O que causa a alteracao do FOXP2?
FOXP2é um gene que tem funcoes importantes para o
desenvolvimento do cérebro. Uma alteracao da funcao ou
auséncia de uma cdpia do gene resulta em dificuldades na
aquisicao da fala e da linguagem.

Porque é que isto aconteceu?

Em muitas familias, a alteracao no ADN no gene FOXP2
(mutacdes) ocorre espontaneamente (de novol. Quando as
criancas sdo concebidas, o material genético dos pais que esta no
ovulo e no espermatozodide é copiado, e permite assim que nasca
uma nova crianca. A maquinaria celular que realiza as copias
bioldgicas do ADN nao é perfeita e ocasionalmente ocorrem
alteracoes aleatdrias, mas raras, no codigo genético das criancas,
e que ndo existiam no ADN dos seus pais. Isto também acontece
naturalmente em plantas e animais e nao se deve ao seu estilo de
vida ou a qualquer coisa que tenha feito. Noutras familias, um dos
pais tem a mesma alteracdo no gene FOXP2e transmitiu-a a
crianca.

Serd que esta alteracao pode ocorrer

outra vez?

A probabilidade de ter outra crianca afectada por uma doenca
genética rara depende do cédigo genético dos pais. No caso das
alteracées no gene FOXP2(mutacdes) e em que os pais ndo sdo
portadores dessa mesma mutacao, a probabilidade de ter outro
filho afectado é muito baixa. Se a anélise do ADN dos pais
demostrarem que um deles é portador da mesma variante, a
probabilidade de voltar a acontecer é muito maior. Cada situacdo
familiar é diferente, e um geneticista clinico pode dar-lhe
conselhos especificos para a sua familia.

Seguimento dos pacientes

Os pediatras devem manter vigiados os doentes, para a avaliacao
desenvolvimento psicomotor e o comportamento e para que se
possam utilizar as melhores terapias e da forma mais célere
possivel. O desenvolvimento da fala e da linguagem devem ser
avaliados por um terapeuta da fala para determinar quais os
pontos fortes e quais as dificuldades de comunicacao na crianca,
e assim conseguir apoia-lo nas suas necessidades e no
desenvolvimento de uma forma mais eficiente. O perfil de
comunicacao de cada crianca é diferente, e ndo existe um
tratamento Unico. Em vez disso, as abordagens no tratamento e
seguimento dependerao do tipo e da gravidade das dificuldades
de cada uma crianca. Isto pode incluir terapia intensiva da fala e/
ou opcdes de comunicacdo aumentativa e alternativa (CAA)
adaptadas as necessidades individuais de cada crianca.

Outros profissionais de salde tais como psicélogos clinicos (nas
dificuldades de aprendizagem), fisioterapeutas (para os
movimentos corporais que implicam todo o corpo, ex: aprender a
andar de bicicleta), terapeutas ocupacionais (para motricidade
fina, ex: a escrita) podem fornecer estratégias para outros
problemas especificos que a crianca possa ter.

0 que as familias dizem ...

“ Quando se tem um filho com dificuldades nas atividades
da vida quotidiana, isso torna-o um pouco mais especial!

“Eum rapaz extremamente feliz e interage com toda a
gente e tem-no feito desde que era recém-nascido. A area
do desenvolvimento que tem sido mais afetada é a sua
fala e a linguagem. Ele compreende tudo o que lhe
dizemos; no entanto, ndo se consegue exprimir-se
oralmente o que, por vezes, o frustra muito. Com trés
anos e meio apenas adquiriu algumas palavras e que
consegue pronuncia-las claramente (“mama” e “sumo” e
“choo choo” para comboio] e outras que tenta dizer (por
exemplo, arvore pronuncia como ‘ee’ e carro como ‘ar’).
Em geral, ele comunica balbuciando, aponta e segura na
mao de alguém para mostrar o que pretende. Também
tentamos usar os sinais de Makaton. ”’
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Qual é o disturbio da
linguagem e da fala
associado com o gene
FOXP2?




Qual é o disturbio da fala e Chromossoma

linguagem associado ao

gene FOXPZ2?

FOXPZé um gene localizado no
braco longo do cromossoma 7
(931.1), que foi identificado em
2001, pela primeira vez, e associado =

a perturbacao da fala e da

linguagem. Observou-se que os Gene
individuos afectados apresentam "‘\

apraxia da fala infantil, que é uma \\
perturbacao da fala que se traduz ¢

em dificuldade no planeamento e producao de sons das
palavras. Alguns também tém problemas com a leitura e
ortografia ou dificuldades de aprendizagem. Alguns individuos
tém uma Unica alteracao do gene FOXPZ, e alguns tém uma
alteracdo genética mais complexa que envolve outros genes
adicionais (por exemplo, as delecdes ou duplicacdes do
FOXP2). Assim, as caracteristicas genéticas associadas sdo
conhecidas como * FOXPZ' e "FOXP2-plus”, respectivamente.
O tipo de alteracao genética determina se os problemas de fala
e linguagem devem ser consideradas como isoladas, ou se
questdes mais gerais ao nivel do desenvolvimento também
podem estar presentes.

Ha tratamento?

Ndo ha tratamento para as alteracdes genéticas no FOXPZ,
uma vez que estas alteracdes genéticas ocorreram durante o
desenvolvimento do seu bebé. No entanto, conhecer este
diagndstico significa que se pode ter um seguimento especifico
e pode estabelecer-se terapias adequadas (por exemplo,
terapia da fala) no seu filho.

As familias dizem ...

célula

DNA

“ Ela completou a nossa familia. Ela mostrou-nos
como permanecer positivos e orgulhar-se de tudo o que
se faz, por mais pequeno que seja. Ela faz-me sorrir todos
os dias! Ela é uma crianca encantadora e nunca se deixa
deprimir pela sua condicao.

Reparamos que, quando ela tinha cerca de um ano e
meio/ dois anos de idade, nao falava tanto como o irmao e
irma quando tinham aquela idade. Atualmente tem 7 anos
de idade e é capaz de juntar trés ou quatro palavras.

Ela é capaz entender ordens sem qualquer problema.
Tentamos dedicar o tempo para a ouvir e nao falar por ela,

. “ 1 1)
mesmo que isso demore muito tempo.

A maioria das pessoas apresentam:

Atraso no desenvolvimento da fala

Disturbio motor da fala (apraxia da fala infantil)
Dificuldades linguisticas expressivas e/ou receptivas
Dificuldades de leitura e ortografia

Ql normal ou QI médio baixo

Funcdes organica normal

Criancas com a condicao genética FOXP2-plus, associada a
delecao ou duplicacao de genes na vizinhanca do gene FOXP2,
podem ter associados também alteracdes/dificuldades na
aprendizagem, comportamentais ou de competéncias sociais.

Preocupacoes médicas

Apraxia da fala infantil
As criancas pequenas com alteracdes genéticas no FOXP2 tém
frequentemente atraso no desenvolvimento da fala. A partir dos
trés anos de idade, ja com desenvolvimento da fala suficiente
para uma avaliacao completa na terapia da fala, a maioria das
criancas é diagnosticada com um disturbio da fala, chamado
apraxia da fala infantil. A apraxia da fala infantil € um problema
de planeamento motor da fala que afeta a capacidade em
sequenciar com precisdo sons em silabas, silabas em palavras
e palavras em frases com o tempo e ritmo corretos. Assim, a
fala pode ser muito dificil de compreender, particularmente na
primeira infancia e nos anos da escola primaria. O
desenvolvimento e a inteligibilidade da fala melhoram com o
tempo, mas recomenda-se um seguimento e avaliacao
continuas na maioria dos casos.

Aprendizagem

Muitas criancas tém QI médio
normal ou médio baixo, e o Ql
nao verbal é frequentemente
mais elevado do que as funcoes
verbais. As pessoas com
alteracdes no gene FOXP2 tém &
frequentemente dificuldades de §=
leitura e ortografia. :

Orgaos saudaveis
Nenhuma malformacao de
érgaos (por exemplo coracdo,
rins, cérebro) estd associada a
alteracoes no gene FOXP2.

Desenvolvimento

Crescimento
Quase todos os bebés tém um peso |
normal a nascenca e seguem a sua |
curva de crescimento no percentil
adequado.

Alimentacao
Alguns bebés tém dificuldades de
alimentacao devido as suas
dificuldades nas funcdes motoras
(orais). A salivacao excessiva podem
ser um problema para muitas
criancas, mas isto pode ser tratado
com medicamentos para reduzir a saliva.

Sentado, movimento e marcha
0 desenvolvimento motor é normal em muitas criancas com
alteracoes no gene FOXP2. Algumas criancas podem ter
dificuldades na motricidade fina (por exemplo, apertar botdes,
apertar os atacadores dos sapatos). Os problemas motores
finos ou mais grosseiros sao relativamente menores
comparativamente com as importantes dificuldades
encontradas ao nivel da fala. Caso haja a percecdo de atraso
motor ou atraso na motricidade fina, a fisioterapia ou terapia
ocupacional podem ser Uteis.

Discurso
0 desenvolvimento da fala é a maior preocupacao nas
alteracdes no gene FOXP2, com o diagndstico da apraxia da
fala infantil. Algumas criancas podem também ter disartria. A
maioria das criancas necessita de terapia e apoio na fala.

Idioma
Alguns individuos podem ter problemas em dominios
expressivos (utilizacdo da lingua falada) e/ou recetivos
(compreensao da lingua falada).

Aprendizagem
0 QI ndo-verbal (realizac3o) é tipicamente normal ou médio
baixo. Algumas criancas precisam de apoio para a
aprendizagem (por exemplo, capacidades de leitura e
ortografia) e podem precisar de frequentar uma escola
especial onde o apoio adequado pode ser dado.

Comportamento
Em geral, as criancas sao socidveis e tém um caracter
amigavel. As caracteristicas do espectro do autismo foram
observados com pouca frequéncia em criancas e apenas
naqueles que além do FOXP2 também envolvam os genes na
sua vizinhanca, FOXP2-plus.




