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Quadro clinico da sindrome de Kleefstra: fala,
linguagem e cognicédo em 103 individuos
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De que trata esta pesquisa

Dificuldades de fala e linguagem sdo comuns na
sindrome de Kleefstra. No entanto, a fala e a
linguagem néo foram pesquisadas em um grupo de
pessoas com sindrome de Kleefstra. Queriamos

entender as caracteristicas de fala e linguagem, as

necessidades de apoio e os pontos fortes da sindrome
de Kleefstra. Esta pesquisa ajudar-nos a entender a sindrome de Kleefstra. Este estudo
também nos ajuda a entender o que o futuro reserva para os individuos e quais terapias

e apoios podem ser Uteis para individuos com sindrome de Kleefstra.

O que os pesquisadores fizeram

-.‘ ° 103 pessoas com sindrome de Kleefstra
\ - de 1 a 43 anos de idade participaram. Elas
4

eram de 26 paises.

J‘ﬂ% ° A salde e o desenvolvimento, a
@ alimentacdo, o comportamento adaptativo, a
linguagem, a comunicacéo social, a

comunicacdo aumentativa e alternativa (AAC) e

a fala foram avaliados online.

e A fala foi avaliada por meio de videochamada online para participantes de lingua

inglesa.

Este resumo tem uma licenga CC BY-NC-SA.


https://creativecommons.org/licenses/by/4.0/

Pagina 2 de 2
Eis 0 que os pesquisadores descobriram
| e 14% das pessoas com sindrome de Kleefstra
l ' - sofreram regressao, envolvendo perda de
habilidades linguisticas, motoras e/ou sociais.

e A linguagem e a cognigdo variaram de média a

Mz ®® -
é ' '§ ‘i severamente deficientes em pessoas com

-~ - sindrome de Kleefstra. 98% dos individuos
Yes No

verbais tinham um distdrbio de fala,

particularmente apraxia de fala na infancia (CAS) e disartria.

e A comunicacao aumentativa e alternativa (AAC, também conhecida como auxiliares
de comunicacéo) foi usada por metade do grupo, como linguagem de sinais e
dispositivos geradores de fala. A AAC foi importante, porque muitos individuos tinham
marcos de linguagem atrasados, eram minimamente verbais, tinham perda auditiva,
tinham fala pouco clara e/ou tinham perdido habilidades linguisticas devido a

regressao.

e O gendtipo (além de grandes dele¢bes >1Mb), a idade ou 0 sexo ndo causaram
diferencas nas habilidades de comunicag&o ou no comportamento adaptativo.

O que isso significa para as pessoas com sindrome de Kleefstra e suas familias

S

e Aregressao pode ocorrer na sindrome

de Kleefstra, e € importante procurar perda de

Q&
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disartria € importante.

habilidade, particularmente na adolescéncia e
na idade adulta. Os apoios podem ter que se

adaptar se ocorrer regressao.

e A terapia fonoaudiolégica direcionada
para a apraxia da fala na infancia (CAS) e

e Muitas pessoas com sindrome de Kleefstra também se beneficiariam do acesso
precoce a CSA para apoiar o desenvolvimento da linguagem. A AAC n&o impede o

desenvolvimento natural da fala.

Saiba mais aqui: Morison LD, Kennis MG.P, Rots D, et al. J Med Genet 2024. doi:10.1136/
jmg-2023-109702
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