, depois, é na escola onde se encontra um espaco pedagogico, o que demanda uma educagédo
inclusiva. Para o autor, a valorizagdo da linguagem, da cultura e dos conhecimentos prévios,
permitindo a socializacdo e a interacdo entre todos, auxilia para que a aprendizagem seja

significativa.

Analise e discussado dos dados

Com relagdo aos artigos que compBem o corpus investigativo desta pesquisa,
podemos perceber uma grande preocupacdo em realizar a descricdo das caracteristicas das
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pessoas com a SODF1. Além disso, a busca da origem da Sindrome ocupa as narrativas de
forma recorrente, uma vez que os estudos empiricos sdo escassos e se estd somente ao
principio de estudos mais aprofundados nesta area, segundo os proprios autores reconhecem.

De acordo com Servin, Avalos e Pared (2017), a Sindrome Orofaciodigital é um
grupo heterogéneo de disturbios do desenvolvimento dos quais, pelo menos, 13 variantes
clinicas foram documentadas. Essa sindrome forma um quadro clinico bem definido, que
deve ser reconhecido no recém-nascido e estd associado a manifestacdes clinicas nas areas
oral, facial e digital. Os autores também contribuem dizendo que, embora o prognéstico
dependa das manifestagdes clinicas especificas e de sua gravidade, é importante identificar
0 tipo que ela apresenta, pois orientard nos estudos diagnosticos de outras possiveis
manifestacdes clinicas associadas a esse tipo especifico.

O artigo de Edel (2017) a sindrome orofaciodigital € um distarbio raro do
desenvolvimento embrionario cuja incidéncia na populacdo geral oscila entre menos de
1/1.000.000 e 1/250.000 nascidos vivos. Os pacientes geralmente apresentam complicacfes
no desenvolvimento da boca, face, méos e pés. O autor apresenta o caso de uma paciente em
idade escolar com altera¢des orais, faciais, digitais e auditivas compativeis com a sindrome
OFD, apontando que, devido as suas caracteristicas fenotipicas, € diagnosticada como
variante do tipo II.

De acordo com Rodrigues (2019) a variabilidade fenotipica que existe entre as
diferentes sindromes anomalias do nimero dentério, bem como a variabilidade individual
de cada sindrome requerem um estudo cuidadoso e personalizado por parte do médico. Além
disso, explica que dismorfismos faciais podem ocorrer devido a falhas no desenvolvimento
dos tercos superior, médio e da face, incluindo alteracdes no fechamento das suturas
cranianas, defeitos de posicdo e tamanho do maxilar da mandibula.

Na concepcdo de Takagi (2021), a abordagem da via aérea na sindrome orofacio-
digital pode ser um desafio, pois as alteragdes craniofaciais, como labial/palatal, presentes
na sindrome, sdo vias aéreas pediatricas dificeis. As orientacdes respiratorias dificeis em
pediatria sdo ferramentas nesse contexto, para a prevencdo de complicagdes associadas,
portanto, seu dominio por profissionais de reanimacao € essencial.

Sassi (2015) realizou um estudo empirico com quatro pacientes com sindrome de
Parry-Romberg e quatro individuos normais, separados respectivamente no grupo pesquisa
e controle, pareados por idade. Os grupos foram comparados quanto ao desempenho na
avaliacdo clinica da Fonoaudiologia-Orofacial Myofunctional Assessment Protocol
Expanded Scores, registro de medidas de antropometria facial e mandibular, e na avaliacéo
instrumental - eletromiografia de superficie dos musculos mastigatorios. A autora nos diz
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que houve diferenca significativa entre 0s grupos nas variaveis postura/posi¢édo e pontuagédo
total do AMIOFE-E. Além disso, a andlise das variaveis categoricas AMIOFE-E apresenta
diferenca significativa entre os grupos para a altura e do palato, e 0 comportamento da fungéo
mastigatoria e de degluticdo. A analise das medidas antropométricas indicou diferenga
significativa entre os grupos apenas para a lateralidade mandibular direita.

De acordo com Macedo (2013) fossetas labiais congénitas sdo um achado clinico
raro, localizadas na regido do vermelhdo do labio inferior, linha média. Classicamente, estao
associadas a outras sindromes.

O artigo de Tagliani (2007) descreve minuciosamente as caracteristicas dos pacientes
com SOFD, dentre os quais destaca: bossa frontal, alopecia, orelha baixa, pregas epicanticas,
hipertelorismo, hipoplasia da cartilagem nasal, nariz assimétrico, aparéncia de nariz de
papagaio, micrognatia, retrognatia, entre outros. Além destes, pode haver outras
combinagbes, como atraso no desenvolvimento mental, rins policisticos e outras
anormalidades.

O artigo de Pinheiro (2018) apresenta um estudo sobre negligéncia familiar de alunos
com deficiéncia para educagdo inclusiva em uma escola no Amapa, Brasil. Este trabalho foi
realizado com familias de alunos com baixa frequéncia ou que abandonaram a escola durante
0 ano de 2016. O objetivo foi analisar os fatores que levam as familias a negligenciar sua
responsabilidade pela incluséo escolar de alunos com necessidades educacionais especiais.
A populacdo selecionada foi composta por seis pais ou responsaveis. A partir dos resultados,
a autora observou que os fatores destacam preconceito, dificuldades de interacdo, de
comunicacdo, negacédo da presenca de alunos com deficiéncia, violéncia e drogas na escola.

O estudo realizado por De Paula e Baleotti (2011) teve o objetivo de identificar as
dificuldades de uma professora de Educacéo Infantil referentes ao processo de incluséo de
um aluno com deficiéncia fisica, adaptar recursos pedagdgicos, adequar mobiliario escolar
e orientar e agir em situacdes especificas. A coleta de dados se deu por meio de dois roteiros
de entrevistas semiestruturadas. O primeiro obteve informacdes da professora sobre 0s
aspectos motores do aluno, que dificultavam o acesso ao curriculo. O segundo colheu
informacdes sobre a percepcao da docente quanto a parceria entre terapeuta, familia e escola
na perspectiva da educacgéo inclusiva.

Oliveira, Fernandes e Blasca (2014) desenvolveram um programa educacional para
alunos do ensino fundamental, utilizando a teleducacao interativa do Projeto Jovem Médico,
visando a promocgédo da saude auditiva e a inclusdo de deficientes auditivos na escola. O
trabalho envolveu a aplicacdo do conteddo a 18 alunos de uma escola publica. Em seguida,
esses alunos transmitiram o contetdo para 200 outros alunos da escola. Os estudantes
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mostraram uma boa taxa de aprendizagem e os professores deram alta importancia ao
repertorio de habilidades desenvolvidas.

Como ja anunciado, as categorias definidas a priori para a classificacdo do material
foram: a) desafios na aprendizagem de criangas com a sindrome oro-facial-digital tipo 1; b)
possibilidades na aprendizagem de criancas com a sindrome oro-facial-digital tipo 1. Nao
foi possivel localizar trabalhos que realizam a relacdo direta entre a SODFl e a
aprendizagem, entdo buscamos estudos que abordam a educag&o inclusiva em casos de
deficiéncia e malformacoes de criancas.

O mapeamento e analise nos levou a compreender que 0s autores se preocupam, em
sua maioria, com a descri¢do das caracteristicas da sindrome, posto ser ainda considerada
rara. Além disso, acreditamos que mais estudos empiricos serdo necessarios para uma
melhor compreensdo das variantes da sindrome.

Com relacdo a categoria desafios na aprendizagem de criangas com a SOFD1, o
maior deles se relaciona com a inclusdo, ndo somente no ambiente escolar, mas também no
seio familiar e na propria sociedade. Problemas descritos por Pinheiro (2018), e De Paula e
Baleotti (2011), como a negligéncia, dificuldades de interacdo, de comunicacéo, negacéo da
presenca desses estudantes e a violéncia podem comprometer a aprendizagem dessas
criancas.

Em relacdo a categoria possibilidades na aprendizagem de criancas com a SOFD1,
somente Pinheiro (2018), e De Paula e Baleotti (2011) abordam, ainda que brevemente, a
tematica, alertando que a educacdo inclusiva necessita de um trabalho conjunto entre a

escola, a familia e o profissional da salide que atende a estas criancas.

Considerac6es finais

A inclusdo de qualquer ser humano atipico ainda consiste em um desafio em nossa
sociedade, mesmo na contemporaneidade. Na escola essa situacdo ndo é muito diferente,
mesmo que tenhamos dispositivos legais que garantem uma educacdo de qualidade e
inclusiva para todos e para todas.

As criangas com Sindrome oro-facio-digital do tipo 1, por apresentarem sinais da
sindrome na face, boca e dedos, ndo raramente sdo vitimas de preconceito, negligéncia e até
violéncia. Retomando nosso problema de pesquisa que consistiu em buscar os desafios e
possibilidades na aprendizagem de criancas com a sindrome SOFD1 segundo a
compreensdo dos autores de artigos, localizados no google académico, podemos dizer que
ainda resta muito por pesquisar a este respeito. Como ndo encontramos, em lingua
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portuguesa, estudos que descrevam os desafios e possibilidades de aprendizagem de criancas
com SOFD1.

Dessa forma, ampliamos o0 escopo para a busca de estudos que abordam a educacao
inclusiva em casos de deficiéncia e malformacdes de criangas. Dos 10 trabalhos mapeados,
somente dois fazem uma relagcdo com a aprendizagem e o0 processo de inclusdo. Dessa forma,
encontramos que a negligéncia, dificuldades de interacdo, de comunicacgdo, negacdo da
presenca dos estudantes com SOFD1 e a violéncia podem comprometer a aprendizagem
dessas criangas. Os autores alertam que a educacdo inclusiva necessita de um trabalho
conjunto entre a escola, a familia e o profissional da salide que atende a estas criancas.

Por fim, como limitacdes do estudo podemos citar a escassa producdo relacionada
com a aprendizagem de criancas com SOFD1, o que nos leva a crer que muito ainda ha por
pesquisar nesta area. Estudos empiricos, longitudinais, de acompanhamento de criangas com
essa sindrome em seu processo de escolarizacdo serdo muito bem-vindos. Para concluir,
podemos perceber que a inclusdo ainda consiste em um desafio para a escola,

independentemente de qual seja o aspecto.
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