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criAnçAs com síndrome de WilliAms 
(deleção do 7Q11.23)  ou síndrome 

dA duPlicAção do 7Q11.23: cognição, 
linguAgem, FAlA e PsicoPAtologiA

Carolyn B. MERVIS 

Cláudia CARDOSO-MARTINS

INTRODUÇÃO 

A síndrome de Williams (SW) é um transtorno raro do neuro-
desenvolvimento causado por uma microdeleção de 26 a 28 genes no cro-
mossoma 7q11.23. Embora sua prevalência seja atualmente estimada em 
um para cada 7.500 nascimentos vivos1, no inal dos anos 1980, quando 
os primeiros estudos sobre linguagem e cognição em indivíduos com SW 
começaram a aparecer na literatura, estimava-se que sua prevalência era de 
um para cada 25 mil nascimentos vivos2. Com uma prevalência tão baixa, 
era óbvio que a obtenção de participantes de pesquisa com essa síndrome 
seria muito difícil. Como então explicar a determinação dos pesquisado-
res em estudar a SW? A resposta a esta pergunta pode ser encontrada no 
trabalho seminal de Ursula Bellugi e seus colegas3, que argumentaram 
que a SW oferecia forte evidência da independência entre a linguagem e a 
cognição. Em particular, esses pesquisadores sugeriram que, a despeito de 
diiculdades cognitivas signiicativas, indivíduos com SW possuíam habi-
lidades normais de linguagem. Esses argumentos foram defendidos de for-
ma ainda mais acentuada por estudiosos da linguagem e da cognição não 
envolvidos em pesquisa com essa população. Por exemplo: em um artigo 
publicado na revista Nature, Piattelli-Palmarini (p.887)4 airmou: “Com 
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efeito, crianças com SW apresentam níveis muito baixos de inteligência 
e necessidade constante de supervisão familiar; não obstante, apresentam 
um domínio extraordinário da  sintaxe e do vocabulário”. Desde então, 
pesquisadores de ambos os lados do debate sobre a modularidade da lin-
guagem têm enfocado a SW. Seus estudos eventualmente deram origem à 
visão atual e consideravelmente mais atenuada (Mervis; John 20105, [para 
uma revisão]) discutida neste capítulo. 

Desde que foi determinado que a deleção que resulta na SW é 
causada por uma recombinação homóloga não alélica, suspeitou-se da exis-
tência de uma síndrome causada pela duplicação (i.e., uma cópia extra) 
dos mesmos 26 a 28 genes. A primeira descrição de um indivíduo com 
a síndrome da duplicação 7q11.23 (Dup7) foi publicada em 20056. Nos 
dez anos que se seguiram ao aparecimento desse trabalho, as publicações 
sobre a Dup7 limitaram-se quase inteiramente a estudos de caso ou de 
séries de casos ([ver sumários]  Mervis et al. 2015;  Morris et al. 2015)7-8, 
em parte devido à diiculdade de identiicar indivíduos com essa síndrome. 
O estudo de indivíduos com Dup7, no entanto, é importante não apenas 
em si mesmo, mas também porque a comparação entre crianças com SW 
e crianças com Dup7 fornecerá a base para uma melhor compreensão dos 
efeitos de diferentes dosagens de genes especíicos na região da SW (em 
interação com outros genes e com o ambiente) no desenvolvimento da 
cognição, fala, linguagem, personalidade (incluindo a psicopatologia)  e 
do autismo. 

Este capítulo está dividido em três seções. A primeira apresen-
ta um resumo da pesquisa conduzida recentemente no Laboratório de 
Ciências do Neurodesenvolvimento da Universidade de Louisville com 
crianças com SW, com ênfase nos resultados sobre linguagem, fala e ha-
bilidades cognitivas, e em aspectos psicopatológicos que podem afetar o 
desenvolvimento da linguagem. A segunda seção descreve os resultados 
de estudos realizados recentemente nesse mesmo laboratório com crianças 
com Dup7. Uma seção breve inal apresenta uma comparação entre as 
duas síndromes e discute as implicações desses resultados.
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A SÍNDROME DE WILLIAMS

DESENVOLVIMENTO INICIAL

Esta seção começa com uma descrição do peril intelectual de 
crianças com SW no início do desenvolvimento, seguida por uma con-
sideração do desenvolvimento lexical, gramatical e das habilidades de 
comunicação.

HABILIDADES COGNITIVAS E LINGUÍSTICAS: FORÇAS E FRAQUEZAS RELATIVAS

A comparação entre habilidades de linguagem e habilidades cog-
nitivas requer um instrumento que as avalie. Uma vez que a SW está asso-
ciada à deiciência intelectual, os instrumentos de avaliação deveriam, ide-
almente, ser normatizados até, pelo menos, quatro desvios padrão (DPs) 
abaixo da média da população geral. Dessa maneira, escalas baseadas em 
escores padronizados (EPs), com média populacional geral igual a 100 e 
DP igual a 15, seriam normatizadas até 40 ou abaixo de 40; escalas base-
adas em escores T, com média populacional geral igual a 50 e DP igual a 
10, seriam normatizadas até 10 ou abaixo de 10. Infelizmente, inexiste um 
instrumento que atenda a esses critérios para a avaliação de crianças nos 
primeiros anos de vida. 

Em inglês, o instrumento mais apropriado para a avaliação de 
crianças com SW nos primeiros anos de vida é constituído pelas Escalas 
Mullen de Aprendizagem Inicial (MSEL)9. Este instrumento inclui quatro 
escalas: a escala de recepção visual enfoca o raciocínio não verbal, incluindo 
itens que avaliam a compreensão da permanência do objeto e das relações 
meio/im, e habilidades de percepção, categorização e memória visual; a es-
cala motora ina enfoca a coordenação visomotora e a construção visoespa-
cial, incluindo as habilidades de desenho/cópia e construção com blocos; a 
escala de linguagem receptiva enfoca a compreensão de nomes de objetos, 
ações e adjetivos (e.g., cores, tamanhos) e a habilidade de seguir instruções 
com múltiplos passos; a escala de linguagem expressiva enfoca a produção 
de sons (itens iniciais), a  nomeação de objetos ou iguras, as combinações 
de palavras, a memória verbal e a habilidade de descrever o que deveria ser 
feito em situações apresentadas pelo examinador. Em cada escala, o escore 
T mais baixo é 20 (3 DPs abaixo da média) e o EP total (denominado “ín-
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dice de aprendizagem inicial”) mais baixo é 49 (3,4 DPs abaixo da média). 
Infelizmente, não existem normas brasileiras para as escalas Mullen. 

As escalas Mullen foram administradas a 229 crianças com SW 
entre 18 e 48 meses de idade por membros do Laboratório de Ciências do 
Neurodesenvolvimento. Conforme indicado na Tabela 1, o EP total médio 
localizou-se no intervalo correspondente a um atraso leve do desenvolvimen-
to. No topo da distribuição, 1,3% das crianças apresentaram escores no in-
tervalo médio para a população geral. No outro extremo, 18% obtiveram o 
EP mais baixo possível, indicando que as escalas Mullen não foram normati-
zadas de forma a capturar acuradamente as variações existentes entre crianças 
com atrasos mais severos do desenvolvimento. Considerando as quatro esca-
las, um padrão consistente foi encontrado: os escores T, em média, icaram 
entre o topo do intervalo correspondente a um atraso leve e o piso da região 
fronteiriça nas escalas de recepção visual, linguagem receptiva e linguagem 
expressiva, com 24% a 34% apresentando escores no piso do teste (atraso 
moderado a severo), e uma percentagem semelhante com escores no interva-
lo médio-inferior ou médio. Por outro lado, 79% obtiveram escores no piso 
da escala motora ina, indicando um atraso moderado ou severo; apenas 3% 
obtiveram escores no intervalo médio-inferior; e nenhuma criança obteve es-
cores no intervalo médio nessa escala. Conforme será descrito, esse padrão de 
diiculdades severas na construção visoespacial em relação à linguagem e ao 
raciocínio não verbal é observado ao longo de toda a infância e adolescência.

Tabela 1 - Estatísticas Descritivas: Desempenho na Escala Mullen de 
Aprendizagem Inicial em Crianças de 18 – 48 meses com Síndrome de 
Williams (N = 229) ou Síndrome da Duplicação 7q11.23 (N = 18)

Síndrome de Williams
Síndrome da Duplicação 

7q11.23

Componente da Escala Média (DP) Variação Média (DP) Variação

Índice de Aprendizagem Inicial 61,77 (11,44) 49 – 96 79,89 (17,44) 49 – 110
Percepção visual  escore-T 30,30 (10,69) 20 – 63 44,72 (11,89) 20 – 68
Motora ina escore-T 21,90 (4,53) 20 – 44 35,22 (11,06) 20 – 58
Linguagem receptiva escore-T 29,35 (9,73) 20 – 55 44,22 (13,71) 20 – 63
Linguagem expressiva escore-T 32,57 (9,62) 20 – 53 32,06 (11,16) 20 – 54

DP = desvio padrão
Nota: Para o Índice de Aprendizagem Inicial, média = 100, DP = 15 para a população geral; menor 
score padrão possível = 49. Para os escores T, média = 50, DP = 10 para a população geral; menor 
score padrão possível = 20. 
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DESENVOLVIMENTO LEXICAL

A maioria das crianças com SW começa a falar mais tarde do que 
as crianças com desenvolvimento típico (DT). De modo geral, as primeiras 
palavras aparecem entre os 15 e 36 meses de idade, embora algumas crian-
ças apresentem um atraso ainda maior, começando a falar apenas aos 48 
meses ou até mesmo mais tarde. Uma vez que a aquisição do vocabulário 
expressivo tem início, seu padrão de crescimento assemelha-se em geral ao 
padrão apresentado por crianças com DT10. 

O instrumento mais frequentemente utilizado para avaliar as 
habilidades iniciais de linguagem de crianças com SW é o Inventário 
MacArthur-Bates de Desenvolvimento Comunicativo (CDI)11, uma me-
dida de relato parental. Existem duas versões do CDI. Em inglês america-
no, o CDI palavras & gestos inclui uma lista de 396 palavras. Solicita-se 
à mãe e/ou pai  que indique as palavras que sua criança compreende e 
as palavras que ela compreende e produz espontaneamente (não apenas 
como imitação ou repetição de algo dito por outra pessoa ou de parte de 
uma canção). Seções adicionais avaliam a compreensão e a produção de 
gestos comunicativos e habilidades simbólicas e de brincadeira de faz-de-
-conta. Existem normas para crianças entre 8 e 18 meses. A CDI palavras 
& sentenças inclui uma lista de 680 palavras. Novamente, a mãe e/ou pai 
devem indicar as palavras que a criança produz espontaneamente. Seções 
adicionais avaliam as habilidades gramaticais. Existem normas para crian-
ças entre 16 e 30 meses de idade. O CDI já foi adaptado para mais de 50 
línguas, incluindo o português do Brasil12. 

Uma análise de correlação entre o tamanho do vocabulário ex-
pressivo no CDI e a idade cronológica (IC), para 213 crianças com SW, 
cuja idade variava entre 18 e 48 meses por ocasião da primeira avaliação 
no Laboratório de Ciências do Neurodesenvolvimento, indicou uma rela-
ção forte entre o tamanho do vocabulário expressivo e a IC: r = 0,63 (p< 
.0001). Essa correlação é pelo menos tão grande quanto aquela que seria 
esperada para crianças com DT. No entanto, um exame dos dados obtidos 
para 128 crianças entre 18 e 30 meses de idade (as idades incluídas nas nor-
mas do CDI palavras e sentenças) revelou que o vocabulário expressivo era 
consideravelmente mais limitado do que o de crianças com DT da mesma 
idade. Em particular, a mediana para a amostra com SW correspondeu 
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ao 1o percentil, e apenas 2% das crianças obtiveram escores acima do 20o 
percentil. 

Com o objetivo de obter informação mais precisa sobre o voca-
bulário expressivo de crianças com SW, examinaram-se os dados obtidos 
para as crianças com 18, 24 e 30 meses de idade. Em cada uma dessas ida-
des, pelo menos 45 crianças contribuíram para a análise. Para as crianças 
com 18 meses, o vocabulário expressivo variou entre 0 e 32 palavras (25o 
percentil: uma palavra, 50o percentil: 3 palavras, 75o: 12 palavras). Para 
as crianças com 24 meses, o vocabulário expressivo variou entre 0 e 177 
palavras (25o percentil: 7 palavras; 50o: 19 palavras; 75o: 51 palavras); para 
as crianças com 30 meses, o vocabulário expressivo variou entre 0 e 439 
palavras (25o percentil: 18 palavras, 50o: 75 palavras, 75o: 208 palavras). 
Em comparação, com base nas normas do CDI palavras & sentenças, a 
mediana do vocabulário expressivo para crianças com DT é de 86 palavras 
aos 18 meses, 297 palavras aos 24 meses e 548 palavras aos 30 meses. 

Outra abordagem utilizada para examinar o tamanho do vocabu-
lário expressivo de crianças com SW nos anos iniciais do desenvolvimento 
consiste em determinar a idade em que vocabulários de 10, 50 e 100 pa-
lavras são alcançados. Com base nas normas do CDI, 14 meses é a idade 
mediana em que um vocabulário expressivo de 10 palavras é alcançado; a 
idade mediana é 16 a 17 meses para um vocabulário expressivo de 50 pala-
vras; e 19 meses para um vocabulário expressivo de 100 palavras. Para de-
terminar as idades correspondentes para crianças com SW, foram usados os 
dados de 31 crianças cujos pais haviam completado o CDI mensalmente. 
A idade mediana em que as crianças com SW alcançaram um vocabulário 
expressivo de 10 palavras foi 22,2 meses (percentil 25o: 18,8 meses, 75o: 
30,0 meses, intervalo: 15,6 – 53,0). A idade mediana em que se alcançou 
um vocabulário expressivo de 50 palavras foi 28,5 meses (25o percentil: 
23,8 meses, 75o: 41,9 meses, intervalo: 20,8 – 70,0). A idade mediana em 
que as crianças alcançaram um vocabulário expressivo de 100 palavras foi 
30,7 meses (percentil 25o: 27,6 meses, 75o: 45,2 meses, intervalo: 22,0 
– >75,0). 

A aquisição inicial do vocabulário é um forte preditor do desen-
volvimento posterior de crianças com SW. Por exemplo: a idade em que 
as crianças com SW atingiram um vocabulário expressivo de 10 palavras 
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correlacionou-se estreitamente com a idade em que atingiram um vocabu-
lário expressivo de 50 ou de 100 palavras e com a idade em que começaram 
a produzir enunciados novos (i.e., que não são imitados ou aprendidos de 
cor) de 2 palavras espontaneamente. Além disso, a idade em que as crian-
ças com SW atingiram vocabulários expressivos de 10, 50 e 100 palavras 
correlacionou-se estreitamente com o QI verbal e o QI não verbal aos 4 
anos de idade13.  

DESENVOLVIMENTO GRAMATICAL

O desenvolvimento gramatical inicia-se mais tardiamente em 
quase todas as crianças com SW. No entanto, semelhante ao que ocorre 
com a maioria de crianças com DT, as primeiras combinações novas de 
2 palavras por crianças com SW são geralmente observadas quando seu 
vocabulário expressivo inclui de 50 a 100 palavras. Para as 31 crianças 
com SW mencionadas acima, a idade mediana em que as primeiras com-
binações novas de palavras apareceram foi 30,4 meses (percentil 25o: 25,4 
meses; 75o: 45,2 meses, intervalo: 18,0 – 75,0 meses). Essas idades são um 
pouco inferiores àquelas em que as crianças alcançaram um vocabulário 
expressivo de 100 palavras. Uma vez iniciado o desenvolvimento gramati-
cal, seu ritmo acompanha o ritmo do desenvolvimento lexical. Na amostra 
de crianças com 30 meses de idade descrita anteriormente, 51% haviam 
começado a produzir combinações novas de palavras espontaneamente e 
22% haviam começado a produzir morfemas lexionais no inal das pa-
lavras (tipicamente, o morfema “s” para marcar o plural nos substantivos 
regulares, o possessivo inal “’s” nos substantivos, ou o presente progressivo 
“ing” nos verbos). Aos 48 meses, 83% haviam começado a produzir com-
binações novas de palavras e 78% haviam começado a produzir morfe-
mas de lexão no inal das palavras. No entanto, as habilidades gramaticais 
nessa idade variaram tremendamente, abrangendo desde crianças que não 
haviam ainda começado a produzir combinações de palavras ou morfemas 
lexionais no inal das palavras até crianças que produziam frases comple-
xas e, quase sempre, gramaticalmente corretas. Como ocorre entre crianças 
com DT, as habilidades gramaticais correlacionaram-se estreitamente com 
as habilidades lexicais13. 
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DESENVOLVIMENTO DA COMUNICAÇÃO 

Desde a mais tenra idade, crianças com SW evidenciam habilidades 
relativamente fortes de atenção compartilhada diádica. Nos dois primeiros 
anos de vida, elas tendem a olhar consideravelmente mais para outras pes-
soas do que crianças com DT da mesma idade cronológica ou crianças com 
DT mais jovens com o mesmo nível de desenvolvimento, e seu olhar tam-
bém tende a ser muito mais intenso14. Como tem sido observado por pais e 
também por pesquisadores, os bebês com SW excedem-se no sorriso social; 
seus sorrisos são frequentemente descritos como “iluminando o ambiente”. 
Adicionalmente, há evidência de que os bebês com SW gostam de interações 
diádicas (e.g., gostam que lhes façam cócegas) e, em geral, solicitam ativa-
mente (com gestos ou palavras isoladas) a continuação dessas interações15-16. 

Por outro lado, as crianças com SW têm consideravelmente mais 
diiculdade com a atenção compartilhada triádica. Um dos indicadores 
mais fortes dessa diiculdade envolve o comportamento de seguir com o 
olhar os gestos de apontar de seus parceiros comunicativos e o comporta-
mento de apontar referencialmente. De maneira geral, as crianças come-
çam a compreender e a produzir gestos referenciais antes de começarem 
a usar a linguagem referencialmente. Esse padrão é observado não ape-
nas entre crianças com DT, mas também entre crianças com síndrome 
de Down (SD) e crianças com atraso severo do desenvolvimento17. Por 
outro lado, a maioria das crianças com SW começa a falar muito antes de 
compreender ou produzir gestos referenciais de apontar10,17. Mesmo depois 
de começarem a compreender e a produzir gestos, as crianças com SW de-
monstram essas habilidades menos assiduamente do que crianças com DT 
com o mesmo nível de desenvolvimento e, por conseguinte, mais novas 
e com vocabulários mais limitados16 ou crianças com SD da mesma IC e 
com um atraso mais sério do desenvolvimento18. A maioria das crianças 
com SW também apresenta atrasos consideráveis na aquisição de outras 
manifestações da atenção compartilhada triádica (e.g., comportamento de 
mostrar ou dar objetos para outras pessoas), e atrasos consideráveis no de-
senvolvimento da brincadeira simbólica ou de faz-de-conta15. 
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SUMÁRIO

Em síntese, nos primeiros anos de vida, as crianças com SW eviden-
ciam um padrão característico de forças (raciocínio não verbal, linguagem) 
e fraquezas (habilidades motoras inas, incluindo a construção visoespacial) 
relativas. O início da linguagem é quase sempre atrasado, e o ritmo do desen-
volvimento gramatical correlaciona-se estreitamente com o ritmo do desen-
volvimento lexical. As habilidades comunicativas triádicas (apontar, mostrar, 
dar) são inferiores ao esperado com base nas habilidades de linguagem. Há 
muita variação na idade em que as crianças adquirem um vocabulário ex-
pressivo de 50 palavras, e a idade em que esse marco é atingido correlaciona-
-se estreitamente com o QI verbal e não verbal aos 4 anos de idade.

CRIANÇAS EM IDADE ESCOLAR

Nesta seção, descreve-se o peril intelectual apresentado por crian-
ças com SW em idade escolar. O vocabulário, as habilidades gramaticais 
e pragmáticas, a fala e, inalmente, aspectos psicopatológicos que podem 
inluenciar o desenvolvimento da fala ou da linguagem são considerados.

FORÇAS E FRAQUEZAS INTELECTUAIS

Para crianças com SW entre 4 e 17 anos de idade, falantes do 
inglês, as Escalas de Habilidades Diferenciais-II (DAS-II)19 constituem o 
instrumento mais apropriado para avaliar as habilidades intelectuais. Esse 
instrumento foi elaborado para identiicar forças e fraquezas intelectuais 
de crianças com uma ampla gama de habilidades. O DAS-II inclui seis 
subtestes principais divididos em três áreas: verbal, raciocínio não verbal e 
espacial. Os subtestes foram normatizados até quatro DPs abaixo da média 
da população geral. Os EPs em cada uma das áreas foram normatizados até 
4,4 – 4,67 DPs abaixo da média; o EP para a Habilidade Conceitual Geral 
(GCA, semelhante ao QI total) foi normatizado até 6,67 DPs abaixo da 
média; e EPs normatizados até 5 DPs abaixo da média estão disponíveis 
para as idades compreendidas entre 9,0 e 17,99 anos. Infelizmente, não 
existem normas brasileiras para o DAS-II. 
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O DAS-II foi administrado a 221 crianças com SW, cuja idade 
variava entre 4 e 17,99 anos de idade, por membros do Laboratório de 
Ciências do Neurodesenvolvimento. As estatísticas descritivas para os EPs 
do DAS-II são apresentadas na Tabela 2, indicando que o nível médio de 
habilidade conceitual geral se localizou no intervalo correspondente às di-
iculdades intelectuais leves. No extremo superior, 2,3% das crianças apre-
sentaram escores correspondentes aos escores médios para a população geral; 
no extremo inferior, 5,9% apresentaram escores indicadores de deiciência 
intelectual severa. A habilidade conceitual geral, no entanto, mascarou dife-
renças grandes e signiicativas entre as três áreas principais. O desempenho 
médio localizou-se na região fronteiriça na área verbal, com 14,9% das crian-
ças apresentando escores no intervalo médio e 6,8% no intervalo de deiciên-
cia intelectual severa. O nível médio de desempenho também localizou-se na 
região fronteiriça na área de raciocínio não verbal, com 19,9% das crianças 
no intervalo médio, 0,9% no intervalo acima da média e apenas 0,5% no 
intervalo de deiciência intelectual severa. Em marcante contraste, o nível 
médio de desempenho na área espacial localizou-se no intervalo de deiciên-
cia intelectual moderada. Nenhuma criança apresentou escore no intervalo 
médio e apenas 3,2% apresentaram escores no intervalo médio-inferior. Por 
outro lado, 16,7% apresentaram escores no intervalo de deiciência intelec-
tual severa. Até mesmo na área espacial, apenas 2,3% das crianças apresenta-
ram escores no piso, indicando que, diferentemente das escalas Wechsler de 
QI (e.g., WISC, WAIS), o DAS-II é capaz de capturar de forma adequada as 
habilidades intelectuais de quase todas as crianças com SW, mesmo daquelas 
com deiciências intelectuais pronunciadas. 
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Tabela 2 - Estatísticas Descritivas: Desempenho na Escala de Habilidades 
Diferenciais-II em Indivíduos de 4 – 17 anos com Síndrome de Williams 
(N = 221) ou Síndrome da Duplicação 7q11.23 (N = 63)

Síndrome de Williams
Síndrome da Dupicação 

7q11.23

Componentes da DAS-II Média (DP) Variação Média (DP) Variação

GCA (“QI”) 63,54 (13,53) 31 - 96 82,05 (17,66) 33 – 118
Área verbal (EP) 72,85 (17,51) 30 - 106 84,14 (15,38) 30 – 120
Área de raciocínio não-verbal (EP) 77,02 (15,38) 37 - 114 86,64 (15,38) 39 – 127
Área espacial (EP) 54,28 (13,39) 32 - 86 83,02 (18,28) 34 – 115

DAS-II = Escala de Habilidades Diferenciais-2a ed.  GCA = General Conceptual Ability (Habilidade 
conceitual geral)  EP = escore padrão.

Nota 1: Para a população geral, a media no DAS-II = 100, DP = 15. Menor valor possível do EP = 
30 para o GCA e área verbal, 31 para a área de raciocínio não-verbal e 32 para a área espacial. Os 
dados relatados para as crianças com Síndrome da Duplicação 7q11.23 são de Mervis et al. (2015).

Nota 2 : Mervis CB, Klein-Tasman BP, Hufman MJ, Velleman SL, Pitts CH, Henderson DR, et 

al.  Children with 7q11.23 duplication syndrome: psychological characteristics. Am J Med Genet 

A. 2015; 167(7):1436-50.  doi: 10.1002/ajmg.a.37071.

O padrão geral de forças e fraquezas evidenciado por crianças com 
SW no DAS-II foi semelhante ao padrão evidenciado por crianças muito 
mais jovens nas escalas de Mullen, indicando que esse padrão é consistente 
ao longo do desenvolvimento. Para 86% das crianças com SW, o EP na 
área verbal e/ou de raciocínio não verbal foi signiicativamente superior ao 
EP na área espacial. De modo interessante, para 2% das crianças, o EP na 
área espacial foi signiicativamente superior ao EP na área verbal. Apenas 
12% das crianças com SW não evidenciaram diferenças signiicativas en-
tre seus EPs nas três áreas principais do DAS-II. Dessa forma, para 88% 
das crianças com SW, o escore geral não foi o melhor indicador de suas 
habilidades intelectuais. Em outras palavras, a descrição das habilidades 
intelectuais de crianças com SW deve necessariamente enfocar o padrão 
característico de forças e fraquezas relativas característico dessa síndrome5.
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VOCABULÁRIO

Dois testes têm sido utilizados para avaliar as habilidades lexicais 
de crianças com SW no Laboratório de Ciências do Neurodesenvolvimento: 
o Teste Peabody de Vocabulário de Figuras-4 (PPVT-4)20 tem sido utilizado 
na avaliação do vocabulário receptivo; e o Teste de Vocabulário Expressivo-2 
(EVT-2)21, normatizado na mesma amostra, tem sido utilizado na avalia-
ção do vocabulário expressivo. Ambos avaliam principalmente o vocabulário 
concreto (nomes de objetos, ações e adjetivos). O PPVT-4 e o EVT-2 são 
normatizados até 5,33 DPs abaixo da média da população geral. As estatís-
ticas descritivas referentes ao desempenho das 221 crianças com SW men-
cionadas no início desta seção são apresentadas na Tabela 3. O EP médio no 
PPVT-4 foi maior do que o EP médio em qualquer dos outros testes admi-
nistrados. O desempenho médio localizou-se no intervalo médio-inferior; 
1,3% das crianças apresentaram escores acima da média e 32% no inter-
valo correspondente à média da população geral; apenas 2,1% apresenta-
ram escores indicativos de uma deiciência severa. No EVT-2, o nível médio 
de desempenho localizou-se na região fronteiriça, com 0,08% das crianças 
apresentando escores acima da média, 21,5% na média e apenas 2,5% no 
intervalo correspondente a uma deiciência severa. 

Tabela 3 - Estatísticas Descritivas: Desempenho na Avaliação da Linguagem e da Fala em Crianças 

com Síndrome de Williams ou Síndrome da Duplicação  7q11.23 

Síndrome de 

Williams 
Síndrome da Duplicação 7q11.23

Avaliação

Faixa 

etária
N Média (DP) Variação N Média (DP) Variação

Teste Peabody de Voc. 
Receptivo-4 EP

4 – 17 239 82,01 (16,06) 20 - 115 63 91,51 (19,73) 20 – 120

Teste de Vocabulário 
Expressivo - 2 EP

4 – 17 237 78,88 (15,58) 20 - 113 63 87,21 (23,17) 20 – 118

Teste de Conceitos 
Relacionais  EP

5 – 7 205 54,37 (22,63) 25 - 115 --- --- --- 

Avaliação Clínica 
dos Fundamentos da 
Linguagem 

CELF Pré-escolar-2 Ling. 
Nuclear  EP

4 – 6 41 74,05 (14,15) 45 - 106 28 74,14 (16,60) 45 – 96

CELF-4 Linguagem 
Nuclear EP

7 – 17 72 58,49 (14,83) 40 - 97 36 71,83 (23,21) 40 – 109

CELF Pré-escolar-2 
Receptiva EP

4 – 6 41 66,20 (12,75) 45 - 92 28 74,11 (15,78) 45 – 103
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CELF-4 Receptiva EP 7 – 17 72 61,74 (11,44) 45 - 92 36 77,17 (17,88) 45 – 119

CELF Pré-escolar-2 
Expressiva EP

4 – 6 41 72,37 (14,43) 45 - 96 28 68,32 (17,98) 45 – 104

CELF-4 Expressiva EP 7 – 17 72 61,75 (14,39) 45 - 98 36 73,14 (21,88) 45 – 116

CELF-4 Estrutura de 
linguagem EP

4 – 8 64 65,20 (15,39) 45 - 96 37 67,97 (16,32) 45 – 105

Teste Goldman-Fristoe de 
Articul.-2 EP

4 – 8 57 81,00 (18,86) <40 - 110 17 63,06 (18,26) <40 - 95

EP = escore padrão  CELF = Avaliação Clínica dos Fundamentos da Linguagem  Voc.= Vocabulário  
Ling.= Linguagem  Articul. = Articulação 

Nota 1: Para todas as avaliações: Média = 100, DP = 15. Menor EP possível: 20 para o Teste 
Peabody de Vocabulário Recetpivo-4 e para o Teste de Vocabulário Expressivo-2; 25 para o Teste de 
Conceitos Relacionais; <40 para o Teste Goldman-Fristoe de Articulação-2; 40 para a Linguagem 
Nuclear e a Estrutura de Linguagem do CELF-4; 45 para a Linguagem Receptiva e a Linguagem 
Expressiva do CELF-4, e para todos os EPs do CELF Pré-escolar-2. Os dados para crianças com 
Síndrome da Duplicação 7q11.23 no Teste Peabody de Vocabulário Receptivo-2 e no Teste de 
Vocabulário Expressivo-4 são de Mervis et al. (2015).

Nota 2 : Mervis CB, Klein-Tasman BP, Hufman MJ, Velleman SL, Pitts CH, Henderson DR, et 
al.  Children with 7q11.23 duplication syndrome: psychological characteristics. Am J Med Genet 
A. 2015; 167(7):1436-50.  doi: 10.1002/ajmg.a.37071.

Em contraste com seu vocabulário concreto relativamente for-
te, crianças com SW apresentam diiculdade considerável em testes que 
avaliam o conhecimento de termos relacionais ou que expressam relações. 
Com o objetivo de avaliar o vocabulário relacional das crianças com SW, o 
Teste de Conceitos Relacionais (TRC)22 foi administrado às crianças com 
5 a 7,99 anos de idade. O TRC avalia a compreensão de quatro tipos de 
conceitos relacionais: adjetivos comparativos (e.g., menor, maior), termos 
espaciais (e.g., sob, sobre), termos temporais (e.g., antes, depois) e termos 
quantitativos (e.g., mais, menos). Como pode ser visto na Tabela 3, o EP 
médio no TRC foi 28 pontos inferior ao EP médio no PPVT-4. O nível 
médio de desempenho no TRC localizou-se no intervalo de deiciência 
moderada, com apenas 1% das crianças apresentando escores acima da 
média e 3,4% no intervalo médio; 37,7% apresentaram escores no inter-
valo de deiciência severa. Apesar de o TRC ser normatizado até 5 DPs 
abaixo da média da população geral, 12,2% das crianças apresentaram es-
cores no piso do teste. Para crianças com SW, o EP médio no TRC é quase 
idêntico ao EP médio no subteste de Construção de Padrões das Escalas 
de Habilidades Diferenciais23; e o EP no TRC correlaciona-se fortemente 
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com o EP no subteste de Construção de Padrões24. Em outras palavras, a 
habilidade de linguagem relacional (o aspecto mais fraco da habilidade de 
vocabulário) está fortemente correlacionada com a habilidade de constru-
ção visoespacial (a habilidade intelectual mais prejudicada na SW). Essa 
relação não é surpreendente; há evidência de que o sistema de magnitude 
subjacente ao processamento espacial, temporal e quantitativo está locali-
zado no lobo parietal inferior25. Meyer-Lindenberg et al.26 observaram que 
uma anormalidade estrutural nessa região nos cérebros de adultos com SW 
de alto funcionamento diiculta o luxo de informação no sistema dorsal. 

HABILIDADES GRAMATICAIS

A Avaliação Clínica dos Fundamentos da Linguagem (CELF), 
elaborada com o objetivo de avaliar as habilidades de linguagem necessá-
rias para um bom desempenho na escola, foi utilizada na avaliação das ha-
bilidades gramaticais das crianças com SW mencionadas anteriormente. A 
CELF pré-escolar-227 foi usada para crianças entre 4 e 6,99 anos de idade, e  
a CELF-428, para crianças entre 7 e 17,99 anos. Quatro índices relaciona-
dos foram examinados: linguagem nuclear (concebido com o propósito de 
determinar o risco de a criança apresentar uma diiculdade de linguagem), 
linguagem receptiva, linguagem expressiva e linguagem estrutural (dispo-
nível apenas para as idades entre 4 e 8,99 anos). Na CELF-4, o EP para a 
linguagem nuclear e o EP para a linguagem estrutural estão normatizados 
até 4 DPs abaixo da média da população geral; o EP para a linguagem 
nuclear na CELF-2 e os demais índices em ambas as versões são normati-
zados até 3,67 DPs abaixo da média. De acordo com os autores do teste, 
EPs abaixo de 85 indicam a existência de uma diiculdade de linguagem. A 
CELF-4 foi recentemente adaptada para o português brasileiro para crian-
ças entre 7 e 10 anos de idade29. 

Como indicado na Tabela 3, as crianças com SW têm mais diicul-
dade nos componentes da linguagem avaliados pela CELF do que naqueles 
avaliados pelo PPVT-4 ou pelo EVT-2. Além disso, em média, os EPs foram 
bem mais baixos na CELF-4 do que na CELF pré-escolar-2, muito prova-
velmente em função do maior número de habilidades linguísticas abstratas 
avaliadas na CELF-4 em comparação com a CELF pré-escolar-2. A maior 
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parte das crianças com SW apresentou escores no intervalo de diiculdade 
de linguagem. Entre as crianças que completaram a CELF pré-escolar-2, 
apenas 14,6% (linguagem receptiva, estrutura de linguagem) e 26,8% (lin-
guagem nuclear) apresentaram escores acima do intervalo de diiculdade de 
linguagem nos índices individuais; e apenas 4,9% apresentaram escores aci-
ma do intervalo de diiculdade de linguagem em todos os quatro índices. 
Na CELF-4, as crianças tiveram ainda mais diiculdade: 4,2% (linguagem 
receptiva, estrutura de linguagem) e 9,7% (linguagem expressiva) apresen-
taram escores acima do intervalo de diiculdade de linguagem nos índices 
individuais; e 4,2% apresentaram escores acima do intervalo de diiculdade 
de linguagem em todos os índices administrados.

PRAGMÁTICA

As habilidades pragmáticas (incluindo as de comunicação 
não verbal) de crianças com SW têm sido estudadas com o Checklist de 
Comunicação Infantil-2 (CCC-2)30. Trata-se de uma medida de relato pa-
rental que avalia o desenvolvimento de várias habilidades de linguagem, 
incluindo as pragmáticas. De acordo com Philofsky et al.31, as crianças 
com SW apresentam diiculdades nas escalas pragmáticas do CCC-2. Este 
resultado foi replicado em uma amostra de 76 crianças com SW avaliadas 
no Laboratório de Ciências do Neurodesenvolvimento. Os itens que se re-
velaram particularmente problemáticos incluíam “falar com outras pessoas 
com excessiva prontidão”, “permanecer muito próximo/a de seus interlo-
cutores”, “contato ocular inconsistente ao conversar com outras pessoas”, 
“falar repetitivamente sobre tópicos alheios ao interesse de seus interlocu-
tores”, “persistir em fazer a mesma pergunta mesmo depois de a resposta 
ter sido dada”, “diiculdade em compreender piadas ou ironias”, “mostrar-
-se confuso/a quando uma palavra é usada com um sentido diferente do 
sentido usual”, e “interpretar incorretamente uma frase por considerar ape-
nas algumas de suas palavras”. Esses problemas afetam a habilidade de fazer 
e manter amizades. 
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FALA

Em inglês, a qualidade da fala é comumente avaliada pelo Teste 
Goldman Fristoe de Articulação (GFTA-2)32. Esse teste avalia a produção 
de consoantes em posição inicial, medial e inal e encontros consonantais 
em posição inicial. O GFTA-2 é normatizado até 4 DPs abaixo da mé-
dia da população geral. O GFTA-2 foi administrado a 57 crianças com 
SW de 4 a 8 anos de idade por membros do Laboratório de Ciências do 
Neurodesenvolvimento. EPs abaixo de 85 sugerem a presença de uma di-
iculdade da fala. Como indicado na Tabela 3, o EP médio localizou-se no 
topo do intervalo correspondente a uma diiculdade leve, com 50,9% das 
crianças apresentando escores no intervalo médio. Apenas 1,8% apresenta-
ram escores no piso do teste. O EP no GFTA-2 correlacionou-se fortemen-
te com o EP no PPVT-4 e com o EP no EVT-2, e o escore bruto no GFTA-
2 correlacionou-se estreitamente com o tamanho médio dos enunciados 
produzidos pelas crianças. O padrão de aquisição dos sons consonantais 
exibido pelas crianças com SW é consistente com o padrão encontrado em 
crianças com DT. 

PSICOPATOLOGIA

O Formulário de Entrevista de Transtornos da Ansiedade – 
Pais (ADIS-P)33 foi administrado aos pais de 211 crianças com SW en-
tre 4 e 17 anos de idade pelos membros do Laboratório de Ciências do 
Neurodesenvolvimento. O ADIS-P é uma entrevista semiestruturada usa-
da no diagnóstico de transtornos de ansiedade e também de transtornos 
afetivos e transtornos externalizantes, como o Transtorno de Deicit de 
Atenção e Hiperatividade (TDAH), o Transtorno Desaiador Opositor e o 
Transtorno de Conduta. A proporção de crianças com SW com cada um 
desses diagnósticos está indicada na Tabela 4. Diagnósticos de fobias espe-
cíicas (64, 9%) e TDAH (61,1%) foram muito comuns. 
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Tabela 4 - Percentagem de Crianças com Síndrome de Williams (N = 
211) ou Síndrome da Duplicação  7q11.23 (N = 63) Diagnosticadas com 
Transtornos do DSM-IV Avaliados pelo Formulário de Transtornos de 
Ansiedade-Pais

Distúrbios internalizantesa

Síndrome
Ansiedade 

de separação

Fobia 

social

Fobia 

especif. 
TAG

Mudez 

seletiva
TDAH TDO TCD-NE

Síndrome de Williams 1,4 1,9 64,9 6,2 0,0 61,1 7,1 0,9

Síndrome da duplica-
ção 7q11.23

12,9 50,0 53,2 6,5 29,0 35,5 16,1 8,1

TAG = Distúrbio de ansiedade generalizada  TDAH = Transtorno de Deicit de Atenção e 
Hiperatividade  TDO = Transtorno Desaiador Opositivo  
TCD-NE = Transtorno de Comportamento Disruptivo – Sem Especiicação

Nota 1: Os dados para a amostra do Dup7 são de Mervis et al. (2015).

Nota 2 : Mervis CB, Klein-Tasman BP, Hufman MJ, Velleman SL, Pitts CH, Henderson DR, et 
al.  Children with 7q11.23 duplication syndrome: psychological characteristics. Am J Med Genet 
A. 2015; 167(7):1436-50.  doi: 10.1002/ajmg.a.37071.

Nota 3 : aAdicionalmente, duas crianças com Dup7 (3.2%) e duas com WS (0,9%) foram diagnos-
ticadas com Transtorno Obsessivo Compulsivo, uma criança com Dup7 (1,6%) foi diagnosticada 
com Transtorno Depressivo Maior, uma criança com WS (0,5%) foi diagnosticada com Transtorno 
Distímico e uma criança com Dup7 (1,6%) foi diagnosticada com  Transtorno de Ajustamento 
Misto de  Ansiedade e Humor Depressivo.

Os pais de 110 crianças com SW que participaram de pesqui-
sas no Laboratório de Ciências do Neurodesenvolvimento completaram a 
Escala de Responsividade Social-2 (SRS-2)34. O SRS-2 averigua a presença 
de características associadas com os transtornos do espectro autista (TEA) 
em ambientes naturalísticos. Além de um escore T geral (total), escores 
T (média = 50, DP=10, escores mais elevados indicam mais diiculdade) 
estão disponíveis para 5 subescalas e uma escala abreviada de Comunicação 
Social & Interação. O SRS-2 é normatizado até >5 DPs acima da média 
da população geral, com T escores igual ou maior do que 66, indicando 
uma diiculdade moderada ou severa. Estatísticas descritivas para o SRS-2 
aparecem na Tabela 5. Como indicado na tabela, os escores T médios loca-
lizaram-se no intervalo de diiculdade moderada (ou perto dele) para todas 
as medidas, com exceção da motivação social. Uma grande percentagem 
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de crianças apresentou escores no intervalo moderado e severo: 50,0% em 
consciência social; 56,4% em cognição social, 39,1% em comunicação so-
cial; 52,7% em interesses restritos e comportamento repetitivo; 35,5% na 
escala abreviada de comunicação social & interação; e 41,8% no SRS-2 to-
tal. Notavelmente, o escore T médio na escala de motivação social é muito 
similar ao da população geral, reletindo o grande interesse de crianças com 
SW em interagir com outras pessoas. Apenas 8,2% das crianças apresen-
taram escores no intervalo de diiculdade moderada a severa nessa escala.

SUMÁRIO

Em suma, crianças em idade escolar com SW continuam a evi-
denciar o mesmo padrão de forças (habilidades verbais e habilidades de 
raciocínio não verbal) e fraquezas intelectuais relativas (habilidades de 
construção visoespacial) encontrado entre crianças de 18-24 meses de 
idade. Adicionalmente, um padrão paralelo de força e fraqueza relativa 
foi encontrado para as habilidades lexicais, com o vocabulário concreto 
consideravelmente mais forte do que o vocabulário relacional, e as habi-
lidades de linguagem relacional estreitamente relacionadas às habilidades 
de construção visoespacial. Embora em torno de 6 anos de idade a maior 
parte das crianças com SW se expresse através de frases e evidencie habili-
dades articulatórias normais ou levemente debilitadas, a maioria apresenta 
limitações de linguagem que afetam sua chance de sucesso escolar35. Apesar 
de sua ânsia de interagir com outras pessoas, as crianças com SW apresen-
tam diiculdades signiicativas de comunicação verbal e não verbal, e de 
consciência social e cognição social, resultando em problemas no estabele-
cimento e manutenção de amizades com os colegas. Embora a maioria das 
crianças com SW não tenha TEA, elas apresentam muitas características 
em comum com as crianças que têm TEA.

SÍNDROME DE DUPLICAÇÃO 7Q11.23

Em contraste com o número elevado e crescente de estudos de 
grupos com crianças com SW, existem poucos estudos com crianças com 
Dup7 e, com exceção de dois7-8, todos são relatos de casos isolados ou de 
séries de casos. Ao mesmo tempo, a alta prevalência de atraso/transtorno 
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severo da fala e/ou atraso/transtorno de linguagem indica a importância de 
serviços de fala-linguagem para crianças com Dup7, muitas das quais não 
tiveram seu DNA examinado e, portanto, ainda não foram diagnosticadas. 
Nesta seção, as habilidades intelectuais e de linguagem e fala de crianças 
com Dup7 são brevemente consideradas. Finalmente, aspectos psicopato-
lógicos que provavelmente afetam a fala e/ou linguagem serão abordados.

DESENVOLVIMENTO INICIAL

Esta seção inicia-se com uma descrição do padrão de forças e 
fraquezas relativas apresentado por crianças de 2 a 4 anos de idade com 
Dup7. O desenvolvimento lexical e comunicativo são, então, considerados 
brevemente. 

HABILIDADES COGNITIVAS E DE LINGUAGEM: FORÇAS E FRAQUEZAS RELATIVAS

O MSEL foi administrado a 18 crianças com Dup7, entre 18 e 48 
meses, por membros do Laboratório de Ciências do Neurodesenvolvimento. 
Estatísticas descritivas sobre seu desempenho aparecem na Tabela 1. Esta 
tabela indica que o nível médio de desempenho geral localizou-se entre o 
topo da região fronteiriça e o piso do intervalo médio-inferior, com 5,6% 
das crianças apresentando escores acima da média e 16,7% no intervalo 
médio, e apenas 5,6% apresentando escores no piso do teste (atraso mo-
derado a severo). O nível médio de desempenho nas escalas de recepção 
visual (raciocínio não verbal) e de linguagem receptiva situou-se no inter-
valo médio, com 11,1% a 16,7% apresentando escores acima da média e 
50% a 55,6% no intervalo médio, e apenas 5,6% a 16,7% no piso. Em 
contraste, na Escala Motora Fina, o nível médio de desempenho situou-se 
na região fronteiriça, com 5,6% das crianças no intervalo acima da média,  
22,2% no intervalo médio e 16,7% no piso do teste. O desempenho mais 
fraco foi observado na escala de linguagem expressiva. O nível médio de 
desempenho localizou-se na região fronteiriça, com 16,7% das crianças no 
intervalo médio e 33,3% no piso. De modo geral, entre os 2 e 4 anos de 
idade, as crianças com Dup7 apresentam habilidades relativamente fortes 
de linguagem receptiva e raciocínio não verbal e habilidades relativamente 
fracas de linguagem expressiva.
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DESENVOLVIMENTO LEXICAL E COMUNICATIVO

Pouco se sabe a respeito do desenvolvimento inicial da lingua-
gem e da comunicação de crianças com Dup7, em parte porque a maioria 
das crianças com essa síndrome é atualmente diagnosticada após os 24 
meses de idade8. Das 7 crianças com 24 a 28 meses de idade, avaliadas no 
Laboratório de Ciências do Neurodesenvolvimento, 6 apresentaram atraso 
de linguagem. Uma criança de 22 meses não havia ainda começado a falar. 
Todas as 7 crianças apresentavam atraso ou transtorno da fala. Como um 
grupo, as crianças evidenciaram forças relativas nos  gestos não verbais 
(e.g., o gesto de apontar com intenção referencial) e na brincadeira simbó-
lica e de faz-de-conta.

CRIANÇAS EM IDADE ESCOLAR

HABILIDADES INTELECTUAIS

O DAS-II foi administrado a 63 crianças de 4 a 17 anos 
de idade com Dup7 por membros do Laboratório de Ciências em 
Neurodesenvolvimento7. Estatísticas descritivas são apresentadas na Tabela 
2. O nível de desempenho geral médio (GCA) localizou-se no intervalo 
médio-inferior, com 3,2% das crianças acima da média e 31,7% no nível 
médio; 17,5% apresentaram escores no intervalo de deiciência intelectual 
(ID), incluindo 4,8% no intervalo de deiciência severa. O nível médio 
de desempenho também situou-se no intervalo médio-inferior nas áreas 
verbal, de raciocínio não verbal e espacial. Na área verbal, 4,8% das crian-
ças apresentaram escores no intervalo médio-superior ou superior à média 
e 41,3% apresentaram escores no intervalo médio; 14,3% apresentaram 
escores no intervalo de DI, incluindo 6,3% no intervalo de deiciência 
severa. Na área de raciocínio não verbal, 6,3% apresentaram escores no 
intervalo médio-superior ou superior. 9,5% tiveram escores no interva-
lo de DI, incluindo 1,6% no intervalo correspondente a uma deiciên-
cia severa. Na área espacial, 1,6% apresentaram escores acima da média 
e 39,7% apresentaram escores no intervalo médio; 20,6% apresentaram 
escores no intervalo de DI, incluindo 6,3% no intervalo de deiciência 
severa. Embora uma grande variedade de padrões de forças e fraquezas 
relativas tenha sido evidenciada entre as crianças com Dup7 no nível in-
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dividual, o padrão mais comum (presente em 36% dos casos) foi o de um 
peril uniforme, sem diferenças signiicativas entre os EPs nas áreas verbal, 
de raciocínio não verbal e espacial. 

HABILIDADES LEXICAIS

Estatísticas descritivas para o desempenho no PPVT-4 e no EVT-
2 são apresentadas na Tabela 3. No PPVT-4, o nível médio de desempenho 
situou-se no intervalo médio, com 14,3% das crianças obtendo EPs acima 
da média e 49,2% no intervalo médio; 3,2% das crianças com escores no 
intervalo de deiciência severa apresentaram escores no piso do teste. No 
EVT-2, o nível médio de desempenho localizou-se no intervalo médio-
-inferior: 11,1% com escores no intervalo acima da média e 65,1% no 
intervalo médio; 7,9% das crianças obtiveram escores no intervalo de dei-
ciência severa, 4,8% das quais no piso do teste. 

HABILIDADES GRAMATICAIS

Como pode ser visto na Tabela 3, a maioria das crianças com 
Dup7 apresentou consideravelmente mais diiculdade na CELF do que no 
PPVT-4 e no EVT-2. Em cada componente da CELF, uma grande pro-
porção de crianças atingiu o critério de deiciência de linguagem indicado 
pelos autores do teste. Na CELF pré-escolar-2, apenas 17,9% apresenta-
ram escores acima do intervalo de deiciência de linguagem na estrutura 
de linguagem; 21,4% na linguagem expressiva; 28,6% na linguagem re-
ceptiva; e 32,1% na linguagem nuclear. Na CELF-4, 30,6% apresentaram 
escores acima do intervalo de deiciência na linguagem nuclear; 30,9% na 
linguagem expressiva; e 33,3% na linguagem receptiva. Embora nenhuma 
criança com Dup7 tenha apresentado escores acima do intervalo de deici-
ência em todos os índices da CELF pré-escolar, 27,8% o izeram na CELF-
4, sugerindo que, relativamente a crianças da mesma IC, as habilidades de 
linguagem são mais fortes entre crianças mais velhas com Dup7 do que 
entre crianças mais jovens. 
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HABILIDADES DE FALA

Os membros do laboratório de Ciências do Neurodesenvolvimento 
administraram o GFTA-2 em 17 crianças com Dup7, de 4 a 8 anos de 
idade. Como indicado na Tabela 3, o EP médio localizou-se no intervalo 
correspondente a uma deiciência moderada da fala, segundo os autores do 
teste. Apenas 17,6% das crianças apresentaram escores no intervalo médio; 
41,2% apresentaram escores no intervalo correspondente a uma deiciên-
cia severa, incluindo 11,8% com escores no piso do teste. 

 Os problemas de fala associados à Dup7 vão bem além das dii-
culdades de produção de sons consonantais avaliadas pelo GFTA-2. Das 62 
crianças entre 4 e 17 anos de idade que realizaram uma avaliação completa 
da fala, 51 (82,3%) foram diagnosticadas como portadoras de Transtorno 
do Som da Fala segundo o DSM-57. Todas as 25 crianças mais jovens (4,01 
a 6,78 anos de idade) foram diagnosticadas com o Transtorno do Som 
da Fala; embora a prevalência desse transtorno tenha sido menor entre as 
crianças mais velhas, ainda assim foi elevada (41,7% para as crianças de 
13,89 a 17,55 anos). O EP médio no GCA do DAS-II foi 14 pontos mais 
baixo para as crianças com Dup7 com Transtorno do Som da Fala do que 
para aquelas sem esse transtorno8.

Diagnósticos formais de tipos especíicos de Transtorno do Som 
da Fala foram feitos para 33 crianças: 52% atingiram o critério pleno para 
Apraxia Infantil da Fala com um adicional de 42% apresentando sintomas; 
e 21% atingiram o critério pleno para Disartria com um adicional de 58% 
evidenciando sintomas7. 

PSICOPATOLOGIA

O ADIS-P foi administrado aos pais de 63 crianças de 4 a 17 anos 
de idade com Dup7. A Tabela 4 indica a percentagem de crianças que re-
ceberam vários diagnósticos do DSM-IV33. Como é evidente nessa tabela, 
transtornos de ansiedade foram muito comuns. Por exemplo, 53% apre-
sentaram fobia especíica. Os transtornos de ansiedade que têm o maior 
impacto são a fobia social (ansiedade social severa), que afetou 50%, e o 
mutismo seletivo (recusa de falar em alguns contextos, mais comumente 
na escola ou em outros contextos públicos), que afetou 29%. O transtorno 
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de ansiedade de separação foi também muito comum, especialmente entre 
as crianças mais novas.  Em alguns casos, esses transtornos (especialmente 
o mutismo seletivo) podem afetar a disposição da criança de participar de 
terapias da fala/linguagem. Nessas situações, é possível que um tratamento 
psicoterápico auxilie a criança a participar mais efetivamente do tratamen-
to da fala/linguagem. 

Transtornos externalizantes são também comuns entre crianças 
com Dup7. Em particular, 35,5% foram diagnosticadas com TDAH e 
24,2% foram diagnosticadas com Transtorno Desaiador Opositor ou com 
Transtorno de Comportamento Disruptivo–sem especiicação. 

Os pais de 46 crianças com Dup7 de 4 a 17 anos de idade com-
pletaram o SRS-2. Conforme indicado na Tabela 5, os escores T médios 
estão dentro ou próximos do intervalo de deiciência moderada em todos 
os indicadores, com exceção da cognição social. Uma grande percentagem 
apresentou escores no intervalo de deiciência moderada e severa: 60,9% 
na consciência social; 37,0% na cognição social; 65,2% na comunicação 
social; 56,5% na motivação social; 47,8% em interesses restritos e compor-
tamento repetitivo; 69,6% na escala abreviada de comunicação & intera-
ção social; e 55,2% no SRS-2 total.

Tabela 5 - Escores médios (DPs) na Escala de Responsividade  Social-2 
para Indivíduos de 4 – 17 anos com Síndrome de Williams (N = 110) ou 
Síndrome da Duplicação 7q11.23 (N = 46)

Síndrome
Consciên-

cia Social

Cognição 

Social

Comu-

nicação 

Social

Motivação 

Social

Interesses Res-

tritos & Comp. 

Repetitivos

Comuni-

cação & 

Interação 

Social

Total

Síndrome de 
Williams

64.92 
(9.81)

67.98 
(9.16)

63.57 
(8.92)

51.65 
(9.82)

66.25 (10.87)
63.67 
(8.24)

64.60 (8.51)

Síndrome da 
duplicação  
7q11.23

65.83 
(9,97)

62,89 
(10,33)

69,30 
(9,09)

70,74 
(13,89)

66,93 (13,36)
69,54 
(9,67)

69,61 (10,22)

Abreviações: Comp. = comportamento
Nota: Para todas as escalas SRS-2, a média para escores T = 50, DP = 10 Para a população geral. 

Escores T maiores indicam maior comprometimento. 
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SUMÁRIO

Em resumo, as crianças com Dup7 comumente evidenciam ha-
bilidades intelectuais no intervalo médio inferior. O padrão de forças e 
fraquezas relativas parece sofrer mudanças com a idade7. No início dos 
anos pré-escolares, as crianças tipicamente evidenciam forças relativas no 
raciocínio não verbal e na linguagem receptiva. Embora exista muita va-
riação entre as crianças em idade escolar, o peril mais comum é relativa-
mente uniforme, com níveis semelhantes de habilidade não verbal, verbal e 
espacial. Na idade adulta, as habilidades não verbais (raciocínio não verbal, 
habilidade espacial) são com frequência signiicativamente mais fortes do 
que as habilidades verbais. As crianças com Dup7 evidenciam diiculdades 
consideráveis na produção da fala. A maioria atingiu os critérios necessá-
rios para o diagnóstico do Transtorno do Som da Fala, e o QI das crianças 
com esse diagnóstico foi signiicativamente inferior ao QI das crianças sem 
ele. O Transtorno do Som da Fala mais comum foi a Apraxia Infantil da 
Fala. Transtornos de ansiedade que afetam o funcionamento social (fobia 
social e mutismo seletivo) foram muito comuns, e aproximadamente me-
tade das crianças apresentou diiculdades acentuadas no que diz respeito 
à responsividade social. Essas diiculdades coincidem, em parte, com as 
diiculdades observadas em crianças com TEA e, embora a maioria das 
crianças com Dup7 não tenha TEA7, as crianças com Dup7 são signiica-
tivamente mais propensas a apresentar esse transtorno do que as crianças 
na população geral36.

SÍNDROME DE WILLIAMS E SÍNDROME DA DUPLICAÇÃO 7Q11.23: UMA 
COMPARAÇÃO

A SW e a Dup7 são causadas por variações no número de cópias 
do mesmo conjunto de 26-28 genes no cromossoma 7q11.23. Indivíduos 
com SW têm uma cópia a menos desses genes (uma cópia, em vez das 
duas cópias que os indivíduos na população geral possuem) e indivíduos 
com Dup7 têm uma cópia a mais (três cópias, em vez de duas). Essas alte-
rações no número de cópias causam padrões de deiciências signiicativas, 
resultando na necessidade de terapia da fala e/ou da linguagem para as 
crianças com ambas as síndromes. O padrão especíico de alterações varia 
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em função da síndrome. Nesta seção, esses padrões são considerados bre-
vemente (Mervis et al. 2015;  Morris et al. 2015 [para uma discussão mais 
detalhada])7-8. 

Variações no número de cópias do 7q11.23 afetam de forma ne-
gativa a habilidade intelectual geral. Esse efeito é maior na SW do que na 
Dup7, sendo a média no índice de aprendizagem inicial do Mullen ou no 
índice de habilidade conceitual geral do DAS-II em torno de 18 pontos a 
mais para as crianças com Dup7 em comparação com as crianças com SW. 
A diferença entre os dois grupos de crianças é maior para as habilidades 
espaciais (em torno de 29 pontos na área espacial do DAS-II), o domínio 
mais vulnerável na SW. 

Embora variações no número de cópias tenham efeitos claros nas 
habilidades de linguagem e fala na SW e na Dup7, o padrão de relações 
é mais complexo. O efeito no desenvolvimento inicial da linguagem ex-
pressiva é moderado e similar nas duas síndromes (os escores T médios na 
escala de linguagem expressiva do Mullen são praticamente idênticos). Por 
outro lado, o  efeito no desenvolvimento inicial da linguagem receptiva, 
de acordo com as normas das Escalas Mullen de Aprendizagem Inicial, é 
relativamente pequeno na Dup7, mas moderado na SW. Na idade esco-
lar, tanto as crianças com SW quanto aquelas com Dup7 evidenciam for-
ças relativas no vocabulário de palavras concretas, embora os EPs médios 
sejam aproximadamente 9 pontos mais altos para as crianças com SW. 
Consistente com suas diiculdades espaciais, o vocabulário de palavras re-
lacionais das crianças com SW é consideravelmente mais limitado do que 
o vocabulário de palavras concretas. Em ambas as síndromes, as crianças 
apresentaram muita diiculdade em uma medida omnibus das habilidades 
de linguagem consideradas necessárias para o desempenho bem sucedi-
do na escola (CELF). Entre as crianças mais jovens, aquelas com SW e 
Dup7 evidenciaram EPs semelhantes nos índices de linguagem nuclear e 
de estrutura de linguagem, com o índice médio na linguagem expressiva 
levemente mais alto entre as crianças com SW do que entre as crianças com 
Dup7, e o índice médio de linguagem receptiva um pouco maior entre as 
crianças com Dup7 do que entre as crianças com SW. No entanto, entre as 
crianças mais velhas, o desempenho divergiu entre as duas síndromes. Para 
as crianças com Dup7, os EPs médios entre as crianças mais velhas foram 



Célia M. Giacheti

(Org.)

44

semelhantes ou superiores aos encontrados entre as crianças mais jovens, 
com 28% das crianças mais velhas não apresentando evidência de uma 
deiciência de linguagem no CELF. No grupo com SW, por outro lado, os 
EPs médios foram consideravelmente mais baixos entre as crianças mais 
velhas do que entre as mais jovens e, com exceção de 5%, todas as crian-
ças mais velhas apresentaram evidência de uma deiciência de linguagem, 
muito provavelmente em função de suas diiculdades com a linguagem 
mais abstrata da CELF-4. No que diz respeito à fala, o padrão divergiu 
novamente, mas na direção oposta. Embora os escores médios no GFTA-2 
tenham sido signiicativamente inferiores à média da população geral em 
ambas as síndromes, o EP médio no grupo com SW foi 18 pontos maior 
do que o EP médio no grupo com Dup7. Além disso, a maioria das crian-
ças no grupo com Dup7 atingiu os critérios do DSM-5 para o diagnóstico 
do Transtorno do Som da Fala, mais comumente a Apraxia Infantil da 
Fala, o que raramente ocorre entre crianças com SW.

Quando os transtornos internalizantes e externalizantes são consi-
derados, várias diferenças em relação às expectativas baseadas na população 
geral são identiicadas. Para as crianças com SW, a fobia especíica (65%) 
foi consideravelmente mais comum do que para as crianças na população 
geral, e o mesmo ocorreu para o TDAH (61%). As crianças com Dup7 
também apresentaram uma alta prevalência de fobia especíica (53%) e 
de TDAH (36%). Entretanto, os transtornos mais sérios de ansiedade 
encontrados no grupo de  crianças com Dup7 foram encontrados muito 
raramente no grupo de crianças com SW: a fobia social foi diagnosticada 
em 50% das crianças com Dup7, mas em apenas 2% das crianças com 
SW (semelhante à prevalência encontrada na população geral e na DI)37; 
o mutismo seletivo foi diagnosticado em 29% das crianças com Dup7, 
mas em 0% das crianças com SW. Além disso, a prevalência de transtornos 
disruptivos do comportamento (24%) foi consideravelmente mais elevada 
entre as crianças com Dup7 do que entre aquelas com SW (8%).

Características associadas ao TEA foram frequentemente encon-
tradas em ambas as síndromes. De maneira geral, os T escores médios para 
as crianças com SW no SRS-2 localizaram-se no intervalo de deiciência 
moderada ou muito próximo dele. A única exceção ocorreu para a motiva-
ção social. Para as crianças com Dup7, os escores T médios localizaram-se 
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no intervalo de deiciência moderada em todos os componentes, com ex-
ceção da cognição social. O contraste mais acentuado entre as duas síndro-
mes foi na motivação social: enquanto o escore T médio para as crianças 
com SW foi muito próximo ao escore médio da população geral, o escore 
T médio para as crianças com Dup7 localizou-se no intervalo de deiciên-
cia moderada, um padrão consistente com a frequência elevada de fobia 
social nessa síndrome. Em geral, os resultados do SRS-2 para as crianças 
com SW são consistentes com suas diiculdades de comunicação verbal e 
não verbal identiicadas previamente. Embora a maior parte das crianças 
com SW ou Dup7 não tenha TEA, e os estudos necessários para deter-
minar a prevalência do TEA nessas síndromes não tenham sido relatados, 
os resultados publicados indicam que a prevalência é consideravelmente 
maior do que na população em geral8,15,36,38.

Em conclusão, as comparações de crianças com SW e crianças 
com Dup7  e entre elas e a população geral sugerem fortemente que um 
ou mais genes na região da SW no cromossoma 7q11.23 desempenham 
um papel importante (em interação com outros genes e com o ambiente) 
no desenvolvimento da habilidade intelectual geral e de diversas habili-
dades especíicas, como a construção visoespacial, a linguagem e a fala, e 
características associadas à ansiedade social, ao mutismo seletivo e ao TEA. 
Pesquisas futuras explorando as correlações genótipo/fenótipo através da 
comparação entre os fenótipos de indivíduos com deleções ou duplicações 
parciais especíicas na região da SW e os fenótipos de indivíduos com de-
leção ou duplicação da região da SW clássica serão cruciais para a eluci-
dação do papel de genes especíicos na região. Por sua vez, novos estudos 
comportamentais sobre a fala, a linguagem, a cognição, a psicopatologia 
(e.g., características autistas, fobia social e mutismo seletivo) e suas inter-
-relações são necessários para avaliar as explicações teóricas propostas para 
essas relações. Esses estudos contribuirão também para o desenvolvimento 
de intervenções efetivas para crianças com SW ou Dup7. Os resultados 
de vários estudos indicam a importância da intervenção precoce para o 
desenvolvimento da linguagem/fala. Por exemplo: a idade em que crianças 
com SW adquirem um vocabulário expressivo de 50 palavras correlaciona-
-se estreitamente com seu QI aos 4 anos13; e crianças que aprendem a ler 
através de métodos fônicos, em vez de métodos globais, tornam-se leitores 
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mais proicientes e evidenciam melhor compreensão leitora39. A importân-
cia da intervenção precoce e intensiva da fala/linguagem para crianças com 
Dup7 também tem sido documentada; crianças em idade escolar que rece-
beram intervenção precoce e intensiva apresentaram habilidades lexicais e 
gramaticais consideravelmente mais fortes do que crianças que receberam 
serviços mais limitados de intervenção40.

Até o presente momento, a pesquisa comportamental com gru-
pos grandes de crianças com SW tem sido realizada principalmente nos 
Estados Unidos e na Europa, e o único estudo de grupo com crianças com 
Dup7 foi realizado nos Estados Unidos. Estudos com amostras grandes de 
crianças da América do Sul e da Ásia são necessários. Finalmente, existem 
poucas comparações transculturais de crianças com SW41-42 e nenhuma de 
crianças com Dup7. Tais comparações são cruciais para a identiicação de 
efeitos culturais nos aspectos fenotípicos especíicos que caracterizam essas 
síndromes. 
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