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INTRODUCAO

Ha estimativas de que as alteracbes cromossémicas sejam encontradas em 8,1% das
gestacOes e constituem uma das principais causas de mortes de fetos em desenvolvimento
inicial, causando em 50% dos casos abortos espontéaneos (VASCONCELOS et al., 2007). “A
maioria destes disturbios esta relacionada a nao disjuncdo meidtica e principalmente a idade
materna avangada” (SOUZA et al., 2010).

Dentre essas alteracdes cromossdmicas estd a Sindrome de Cri-du-chat, uma doenca
genética rara que apresenta caracteristicas fenotipicas evidentes. Essa sindrome € resultado de
uma delecdo total ou parcial do braco curto do cromossomo cinco e sua incidéncia é de
1/15.000 a 1/50.000 nativivos (SAMPAIQ et al., 2008).

A Sindrome também conhecida como a Sindrome do miado de gato recebeu esse
nome pela semelhanca que o choro das criangas portadoras da sindrome tem com um gato
miando, outras caracteristicas sdo 0s olhos espacados, face larga, nariz arqueado,
retardamento fisico e mental. O QI das criancas varia entre 20 e 40 (GARDNER; SNUSTAD,
1986). Os portadores também apresentam refluxo gastrico, rosto arredondado, microcefalia,
dificuldade de succdo, orelha com baixa implantacdo, mandibula pequena assimetria facil e
torna-se mais susceptivel a infecgdes do sistema gastrointestinal e respiratorio (AMORIM,
2011).

As criancas com Sindrome de Cri-du-chat tém dificuldade para controlar suas
necessidades fisioldgicas, muitas delas podem desenvolver hiperatividade, se auto beliscarem
e morderem e balangar excessivamente a cabega. Algumas se tornam obsessivas por certos
objetos e muitos tém admiracdo pelo cabelo e costumam puxa-lo. Criancas e bebés podem ter
0 sono agitado, porém este problema melhora com a idade (AMORIM, 2011).

Alguns casos menos frequentes incluem labio leporino e fenda palatina. As mulheres

atingem a puberdade e menstruam no tempo normal, j& os homens podem apresentar



testiculos pequenos, porém a producdo de gametas € normal. Ndo ha tratamento especifico
para a Sindrome (TYAGI et al., 2010).

Silva (2004) diz que através da qualidade e quantidade de pesquisas desenvolvidas em
um pais e sua capacidade de usar os resultados obtidos para alcancar um avanco econémico e
social € que esse pais consegue desenvolver-se cientificamente e tecnologicamente. O
principal meio utilizado para divulgar os resultados de pesquisas € a publicacdo de artigos em
periddicos cientificos.

Para se medir a producdo cientifica da Sindrome de Cri-du-chat foi utilizada a
cienciometria. A cienciometria envolve o estudo de varias ciéncias como sociais e fisicas e
tem como objetivo estabelecer uma relagdo entre as ciéncias e o desenvolvimento social,
econémico e tecnoldgico, ela “baseia-se na construcdo de indicadores bibliométricos através
da publicacdo de documentos em locais especificos e utiliza de diversos parametros, como
citagdes, nimero de publicacBes, co-autorias, etc. (MACIAS; CHAPULA, 1998). O termo
cienciometria surgiu na Europa Ocidental e na antiga URSS e foi empregado na Hungria,
Dobrov e Karennoi foram os primeiros autores a usar o termo (VANTI, 2002).

A cienciometria tem maior preocupac¢do com o desempenho dos pesquisadores e 0
normalmente é focada em uma area de conhecimento cientifico, com estudos em uma
disciplina especifica. Esse recurso é importante, pois, ajuda a identificar quais areas estdo
precisando de mais preocupacdo (LAURINDO; MAFRA, 2010).

Conhecer o estado das publicacBes sobre a Sindrome de Cri-du-chat é importante para
investir esforcos em se pesquisar 0s aspectos mais carentes da doenca e proporcionar melhor
qualidade de vida para essas pessoas, além disso, trata-se de uma doenca rara e que pode

ocorrer em qualquer gestacéo.

OBJETIVOS

Objetivo Geral
Este trabalho teve como objetivo avaliar a producéo cientifica sobre a Sindrome de Cri-du-

chat no sitio Scopus.

Objetivos especificos
Os objetivos especificos desse trabalho foram:

i- Quantificar o nimero de trabalhos, por ano;



ii- Apontar os principais autores que mais possuem publica¢des sobre a sindrome de cri-du-
chat e as suas respectivas localidades e idiomas mais comuns;

iii- Classificar os trabalhos publicados quanto ao tipo: revisao ou pesquisa;

iv- Identificar a area do conhecimento em que o estudo se enquadra;

v- Levantar o principais periddicos cientificos que publicaram sobre o tema estudado e
descrever o fator de impacto desses periodicos;

vi- Especificar as instituicdes a qual estdo filiados os principais autores que publicaram sobre

a sindrome de Cri-du-chat e;

METODOLOGIA

O levantamento bibliografico dos trabalhos envolvendo o tema Sindrome de Cri-du-
chat foi realizado por meio da base de dados do sitio Scopus. A base de dados Scopus é hoje
uma das maiores fontes de literatura técnica e cientifica revisada por pares e indexada, que
pertence a Editora Elsevier. Trata-se de uma base de dados com varias ferramentas de busca
gue permitem uma visdao ampla de tudo que esta sendo publicado cientificamente sobre um
tema, onde pesquisadores tém uma quantidade de informacdes suficientes para basear seus
projetos, desde a pesquisa basica, aplicada e até mesmo a inovagdo tecnoldgica (SCOPUS,
2013).

O levantamento foi realizado a partir da seguinte palavra-chave “Cri-du-chat
Syndrome*”. Foram selecionados os artigos que a palavra-chave apareceu no titulo, resumo
ou nas palavras-chave, em todas as areas de conhecimento, e em documentos do tipo artigo ou
“review”. O periodo ndo foi delimitado, ou seja, foram levantados todos os artigos publicados
e disponiveis no sitio Scopus.

Foram levantadas as seguintes informagdes dos artigos selecionados: (i) ano de
publicacdo do artigo; (ii) nome dos autores do trabalho; (iii) tipo de documento publicado
(artigo ou revisdo); (iv) area do conhecimento em que se enquadra; (v) nome do periodico
onde foi publicado; (vi) instituicdo a qual estdo filiados os autores e (vii) paises e idioma onde
foram realizados os estudos.

Em seguida, os dados foram tabulados e organizados em uma planilha de Excel de
acordo com cada variavel da pesquisa, conforme ja mencionado. Nem todos os artigos
buscados no sitio Scopus tinham a Sindrome de Cri-du-chat como foco, entdo, foi realizada a
leitura dos titulos e dos resumos de todos os artigos disponibilizados pelo Scopus para a

selecdo daqueles que seriam utilizados na avaliacdo estatistica. Os artigos selecionados foram



organizados em outra planilha do Excel de acordo com cada varidvel de pesquisa e 0S mesmos
foram avaliados por estatistica descritiva.

Foi obtido ainda o fator de impacto (FI) das publicacbes, a partir do SCI Journal
Impact Factor. O FI de um periédico é definido como a razéo entre 0 nimero de citacdes
feitas no corrente ano e o numero de artigos publicados neste periddico nos ultimos dois anos
(SCI, 2013).

RESULTADOS E DISCUSSAO

O levantamento realizado no sitio Scopus gerou 628 artigos publicados no periodo de
1964 a 2014, porém nem todos os artigos abordavam a Sindrome de Cri-du-chat, destes 398
artigos foram avaliados.

Na avaliacdo das publicacdes de artigos por ano o ano de 1964 foi o primeiro a
apresentar publicaces sobre a Sindrome, com apenas sete artigos. A Sindrome de Cri-du-chat
foi descrita pela primeira vez em 1963 pelo geneticista francés Jérdme Lejeune (TYAGI et
al., 2010), assim o primeiro artigo abordando a Sindrome foi publicado em 1964. Nos anos
seguintes houve um aumento no numero de publicacBes, passando para 16 publicacGes nos
anos de 1965 e 1966 e no ano de 1967 o numero de publicacdes atingiu seu apice com 23
artigos publicados.

Em 1968 o nimero de publicagdes também foi consideravel com 20 publicagdes, logo,
houve um decréscimo, a reducdo no nimero de publicacbes mostra que a Sindrome recebeu
menos atencdo, essa reducdo pode também estar associada a raridade da Sindrome de Cri-du-
chat, ou pela falta de interesse em pesquisar sobre a Sindrome.

Os artigos avaliados foram classificados em artigos originais e artigos de revisdo, dos
398 artigos publicados ha uma predominancia dos artigos originais (n = 372), representando
94% das publicacdes e 6% séo artigos de revisao (n = 26).

Os artigos de revisdo compdem uma das categorias de artigos cientificos e sdo usados
como meio de pesquisa, estes artigos utilizam fontes de informagdes eletronicas e
bibliograficas para obter pesquisas de outros autores e entdo, fundamentar um objetivo com
teorias (ROTHER, 2007). Apesar da importancia dos artigos de revisdo, 0s artigos originais
ganham na preferéncia dos pesquisadores.

As Instituicdes que mais publicaram foram Thomas Jefferson University (n = 16) com

4% das publicacgdes e a University of Nottingham (n = 9), University of Birmingham (n = 8) e



University of California Irvine (n = 7) cada uma com 2% das publicacGes. O total geral das
publicacdes foi 300, pois 98 artigos ndo disponibilizaram resumo e ndo foi possivel identificar
a instituicao.

A Thomas Jefferson University € uma universidade privada de ciéncias da saude,
possui seis faculdades e escolas. Em 2011 a faculdade de medicina conquistou o 42° lugar
entre as escolas médicas de todo o pais (WIKIPEDIA, 2015).

A University of Nottingham possui trés Campus, no Reino Unido, na China e na
Maléasia. No Reino Unido foi a primeira faculdade civica de Nottingham e foi inaugurada em
1881, ja na China foi a primeira Universidade estrangeira a ser fundada no pais e foi aberta
em 2004 com aprovacdo do Ministério da Educagdo da China. Na Mal&sia a Universidade de
Nottingham foi inaugurada em 2000, sendo a primeira Universidade britanica de pleno direito
da Malésia (UNIVERSITY OF NOTTINGHAM, 2015).

Overhauser, J. foi 0 autor com maior nimero de publicagdes, com 22 artigos, seguido
dele esta Niebuhr, E. com 17 artigos publicados. Os demais autores como Lejeune, J. descritor
da Sindrome de Cri-du-chat, possui nove ou menos publicacfes. Vale destacar que nenhum
dos autores possui um total de publica¢6es sobressaltada em relacdo aos demais autores.

Alguns dos autores que mais se destacaram na publicacdo de trabalhos sobre a
Sindrome pertencem as universidades que aparecem no ranking das institui¢cbes. Overhauser,
J. 0 autor com o maior nimero de publicacdes pertence a Thomas Jefferson University que
também estd em primeiro lugar no nimero de publicaces. O autor Wasmuth, J. é pesquisador
da University of California Irvine e Oliver, C. e Moss, J. pertencem a University of
Birmingham a terceira colocada no numero de publicacGes.

Rethore, M. O. pertence ao Institut Jéréme Lejeune, o Instituto ndo aparece no ranking
das instituicdes, mas foi criado em 1997 pela Fundacdo Jérdbme Lejeune, o descritor da
Sindrome de Cri-du-chat. O Instituto fica em Paris e foi aprovado como centro de referéncia
pelo Ministério da Saude com foco principal no tratamento de portadores de doencas
genéticas (INSTITUT JEROME LEJEUNE, 2015).

No ranking dos paises que mais publicaram sobre a Sindrome de Cri-du-chat consta
apenas 0s paises com dez ou mais publicagdes, os Estados Unidos aparece com o maior
numero de publicacBes (n = 74), seguido pelo Reino Unido (n = 37), Alemanha (n = 22), Itdlia
(n =17), Franca (n = 14), Japdo (n = 12) e Dinamarca (n = 10). O Brasil ficou na 122 posicéo
com apenas cinco publicagoes.

O trabalho de Niebuhr (1978) apresenta uma lista com o nimero de casos da Sindrome

de Cri-du-chat em 29 paises. Os Estados Unidos € o pais que mais apresentou casos da



Sindrome, com 65 casos, seguido pela Franga com 44 casos, Dinamarca com 34, Germania e
Itdlia com 32 e 0 Japdo com 26 casos. Ha uma relagdo positiva entre os paises que aparecem
no ranking com maior nimero de publicacfes e 0s paises que mais relataram casos da
Sindrome de Cri-du-chat, com excecdo do Reino Unido e da Alemanha os demais paises
todos aparecem no trabalho de Niebuhr (1978). A ocorréncia de casos da Sindrome no pais
favorece publicagdes de artigos, como por exemplo, os artigos de relato de caso.

Velho (2001) apontou os principais paises que formam doutores no exterior e no
préprio pais, os Estados Unidos é o pais com o maior e mais reconhecido sistema de pos
graduacdo do mundo e trata-se do pais que mais recebe estudantes estrangeiros. Na Unido
Européia a Alemanha foi a maior responsavel pela formacéo de doutores, seguida pela Franca
e pelo Reino Unido. Por se tratarem de paises que investem na formacéo

O Brasil publicou apenas cinco artigos sobre a Sindrome no periodo entre 1964 a
2014, porém de acordo com o trabalho realizado pela Fapesp (2001) o Brasil é o pais que
mais produz artigos cientificos entre os paises da América Latina.

Cinco idiomas se destacaram nas publicacbes sobre a Sindrome de Cri-du-chat. O
inglés ocupou mais da metade das publica¢fes, com 269 artigos, 47 artigos foram publicados
em francés, 25 em aleméo, 18 em italiano e dez publicados em japonés, os demais paises
obtiveram menos de dez publicacGes e ndo aparecem no grafico. O portugués ocupa a décima
posicdo com quatro publicacfes. O idioma possui uma relacdo direta com o0s paises que se
destacaram nas publicac@es, os dois paises que mais publicaram foram os Estados Unidos e o
Reino Unido, na qual o idioma oficial é o inglés, os idiomas oficiais da Alemanha, da Franca,
da Italia e do Japdo também aparecem entre os idiomas que mais publicaram.

O inglés é considerado o idioma da ciéncia, fato esse, que ajudou o inglés a se destacar
dos demais idiomas. Atualmente, os pesquisadores que compdem a populacdo cientifica
tendem a aceitar o idioma inglés como a “lingua franca da ciéncia”. (FORATINNI, 1997). O
baixo nimero de publicacdes em portugués pode ter sofrido influéncia do redirecionamento
de publicacdes para periddicos internacionais, assim como a mudanga para o idioma padrao
adotado pelas revistas brasileiras (MUGNAINI; JANNUZZI; QUONIAM, 2004).

Na anélise dos periddicos foram considerados aqueles com mais de dez publicagdes o
Clinical Genetics ocupa o primeiro lugar com 20 publicagdes seguido de perto pelo Human
Genetics com 19 artigos publicados, o Annales de Genetique publicou 17 artigos, o Journal of
Medical Genetics possui 16 publicaces e com 13 artigos publicados estd o American Journal
of Medical Genetics. Os demais periodicos possuem menos de dez publicacbes e ndo

aparecem no gréfico.



O Clinical Genetics ¢ um jornal internacional de genética molecular e medicina
personalizada que possui fator de impacto 3.652 (WILEY ONLINE LIBRARY, 2015).

O Annales de Genetique “publica artigos em Inglés em todos os aspectos da genética
médica e humana e da genética de modelos experimentais. Artigos experimentais, artigos de
revisao, relatos de caso, mapeamento genético” (RESEARCH GATE, 2015). A revista nao
possui fator de impacto.

O Human Genetics apresenta artigos originais sobre a genética humana. As pesquisas
incluem organizacdo e estrutura do gene, deteccdo de mutacdes, mapeamento genético,
expressdo génica, citogenética, organizacdo e estrutura do genoma, diagndsticos moleculares,
genética evolutiva, genética de doencas raras, genotipo-fendtipo, questdes éticas, legais e
sociais (SPRINGER LINK, 2015). Seu fator de impacto é 4.522.

O periodico que possui maior fator de impacto é o Journal of Medical Genetics
(5.636), porém nao foi o periddico que mais publicou sobre a Sindrome de Cri-du-chat e sim
o Clinical Genetics que possui menor fator de impacto (3.652).

Os trabalhos publicados se enquadram em areas de pesquisa, alguns se enquadram em
apenas uma area e outros em mais de uma area. A area de Medicina ocupou a maior parte das
publicacdes com 364 artigos, seguido de Bioquimica, Genética e Biologia Molecular com 122
artigos publicados; Ciéncias da salde e Neurociéncia ocupam o mesmo lugar com 20
publicacbes, Ciéncias Sociais com 13 artigos e Psicologia com 11. Por se tratar de uma
sindrome genética esperava-se que a area que mais se destacaria nas publicacdes seria a area
da Genética, porém a area em que se enquadra a maior parte das publicacdes é a area de
Medicina. A Medicina ganhou autonomia antes da Genética que segundo Salzano e Hutz
(2005) surgiu em 1865 com os experimentos de Gregor Mendel.

Além disso, todos os periddicos que se destacaram nas publica¢fes sobre a Sindrome
de Cri-du-chat publicam nessas duas areas de medicina e genética, incluindo genética

humana, médica e molecular.

CONSIDERACOES FINAIS

O levantamento realizado entre os anos de 1964 a 2014 no sitio Scopus sobre a
Sindrome de Cri-du-chat tornou possivel conhecer o estado das pesquisas sobre a Sindrome
de Cri-du-chat e também qual o interesse envolvido nestas pesquisas.

No ano de 1976 foi quando mais se publicou artigos, com 23 publicagfes, ja nos anos

seguintes houve um decréscimo na producdo cientifica sobre a Sindrome de Cri-du-chat,



mostrando menor interesse em se pesquisar sobre a Sindrome, essa falta de interesse pode ser
consequéncia da raridade da Sindrome e por ser uma doenga genética e ndo ter cura, também
ndo ha interesse e nem investimento econdmico para as pesquisas.

O autor que mais publicou foi Overhauser, J. pesquisador da Thomas Jefferson
University a instituicdo que mais se destacou na producdo de artigos sobre a Sindrome. O pais
lider na producdo cientifica foi os Estados Unidos, o pais que mais possui estudantes de pos-
graduacdo e onde houve mais registros de casos da Sindrome de Cri-du-chat. O principal
idioma foi o inglés, considerado a lingua oficial da ciéncia.

Foram analisados 398 artigos, destes, 94% sdo artigos originais e apenas 6% séao
artigos de revisdo. A area principal em que os artigos se enquadram é a Medicina. O principal
periddico foi o Clinical Genetics, cujo fator de impacto é 3.652.

Pode-se afirmar que a cienciometria € uma ferramenta confiavel para avaliar a
producdo e o crescimento cientifico sobre a Sindrome de Cri-du-chat e pode ser usada como
uma forma de se medir o conhecimento cientifico de um pais ou de uma instituicdo, além de
auxiliar na tomada de decisdes. Com o estudo da producdo cientifica sobre Sindrome
podemos nos informar sobre os aspectos mais carentes de pesquisa e possibilitar que os
esforgos sejam voltados para essas areas, como por exemplo, melhorar a qualidade de vida

dos portadores, ja que a Sindrome nao tem cura.
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