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RESUMO

SANTIAGO, G. Holoprosencefalia: Clinica e Linguagem [dissertacao].
Bauru: Hospital de Reabilitacio de Anomalias Craniofaciais, Universidade de Sao

Paulo; 2006.

Objetivo: Estudar o desempenho de linguagem oral e escrita em uma populacdo de
individuo sem mutacdo e portadores de mutacdes nos genes SHH e GLI2 e que
apresentam um fendtipo particular denominado de “Holoprosencefalia-Like” (HPE-/ike)
e comparar os achados com perfil obtido através de estudos com individuos normais.
Modelo: Anélise prospectiva comparando os achados da linguagem oral e escrita entre
trés grupos: individuos com HPE-/ike com mutagdo (GI), individuos com HPE-/ike sem
mutacao (GII) e grupo controle (GIII), a um nivel de significancia de 5%.

Local de Execucao: Setor de Genética, HRAC-USP.

Participantes: 15 individuos, com idades entre 3 anos e 9 meses e 20 anos e 4 meses,
sendo 5 com HPE-/ike com mutacdo previamente detectada nos genes SHH ou GLI2, 5
com HPE-/ike sem mutagdo, e um grupo controle de 5 individuos normais.

Variaveis: Teste Illinois de Habilidades Psicolingiiisticas (ITPA), Teste de Desempenho
Escolar (TDE), Token Teste (TT), Prova de Consciéncia Fonologica (PCF), Provas de
niveis de leitura (NL) e Provas de Velocidades de leitura oral/silenciosa (VLO/VLS).
Resultados: Dos 05 (cinco) individuos com HPE-like com muta¢do, 02 (dois)
individuos apresentaram disturbios de aprendizagem, 01 (um) distarbio especifico da
aprendizagem matematica (discalculia), 01 (um) distarbio de linguagem e articulagdo e
01 (um) obteve resultado dentro da normalidade. Dos 05 (cinco) individuos com HPE-
like sem mutagdo, 03 (trés) apresentaram distirbios de aprendizagem e 02 (dois)
obtiveram resultado dentro da normalidade.

Conclusoes: Na avaliacao fonoaudiologica realizada com individuos com HPE-/ike, foi
possivel concluir, que os individuos com HPE-like com muta¢do apresentaram
desempenho inferior nos aspectos avaliados em relagdo aos individuos com HPE-like

sem mutacgao.

Descritores: Holoprosencefalia, linguagem e aprendizagem.
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SUMMARY

SANTIAGO, G. Holoprosencephaly: Clinic e Language [dissertagao].
Bauru: Hospital de Reabilitacio de Anomalias Craniofaciais, Universidade de Sao

Paulo; 2006.

Objective: To study oral and written language performance in patients without genetic
mutations and with SHH or GLI2 mutations, presenting a peculiar phenotype named
“Holoprosencephaly-like”” (HPE-like, and compare these findings to those obtained with
normal individuals.

Model: Prospective analysis comparing oral and written language findings among 3
groups: patients with HPE-like and genetic mutation (GI), patients with HPE-like
without mutation (GII), and control group (GIII), at a 5% significance level

Setting: Genetics Department, HRAC-USP.

Participants: 15 individuals, with ages ranging from 3 years and 9 months to 20 years
and 4 months. 5 had HPE-like with a SHH or GLI2 mutation previously detected, 5 had
HPE-like without mutation and 5 normal individuals who joined the control group.
Variables: 1llinois Test of Psycholinguistic Abilities (ITPA), Academic Performance
Test (TDE), Token Test (TT), Phonologic Awareness Task (PCF), Reading level tasks
(NL) and reading loud/silent speed tasks (VLO/VLS).

Results: Of 5 patients with HPE-like and mutation, 2 had learning disabilities, 1 had
specific disorder in math (dyscalculia), 1 had language and articulation impairment and
1 had normal results. From 5 patients with HPE-like without mutation, 3 had learning
disabilities and 2 had normal results.

Conclusions: Considering language assessment performed in individuals with HPE-like
we can conclude that the group with HPE-like and mutation had better results than the

group with HPE-like without mutation.

Key Words: Holoprosencephaly, language, learning.
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1. INTRODUCAO

A fonoaudiologia, enquanto ciéncia estd destinada a atuagdo com os Distlirbios
da Comunicacdo Humana e vem construindo suas bases juntamente com as areas da
saide e da educacdo. Nos ultimos anos, a interacdo com a genética tem procurado as
bases envolvidas nas diferentes etiologias, quer organicas quer funcionais que
desencadeiam as mais diversas alteracdes relacionadas aos diferentes tipos de
manifestagdes fonoaudiologicas. Isto esta sendo possivel devido aos avangos nos
estudos clinicos e moleculares, que enfatizam a possivel relagdo de alguns eventos
bioldgicos envolvidos nos disturbios da comunicagdo humana.

O processo de aquisi¢do e desenvolvimento da linguagem depende de fatores
neurologicos, genéticos, emocionais e socio-familiares. Alteragdes nestes fatores
comprometem o desenvolvimento do individuo ocasionando distirbios na linguagem
em suas modalidades oral e escrita (Boone e Plante 1994 ¢ Lowe 1996).

O desenvolvimento do sistema nervoso central (SNC) ¢ altamente complexo, e
grande nimero de genes exercem papel de sinalizadores durante a embriogénese, tais
como os genes SHH, SIX3, TGIF, ZIC2, GLI2, SMOTH, PATCHED1 (Muenke e
Beachy 2001). O papel especifico de cada um e a interacdo que exercem entre si no
desenvolvimento anatdmico e/ou funcional do sistema nervoso central (SNC) ainda s@o
pouco conhecidos. O estudo de pacientes com mutacdes especificas nestes genes tem
mostrado diferentes tipos de manifestagdes relacionadas a anatomia e ao funcionamento
do SNC, e a maioria se refere a uma condi¢cdo clinica conhecida como
Holoprosencefalia (HPE). Estas mutagcdes podem ocorrer de forma isolada ou associada
com expressividade variavel. O fendtipo ¢ bastante variavel, tanto inter quanto intra
familialmente, obedecendo a um espectro continuo que inclui desde individuos normais
até com malformagdes craniofaciais graves. Dentro deste espectro, sobressai uma forma
clinica intermediaria, denominada de “Holoprosencefalia-like (HPE-like)”, cujos
portadores caracterizam-se por apresentar hipotelorismo associado ou ndo a fissuras
atipicas de labio e/ou palato usualmente com desenvolvimento neuropsicomotor normal
(Richieri e Ribeiro 2005).

Na HPE ou HPE-/ike a ocorréncia de anomalias em estruturas anatomicas do
sistema nervoso central ¢ bastante varidvel, dentro de um espectro que ocupa desde

graves alteragdes do desenvolvimento encefalico até leves alteragdes que envolvem
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pequenos tratos, como por exemplo, a comissura anterior. Portanto, as manifestagdes
clinicas referentes a cogni¢do e a linguagem, entre outras fungdes superiores, sao
também bastante variaveis.

Este estudo focalizou participantes com diagnodstico de HPE-/ike com mutacao
nos genes SHH e GLI2, devido as diversas alteragdes fenotipicas. Ha escassez de dados
na literatura relacionados aos processos de comunicagdo nestes individuos,
proporcionando um campo impar ao desenvolvimento de pesquisas nesta area. A
variabilidade fenotipica e o desempenho cognitivo dificultam a abordagem, o
diagnostico precoce, a intervengdo e o manejo destes individuos no sentido de atenuar
os efeitos em longo prazo das alteragdes resultantes das deficiéncias secundarias
impostas para estas condicdes. Também ¢ importante a abordagem referente ao
aconselhamento genético, planejamento familial e trabalho multidisciplinar.

No levantamento bibliografico realizado sobre o tema, ndo foram encontrados
estudos sobre disturbios de linguagem em individuos com HPE-/ike ¢ a maioria dos
trabalhos cientificos remetem aos aspectos fenotipicos relacionados as anomalias
craniofaciais. Em decorréncia disto, este trabalho propde-se a discutir os aspectos de
linguagem oral e escrita em participantes com HPE-/ike, escassos na literatura nacional

e internacional.
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2. REVISAO DE LITERATURA

2.1. HOLOPROSENCEFALIA

O termo Holoprosencefalia (HPE) define um conjunto de malformagdes
hemisféricas causadas pela falha no desenvolvimento da vesicula prosencefalica. A
vesicula prosencefalica ¢ a parte mais cranial do tubo neural. Ela se divide sagitalmente
dando origem, bilateralmente, as vesiculas telencefalicas que formarao os dois
hemisférios cerebrais em torno da quinta semana de gestagdo. Também se divide
transversalmente originando o telencéfalo e diencéfalo, e horizontalmente originando os
bulbos olfatérios e vesiculas Opticas (Siebert et al 1990, Norman et al 1995, Golden
1998).

Distarbios ocorridos nas etapas do desenvolvimento do cérebro ventral e
estruturas medias da face podem resultar em HPE. O mesoderma da placa precordal é a
base da parte ventral do cérebro embrionario e pertence a linha média da placa neural
(Carlson 1999). Foi demonstrado em animais que a remog¢ao ou perda do mesoderma da
placa precordal resulta em ciclopia (Blader e Strahle 1998). Em um desenvolvimento
normal das vesiculas Opticas, estas se originam das paredes laterais, em locais separados
pelo desenvolvimento das estruturas ventrais do cérebro. Em casos intermedidrios,
perda do processo fronto-nasal resulta em fusdo parcial das estruturas laterais. Em casos
graves de HPE, as estruturas ventrais do cérebro estdo ausentes e o primérdio Optico
conseqlientemente se desenvolve como uma evaginacdo Unica, localizada na linha
média. O resultante olho ciclope na face em desenvolvimento causa o movimento
anormal da estrutura nasal fusionada em direg¢@o superior ao olho tinico, dando origem
ao ciclope com proboscide (Cooper et al 1998, Muenke e Beachy 2001).

Virios dismorfismos craniofaciais estdo comumente associados a HPE.
DeMeyer et al (1964) destacaram a importancia de uma série graduada de anomalias
faciais na classificagdo da gravidade da HPE.

Conforme a gravidade dessas falhas encontra-se anormalidades faciais como
ciclopia, probdscide, narina unica e agenesia de pré-maxila, defeitos estes usualmente
associados a malformacdes cerebrais graves. Freqiientemente encontram-se também
manifestagdes faciais menos graves como: hipotelorismo ocular, fissura labiopalatina,

microcefalia, incisivo central Unico e coloboma ocular (DeMayer et al 1964, Cohen
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1998b). Podem ocorrer ainda, manifestagcdes faciais leves denominadas “microssinais”
ou “microformas” quando nao existem malformagdes cerebrais (Berry et al 1984,
Hattori et al 1987, Fryns e Van den Berghe, 1988, Jaramillo et al 1988).

Estima-se que a HPE afeta 1 em 16.000 nascidos vivos (Castro-Junior et al
2000). Uma vez que muitas gestacdes com fetos diagnosticados com HPE terminam em
aborto, a freqiiéncia de HPE entre todas as gestagdes pode ser tao alta estimando 1:250.
Estudos atuais indicam que somente 3% de todos os fetos com HPE chegam a termo e a
grande maioria deles ndo sobrevivem além dos 6 meses de idade (Castro Junior et al
2000). No Japao em 1977, Matsunaga e Shiota, estudaram 36.389 abortos induzidos, no
periodo de 1968 a 1974, dos quais 150 embrides apresentaram HPE, indicando
prevaléncia de 1 em 250 embrides, e a maior parte destes embrides com HPE tendem a
ser abortados espontaneamente (Matsunaga e Shiota 1977, Shiota 1993). Em 2004, um
estudo epidemiologico realizado com 44.000 embrides por Yamada et al, foram
encontrados 221 casos de HPE, ou seja, 1 caso em 200 embrides, resultando prevaléncia
maior de HPE. Pesquisa utilizando dados de registros de defeitos congénitos em uma
populacao de recém nascidos vivos e natimortos da Califérnia foi realizada por Croen et
al (1996), identificando 121 casos de HPE entre 1.035.386 criangas, ou seja, prevaléncia
de 1,2 em 10.000 nascimentos. Em 2001, outro estudo realizado na América do Sul
identificou, em um total de 244.511 nascidos vivos e natimortos, 57 casos de HPE, o
que representa na amostra ocorréncia 1 em 4.300 (Orioli et al 2001).

Com o avanco de tecnologias por imagens, a ultra-sonografia tem contribuido no
diagnostico pré-natal mais preciso, permitindo a visualizacdo de casos mais leves de
HPE (Aubry et al 1981, Hill et al 1982, L& Marec et al 1984, Pretorius et al 1986, Parant
at al 1997). Além disto, exames de ressondncia magnética fetal, tem auxiliado no
diagnéstico dos embrides afetados e na decisdo da familia pela continuidade ou término
da gestagao em paises onde o aborto ¢ legalizado (Toma et al 1990, Sonigo et al 1998,
Sharma et al 2003).

Apds o nascimento de uma crianga com HPE, muitas perguntas sdo geradas em
relacdo ao tempo de sobrevivéncia e qualidade de vida dessa crianga. Muitas vezes, a
orientagdao recebida dos médicos ¢ que a crianga ndo ird sobreviver por muito tempo
(semanas ou poucos dias). Em 1999, Barr e Cohen realizaram uma pesquisa com 62
casos de HPE alobar. Os autores informaram que o tempo de sobrevivéncia mostrou

estar associado ao grau de funcionalidade do cérebro, do que de como ele se apresenta
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no exame de tomografia ou ressonancia magnética (Barr e Cohen 1999). Além disso, foi
observado que as criangas com alteragdes faciais mais graves, como a ciclopia,
certamente morrem até uma semana do nascimento, assim como, 50% dos portadores de
HPE alobar com agenesia de pré-maxila, fissura labial uni ou bilateral ou anomalias
faciais mais leves podem ir a obito em 4-5 meses. Cerca de 20-30% sobrevivem até
completar 1 ano de vida (Barr ¢ Cohen 1999). Stashinko et al (2004), realizaram um
estudo com pacientes portadores de HPE semilobar e lobar com aproximadamente 18
anos de idade, demonstrando grande variagdo de sobrevivéncia desses pacientes. Assim,
os estudiosos em HPE sugerem que progndsticos de sobrevivéncia devem ser cautelosos
e jamais definitivos (Barr e Cohen 1999).

A crianca com HPE pode sofrer privacdes ambientais no inicio de seu
desenvolvimento que ira prejudicar a aquisi¢ao e desenvolvimento da linguagem, pois
dependera de fatores neuroldgicos, genéticos, emocionais e socio-familiares,
entendendo que alteragdes nestes fatores comprometem o desenvolvimento do individuo
ocasionando disturbios na linguagem em suas modalidades oral e escrita (Santiago et al

2006).

2.1.1. Embriologia

Desde o momento da concep¢do o novo ser humano recebe toda a informagao
genética que determina suas caracteristicas fisicas, como cor dos olhos, género,
estrutura 6ssea, etc. Necessitard de tempo, alimentagdo ¢ um ambiente adequado para
seu crescimento e desenvolvimento. A base do sistema nervoso se estabelece por volta
do vigésimo dia, e por volta do quadragésimo segundo dia o esqueleto estard completo e
seus reflexos, ja no quadragésimo quinto dia impulsos nervosos elétricos cerebrais sdo
registrados (Lacbawan e Muenke 2002).

O desenvolvimento craniofacial ¢ de alta complexidade. Depende de um
processo dindmico que envolve estdgios multiplos que comegcam com a formacao da
crista neural, necessaria ao desenvolvimento do sistema nervoso central e a conseqiiente
migracdo para formar juntamente com as células mesenquimais, o primérdio facial.
Atividades indutivas e sinalizadoras coordenam o crescimento do primoérdio facial a
partir de brotos mesenquimais indiferenciados até intrincado mosaico de estruturas

Osseas e cartilaginosas, que em conjunto com musculos e outros tecidos constituirdo o



8
Revisdo de Literatura

arcabouco definitivo da face. O meio pelo quais estas moléculas controlam as interagdes
ecto-mesenquimais que mediam a morfogénese € o crescimento craniofacial ainda nao
estd elucidada e seguramente existem centenas de possiveis moléculas sinalizadoras
com seus devidos genes candidatos envolvidos nesta tarefa (Francis-West et al 1998).

O periodo critico da embriogénese humana compreende a etapa denominada de
blastogenese, principalmente nos estagios iniciais quando o embrido ainda representa
uma unidade morfogenética (Opitz et al 2002). Dentro deste periodo, ¢ na terceira
semana que se inicia a gastrulacdo, a formagao do disco trilaminar, o desenvolvimento
inicial dos somitos e do tubo neural. Logo apds a gastrulacdo, a placa neural ¢
subdividida em 4 territorios distintos compreendendo o prosencéfalo, o mesencéfalo, o
rombencéfalo e a medula espinhal (Figura 1), estas subdivisdes dependem da expressao
de distintos transcriptos e de moléculas secretoras e sinalizadoras dentro do
neuroectoderma recém formado (Moore ¢ Persaud 1998). Esta divisdo em diferentes
territorios € um processo complexo também conhecido por regionalizagao, e envolvem
sinais multidirecionais provenientes dos tecidos ndo neurais circunvizinhos. A
diferenciac¢do regional torna-se progressivamente refinada, com o desenvolvimento de
diferentes subdominios que dardo origem a populagdes celulares especificas
caracteristicas de cada regido cerebral. E fundamental para este processo final a
expressdao de genes especificos dentro do tubo neural em desenvolvimento (Prakash e
Wurst, 2004). O prosencéfalo se divide em telencéfalo e diencéfalo. O desenvolvimento
do prosencéfalo pode ser entendido segundo uma série de fases cronoldgicas, como a
fase de inducao dorsal (3-4 semanas de gestagdo), e ventral (4-6 semanas), neurogéneses
(8-16 semanas), migragdo (12-34 semanas) organizacional (de 24 semanas a pds-natal),
a mielinizacdo (24 semanas a 2 anos). O telencéfalo dara origem aos hemisférios
cerebrais e do diencéfalo se originardo o talamo, epitalamo e hipotadlamo na fase de

indugdo (Moore e Persaud 1998, Carlson 1999).
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Figura 1 - Desenvolvimento embrionario do cérebro humano prosencéfalo,

mesencéfalo e rombencéfalo (modificado de Moore e Persaud 1998).

2.1.2. Classificagao

Foram delineadas quatro categorias para classificar malformagdes do cérebro
baseadas na gravidade: 1) HPE alobar, 2) HPE semilobar, 3) HPE lobar (DeMayer et al
1964) e 4) fusdo interhemisférica.

A HPE alobar ¢ a mais grave e ¢ caracterizada por hemisférios cerebrais
totalmente fusionados, sistema ventricular Unico e amplo, auséncia do terceiro
ventriculo, bulbos olfatdrios, tratos dpticos, corpo caloso, seio sagital e fusdo de talamo
(DeMayer et al 1964).

A HPE semilobar apresenta fissura inter-hemisférica posteriormente nao
completa, desse modo ha fusdo dos lobos frontais e parietais existindo, portanto dois
hemisférios na lateral, mas ndo na parte frontal do cérebro. Os bulbos e tratos olfatorios
estdo usualmente ausentes, mas em alguns casos podem estar hipoplasico. Os corpos
estriados sdo continuos ao longo da linha média e o corpo caloso ndo ¢ uma estrutura
distinta, embora algumas fibras comissurais possam cruzar a linha média. O cérebro ¢é
parcialmente dividido e ocorre alguma anormalidade moderada (DeMayer et al 1964).

A lobar apresenta com clivagem parcial dos hemisférios cerebrais e sistema

ventricular dilatado e com morfologia proéxima da normal; ocorre associado a
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manifestagdes faciais menos graves (DeMayer et al 1964). Os tratos e bulbos olfatorios
podem estar ausentes, hipopldsicos ou normais. O corpo estriado e a clivagem média do
tdlamo podem apresentar incompletos (Cohen e Sulik 1992).

Foi também descrita uma variante inter-hemisférica medial da HPE, considerada
uma malformacdo rara, na qual os hemisférios cerebrais sao bem formados frontal e
occipitalmente, mas falham em dividir-se nas regides parietal e frontal posterior
(Barkovich e Quint 1993, Coll Masfarre et al 1998, Simon et al 2002).

A HPE pode ser vista de duas perspectivas diferentes: anatomica e genética.
Quando o interesse principal é descritivo, a perspectiva anatdmica ¢ a mais adequada.
Na perspectiva genética, uma definicdo fixa da HPE ndo ¢ apropriada, pois a mesma
causa pode resultar tanto na HPE quanto em microformas da mesma (Cohen Jr 2001).

Rossler et al (2003) chamaram a atencdo para um fenotipo distinto dentro do
espectro holoprosencefalico, associado ou ndo a outras anormalidades de clivagem do
prosencéfalo. Este fendtipo tem sido denominado de “HPE-like” e inclui casos de
hipotelorismo isolado; incisivo central maxilar Unico; fissura de ldbio e/ou palato e
hipoplasia de face média; podendo haver entre sinais, associa¢des aleatorias e até o
presente nao existe uma definicdo padronizada desse fendtipo. Individuos com HPE-/ike
usualmente apresentam desenvolvimento neuropsicomotor e cognitivo normal (Richieri
e Ribeiro 2005).

Devido a expressao clinica muito variavel, uma classifica¢do dos diferentes tipos
foi proposta em 1964 (DeMayer et al 1964) e depois modificada em 1989 (Cohen
1989b). Os defeitos faciais foram entdo classificados em 5 tipos, segundo a gravidade
(exemplos estdo ilustrados abaixo na figura 2): 1) ciclopia — olho unico ou parcialmente
dividido na mesma oOrbita (sinoftalmia) com ou sem proboscide acima do olho, 2)
etmocefalia — extremo hipotelorismo ocular e probodscide entre os olhos, 3) cebocefalia
— hipotelorismo ocular e nariz com narina Unica, 4) agenesia de pré-maxila — com
hipotelorismo ocular e nariz achatado, 5) leve dismorfismo facial — pode incluir
hipotelorismo ocular, coloboma de iris, auséncia de ossos nasais, nariz achatado,
incisivo central Unico, auséncia de frénulo, fenda labiopalatina uni ou bilateral e

hipoplasia facial medial.
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Figura 2 — Classificacdo dos tipos de HPE na severidade de malformagdes faciais. 1)
Sinoftalmia, 2) Etmocefalia, 3) Cebocefalia, 4)Agenesia de pré-maxila e 5)
malformagdes faciais leves, tais como hipotelorismo ocular e ponte nasal baixa. As
fotos sdo de pacientes registrados no centrinho (3, 4 ¢ 5), no ECLAMC (1) e no
National Intitutes of Health (2), usadas seguindo as formalidades éticas e com as

devidas permissoes.

Em aproximadamente 70-80% dos casos mais graves de HPE “a face prevé o
cérebro” (DeMayer et al 1964, Wallis e Muenke 1999). Mas nem sempre a severidade
das anomalias faciais esta relacionada com as do cérebro. A maioria dos portadores de
HPE possui alguma anomalia facial. Entretanto, estima-se que aproximadamente 10-
20% dos individuos afetados com malformacdes cerebrais podem apresentar-se sem
nenhum sinal facial (Cohen 1989a). O inverso também pode ocorrer. Malformagdes
craniofaciais incluidas no complexo malformativo da HPE podem estar presentes em
individuos com desenvolvimento cerebral e inteligéncia normal, mas podem correr risco
de gerar filhos com HPE (Berry et al 1984, Hattori et al 1987, Fryns e Van den Berghe
1988, Jaramillo et al 1988). Nestes casos, 0s autores sugerem que as ‘“microformas”
sejam indicios de alerta para se avaliar os riscos e evitar o nascimento de filhos

afetados.
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2.1.3. Etiologia

A etiologia da HPE ¢ extremamente heterogénica, incluindo fatores ambientais e
genéticos. Esta variabilidade tem sido descrita considerando-se qualquer tipo de estudos
envolvendo a patologia, embriologia, neurologia, radiologia, genética clinica e
citogenética (Muenke 1989, Siebert et al 1990, Cohen Jr e Sulik 1992). Existem
evidéncias sugerindo a participagdo de diversos fatores ambientais como teratdgenos em
HPE, entre eles podemos citar o etanol, acido retindico, diabetes materna, infec¢do por
citomegalovirus, salicilatos, anticonvulsivantes, sulfasalazine e hipocolesterolemia
materna (Lammer et al 1985, Byrne et al 1987, Cohen Jr 1989b, Ronen ¢ Andrews
1991, Ronen 1992, Kotzot et al 1993, Martinez-Frias 1994, Rosa 1995, Kelley et al
1996, Koyama et al 1996, Martinez-Frias et al 1998, Sezgin et al 2002). Até o
momento, apenas a diabetes materna apresenta um estabelecido risco epidemiologico
aumentado para HPE (Cohen Jr 1989b). O risco aproximado para filhos de maes
diabéticas ¢ de cerca de 1%, ou seja, um aumento de 200 vezes comparado ao da
populacao geral (Barr et al 1983). Estudos realizados em animais mostram evidéncias
da administra¢do de etanol e acido retindico levando a HPE (Sulik e Johnston 1982,
Siebert et al 1991, Kalter 1992, Sulik et al 1995). Alem disso, foram observados casos
de HPE em humanos associados ao consumo de alcool pela mae durante o inicio da
gestacdo (Bonnemann e Meinecke 1990, Ronen ¢ Andrews 1991, Coulter et al 1993).
Estudos sugerem a interagao desses dois potenciais teratdgenos, etanol e acido retinoico,
no efeito causal da HPE. Uma das hipoteses sugere que o etanol tenha um efeito
inibidor competitivo na sintese do 4cido retindico, onde a enzima alcool desidrogenase
cataliza a sintese do acido retindico originado do precursor retinol. Assim, o excesso de
etanol parece mimetizar a defici€éncia de vitamina A e o tratamento com acido retindico
parece prevenir os efeitos adversos causados pelo etanol (Zachaman e Grummer 1998,
Cohen e Shiota 2002). Também foi demonstrado que excesso de acido retindico inibe a
expressdo das proteinas Sonic Hedgehog (Shh) e Patched (Ptc) no primordio
craniofacial de embrides de galinhas. Considerando que estas proteinas sdo
essencialmente importantes para o desenvolvimento do cérebro e estruturas mediais da
face, estes resultados indicam uma participacdo importante também do 4cido retindico
no desenvolvimento cerebral (Helms et al 1997, Cohen e Shiota 2002). Ovelhas com

ciclopia foram observadas apos ingestdo da planta Veratum californicum, alcaldide
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inibidor da sintese de colesterol (Keeler e Binns 1968). Chamando a atencdo para o
papel dos inibidores da sintese do colesterol na etiologia da HPE (Ming e Muenke
1998), estes componentes foram pesquisados e revelaram estar envolvidos na via de
sinalizagdo de Shh, onde os tecidos alvos falham em responder a sinalizacdo desta
proteina quando expostos as estes teratogenos (Cooper et al 1998, Incardona et al 2000).

A 1identificagdo de delecdes e translocagdes cromossOmicas teve contribuicao
fundamental na definicdo de regides minimas de sobreposicdo envolvidas na etiologia
da HPE (Petek et al 1998, Stashinko et al 2004). Assim foram definidas 12 regides em
11 cromossomos que parecem conter genes importantes para o desenvolvimento normal
do cérebro. A trissomia 13 ¢ a anomalia cromossomica mais freqliente ¢ a HPE estd
presente em aproximadamente 70% dos casos. Outras anomalias envolvendo o brago do
cromossomo 13, incluindo duplicacdo, dele¢des, também estdo associadas com a HPE

(Ming e Muenke 1998).

2.1.4. Aspectos moleculares

Segundo as revisdes realizadas sobre HPE, familias com varios individuos
afetados fornecem evidéncias de causas genéticas consistentes com modos de heranca
tanto autossdmica dominante, quanto autossdmica recessiva ou ligada ao X (Ming e
Muenke 1998, Wallis e Muenke 1999, Muenke e Beachy 2001).

Diversos genes humanos conhecidos estdo envolvidos na HPE: SIX3 na regido
2p21 (Wallis e cols 1999), SHH na regidao cromossomica 7q36 (Roessler et al 1996),
TGIF na regidao 18p11. 3 (Gripp et al 2000), ZIC2 na regido 13q32 (Brown et al 1998),
GLI2 na regido 2pl14 (Roessle et al 2003), TDGF'I na regidao 3p21.3 (Shim et al 2004),
PTCH na regido 9q22.3 (Wallis et al 1999) e DHCR7 na regido 11q12-q13 (Roessler et
al 2003). Entre estes, apenas quatro estdo localizados em alguma das 12 regides
cromossomicas indicadas por anomalias estruturais encontradas em portadores de HPE:
SIX3 (HPE2), SHH (HPE3), TGIF (HPE4) e ZIC2 (HPES). A extensiva procura por
mutagdes nesses genes tem fornecido uma explica¢ao para, pelo menos, uma parte dos
casos de HPE familial e esporadica. A ampla variedade de mutacdes identificadas nos
genes acima referidos demonstra a grande heterogeneidade génica e alélica da HPE. A

toda esta trama deve ainda ser acrescentada as causas ambientais e as formas
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autossomicas recessivas de HPE (Muenke e Cohen 2000, Barr e Cohen 2002, Cohen e
Shiota 2002).

O gene que apresenta maior freqiiéncia de mutagdes em pacientes com HPE € o
gene SHH (5-10%), seguido por ZIC2 (3-5%), SIX3 (1-5-4%) e TGIF (1-1,5%). Relatos
da incidéncia de mutagdes nos genes PTCH (4/100), DHCR7 (1/36), GLI2 (7/390) e
TDGFI (1/410) em pacientes portadores de HPE, sdo baseados em apenas estudo
mutacional (Roessler et al 1998, Roessler et al 2001, Brown et al 1998, Nanni et al
1999, Wallis et al., 1999, Gripp et al 2000, Brown et al 2001, Orioli et al 2001, de la
Cruz et al 2002, Ming et al 2002, Roessler et al 2003, Dubourg et al 2004, Shim et al
2004).

Perante a dificuldade de definir correlagdes gendtipo-fenotipo, informagdes
detalhadas sobre as caracteristicas fenotipicas dos pacientes portadores de mutagdes sdo
consideradas de fundamental importancia. Sendo assim algumas particularidades tém
sido observadas em relacao ao fendtipo apresentado por individuos com mutagdes em
alguns genes. Parece comum que pacientes com mutagdo em GLI2 apresentem
problemas de desenvolvimento hipofisario, seja uma hipofise hipoplasica ou até mesmo
ausente. Fendas palatinas e polidactilia pos-axial também s3o comumente observadas.
(Brown et al 1998, Wallis et al 1999, Brown et al 2001, Pasquier et al 2000, Roessler et
al 2003). Recentemente, foi mostrado que mutagdes no GLI2 pode ter como resultado
final apenas a ocorréncia de anoftalmia, mostrando o papel deste gene no mecanismo de
desenvolvimento dos olhos (Schimmenti et al 2003). Tais achados tém sido resultados

de estudos isolados, dependentes de casuistica limitada ou incidental.

2.1.5. Gene Sonic hedgehog

Desde 1996 esta demonstrado que mutacdes do gene Sonic hedgehog (SHH) sao
responsdveis pela HPE (Belloni et al 1996, Roessler et al 1996), descrita como uma
forma autossomica dominante de HPE ligada a marcadores 7q36. Até o momento,
mutagdes neste gene constituem o maior nimero de casos de HPE diagnosticado
geneticamente. A haploinsuficiéncia de SHH parece causar HPE em humanos (Belloni
et al 1996, Roessler et al 1997) e a heranca autossomica dominante revelou ser a causa

significativa de HPE familial (Nanni et al 1999).
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O gene Sonic Hedgehog (SHH) ¢ um membro da familia hedgehog de moléculas
sinalizadoras. O gene Sonic Hedgehog (SHH) se expressa como uma proteina
sinalizadora na notocorda e células da placa neural tendo como fun¢do primordial a
regulacdo dos centros organizadores do prosencéfalo e rombencéfalo. O centro
prosencefalico, derivado do mesoderma precordal esta no final rostral da notocorda, e
entre outras fungdes, apdés a divisdo do prosencéfalo unilobar nos hemisférios
telencefalicos e invaginacdo dos bulbos olfatdrios e nervos opticos ele induz o aparato
visual, parte da orelha interna, média e externa, e o tergo médio superior da face.
Alteragdes que possam ocorrer nestas etapas do desenvolvimento resultam em
anomalias diversas que envolvem as fitas olfativas, o desenvolvimento das narinas
(arrinia’hemirrinia), o globo ocular, germes dentdrios, orelhas — condutiva e
neurosensorial — entre outras anomalias. Além disso, o centro romboencefalico tem
papel fundamental no desenvolvimento cerebelar e em estruturas do tronco cerebral
(Corrales et al 2004, Sotelo 2004). Recentemente foram identificados outros sitios de
expressdo do SHH durante o desenvolvimento do SNC, referentes a especificagdo dos
oligodendrocitos, proliferagdo de precursores celulares e no controle do crescimento
axonal (Marti e Bovolenta 2002). Distarbios na sinalizacdo do Shh em determinado
estagio do desenvolvimento podem resultar em reducdo significativa do tamanho da
cabeca (Ahlgren e Bronner-Fraser 1999).

Desde os primeiros trabalhos descrevendo condi¢des dependentes de mutagdes
do SHH, ficou claro que as manifestacdes eram heterogéneas e os fendtipos resultantes
apresentavam amplo espectro, variando desde casos onde ndo haviam manifestagcdes
fenotipicas até graves formas de ciclopia, etmocefalia ou cebocefalia. Um achado
importante e freqiiente dentro deste espectro incluia a presenca de incisivo central
unico, associada ou ndo a outros microsinais (Nanni et al 2001, Garavelli et al 2004). Os
mecanismos pelos quais diferentes mutagdes do SHH determinam o aparecimento de
incisivo central unico, microformas associadas, ou discordancias em relacdo a razao
sexual dos afetados e progenitores ainda ndo estdo completamente elucidados, embora
diversas explicagdes tenham sido propostas (Suthers et al 1999, Cordero et al 2004).

Considerando que mutacdes em heterozigose no gene SHH sdo as alteragdes
genéticas mais comuns identificadas em pacientes com HPE, foram realizados estudos

de mutagdes em diferentes componentes da via de sinalizacdo de Shh. Resultados
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positivos foram identificados em alguns genes, entre eles podemos citar o gene GLI2, o

qual apresenta espectro semelhante de malformacgdes do cérebro e face.

2.1.6. Gene GLI2

Os genes da familia Gli s3o mediadores da transcri¢gdo da via sinalizadora do
Shh, e também estdo envolvidos na diferenciacdo do eixo dorso-ventral da medula
espinal. A sinalizagdo adicional juntamente com o SHH pode ser fundamental para a
especificagdo do destino neuronal na medula espinal, comprovando o papel das
proteinas GLI no programa de neurogenese (Jacob e Briscoe 2003).

O gene GLI2 ¢ um dos trés fatores de transcri¢do dos vertebrados implicado
como mediador obrigatério do sinal de transdu¢do do Shh. Até pouco tempo ndo
haviam sido reportadas anomalias decorrentes de muta¢des no gene GLI2, no entanto,
recentemente, Roessler et al (2003) mostraram que mutacdes no gene GLI2 humano
estdo associadas a um fendtipo distinto cujas caracteristicas primarias incluem defeitos
na formagdo da pituitaria anterior e hipopituitarismo com ou sem anormalidades na
clivagem do cérebro, dentro do espectro das HPEs.

Em estudo recente sobre mutagdes para genes envolvidos em anomalias
craniofaciais foram descritas duas pacientes com mutagdes do gene GLI2 e que
apresentavam fendtipos ndo relacionados a HPE. Uma delas apresentava apenas
anomalia orbitaria enquanto que a outra apresentava fendtipo dentro do espectro Oculo-

Auriculo-Vertebral (Rahimov et al 2005).

2.2. BASES NEUROPSICOLOGICAS DA APRENDIZAGEM

Segundo Luria (1987), os processos mentais humanos sao sistemas funcionais
complexos e eles ndo estdo localizados em éreas especificas do cérebro, mas ocorrem
pela participacdo mutua das estruturas cerebrais, contribuindo para organizacido desse
sistema funcional. As fungdes corticais estdo relacionadas ao desenvolvimento de
Unidades Cerebrais Funcionais e a participacao destas unidades se torna necessaria para
qualquer tipo de atividade para obter, processar e armazenar as informagdes que chegam
do mundo exterior e uma unidade para programar, regular e verificar a atividade mental.

Os processos mentais e a atividade consciente ocorrem com a participagdo das trés
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unidades funcional, cada uma desempenhando seu papel nos processos mentais e

contribuindo para o desempenho dos referidos processos. Neste contexto, o autor

descreveu as trés unidades funcionais:

1.

Na primeira unidade funcional ou de vigilia, as estruturas do Tronco Cerebral que
participam do controle do ciclo sono-vigilia sdo os sistemas reticulares ascendentes,
representados fundamentalmente pelos ntcleos colinérgicos, noradrenérgicos,
dopaminérgicos e serotoninérgicos. O cortex cerebral também participa
especialmente o pré-frontal (manutencdo da atencdo para a formacdo da memoria).
A alteracdo anatomica ou funcional deste sistema produz diversas alteragdes
clinicas, desde distracdo até sindrome comatosa.

A segunda unidade funcional ou de recepcdo ¢ a drea da andlise e do
armazenamento de informacdo, representada pelo cortex temporal, parietal e
occipital, existindo as areas primarias, secunddrias e terciarias.

» As areas primarias sdo aquelas onde terminam as fibras sensitivas que
provém do talamo. No lobo Temporal estdo as areas auditivas primarias 41 e
42, no giro temporal superior; no lobo Parietal esta a area somestésica que
ocupa o giro pos-central e no lobo Occipital, na face interna, a area visual
17. As areas primarias so registram os elementos da experiéncia sem carater
simbolico.

» As areas secundarias se situam junto as primarias. A area 22 ¢ a area auditiva
secundaria; as areas 18 e 19 constituem a area visual e as areas 5 ¢ 7 do lobo
parietal, a drea somestésica. A principal funcdo destas areas ¢ processar a
informag¢ao que chega as areas primarias e dar-lhes contetido simbolico.

» As areas tercidrias ndo tém localizagdo tdo precisa. S3o areas de associagdo
entre as areas secundarias, integrando experiéncia multissensorial. Desta
forma se integram func¢des complexas, como a linguagem, esquema corporal,
espaco-tempo e calculo, entre outras. O desenvolvimento destas areas
determina o estabelecimento do hemisfério esquerdo em relagdo a

linguagem.

3. A terceira unidade de programagdo, regulacdo e verificagdo da atividade sdo

representadas pelos lobos frontais, que tornam possivel a intencionalidade, a
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planificagdo e a organizacdo da conduta em relacao a percep¢ao e ao conhecimento
do mundo.

Segundo Rotta (1988) o processo de aprendizagem deve levar a crianga a
realizar atividades de interpretacdo e reproducdo, partindo de uma fungdo cerebral
gnosica interpretativa e praxico-produtiva, mostrando que aprender ¢ uma fungdo
cognitiva e nao uma simples copia de atitudes sem significado.

Rotta e Guardiola (1996) descreveram que o aprendizado ¢ um processo
complexo, dindmico, estruturado a partir de um ato motor e perceptivo, que elaborado
corticalmente, da origem a cogni¢do. Os distirbios de areas especificas do Sistema
Nervoso Central (SNC), relacionados com a nogao do esquema corporal, do espaco e do
tempo, constituem as bases neuropsicologicas das alteragdes perceptomotoras ou
patognoésicas, das quais resultam os quadros de problemas de linguagem e
aprendizagem.

De acordo com estes autores, pode-se afirmar que os transtornos do aprendizado
tém multiplos enfoques: neuroldgicos, psicologicos, pedagodgicos e sociais.

Cypel (1996) relatou que as fungdes corticais, também chamadas de Atividade
Nervosa Superior, constituem a base de qualquer processo de aprendizado e dependem
de trés etapas:

1. Desenvolvimento cerebral adequado antes do nascimento;

2. Aquisi¢do de fungdes primariamente em niveis sensoriais € motor, as quais
requisitam condi¢des normais de estruturagdo do SNC;

3. Desenvolvimento inter-relacionado de habilidades intelectuais dependentes dos
processos sensorial € motor pré-estabelecido.

Rotta e Guardiola (1998) relataram que além do aporte sensitivo-sensorial, as
funcdes gnobsicas (interpretagdo) e praxicas também devem estar integras, pois estdo em
area bem delimitadas do cortex cerebral e amplamente ligadas ao SNC como um todo.
O sistema nervoso concebido como um orientador assegura a integracdo das
informagdes que recebe do mundo exterior e do proprio organismo, enderegando
finalmente, de forma coordenada, aos 6rgdos efetores, as ordens necessarias a vida do
individuo como, por exemplo, motricidade voluntaria, fungdes psiquicas, respiracao,
digestdo, etc. O cérebro, com seus dois hemisférios funcionam como um todo,
estruturando a vida do individuo em seus aspectos cognitivos e afetivos. Ambos os

hemisférios estdo integrados pela presenca das comissuras inter-hemisféricas, e o cortex
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cerebral estd relacionado, por meio das vias de associacdo, as estruturas subcorticais:
corpo estriado, talamo 6ptico, tronco encefalico, medula e cerebelo.

Ciasca (2000, 2006) afirmou que ao estudar a aprendizagem e seus distirbios
deve-se analisar a presenca de sinais de comprometimentos neuroldgicos que podem
manifestarem-se no comportamento, sugerindo uma disfun¢do neurologica, definida
como um estado fronteirico entre o que ¢ considerado normal e o patolégico, podendo
gerar uma disfuncdo da atividade cerebral ou um retardo na maturagdo estrutural do
SNC. Para a autora, ao definirmos aprendizagem como um processo, o disturbio
especifico ou generalizado do ato de aprender pode ser definido como uma perturbagao
na aquisi¢do; onde pode ocorrer falha em selecionar estimulos, em codificar e
armazenar as informagdes, ou na emissao da resposta propriamente dita.

Os centros da fala e da linguagem no cérebro estdo relacionados a regido
perissilviana (regido ao redor da fissura de Sylvius), regido entre a area anterior
(motora) identificada como Area de Broca, e a area posterior (sensorial) identificada
como Area de Wernicke. Tanto as é4reas anteriores como as 4reas posteriores
comunicam-se por meio do fasciculo arqueado, através do qual ocorre o processamento
referente a linguagem oral e escrita. A Area de Broca, localizada na terceira
circunvolug¢ao frontal inferior no hemisfério dominante. Corresponde a area 44 de
Brodmann, e as margens das areas 6, 12, 45 e 47. Constitui o componente sintatico-
articulatério da linguagem e sabe-se que muitas mulheres tém também areas motoras da
fala nas circunvolugdes frontais inferiores bilateralmente. Gera sinais para a
musculatura (dependente do cértex motor) produz sons significativos, € responsavel
pela programagao e execug¢do de atos, como os que resultam da fala, escrita e gestos. A
Area de Wernicke, localizada em grande parte no lobo temporal superior e parte do lobo
parietal. Corresponde as areas 22, 37, 39 e 40 de Brodmann e constitui o componente
Iéxico-semantico da linguagem. Ha autores que postulam uma organizacao hierarquica
dorso-ventral do lobo temporal, no processamento da fala. E responsavel pelo
reconhecimento e formulagdo da linguagem e recepc¢ao de estimulos sensoriais através
dos sistemas auditivos, visuais e somatosenssorial (Murdoch 1997).

Segundo este modelo, a informacdo segue de cima para baixo, das regides
relacionadas com a audi¢do, na circunvolugdo temporal superior que respondem a
aspectos simples do sinal auditivo (cortex auditivo primario), aos labios do sulco

temporal superior e face lateral da circunvolucdo temporais superiores relacionados com
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fendmenos auditivos mais complexos, e abaixo do sulco temporal superior, na face
latero-ventral do lobo temporal, as regides relacionadas com os processos léxico-
semanticos.

O modelo de Wernicke-Geschwind foi descrito em 1965 e refere-se ao modelo
de processamento da linguagem, bem representando por consideragdes sobre a diferenca
entre a articulagdo da palavra ouvida e a palavra dita.

Segundo este modelo, ouvir a palavra envolve a transferéncia de informagdes do
aparelho auditivo para o nervo auditivo e nucleo geniculado medial. Em seguida, esta
informagao flui para o cortex auditivo primario (area 41 de Broadmann) e para o cortex
auditivo de ordem superior (area 42), antes de ser levada para a regido especifica do
cortex associativo parieto-temporal-occipital, o giro angular (4drea 39), considerada
como area processadora da informacao auditiva, visual e tactil, conforme observada na
figura 3. Dessa regido, a informagdo ¢ projetada para area de Wernicke (area 22)
relacionada a compreensao da palavra e depois, por meio do fasciculo arqueado, para a
area de Broca (area 45), na qual a representacdo auditiva ¢ transformada na estrutura
gramatical de uma frase e a memoria para a articulagao das palavras fica armazenada. A
informagdo sobre o padrao sonoro da frase ¢ levada para a area do cortex motor que

controla a vocalizacdo. (Kandel et al 1997, Etchepareborda et al 2006).
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Figura 3: Areas cerebrais primarias para a linguagem vistas da face lateral do

hemisfério esquerdo. (Kandel et al 1997, p.511).

Embora o modelo Wernicke-Geshwind (Figura 4) tenha descrito as areas de
Broca e de Wernicke como centros principais da fungdo lingiiistica, ¢ evidente que
outras estruturas cerebrais, principalmente as areas de associacdo parietal-temporal-
occipital (Figura 5) e estruturas subcorticais, sdo também importantes para a ocorréncia

da funcao lingiiistica.
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Figura 4: Modelo de Wernicke-Geshwind do processamento da linguagem.

(Kandel et al 1997, p.511).
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Figura 5: A superficie lateral do cérebro humano mostra os trés cortices de

associac¢do (Kandel et al 1997, p 283).

O modelo Wernicke-Geshwind parece adequado para entendermos o
processamento da linguagem, no entanto, outros estudos neuropsicolégicos recentes tém
evidenciado que a linguagem envolve niimero maior de areas e conjunto mais complexo
de interconexdes paralelas além da intercorréncia seriada da area Wernicke e Broca.

O modelo de processamento neural da linguagem de Petersen et al (1989) in

Kandel et al (1997) evidencia as vdrias estruturas anatomicas e as etapas do



23
Revisdo de Literatura

processamento de linguagem, que envolvem tanto as entradas visuais e auditivas como
também a expressao falada e escrita, conforme esquematizado na figura 6:

Fala Escrita

f !

Cortex motor
Saida motora
Saida

A

Area pré-motora
Programacao motora
Codificacao articulatoria

Saida
—»>
Cortex frontal antero-inferior
Associacao semantica
y'y
Cortex temporoparietal Cortex extra-estriado
Codificacao fonologica Codificacao visual
Entrada auditiva Entrada visual
A A
Cortex auditivo primario Cortex estriado
Processamento auditivo Processamento visual
Inicial Inicial
Palavra Falada Palavra Escrita

Figura 6: Modelo de processamento neural da linguagem (Petersen et al 1989 in Kandel

e Schawartz e Jessel, 1997, p.156).

Neste modelo observa-se que as vias de acesso tanto a palavra escrita como a
palavra falada cruzam-se em determinados pontos e, por isso, seus processamentos
ocorrem de certo modo integrado. Sendo assim, na perspectiva neurologica, a
linguagem constitui uma forma complexa de comportamento que exige integridade de
zonas ou areas cerebrais consideradas necessarias para o processamento de informagao

oral e escrita (Capellini 2001, 2006).
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2.3. HABILIDADES NECESSARIAS PARA O DESENVOLVIMENTO DA
LINGUAGEM ORAL E ESCRITA E AS DIFICULDADES DE
APRENDIZAGEM

A aprendizagem da leitura e da escrita ¢ um processo complexo, que exige dos
escolares uso de componentes fonologicos, sintaticos e semanticos da linguagem,
fazendo, portanto, com que seja utilizada a habilidade metalingiiistica de reflexdo da
linguagem oral sobre a escrita. A compreensao de que existe uma relagdo entre as letras
e os sons da fala ¢ o modelo ideal do sistema alfabético. Entretanto, na lingua
portuguesa existem varias situagdes onde nem sempre existe uma correspondéncia
unica, acarretando confusdes quanto a escolha do grafema a ser decodificado ou
simbolizado no ato da leitura e da escrita.

Em nossa realidade educacional brasileira, hd um grande numero de criangas que
apresentam dificuldade de aprendizagem e que ndo conseguem acompanhar as
atividades de leitura e escrita em contexto escolar. Ao entrar na escola, a crianca
aprenderd que as palavras e sentencas escritas correspondem as unidades de fala, assim,
a consciéncia dos fonemas é importante para a aprendizagem da leitura em um sistema
de escrita alfabético como o do portugués. Entretanto se algo prejudicar o
desenvolvimento da relagdo oralidade-escrita problemas especificos de aprendizagem
podem aparecer comprometendo a aquisi¢do da leitura e escrita (Capellini 2004).

Em 1977, Rumelhart apontou a existéncia de trés hipoteses para explicar o
desenvolvimento da leitura e da escrita. A primeira baseia-se numa interagdo complexa
de desenvolvimento cognitivo e de experiéncias que funcionam paralelamente e ndo
seqiiencialmente, proporcionando o contato ou envolvimento com 0S processos
fonoldgicos, sintaticos, semanticos ¢ pragmaticos; a segunda refere-se a individuos que
fazem uso de estratégias visuais para compensar o déficit no processamento fonologico
e/ou nas habilidades de decodificagdo fonologica, e por fim, individuo com déficit na
habilidade de memoria, mas com boa habilidade de decodificagdo, fazendo uso de
processos semanticos para poderem compreender textos (Mello e Xavier 2006).

Outro estudo foi realizado por Leybaert et al (1997) referiu que as aquisi¢des da
leitura e da escrita representam um passo considerdvel para a humanidade em geral, e
para todo ser humano, crianga ou adulto. A leitura ¢ uma atividade complexa que

envolve a interven¢ao de diversos mecanismos de comportamento, como, identificagdo
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de letras, reconhecimento de palavras, acesso ao significado, interagdo sintatica e
semantica.

Menyuk et al (1975) descreveram que a aquisi¢do da comunicagao oral ocorre de
forma estruturada e que a aquisi¢do e o desenvolvimento de componentes fonologicos,
sintaticos e semanticos permitem que as criangas normais utilizem o codigo verbal para
comunicar-se de forma eficaz. A aquisicdo e o desenvolvimento da linguagem ocorrem
de forma gradual e a recep¢do acompanha a producdo da linguagem desde os primeiros
anos de vida das criangas.

Estudo realizado por Mysak (1984) apontou que o aparecimento tardio do
comportamento da fala, a persisténcia de padrdes de fala primitivos ou desenvolvimento
atrasado da comunicacdo oral pode acometer individuos que apresentam alteragdes
genéticas e neurologicas. Os comprometimentos da comunica¢do oral podem ocorrer
tanto em nivel de compreensdo-percepcao da fala, como producdo ou formulagdo da
mesma. Esses déficits podem ser avaliados através da conversacao informal ou testes
especificos. A habilidade da comunicacdo oral, nos niveis relativa & emissao e recepc¢ao,
deve ser cuidadosamente avaliada em individuos com comprometimento cerebral.

Ainda ressaltou que o quadro de manifestacdes fonoaudioldgicas de origem
genética pode envolver os sistemas receptores, integrador, transmissor, efetor ou sensor,
dependendo das etiologias e do grau de comprometimento do individuo.

De Lemos (1984) relatou que nenhum dos modelos corrente de aquisi¢do de
linguagem oral pode ser diretamente aplicado ao processo de alfabetizagdo, mas tudo o
que se sabe sobre como a crianca aprende a falar ¢ relevante para o entendimento desse
processo.

Segundo Yavas et al (1992) a maioria das criancas com significativas desordens
na comunicac¢ao tem pelo menos alguma dificuldade no nivel fonologico da linguagem,
ou seja, no seu conhecimento dos segmentos fonéticos e das regras fonologicas, ou na
maneira que utilizam esse conhecimento. Essa dificuldade prejudica de maneira
marcante a sua inteligibilidade, chegando a muitos casos, a ser impossivel a
compreensdo da linguagem. Definiram que um sistema com desordem fonologica ¢é
aquele cuja ordem difere da que ¢ considerada como normal.

Os autores referiram que o sistema fonoldgico de uma lingua ¢ o conjunto de
seus fonemas, isto ¢, o grupo relativamente pequeno de sons que sdo empregados com

valor distintivo. Os fonemas sdo unidades distintivas em uma lingua que tem a
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propriedade de distinguir significados. Para adquirir uma lingua, a crianca tem que
dominar o inventario fonético, que € o conjunto de sons ou segmentos utilizados pelos
falantes, e o sistema fonologico considerado como padrdo, isto ¢, a norma encontrada na
média do falante adulto de sua comunidade lingiiistica.

De acordo com Boone ¢ Plante (1994) o desenvolvimento normal é primordial
para o estabelecimento dos processos de aquisicao e desenvolvimento da linguagem.
Quando o desenvolvimento normal ¢ alterado devido a alteragdes congénitas ou doencas
da infancia podem desencadear disturbios de comunicagdo. Salientaram que a
comunicagdo normal exige diversos sistemas bioldgicos normais. A comunicagdo oral
depende do desenvolvimento dos sistemas sensorial, motor e cognitivo. A integridade
desses sistemas representa a prontidao bioldgica para a linguagem falada, prontidao essa
que envolve a audicdo, os 6rgaos fonoarticulatorios e a integridade do sistema nervoso
central, caracterizando, portanto, que o importante papel do cérebro nas fun¢des mentais
superiores ¢ amplamente aceito e a capacidade de entender e expressar a linguagem
depende inicialmente da integridade das estruturas cerebrais e sua funcionalidade. Os
autores afirmaram que os disturbios da comunica¢do podem acompanhar uma variedade
de incapacidades congénitas ou um disturbio pode ser adquirido em conseqiiéncia de
uma doenca da infancia ou de um acidente. Relataram também que uma crianga que seja
cognitivamente limitada e apresente atrasos na capacidade de aprender habilidades
basicas da infancia ¢ tipicamente identificada como apresentando retardo mental. Este
retardo mental pode ser em conseqii€éncia de fatores genéticos, doenga ou exposicio a
toxinas. Segundo o autor, a forma (modo como os sons da fala sio combinados e
colocados em silabas, palavras e frases), o contetido (estudo das palavras e seus
significados) e o uso da linguagem (solicita¢do, informacao e funcionalidade) propiciam
a comunicacdo entre os seres humanos. A fonética, a fonologia, a sintaxe (forma) e
também a semantica (contetido), associadas a pragmatica (uso), propiciam que o
individuo se comunique de forma funcional.

Um estudo realizado por Bunce (1996) relatou que tanto a linguagem oral como
a escrita sdo empregadas para a comunicacdo, de modo que cada uma inclui
vocabulario, sintaxe, gramatica e estrutura de discurso. Cada uma apresenta também um
meio de ser produzida, um sistema sonoro para a linguagem oral e um sistema
ortografico para a linguagem escrita. Completou ainda que, para a maioria das pessoas a

producdo da linguagem oral geralmente ocorre com maior facilidade, se comparada a
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linguagem escrita, que requer mais esfor¢o para ser produzida. Desta forma, um sistema
ortografico deve ser aprendido de tal forma que permita que uma mensagem permanente
seja produzida pela mdo. Relatou ainda que a comunicacdo de uma mensagem oral
dependa ndo apenas de fatores lingiiisticos, mas também de fatores ndo-verbais, como
gestos e informacdes partilhadas entre os participantes. Porém, segundo o autor, na
linguagem escrita ndo ocorre um intercambio bidirecional entre os participantes, de
modo que se fundamenta num monologo cujo publico pode ndo ser conhecido pelo
autor.

De acordo com Channon et al (2003), Nahas e Xavier (2006) nos individuos
com problemas de fala e linguagem, os prejuizos lingiiistico-cognitivos podem ser
maiores quando existe o comprometimento da fung¢do executiva, e que, de modo geral,
as criangas que apresentam transtornos de aprendizagem em comorbidades com o
déficit de atencdo e hiperatividade apresentam habilidades de atengdo ¢ memoria muito
comprometidas em situacao de aprendizagem escolar.

As criangas com problemas de linguagem que acometem o desenvolvimento da
leitura e escrita apresentam nivel de leitura, velocidade de leitura oral e silenciosa,
habilidade fonologica e sintatica abaixo do esperado para a idade e escolaridade
conforme descrito por Gerber (1996), Gregoire e Pierart (1997), Capovilla e Capovilla
(1998), Capellini e Ciasca (1999), Capellini e Cavalheiro (2000) Capellini (2004).

Segundo Frith (1985), o desenvolvimento da leitura e da escrita ¢ um processo
interativo que ocorre em trés fases: logografica, alfabética e ortografica.

» Fase logografica: a crianga reconhece palavras familiares (palavras pertencentes ao
seu vocabulario de visdo), tomando como referéncia suas caracteristicas graficas
evidentes sem levar em consideracdo a ordem das letras na palavra. As palavras nao
sdo analisadas em suas partes constituintes, mas sim tratadas como um todo. O
conhecimento fonologico desempenha um papel inteiramente secundario neste
estdgio, pois as palavras sdo pronunciadas apds serem reconhecidas. Somente
quando a habilidade logografica atinge um nivel mais avangado na leitura, o que o
autor denomina como nivel 2, a palavra ¢ adotada na escrita.

» Fase alfabética: a crianga comeca a adquirir conhecimento sobre o principio
alfabético, o que requer consciéncia fonoldgica, isto ¢, a consciéncia dos sons que
compdem a fala. As correspondéncias individuais entre fonemas e grafemas sao

empregadas; primeiramente sdo aprendidas as regras mais simples (decodificacao
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seqliencial), depois as regras contextuais (decodificacdo hierarquica). A estratégia
alfabética ¢ inicialmente adotada para a escrita; a estratégia logografica continua
sendo empregada na leitura.

» Fase ortografica: a crianca devera ser capaz de, automaticamente, analisar as
palavras em unidades ortograficas — grupos de letras e morfemas — sem realizar a
conversao fonologica. Essas unidades ortograficas, como as silabas, formam um
conjunto cuja combinagdo pode gerar um nimero quase ilimitado de palavras. Para
o autor, a estratégia ortografica distingue-se da estratégia logografica por ser
sistematicamente analitica e por ndo envolver acesso visual; entretanto, a estratégia
ortografica se distingue da alfabética por operar em unidades maiores e por nao
fazer uso de conversdo fonoldgica. O que ocorre ¢ uma fusdo de reconhecimento
instantaneo, estabelecido na fase logografica, com a habilidade de andlise
seqiiencial, adquirida na fase alfabética. Unidades ortograficas sdo empregadas na
leitura, ao invés de caracteristicas grafémicas salientes — fase logografica — ou
correspondéncia entre grafema e fonema — fase alfabética.

De acordo com Vallet (1990) o desenvolvimento da linguagem escrita e leitura
estardo sendo influenciados se ocorrer alteragdes ou defasagem nas habilidades
cognitivas e perceptivo-linguisticas, que incluem habilidades de focalizar a atencao,
concentragdo, habilidade para entender e interpretar a lingua falada no cotidiano,
memoria auditiva e visual, habilidade no processamento das palavras, andlise estrutural
da lingua, sintese ldgica e interpretacdo da lingua.

Segundo Ellis (1995) e Mulas (2006), o leitor com boa capacidade de nomear as
letras pode vir a aprender mais facilmente, ndo porque tinha aprendido os nomes das
letras, mas porque teve vantagem na criagdo de um sistema de andlise visual.
Exatamente como o nivel do fonema forma uma via comum de produgdo para todos os
procedimentos da leitura, também o sistema de analise visual forma uma alimentagao,
ou “input” comum, identificando formas, como as letras, e avan¢ando para processos de
palavras completas e leitura fonologica. Portanto, o leitor com a conscientizacdo
fonoldgica e habilidades de identificacdo de letras chega a escola com alguns dos
aspectos do processo cognitivo de leitura ja construida, conforme representado na figura

7.
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Figura 7 - Modelo funcional simples de alguns dos processos cognitivos envolvidos no

reconhecimento de palavras escritas isoladas (Ellis, 1995, p.31).

Durante o ato de ler podem-se observar algumas caracteristicas como: nivel de
leitura, velocidade, corregdo, relagao velocidade-correcdo, decifracdo dos componentes
no ato de ler, localizacdo e compreensao do texto lido. A velocidade de leitura, quando
verificada, permite analisar quais métodos/tipos de leitura o leitor utiliza:
reconhecimento instantaneo, global, parcial, decodificagdo letra por letra, silaba por
silaba e, desta forma, analisar os “padrdoes normais” do desenvolvimento de leitura,
permitindo assim, avaliar em qual nivel de leitura o individuo se encontra (Grégoire
1997).

Pinheiro (1989) realizou estudo sobre o desenvolvimento da leitura e escrita em
portugués, com o objetivo de comparar o desempenho de grupos de leitores
competentes com grupos de leitores com dificuldade de leitura, de 1* a 4* série do
ensino fundamental, na leitura de palavras reais de alta e baixa freqiiéncia (palavras
conhecidas e palavras desconhecidas) e de palavras inventadas. Considerando a leitura
de palavras reais, as criancgas de cada série de ambos os grupos — grupo competente e o
grupo com dificuldade em leitura - leram as palavras de alta freqiiéncia com maior
rapidez e com indice de acertos maior do que as de baixa freqiiéncia. Entretanto, essa
diferenca - efeito de freqii€ncia - foi maior para o grupo com atraso, 0 que mostra que

essas criangas tém dificuldades com as palavras de baixa freqiiéncia em comparagao ao



30
Revisdo de Literatura

grupo competente. Dias (2005), realizou estudo com criancas sem dificuldade de
aprendizagem, aparecendo alto indice de erros ortograficos.

Segundo Snowling (1995) e Etchepareborda (2006), o transtorno fonologico
influencia de forma direta a aquisicao da leitura no sistema de escrita alfabético, como o
do portugués, pois quando a representagdo fonologica ndo se encontra assimilada pelo
escolar, dificuldades com a aprendizagem da leitura podem ocorrer.

As alteracdes referentes a produ¢do de som evidenciadas neste estudo
dificultaram as criangas no reconhecimento de palavras freqiientes ao léxico, no uso do
mecanismo de conversdao fonema-grafema para codificacdo e reconhecimento de
palavras de baixa freqiiéncia e inventadas, na ampliacao do vocabulario e nos subtestes
de consciéncia fonolédgica. O transtorno fonoldgico merece atengdo quando presente na
fase escolar, pois, apesar de alguns autores como Shriberg e Kwiatkowski (1982)
referirem que o mesmo pode ocorrer, classificando-o como de desenvolvimento,
evidencia alteragdes no sistema fonologico que podem envolver tanto a produ¢dao do
som, como a percepcdo da fala como ainda a organizacdo e compreensdo das regras
fonolodgicas.

Autor como Savage (2005) referiram que as habilidades de processamento
fonologico, incluindo a nomeacdo automatizada rapida sao importantes e consistentes
preditores da leitura e ditado proficientes, e que geralmente a nomeagdo automatizada
rapida reflete problemas de processamento fonologico em criancas com dificuldades de
aprendizagem.

Diferentes pesquisas t€ém apontado o papel do desenvolvimento da consciéncia
fonoldgica para a aquisicdo da leitura e escrita. Entretanto, as habilidades desenvolvidas
durante o desenvolvimento da fala e linguagem e no estdgio inicial da leitura
contribuem para o desenvolvimento da consciéncia fonoldgica mais complexa, como a
manipulagdo e a transposi¢do fonémica, conforme descrito por Gregoire (1997), Ratner
et al (1999) e Avila (2004).

A hipotese de que o déficit fonologico seja um dos fatores causais dos problemas
de aprendizagem da leitura para alguns pesquisadores, demonstra que as criancas
apresentam dificuldades no momento do uso da rota sublexical para a leitura, ou seja, a
conversao grafema/fonema em atividades que exigem habilidades fonoldgicas, como em
leitura de palavras inventadas ou na categoriza¢do das palavras quanto aos sons (Ellis

1995).
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Wolf et al (2000) sugeriram que a habilidade de processar simbolos visuais
rapidamente também desempenha papel importante na aprendizagem da leitura e da
escrita em ortografia alfabética, e que desordem nessa habilidade constitui um déficit na
consciéncia de fonemas.

O desenvolvimento da consciéncia fonoldgica acontece em um continuo de
niveis de consciéncia, da implicita para a explicita, em conseqiiéncia de experiéncias
auditivas, articulatorias e de leitura e escrita, com uma hierarquia que ¢ relacionada ao
aumento de feedback: segmentagdo sildbica, rima, combinagdo, segmentagdo sonora,
manipulagdo sonora e segmentacao de grupo consonantal (Stackhouse 2004).

As habilidades fonoldgicas sdo necessarias para leitura e escrita, na medida em
que a consciéncia fonologica serd um aspecto a ser integrado no reconhecimento de
palavras. A linguagem escrita deve ser considerada como um sistema de representacdo
de lingua, cuja aprendizagem significa a apropriagdo de um novo objeto de
conhecimento. E necessario o entendimento que a estrutura do sistema alfabético do
portugués ndo significa que a escrita deste sistema seja a representacao grafica dos seus
sons, mas, sim, que a percepcdo dos sons durante a producdo da linguagem oral
influencia diretamente o desenvolvimento da escrita (Capellini e Oliveira 2003).

Avila (2004) referiu que o desenvolvimento metacognitivo e lingiiistico ocorrem
de forma conjunta e inter-relacionada, porém ndo se pode esquecer que outros
mecanismos componentes do processamento da linguagem estdo presentes de forma
subjacente ao desenvolvimento da consciéncia fonologica, que se completa quando a
escrita ¢ aprendida. Estes componentes, compreendidos até o momento, sdo a memoria
fonoldgica de trabalho e o acesso fonoldgico ao léxico mental, que permitem o
processamento e a organizacdo da linguagem e, fazem parte do suporte e de seu
desenvolvimento. Da mesma forma, eles s3o solicitados pelo componente executivo
central na realizagdo de qualquer tarefa, inclusive as de consciéncia fonologica ou
associacdo fonema-grafema.

Em 2004, Alloway et al relataram que a memoria fonologica de trabalho esta
relacionada com habilidades cognitivas no primeiro ano letivo das criangas,
principalmente com a construcao da consciéncia fonoldgica.

O processo de decodificagdo fonoldgica contribui para que a crianga forme a
representacdo ortografica da nova palavra, permitindo que essa nova palavra seja lida

\

pela rota lexical. Portanto, é o processo fonoldgico que permitirda a crianga,
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posteriormente, realizar leitura pela rota lexical, ou seja, leitura com significado
(Salgado e Capellini 2004).

A imaturidade fonoldgica ¢ o primeiro sinal de que o desenvolvimento da
linguagem da crianga apresenta alteracdes. Entretanto, devemos considerar que este
sinal pode estar isolado e portanto ndo significar maiores comprometimentos para a
aprendizagem escolar da crianca, porém, se esta imaturidade fonoldgica estiver
acompanhada de outros sinais como histérico familial positivo para transtorno de
aprendizagem e alteracdes de fungdes neuropsicoldgicas como lateralidade, ritmo,
esquema corporal e nog¢do témporo-espacial, fungdes estas necessarias para o
processamento da linguagem oral e escrita, torna-se necessdrio acompanhamento
longitudinal para verificacdo da relagdo desenvolvimento/aprendizagem (Salgado e
Capellini 2004). Assim, as autoras ressaltaram que na pratica clinica fonoaudioldgica, o
que se pode observar € que as alteragdes de leitura e escrita em criangas com o quadro
de dislexia estdo relacionadas ao transtorno fonologico presente também na oralidade.

Na opinido de Snowling e Stackhouse (2004), o aperfeicoamento da linguagem
oral e o desenvolvimento do sistema fonoldgico da crianca fazem com que algumas
habilidades cognitivas fundamentais ao desenvolvimento da leitura, como ¢ o caso da
consciéncia fonoldgica e aumento na capacidade de memoria verbal em curto prazo,
melhorem o acesso as palavras faladas e consequentemente as palavras escritas.

Problemas de fala, de acordo com Vieira (2005) devem ser investigados a
consciéncia fonologica, pois esta ¢ uma habilidade metalingiiistica referente a
habilidade. Segundo ainda deve-se refletir, manipular mentalmente as estruturas
fonoldgicas da fala, podendo ser dividida em consciéncia sildbica, de rima e de
aliteracdo e consciéncia fonémica. Esta habilidade ¢ necessaria tanto para o
desenvolvimento da linguagem oral como da escrita.

Um estudo descrito por Barbosa (2005) evidenciou a existéncia de alteragdes nas
habilidades de memoria fonoldgica de trabalho, consciéncia fonologica e linguagem em
criancas com dificuldade de aprendizagem. A autora observou que criangas com
dificuldade de aprendizagem apresentaram déficit de processamento fonologico e de
linguagem, decorrentes de alteragdes das representacdes fonoldgicas e habilidades de
linguagem, decorrentes, anteriores ao periodo de alfabetizagdo.

Van Der Sluis et al (2005) compararam memoria de trabalho de criangas com

dificuldade de aprendizagem em leitura e aritmética com criangas da mesma idade do
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grupo controle. Participaram do estudo 252 criancas de sete escolas diferentes com
atraso de até¢ 13 meses em habilidades escolares referentes a sua série. Os resultados
evidenciaram que grupos com dificuldade em leitura e aritmética apresentaram
desempenho inferior ao grupo controle em memoria visual.

Capovilla e Capovilla (2000) referiram que criancas com dificuldades em
consciéncia fonologica geralmente apresentam atraso na aquisi¢do da leitura e escrita.
Os pesquisadores Goswami e Bryant (1997) realizaram estudos a respeito da
consciéncia fonoldgica e comprovaram que a habilidade de detectar rima e aliteragdo
esta relacionada com o progresso na aquisi¢ao da leitura e escrita. Isto ocorre, porque a
capacidade de perceber semelhangas sonoras no inicio ou no final das palavras permite
fazer conexdes entre os grafemas e os fonemas que eles representam, ou seja, favorece a
generalizacdo destas relagdes.

Morais (1997) pesquisou a consciéncia fonoldgica em 36 escolares de ambos os
sexos, ndo repetentes, que cursavam a 3" série do ensino fundamental de escolas
publicas e particulares. A amostra foi dividida em dois grupos, sendo um composto por
18 criancas que apresentavam dificuldades na leitura (leitores ndo proficientes) e outro
composto por 18 criangas que nao apresentaram dificuldades na leitura (leitores
proficientes). Todos os sujeitos dessa pesquisa foram submetidos a testes de memoria
auditiva, de consciéncia fonolodgica e de leitura. Os resultados revelaram que o grupo de
leitores ndo proficientes teve pior desempenho em relagdo ao grupo de leitores
proficientes, tanto nas atividades de aliteragdo como nas atividades de rima.

Capovilla e Capovilla (1998) aplicaram a Prova de Consciéncia Fonologica
(PCF 1998) em pré-escolares, 1% e 2° séries de escolas particulares (faixa etaria de 3 a 8
anos de idade) e, ao compararem os resultados dos subtestes entre as seriagdes,
observaram que aqueles que envolviam consciéncia fonémica tiveram escores menores
e tempos de reagdo maiores que os que envolviam consciéncia silabica. Os autores
concluiram, entdo, que a consciéncia silabica desenvolve-se mais rapidamente que a
fonémica.

Capellini e Ciasca (1999a) realizaram estudo com os objetivos de aplicar a Prova
de Consciéncia Fonologica (PCF — Capovilla e Capovilla 1998) em escolares com
dificuldade na leitura e compararam seus achados com o desempenho de escolares sem
dificuldade na leitura. Participaram deste estudo 60 escolares com faixa etaria variando

entre 8 a 16 anos de idade de ambos os sexos. Os sujeitos foram divididos em dois
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grupos: GI, composto de 30 escolares bons leitores, sem historico de fracasso escolar, e
o GII, composto de 30 escolares com dificuldade na leitura, com historico de fracasso
escolar. O procedimento utilizado foi a Prova de Consciéncia Fonoldgica (PCF-
Capovilla e Capovilla 1998). Os resultados apontaram que, no GI, os escolares da 2°
série apresentaram desempenho inferior na PCF, comparados aos escolares da 3 e 4°
série. Quanto ao GII, o desempenho dos escolares da 2* e da 3" série foi superior aos da
4* série. Este estudo evidenciou que os escolares com dificuldade na leitura
apresentaram desempenho inferior na Prova de Consciéncia Fonoldgica (PCF) quando
comparados ao desempenho dos escolares “bons leitores”. As autoras concluiram que a
consciéncia fonoldgica ¢ uma habilidade necessaria para aprendizagem da leitura em
um sistema alfabético de escrita como o do portugués

Capellini e Ciasca (1999b, 2000) realizaram estudo com o objetivo de comparar
o nivel de leitura entre escolares sem e com queixa de dificuldade na leitura. Foram
avaliados 60 escolares com faixa etdria variando entre 8 a 16 anos de idade que
freqiientavam da 2 a 4" série do ensino fundamental, na cidade de Botucatu-SP. Os
sujeitos foram divididos em dois grupos: o grupo I (GI), compostos de 30 escolares
bons leitores, sem histérico de fracasso escolar, e o grupo II (GII), composto de 30
escolares com dificuldade na leitura, com histérico de fracasso escolar. Utilizaram o
protocolo baseado em Condemarin e Blomquist (1989) e Grégoire e Piérart (1997)
composto de 18 itens, com o objetivo de comparar o nivel de leitura dos escolares. O
texto para a leitura oral “Coelho Cambalhota” composto de 84 palavras. Os resultados
entre outros, revelaram que 100% do GI apresentaram leitura ortografica, enquanto que
o GII, 16,6% apresentou leitura logografica, 40% leitura alfabética e 20% leitura
ortografica, sendo 23,3% deste grupo, ndo apresentaram nenhum tipo e decodificagdo
grafémica, ndo ocorrendo decodificacdo ou “adivinhagdes™ de palavras no momento da
leitura. As autoras concluiram que escolares com dificuldades na leitura apresentam
problemas com relacdo a identificacdo de grafemas (correspondéncia grafema-fonema),
reconhecimento de palavras e compreensdo de texto, apresentando desta forma nivel de
leitura aquém do esperado para a idade escolar, o que dificulta de forma significativa o
desempenho escolar destes individuos.

Cavalheiro, Capellini e Giacheti (2000) realizaram estudo com os objetivos de
avaliar o nivel de leitura e a velocidade de leitura oral e silenciosa em escolares com e

sem dificuldade na leitura. Participaram deste trabalho, 60 escolares na faixa etaria de 8
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a 12 anos de idade, sendo o GI composto por 30 escolares com dificuldade de leitura e o
GII composto por 30 escolares sem dificuldade na leitura, matriculados da 2% a 4" série
de ensino fundamental de escola publica estadual da cidade de Marilia — SP. A partir
deste estudo, as autoras concluiram que a entrada auditiva de informagdes durante a
leitura oral associada a entrada de informagdes visuais permitiu melhor compreensao do
texto dos escolares do GI e GII, se comparadas ao desempenho dos mesmos na leitura
silenciosa; o nivel de leitura ortografico e o tipo de leitura global influenciaram de
forma significativa na compreensao do texto no GI se comparados aos escolares do GII.

A leitura ocorre de acordo com um modelo de duplo processo, ou seja, 0 acesso
ao som ¢ ao significado pode ocorrer por meio de um processo indireto, envolvendo
mediagdo fonologica (processo fonologico), ou por meio de um processo direto
(processo visual/lexical). No estagio inicial da leitura, o processo de decodificacao pelo
uso da rota fonoldgica é fundamental para a aquisi¢do das representagdes ortograficas
das palavras, o que posteriormente favorecera a leitura via rota lexical (Share 1995).

O processo de decodificagdo fonologica contribui para que a crianca forme a
representacdo ortografica da nova palavra, permitindo que essa nova palavra seja lida
pela rota lexical. Portanto, é o processo fonoldgico que permitirda a crianga,
posteriormente, realizar leitura pela rota lexical.

Demont (1997) fez referencia a complexidade do processo de leitura, que
envolve as habilidades cognitivas, principalmente a habilidade de refletir sobre a
linguagem. Afirma que essa capacidade denominada de habilidade metalingiiistica
emprega processos cognitivos de gestdes conscientes dos diferentes aspectos da
linguagem, em particular o aspecto fonoldgico e o aspecto sintatico. Complementou
ainda que a leitura alfabética associa um componente auditivo fonémico a um
componente visual grafico, chamado de correspondéncia grafofonémica. Entretanto para
que a crianga tenha dominio sobre este principio, esta tem que no primeiro momento,
tomar consciéncia da estrutura fonémica da linguagem, isto ¢, da decodificacdo das
palavras em elementos menores (fonemas) e depois em segundo momento tomar
consciéncia que cada unidade auditiva é representada por um grafema diferente
(consciéncia fonologica).

Um estudo realizado por Ferreiro e Teberosky (1985) verificaram ap6s uma série

de estudos que desde aproximadamente 4 anos de idade as criangas possuem soélidos
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critérios para admitir que uma marca grafica possa ou nao ser lida, antes mesmo de
serem capazes de ler textos.

Referiram que ha critérios organizadores de um material composto por vérias
marcas graficas. O primeiro ¢ o de fazer a dicotomia entre o figurativo, e o ndo
figurativo. O segundo ¢ o critério de quantidade minima de caracteres para que se possa
ler. O critério seguinte diz respeito a variedade interna de caracteres, onde as grafias
variam, para que nao repita sempre as mesmas.

Relataram também que ambas as hipoteses, tanto a da quantidade como as
variedades sdo constru¢des proprias da crianga.

Em 1997 Mark et al, evidenciaram que a habilidade de leitura ¢ uma variacao da
linguagem oral, estando diretamente relacionadas entre si. Se a crianga apresentar
comprometimento na linguagem oral conseqiientemente a leitura estara também.

Msall (1999) verificou que a memoria de longa duracdo ou memdria mediata
exerce funcao fundamental sobre o desenvolvimento e aprendizado de habilidades
comunicativas e comportamentais do individuo. Estudos realizados consideraram que
uma das conseqiiéncias de altera¢des genéticas em criancgas ¢ a dificuldade relacionada a
execucdo da memoria mediata, gerando alteragdo na habilidade comunicativa e
comportamental do individuo afetado.

Guimardes (2003) realizou um estudo que excluia criangas com déficit
intelectual e problemas de memoria de trabalho. Foram avaliados 60 escolares de faixa
etaria variando de 6 anos € 3 meses a 13 anos ¢ 6 meses que freqiientavam da 1 a 4°
série. Os sujeitos foram divididos em trés grupos, o grupo I (GI), composto de 20
escolares, estudantes de 3" e 4° série, com idade entre 10 e 13 anos e 6 meses com
dificuldades de aprendizagem na leitura e escrita. O grupo II (GII) continha 20 escolares
da 17 série, com idade variando de 6 anos e€ 3 meses a 7 anos e 10 meses, emparelhados
ao GII pelo nivel de leitura e escrita, de acordo com os resultados do TDE sem
dificuldade de aprendizagem. O grupo III (GIII), composto de 20 alunos, estudantes de
3% e 4" série, emparelhados de acordo com a idade cronologica, sem dificuldade de
aprendizagem de acordo com o resultado do TDE. Utilizou como procedimento de
avaliacdo da leitura e escrita, uma lista de 36 palavras reais e 18 palavras inventadas por
meio de ditado (versdo modificada das listas experimentais de Pinheiro 1994). Os
resultados foram que o GI apresentou um percentil de acertos nas palavras reais de

51,81% e nas palavras inventadas de 53,89%, enquanto que GII, 56,25% de acertos nas
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palavras reais e 67,50% nas palavras inventadas. O GIII foram 85,83% de acertos nas
palavras reais e 80,00% nas palavras inventadas. Portanto os resultados apresentaram
importantes implicagdes educacionais, possibilitando um aprimoramento na elaboragdo
dos programas de intervencdo destinados aos alunos com dificuldades em leitura e
escrita.

Rebollo e Rodriguez (2006) referem dificuldade em realizar o diagndstico de
problemas matematicos (discalculia), por ndo existir provas especificas para estudar o
rendimento da aritmética e geometria, para estabelecer rendimento e potencialidade do
individuo, principalmente se apresentarem problema neuroldgico. No momento em que
o individuo apresenta problemas no processamento da informagdo, a compreensao, que
¢ baseada nas habilidades cognitivas e lingiliisticas, fica prejudicada, ocasionando os

problemas de entendimento para execugao do calculo aritmético.
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3. OBJETIVOS

1. Caracterizar o desempenho de linguagem oral e escrita de participantes com

HPE-Like (grupo experimental I e II).

2. Comparar os achados fonoaudioldgicos de participantes do grupo experimental
(GI) e (GII) com participantes que apresentam desempenho esperado para idade

e escolaridade (grupo controle — GIII).



CASUISTICA E METODO
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4. CASUISTICA E METODO

Este estudo foi realizado apds aprovagio do Comité de Etica em Pesquisa do
Hospital de Reabilitagdo de Anomalias Craniofaciais - USP — Bauru (HRAC-Bauru),
atendendo todos os dispositivos das Resolugdes 196/96 e 251/97, aprovado sob o
protocolo n® 069/2006-UEP-CEP (ANEXO 1).

4.1. POPULACAO DE ESTUDO

4.1.1. Critérios para selecio da casuistica

Participantes deste estudo 10 individuos com o diagndstico de
holoprosencefalia-/ike (HPE-like), selecionados no Ambulatério de Genética Clinica do

HRAC-USP-Bauru.

4.1.1.1. Critério de Inclusao

Foram considerados como critérios de inclusao:

» Responsavel que concordou em participar da pesquisa e que assinou o Termo de
Consentimento Livre e Esclarecido (ANEXO 2);

» Participante com fenotipo HPE-/ike, de ambos os géneros, diagnosticado

previamente por equipe do setor de genética.

4.1.1.2. Critérios de Exclusao

Foram considerados como critérios de exclusao:

» Pais que ndo concordaram em participar da pesquisa € que ndo assinassem o
Termo de Consentimento Livre e Esclarecido (ANEXO 2);

» Participantes que ndo concluiram os testes propostos;

» Participantes que apresentaram outras caracteristicas clinicas associadas e nao so6

a holoprosencefalia.
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4.1.2. Casuistica

A casuistica deste estudo foi composta por 10 participantes que preencheram
critério de inclusdo deste estudo. Todos os participantes apresentaram diagndstico de
HPE-like, sendo portadores de sinais clinicos dentro do espectro da HPE ou
microformas da mesma, como hipotelorismo, microcefalia, hipoplasia de face média e
incisivo central unico, na faixa etaria de 3 anos € 9 meses a 19 anos e 10 meses, de
ambos os géneros e seriacdo do ensino fundamental (jardim) e ensino médio completo.
A avaliacdo fonoaudiolégica foi realizada no Setor de Genética Clinica do HRAC-
Bauru. O grupo controle foi constituido de participantes sem alteracdes com a mesma
faixa etéria e escolaridade do grupo experimental. Todos os participantes pertencentes a
casuistica foram previamente triados por meio de andlise mutacional para os genes
SHH, SIX3, GLI2 e PATCHED.

O trabalho foi desenvolvido no periodo compreendido entre agosto de 2004 e
dezembro de 2005.

Para andlise comparativa foram constituidos trés grupos que serdo designados
por Grupo experimental 1 (GI), Grupo experimental 2 (GII) e grupo controle (GIII)
(Tabela 1).

Grupo 1 HPE-like com mutacio (GI): composto por 5 participantes com a
seqiiéncia de HPE-/ike apresentando mutagdo genética no gene SHH ou GLI2, sendo 2
(40%) do género masculino com idade entre 8 anos e 14 anos e 1 més, 3 (60%) do
género feminino com idade entre 3 anos e 19 anos e 10 meses, o grau de escolaridade
entre ensino fundamental e ensino médio completo. Destes pacientes 1 (20%) freqiienta
pré-escola, 1 (20%) freqilienta a 1* série, 1 (20%) freqiienta a 2? série, 1 (20%) freqiienta
8* série e 1 (20%) terminou o ensino médio. Quanto ao tipo de mutagao de HPE, 4
apresentavam mutagdo genética no gene SHH (His 140 Gln, Ser 280 Stop, Cys 363 Tyr,
Seu 218 Pro) e 1 no gene GLI2 (Arg 151 Gly).

Grupo 2 HPE-Like sem mutacdo (GII): composto por 5 participantes com
HPE-like, sendo 2 (40%) do género masculino e 3 (60%) do género feminino, sem

apresentar mutagdo genética, pareados por género, idade e escolaridade do GI.
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Grupo controle (GIII): composto por 5 participantes normais, sendo 2 (40%)
do género masculino e 3 (60%) do género feminino, sem apresentar dificuldades

escolares e com bom desempenho neuropsicomotor, pareados por género, idade e

escolaridade do GI e GII.
A Tabela 1 apresenta a caracterizacdo da casuistica, quanto ao grupo (G),
nimero dos participantes (N°), identificacdo dos participantes (P), idade cronologica na

época da realizacao dos testes, género, mutagdo e seriagao.

Tabela 1 - Caracterizagao da casuistica

G n° P Idade Género Mutacao Seriacio
1 1 EFRSR 19a10m F SHH 2°g. comp.
1 2 LGC 14alm M SHH 8* série

| 3 MMB 8al0m M SHH 2% série

| 4 DTMP 8alm F GLI2 1% série

1 5 CQA 3a9m F SHH Jardim
11 6 AJSP 20a3m F S/mutagao 2°g. comp.
11 7 VIMSS 13a10m M S/mutagdo 8% série
11 8 ACS 9alm M S/mutacdo 2% série
11 9 BCS 8a9m F S/muta¢do 1% série
11 10 ASSS 4alm F S/mutacio Jardim
111 11 GSB 20a4m F - 2°g. comp.
111 12 FAB 14a8m M - 8% série
111 13 VHSTL 8a7m M - 2% série
111 14 TSB 7a9m F - 1% série
111 15 LBTL 3allm F - Jardim

Segundo orientagdo estatistica para melhor confiabilidade e tratamento dos
dados, os grupos GII e GIII foram distribuidos segundo género, escolaridade e faixa
etaria sendo pareados com os pacientes com HPE-like (GI), 60% eram do género

feminino e 40% do género masculino.

4.2. MATERIAL E METODO

No presente estudo foi utilizado os seguintes procedimentos da avaliagdo

fonoaudiologica:
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4.2.1. Termo de Consentimento Livre e Esclarecido

O termo de Consentimento Livre e Esclarecido (ANEXO 2) foi obrigatdrio para
todos os participantes da avaliacdo, atendendo as necessidades dos pesquisadores e dos
responsaveis pelas criangas envolvidas no estudo, no sentido de esclarecer sobre: o
objetivo da avaliagdo, a ética na condugdo das informagdes obtidas, o ndo desligamento
dos atendimentos rotineiros do hospital, a gratuidade dos atendimentos e a
responsabilidade dos pesquisadores quanto & crianca e aos dados obtidos. As
orientacdes da Resolugdo 196/96 foram cumpridas nesta pesquisa para seres humanos,
cuja aprovagio do Comité de Etica em Pesquisa do Hospital de Reabilitagio de

Anomalias Craniofaciais ja foi referido.

4.2.2. Anamnese Fonoaudiolégica

A anamnese fonoaudiologica constou de uma entrevista geral sobre a queixa,
antecedentes pré-natais, informagdes peri e pos-natal sobre o desenvolvimento, ¢ a
busca de informagdes complementares nos prontuarios das criangas (ANEXO 3).

4.2.2.1 — Quanto a queixa

Foram coletadas informagdes referentes a qualquer queixa apresentada pelos

responsaveis.

4.2.2.2 — Sobre evolucio clinica

Foram verificadas informacgdes referentes as intercorréncias pré-natais € pos-
natais (convulsdes, internagdes, contracdes abdominais, desmaios, problemas de saude,
tipo de parto e as condigdes do recém nascido) e sobre o desenvolvimento

neuropsicomotor — DNPM (motor geral, linguagem e audicao).
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4.2.2.3 — Antecedentes Familiares

Com auxilio do heredrograma verificou-se a incidéncia de antecedentes
familiares dos participantes estudados com HPE-/ike tais como; incisivo central unico,
diabetes, hipotelorismos, microcefalia, diastemas, auséncia de septo nasal e pré-maxila,

ma-formacao, abortos, fissura palatina e transtorno de aprendizagem.

4.2.2.4 — Sinais clinicos e anomalias craniofaciais

Foi verificada por meio de medidas antropométricas (distdncia intercantal
externa e interna e perimetro cefalico) a existéncia de hipotelorismo, hipertelorismo,
microcefalia e/ou hidrocefalia. Além disso, observaram-se os aspectos fenotipicos
classico da HPE tais como: hipoplasia de face, auséncia de septo nasal e pré-maxila,
olhos proeminentes, fissura mediana, ponte/base nasal achatada e anomalias de arcadas

dentdria superior e inferior.

4.2.3. Avaliacao da Linguagem Oral

A avaliacdo possibilitou verificar a comunica¢do oral dos participantes nas
habilidades lingiiisticas segundo pressupostos de Miller (1986). As habilidades referidas
abaixo foram consideradas para analise apenas como adequagao ou nao da habilidade.

4.2.3.1 — Fonologia

Verificou-se a compreensdo ¢ producdo do sistema fonologico do participante,

em nivel segmentar e ndo segmentar.

4.2.3.2 — Sintaxe

Foi analisada a forma como o participante constréi as palavras por meio de

combinacao de unidades, estruturas das frases e de suas relagoes.
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4.2.3.3 — Semantica

Foram observados os significados 1éxicos e as palavras que o participante
entende e utilizam como os significados referenciais, relagdes de significado entre as

palavras, as categorias semanticas e a linguagem figurativa.

4.2.3.4 — Pragmatico

Verificaram-se as fungdes comunicativas, habilidades e compromissos
convencionais € o discurso.

Os dados descritos anteriormente foram verificados nos participantes durante a
execugdo das provas e testes complementares, em especial naquelas em que exigiam

maior emissdo oral por parte dos sujeitos e em conversa espontanea e /ou semidirigida.

4.2.4. Teste Illinois de Habilidades Psicolingiiistica (ITPA).

O teste foi elaborado por Kirk e McCarthy (1961) e adaptado a Lingua Portuguesa

por Bogossian (1975) e Santos (1977).
O teste permite quantificar e comparar o desempenho dos participantes da
casuistica com desempenho do grupo controle, no que diz respeito as habilidades
fundamentais relacionadas ao processo de comunicagdo (auditiva e visual) e consta de

12 subtestes.

Subteste 1 - Recep¢do Auditiva: tem objetivo de avaliar a compreensdo do vocabulario
verbal. Consta de 50 sentencas interrogativas, de sintaxe simples, que exigem
conhecimento do vocabulario. Supde-se habilidade para relacionar o significado das
sentengas. O avaliado devera responder somente afirmando ou negando a interrogativa

feita pelo avaliador. (Ex. Os cachorros comem? As arvores voam?).

Subteste 2 - Recepcdo Visual: avalia a habilidade para extrair significados a partir de
simbolos de natureza visual. Compreende 40 itens, cada qual com uma figura-estimulo,
em uma pagina e quatro figuras-respostas, como alternativas, em outra pagina, sendo

que uma delas é mais similar a figura apresentada inicialmente.
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Subteste 3 - Memoria Seqiiencial Visual: avalia a habilidade de reproduzir,
memorizando seqiiéncias de figuras desprovidas de significado. Por questdes praticas, a
avaliacdo da memoria se restringe 8 memoria imediata. As 17 figuras apresentadas sdo
abstratas e a reprodu¢do das seqii€ncias ¢ apresentada em progressao de complexidade.
A apresentagdo das figuras divide-se em 25 seqiiéncias, variando, em extensao, de 2 a 8
figuras. Sdo exibidas durante 5 segundos, retiradas do alcance da visdo e o avaliado

deve reproduzi-la imediatamente na auséncia do modelo.

Subteste 4 - Associacao Auditiva: tem o objetivo de avaliar a habilidade para relacionar
conceitos apresentados oralmente, por meio de analogias verbais. Compreende 42
analogias, em que o primeiro par de elementos estd associado a uma relagdo que devera
ser apreendida para ser utilizada no segundo par, em que estd presente apenas o
primeiro elemento (Ex. O papai ¢ grande, o bebé ¢ ...) (Eu como no prato, eu bebo no
...). O contetido dos itens engloba 4 diferentes aspectos: opostos, fun¢do ou agdo

semelhante, relacdes andlogas e objetos ou fungdes associadas.

Subteste 5 - Memoria Seqiiencial Auditiva: analisa a habilidade para reproduzir,
memorizando seqiiéncias de digitos progressivamente maiores. Envolve memoria

imediata. Consta de 28 seqiiéncias, que variam, em extensdo, de 2 a 8§ digitos.

Subteste 6 - Associacao Visual: tem a finalidade de avaliar a habilidade para lidar com
analogias visuais. Descreve a capacidade para relacionar estimulos visualmente
recebidos, por meio da compreensdo de seu significado. E dividido em dois grupos
semelhantes de tarefas, um dos quais, preliminar, compreende 20 itens e o outro, de
maior complexidade, composto por 22 analogias visuais.

No primeiro grupo, aparece um estimulo no centro da pagina e quatro alternativas ao
seu redor, entre as quais deverd ser selecionada a que melhor se relaciona a figura
central.

No segundo grupo, ha figuras de dois objetos que mantém, entre si, determinada
relacdo, a qual deverd ser seguida para apontar corretamente a resposta.

As analogias requerem nogdes de diferentes conceitos, tais como: funcionais, associacdo

da parte com o todo e vice-versa, similaridade, agdes, entre outros.



48
Material e Método

Subteste 7 - “Closura” Visual: tem o objetivo de avaliar a capacidade para identificar
um estimulo comum, a partir de uma apresentacdo visual incompleta, reconhecendo o
todo por meio das partes. O subteste compde-se de 4 cenas, apresentadas
separadamente, cada qual contendo 14 ou 15 objetos, conceitualmente semelhantes e

apresentados pictoricamente dentro de um limite de tempo.

Subteste 8 - Expressdo Verbal: ¢ a habilidade para expressar conceitos verbais por meio
da apresentagdo de 4 objetos, escolhidos por suas caracteristicas de simplicidade,
familiaridade e convivéncia: bola, botao, envelope e cubo.

A expressdo verbal ¢ avaliada pela quantidade dos conceitos emitidos, segundo um
sistema de classificacdo elaborado pelos autores. Englobam classe ou denominagao, cor,
forma, composi¢do, funcdo, partes principais, quantificacdo, comparacdo, além de

algumas outras caracteristicas.

Subteste 9 - “Closura” Gramatical: analisa habilidade para fazer uso de redundancias da
linguagem oral na aquisi¢do da sintaxe e inflexdes gramaticais. Consta de 33 itens
apresentados oralmente, utilizando gravuras que representam as questdes expostas.
Englobam o conhecimento de aspectos morfoldgicos, tais como: flexdes de género,
nimero e grau; formas verbais de modo, tempo, pessoa € voz e aspectos sintaticos da
utilizacao de conectivos, pronomes e outros. (Ex. Aqui vocé v€ uma cama. Aqui vocé vé

duas...).

Subteste 10 - Expressdo Manual: tem a finalidade de avaliar a habilidade para exprimir
uma idéia por meio de gestos, como forma de expressdo motora. Limita-se pela sua
objetividade, a tarefas puramente gestuais, restritas a manipulacdo de estimulos
especificos e padronizados, apresentados por meio da representacdo pictorica de objetos
de uso comum. Composto por 15 itens, o teste ¢ apresentado em grau crescente de
dificuldade pela complexidade das ag¢des envolvidas na representagdo (telefonar, tocar

violao...).

Subteste 11 - “Closura” Auditiva: avalia a habilidade para completar partes ausentes de

uma palavra, captada por meio da apresentacdo auditiva. Consta de 30 palavras do
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vocabulario rotineiro, as quais faltam fonemas ou silabas em diferentes posi¢des e o
avaliado devera identificar a palavra, emitindo-a de forma completa (Refti...erante). E

considerado um subteste suplementar.

Subteste 12 - Combinacdo de Sons: permite a avaliagdo dos processos associativos e
encontra-se dividido em 3 secdes, sendo que, na primeira, as palavras sdo apresentadas
sob forma de fonemas separados e o participante deve apontar as figuras que
representam as palavras anteriormente apresentadas. Na segunda sec¢do, também sdo
apresentados os sons de palavras com significado e o avaliado deve verbalizar a palavra
apresentada pelo avaliador e, por ultimo, sdo apresentados sons que compdem
vocéabulos sem significado. E a capacidade de integrar auditivamente partes isoladas em
unidades completas, dotadas ou nao de significado. Também ¢ considerado um subteste
suplementar.

ApOs a aplicagdo e contagem dos escores obtidos em cada subteste, utilizaram-se
as tabelas proposta pelo teste (Manual), que configuram os seguintes valores:

- Escore bruto (EB): nimero de acertos obtidos em cada subteste (somatoria dos
pontos obtidos pelos participantes)

- Escore escalar (EE): conseguido utilizando tabelas especificas, por meio do
valor do escore bruto, de acordo com a idade cronoldgica. A idade cronoldgica foi
calculada considerando em anos e meses na época da realizacdo do teste e fixada para

analise de todos os subtestes.

4.2.5. Teste Token

O teste foi utilizado para avaliar a habilidade de compreensao dos participantes.
A versao original do teste foi publicada em 1962 por De Renzi e Vignolo e em 1969 o
teste foi revisto e publicada a versdo resumida do Teste Token utilizada a partir de
entdo com participantes normais e com lesdes cerebrais.

O teste consiste em 20 simbolos sendo 10 quadrados e 10 circulos, dos quais 5
quadrados sdo grandes e 5 sdo pequenos e 5 circulos sdo grandes e 5 sdo pequenos e
cada seqiiéncia de 5 circulos ou quadrados ¢ formada pelas seguintes cores: preto,

branco, amarelo, verde e vermelho. Além disso, o teste ¢ dividido em 6 partes onde nos
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quais os comandos sdao expressos por meio de ordens verbais simples nas cinco
primeiras partes, que se tornam mais complexas na parte 6 (De Renzi e Faglioni, 1975).

O teste permite quantificar as respostas do participante por meio da contagem
total (EB) de pontos e posterior aplicagdo de procedimento estatistico que corrige o
escore inicial (EC). Esse procedimento ¢ efetivo na normatizacdo dos escores. Em
seguida, os dados sao classificados em niveis de déficit de compreensao de acordo com
a tabela prevista no proprio teste, sendo esses niveis: normal, leve, moderado, grave e

muito grave.

4.2.6. Prova de Consciéncia Fonolégica — PCF.

O procedimento utilizado foi a Prova de Consciéncia Fonoldgica desenvolvido
por Capovilla e Capovilla (1998), baseada no Teste de Consciéncia Fonologica de
Santos, Navas, Pereira (1997) e no Test Sound Linkage, desenvolvido por Hatcher
(1994). Esta prova ¢ composta de 10 subtestes, com 4 itens cada, que se referem a
verificagdo das habilidades fonémicas, supra-fonémicas e sildbicas, a seguir

apresentadas:

» Sintese silabica: a crianga foi solicitada a unir as silabas ditas pela pesquisadora,
dizendo qual palavra resultaria da unido das mesmas;

» Sintese fonémica: a crianca foi solicitada a unir os fonemas ditos pela
pesquisadora, dizendo qual palavra resultaria da unido dos mesmos;

» Segmentagdo silabica: a crianga foi solicitada a separar a palavra dita pela
pesquisadora em suas silabas componentes;

» Segmentagdo fonémica: a crianga foi solicitada a separar a palavra dita pela
pesquisadora em seus fonemas componentes;

» Rima: a crianca foi solicitada a analisar, dentre as trés palavras apresentadas,
quais seriam as duas que tém o mesmo som final;

» Aliteragcdo: a crianca foi solicitada a analisar, dentre as trés palavras
apresentadas, quais seriam as duas que t€ém o mesmo som inicial;

» Manipulagdo silabica: a crianga foi solicitada a adicionar ou subtrair silabas das
palavras apresentadas, dizendo qual palavra seria formada;

» Manipulagdo fonémica: a crianga foi solicitada a adicionar ou subtrair fonemas
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das palavras apresentadas, dizendo qual palavra seria formada;

» Transposicdo silabica: a crianga deve inverter as silabas das palavras, dizendo a
palavra que se forma;

» Transposi¢do fonémica: a crianga deve inverter a posi¢do dos fonemas das
palavras apresentadas, dizendo a palavra formada;

O resultado desta prova ¢ apresentado em forma de escore total de 40 pontos.

4.2.7. Prova de Leitura e Escrita.

O procedimento utilizado foi a Prova de Leitura e Escrita, elaborado por
Pinheiro (1994), cujo objetivo foi avaliar rotas de leitura lexical e fonoldgica do modelo
de processamento da leitura e da escrita.

Esta prova investiga o desenvolvimento da leitura e a escrita dos sujeitos por
meio de tarefas de leitura em voz alta e escrita sob ditado de 2 listas de 48 palavras reais
(PR) e 48 palavras inventadas (PIN), totalizando 96 palavras em cada categoria e
isoladas.

As listas foram as mesmas para a tarefa de leitura oral e escrita sob ditado e
foram analisadas de forma quantitativa, ou seja, por freqliéncia de erros conforme

descrito por Pinheiro (1994).

4.2.8. Teste de Desempenho Escolar (TDE)

O procedimento utilizado para a avaliagdo da escrita, da leitura e aritmética foi o
Teste de Desempenho Escolar (TDE) elaborado por Stein (1994), cujo objetivo ¢ avaliar
as capacidades fundamentais para o desempenho escolar.

O teste avalia escolares de 1* a 6* séries do primeiro grau, mais pode ser aplicado
em estudantes de 7 * a 8 * série. Em procedimento estd fundamentado em critérios
elaborados a partir da realidade escolar brasileira.

Os resultados foram analisados, seguindo a padronizagdo do proprio teste, ou
seja, segundo critérios de idade e escolaridade a partir de escore obtido (EO) e esperado

(EE).
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4.2.9. Producio Escrita Espontinea e Tematica.

A avaliagdo da Producdo Escrita Espontinea foi baseada nos pressupostos de
Abaurre (1987) possibilitando a andlise da producao da escrita dos participantes, quanto
aos aspectos formais e convencionais do texto e aspectos referentes a elaboragdo
textual.

Desse modo, o participante foi solicitado a apresentar uma amostra de escrita,
cujo tema poderia ser escolhido por ele, e quando a mesma ndo o queria, a pesquisadora
lhe sugeria um tema.

A andlise da producao escrita foi realizada considerando dentro dos aspectos
formais e convencionais: o uso diferenciado de letra de forma/letra cursiva; tracado da
cursiva sem alteracdo; hiposegmentacdo (juncdo de palavras); hipersegmentagdo
(separacdo de partes da palavra) e ortografia. Nos aspectos referentes a elaboragdo do
texto foram considerados: transposi¢cdo direta de estruturas da linguagem oral para a
linguagem escrita; tema; tipo de texto descritivo, tipo de texto narrativo, coeréncia,
coesdo textual e estilo.

Os procedimentos apresentados na metodologia proposta foram realizados pela
pesquisadora no Setor de Genética Clinica do Hospital de Reabilitagio de Anomalias

Craniofaciais de Bauru. Os dados foram analisados conforme normatizacao brasileira.

4.2.10. Método Estatistico

Neste estudo, foi adotado o nivel de significancia de 5% (0,050) para a aplicacdo
dos testes estatisticos, ou seja, quando o valor da significancia calculada (p) era menor
que 5% (0,050), observavamos uma diferenca estatisticamente significante (marcada
com asterisco); € quando o valor da significancia calculada (p) era igual ou maior do
que 5% (0,050) observavamos uma diferenca estatisticamente ndo-significante.

Utilizados para obtencdo dos resultados o programa SPSS (Statistical Package
for Social Sciences), em sua versao 13.0.

Os resultados deste estudo foram analisados estatisticamente visando comparar o
desempenho dos participantes com holoprosencefalia-like com muta¢do (GI-
experimental 1) e holoprosencefalia-like sem mutacdo (Gll-experimental 2) nas

provas/testes (ja referidos) com participantes com bom desempenho escolar (GIII —
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controle). Para a andlise estatistica inter-grupos, foi realizada a Aplicacdo do Teste de
Kruskal-Wallis, com o intuito de verificarmos possiveis diferencas entre os valores das
varidveis de interesse entre os trés grupos considerados. Utilizados os valores das
médias e dos desvios-padrdo, apenas como descritores, pois aplicamos um teste nio-
paramétrico (Mann-Whitney), para efetivarmos as comparacdes com o intuito de
verificarmos possiveis diferencas entre os trés grupos considerados. Para a realizacao da
comparagao intra-grupo foi utilizado o Teste dos Postos Sinalizados de Wilcoxon com o
intuito de verificarmos possiveis diferencas dos valores dos pares varidveis de interesse,
dentro dos trés grupos.

Foram utilizadas técnicas ndo paramétricas, além da analise descritiva dos

grupos por meio de tabelas de freqiiéncias.



RESULTADO
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5. RESULTADOS

Neste capitulo, serdo descritos os resultados obtidos nas avaliagdes
fonoaudiologicas em participantes com HPE-/ike com mutagdo, bem como os resultados
da comparagdo de desempenho nas avaliagdes fonoaudioldgicas de participantes com
HPE-like sem e com mutacdo e participantes normais. Para facilitar a analise dos

achados, os resultados foram divididos em:

Parte I — Caracterizagdo dos participantes dos grupos segundo dados obtidos

em anamnese fonoaudiologica

Parte II — Comparacdo do desempenho fonoaudioldgico entre os grupos

PARTE I - CARACTERIZACAO DOS PARTICIPANTES DOS GRUPOS
SEGUNDO DADOS OBTIDOS EM ANAMNESE FONOAUDIOLOGICA

As informagdes e observacdes referentes a caracterizacdo do desempenho
fonoaudiologico dos participantes com HPE-/ike com e sem mutagdo iniciou-se na
anamnese fonoaudiologica, de forma que, realizada por meio da entrevista com os pais.
Foi possivel verificar que 100% dos participantes do GIII (grupo controle) ndo
apresentaram informagdes de historico para transtornos de fala, linguagem e escrita,
transtornos comportamentais ¢ de desenvolvimento, bem como aspecto fenotipico de

HPE-like.

5.1.1 — Quanto as queixas

Os dados referentes as queixas apresentadas pelos responsaveis dos participantes
com a HPE-like com mutagdo ¢ sem mutagdo, estdo na Tabela 2. Considerando as
varidveis: participantes, escolaridade, hiperatividade, distragdo, atraso de fala e sem

queixas.
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Tabela 2 — Distribui¢do das queixas apresentadas pelos responsaveis dos participantes
com HPE-like com mutagao e HPE-/ike sem mutacdao, quanto a escola, hiperatividade,

distracdo, atraso de fala ou sem queixa.

G P Escolar | Hiperatividade | Distracio | Atraso fala S/queixas

1 X
2 X X

T 3 X X
4 X X
5 X
6 X

— 7 X X

T 8 X
9 X
10 X

As informagdes referentes as queixas foram relatadas pelo responséavel, o que
possibilitou verificar que 8 participantes (54%) ndo apresentaram queixas ¢ 7 (46%)
apresentaram algum tipo de queixa quanto ao desempenho escolar, hiperatividade,
distragdo e atraso de fala. Dos 54% que apresentaram queixas, 38% tinham queixas de
ndo acompanhamento escolar e distracdo; 13% de ndo acompanhamento escolar por
apresentar hiperatividade; 26% de distraido e 13% de atraso de fala. No GIII nenhum

participante apresentou queixa (100%).
5.1.2 — Sobre evolucao clinica
O Grafico 1 apresenta as intercorréncias do periodo pos-natal relatadas pelos

responsaveis durante a anamnese dos participantes do GI e GII quanto ao atraso de

linguagem, desmaios, anemia e diabetes.
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Grifico 1 — Distribui¢do em porcentagem das intercorréncias pos-natais relatadas na
anamnese pelos informantes responsaveis dos participantes com HPL-/ike com e sem

mutacao.

Foi verificado que 5 participantes (100%) do GI apresentaram intercorréncias
poOs-natais. Verificou-se que 3 tiveram alteracdo no desenvolvimento da linguagem, 1
apresentou atraso no desenvolvimento da linguagem até o inicio da produ¢do/emissdo
das primeiras palavras e 1 apresentou atraso em todas as etapas de aquisicdo da
linguagem, emitindo as primeiras palavras com 2 anos ¢ 8 meses como também diabetes
e desmaios. Do GII foi verificado 2 participantes apresentaram problema pds-natal,
sendo 1 apresentou anemia profunda, diabetes e déficit pondero estatural e 1 apresentou

desmaios. O GIII ndo foi verificado qualquer tipo de recorréncia pds-natal.

5.2.3 — Antecedentes Familiares

Na Tabela 3 estdo as informagdes referentes a incidéncia de sinal clinico relativo
a HPE-like de familiares dos participantes do GI e GII: hipotelorismo, incisivo central
unico, diabetes, auséncia de septo-nasal, microcefalia, diabetes, RDNPM, transtorno de
aprendizagem e anomalias de arcada dentéria, os dados foram coletados na anamnese
com o familiar responsével e auxilio do heredograma, apresentado em termos absoluto e

relativo.
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Tabela 3 — Incidéncia de antecedentes familiares com sinais clinicos de HPE-/ike, em

termos absoluto e relativo.

Incidéncia de N°. partic. %
Microcefalia 4 40%
Incisivo Central Unico 3 30%
Hipotelorismo 3 30%
Diastemas 2 20%
RDNPM 2 20%
Diabetes 2 20%
Transtornos de aprendizagem 2 20%
Auséncia de Septo Nasal 1 10%
Anomalias de Arcada dentaria 1 10%

Estes nos permitiram verificar que apenas 3 relataram ndo apresentar
antecedentes na familia, sendo 2 do GI e 1 do GII. Dos responsaveis que informaram os
sinais clinicos 1 do GI (pai com sinais de HPE-/ike; microcefalia, incisivo central unico,
hipotelorismo, diastemas, auséncia de septo nasal, anomalias de arcada dentéria) e 6 ao
GII (1 pai com incisivo central tnico e microcefalia; 1 mde com incisivo central nico;
1 pai com incisivo central Unico e retardo de desenvolvimento neuropsicomotor; 1 mae
diabética; 1 mae diabética, microcefalia e dificuldade participantes e 1 pai com

diastemas acentuado e microcefalia.

5.1.4 — Sinais Clinicos e Anomalias Craniofaciais

O Grafico 2 apresenta informagdes referentes aos sinais clinicos, obtidas por
meio de medidas antropométricas relativa ao perimetro cefdlico, com o intuito de
verificar se a existéncia de microcefalia (Popich e Smith 1972) e distincia intercantal

externa e interna para a verificagdo de hipotelorismo (Feingold e Bosseri 1974).
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Grafico 2 - Distribui¢do em porcentagem dos sinais clinicos dos participantes com

HPE-like, quanto a microcefalia e hipotelorismo.

Foram realizadas medidas antropométricas em todos os participantes deste
estudo, dos 5 participantes do GI observou-se (100%) com hipotelorismo e
microcefalia, no GII foram observados 5 participantes (100%) com hipotelorismo e 3

participante (60%) com microcefalia.
Na Tabela 4 serdo apresentadas as informagdes referentes aos aspectos
fenotipicos relacionados a HPE-/ike em termo absoluto e relativo do GI e GII, de acordo

com observagdes realizadas pelos avaliadores.

Tabela 4 — Aspectos fenotipicos relacionadas @ HPE-/ike em termos absoluto e relativo.

Aspectos Fenotipicos N°. %

Hipotelorismo 10 100%
Fissura Palatina 10 100%
Microcefalia 08 80%
Perfil plano 07 70%
Hipoplasia de face 07 70%
Base/ponte nasal achatadas 06 60%
Olhos proeminentes 06 60%
Auséncia de septo nasal 06 60%
Auséncia de pré-maxila 04 40%
Disgenesia facial 02 20%
Ponte sup. Orbitaria obliqua 02 20%
Exoftalmia 01 10%
Fenda palpebral obliqua para cima 01 10%
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Estes nos permitiram verificar que todos apresentaram pelo menos dois dos
sinais clinicos previstos na HPE-like (base/ponte nasal achatada, fissura palatina,
auséncia de septo nasal, hipoplasia de face, fenda palpebral obliqua para cima, olhos
proeminentes, auséncia de pré-maxila, disgenesia facial, perfil plano, exoftalmia, ponte
orbitaria obliqua). Dos sinais clinicos, os mais comuns foram hipotelorismo (100%) e
fissura-palatina (100%), microcefalia (80%), hipoplasia de face (70%), perfil plano
(70%), base/ponte nasal achatada (60%), olhos proeminentes (60%), auséncia de septo
nasal (60%), auséncia de pré-maxila (40%), disgenesia facial (20%), ponte superior

orbitaria obliqua (20%) e exoftalmia (10%).

PARTE II — COMPARACAO DO DESEMPENHO FONOAUDIOLOGICO
ENTRE OS GRUPOS.

5.2.1 - Avalia¢do da Linguagem Oral
No Quadro 1 serdo apresentados os dados referentes as alteragdes da linguagem
considerando: habilidade comunicativa, sintaxe, semantica, fonologia e pragmatico,

analisados ap6s observacao do comportamento comunicativo e testes complementares.

Quadro 1 — Dados referentes as alteracdes da linguagem oral dos 15 participantes

avaliados.

1 (2 (3 (4 |56 |7 |8 (9 (10|11 |12 |13 |14 |15
Hab.Comunicativa | - - + |- + [+ |- + |- - - - - _ R
Sintaxe - - + |- + |+ |- + |- - - - - _ -
Semantica - - + |- + [+ |- + |- - - - - - R
Fonologia - - - = - - e - e -
Pragmatico N I I I I I O R O R T e e

LEGENDA: (+) Presenga de alteragdo (-) Auséncia de alteragdo

Quanto as habilidades comunicativas os resultados serdo apresentados por meio
de estatistica descritiva. Apds a avaliagdo fonoaudioldgica clinica dos 15 participantes,
foi obtido os seguintes resultados: em relagcdo a linguagem oral, 4 (27%) apresentaram
desempenho ndo compativel com a idade, sendo 2 do GI e 2 do GII, quanto aos aspectos
sintatico, semantico, fonologico e pragmatico demonstrado no quadro 1. A compreensao

da linguagem oral e a inteligibilidade de fala mostraram-se sem alteragdes.
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5.3.2 — Teste Illinois de Habilidades Psicolingiiistica (ITPA)

Na Tabela 5 serdo apresentados os dados referentes ao Teste do ITPA com suas
variaveis considerando o escore bruto (B) e escore escalar (E) nas seguintes habilidades:
recepgdo auditiva bruto (RAB) e escalar (RAE), recep¢ao visual bruto (RVB) e escalar
(RVE), associagao auditiva bruto (AAB) e escalar (AAE), associa¢ao visual bruto
(AVB) e escalar (AAE), expressdo verbal bruto (EVB) e escalar (EVE), expressdo
manual bruto (EMB) e escalar (EME), closura gramatical bruto (CGB) e escalar (CGE),
closura visual bruto (CVB) e escalar (CVE), memoria seqiliencial auditiva bruto
(MSAB) e escalar (MSAE), memoria seqiiencial visual bruto (MSVB) e escalar
(MSVE), closura auditiva bruto (CAB) e escalar (CAE) e combinacdes de sons bruto
(CSB) ¢ escalar (CSE).

Tabela 5 - Distribui¢do da média (x), desvio padrao (Dp) e valor de (p) do desempenho
dos participantes do GI, GII e GIII, na avaliagdo do ITPA quando comparados

concomitantemente.
Variavel G N X Dp Valor de (p)

I 5 34,40 16,59

RAB 11 5 36,60 9,42 0,651
111 5 41,00 11,29
I 5 37,20 5,54

RAE 11 5 34,60 10,16 0,062
111 5 42.80 1,92
I 5 21,80 17,87

RVB 11 5 17,60 8,26 0,727
111 5 25,20 14,06
I 5 37,40 7,37

RVE 11 5 32,40 11,48 0,202
111 5 41,60 4,98
| 5 25,00 15,94

AAB 11 5 26,60 11,06 0,993
111 5 27,40 18,81
1 5 46,00 30,04

AAE 11 5 36,60 8,93 0,466
111 5 48,80 15,29
I 5 22,60 16,94

AVB 11 5 18,60 10,99 0,249
111 5 33,00 12,45
| 5 36,80 11,86

AVE 11 5 35,20 7,53 0,155
111 5 44,00 5,61
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I 5 19,40 13,28

EVB 11 5 19,60 7,64 0,308
III 5 33,20 15,77
I 5 34,80 7,66

EVE 11 5 33,60 5,73 0,155
111 5 43,00 6,89
I 5 24,00 14,12

EMB 11 5 21,80 10,40 0,479
I11 5 28,40 13,22
I 5 38,40 9,32

EME 11 5 36,00 8,72 0,119
111 5 45,20 6,02
I 5 23,20 15,93

CGB 11 5 23,20 6,98 0,884
111 5 26,00 13,42
I 5 37,00 7,87

CGE 11 5 37,60 4,04 0,250
111 5 42,20 4,38
I 5 24,00 17,39

CVB 11 5 24,60 12,05 0,725
111 5 28,80 11,45
I 5 39,20 7,26

CVE 11 5 40,80 4,97 0,533
I11 5 42,00 5,05
I 5 20,00 10,15

MSAB 11 5 15,60 6,07 0,113
111 5 28,60 9,84
I 5 33,60 3,44

MSAE 11 5 29,60 4,72 0,006*
111 5 44,40 1,95
I 5 15,60 12,42

MSVB 11 5 18,00 8,15 0,202
111 5 25,40 6,54
I 5 35,40 12,52

MSVE 11 5 38,40 6,73 0,226
111 5 40,60 3,36
I 5 24,80 17,77

CAB 11 5 23,20 4,76 0,519
111 5 26,60 7,60
I 5 37,40 8,65

CAE 11 5 35,00 5,79 0,148
11 5 43,20 3,90
I 5 17,60 18,01

CSB 11 5 17,00 10,77 0,203
111 5 35,20 15,27
I 5 32,00 4,64

CSE 11 5 31,60 2,79 0,014*
111 5 39,80 2,49

Nivel de significancia p<0,005%
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LEGENDA: RAB — Recepcdo Auditiva Bruto, RAE — Recep¢do Auditiva Escalar; RVB —
Recepcao Visual Bruto, RVE — Recepgdo Visual Escalar; AAB — Associagdo Auditiva Bruto,
AAE — Associagdo Auditiva Escalar; AVB — Associagdo Visual Bruto, AAE — Associagdo
Visual Escalar; EVB — Expressdo Verbal Bruto, EVE — Expressdao Verbal Escalar; EMB —
Expressao Manual Bruto, EME — Expressdo Manual Escalar; CGB — Closura Gramatical Bruto,
CGE - Closura Gramatical Escalar; CVB — Closura Visual Bruto, CVE — Closura Visual
Escalar, MSAB — Memoria Seqiiencial Auditiva Bruto, MSAE — Memoria Seqiiencial Auditiva
Escalar; MSVB — Memoria Seqiiencial Visual Bruto, MSVE — Memoéria Sequencial Visual
Escalar;, CAB — Closura Auditiva Bruto, CAE — Closura Auditiva Escalar; CSB -
Combinagoes de Sons Bruto, CSE — Combinagdes de Sons Escalar.

Com a aplicacao do Teste de Kruskal-Wallis foi verificado que ocorreu diferenca
estatisticamente significante para as variaveis memdoria seqiiencial auditiva (0,006) e

combinagdes de sons (0,014), quando comparados os trés grupos concomitantemente.

Na Tabela 6 serao apresentados os dados referentes as variaveis: memoria
seqiiencial auditiva escalar (MSAE) e combinagdes de sons escalar (CSE) quando

comparados os trés grupos.

Tabela 6 - Distribuicao de variaveis referente 8 MSAE e CSE dos participantes do GI,

GII e GIII, quando comparados entre si.

VARIAVEIS
Par de Variaveis MSAE CSE
GI x GII 0,175 0,914
GI x GIII 0,008 * 0,017 *
GII x GIII 0,008 * 0,008 *

Nivel de significancia p<0,05%
LEGENDA: MSAE — Memoria Seqiiencial Auditiva
Escalar; CSE — Combinag¢des de Sons Escalar.

Os resultados analisados estatisticamente pelo Teste de Mann-Whitney,
considerando o nivel de significancia (p< 0,050) evidenciaram diferenca
estatisticamente significante entre as varidveis: memoria seqiiencial auditiva escalar
(MSAE) e combinagdes de sons escalar (CSE), quando comparado os participantes do

GI, GII e GIII, portanto diferenciando o GIII dos outros dois grupos.

Na Tabela 7 serdo apresentados os resultados das comparagdes das varidveis
considerando os escores bruto (B) e escalar (E) nas seguintes habilidades: recepgao
auditiva bruto (RAB) com a escalar (RAE), recepcao visual bruto (RVB) com a escalar

(RVE), associacdo auditiva bruto (AAB) com a escalar (AAE), associagdo visual bruto
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(AVB) com a escalar (AAE), expressao verbal bruto (EVB) com a escalar (EVE),
expressao manual bruto (EMB) com a escalar (EME), closura gramatical bruto (CGB)
com a escalar (CGE), closura visual bruto (CVB) com a escalar (CVE), memoria
seqiiencial auditiva bruto (MSAB) com a escalar (MSAE), memoéria seqiiencial visual
bruto (MSVB) com a escalar (MSVE), closura auditiva bruto (CAB) com a escalar
(CAE) e combinagdes de sons bruto (CSB) com a escalar (CSE).

Tabela 7 - Distribui¢do do valor de (p) do desempenho dos participantes do GI, GII e

GII nos Teste do TTPA na comparagdo entre as variaveis.

GRUPO

Par de Variaveis 1 11 111

RAB x RAE 0,892 0,684 0,892

RVB x RVE 0,080 0,080 0,042 *
AAB x AAE 0,043 * 0,042 * 0,043 *
AVB x AVE 0,043 * 0,043 * 0,043 *
EVB x EVE 0,041 * 0,043 * 0,042 *
EMB x EME 0,043 * 0,043 * 0,042 *
CGB x CGE 0,068 0,043 * 0,043 *
CVB x CVE 0,043 * 0,043 * 0,043 *
MSAB x MSAE 0,043 * 0,043 * 0,042 *
MSVB x MSVE 0,043 * 0,042 * 0,042 *
CAB x CAE 0,068 0,068 0,042 *
CSB x CSE 0,104 0,042 * 0,786

Nivel de significancia p<0,05%

LEGENDA: RAB - Recepcao Auditiva Bruto, EAE — Recepgdo Auditiva Escalar; RVB —
Recepcao Visual Bruto, RVE — Recepcao Visual Escalar; AAB — Associagdo Auditiva Bruto,
AAE — Associagdo Auditiva Escalar; AVB — Associacdo Visual Bruto, AAE — Associacdo
Visual Escalar; EVB — Expressdo Verbal Bruto, EVE — Expressdo Verbal Escalar; EMB —
Expressdo Manual Bruto, EME — Expressdo Manual Escalar; CGB — Closura Gramatical Bruto,
CGE - Closura Gramatical Escalar; CVB — Closura Visual Bruto, CVE — Closura Visual
Escalar, MSAB — Memoria Seqiiencial Auditiva Bruto, MSAE — Memoria Seqiiencial Auditiva
Escalar; MSVB — Memoria Seqiiencial Visual Bruto, MSVE — Memoria Sequencial Visual
Escalar; CAB — Closura Auditiva Bruto, CAE — Closura Auditiva Escalar; CSB -
Combinagoes de Sons Bruto, CSE — Combinagdes de Sons Escalar.

Com a Aplicagdo do Teste dos Postos Sinalizados de Wilcoxon, verificou-se que
o GI, GII e GIII apresentaram diferenca significante nas provas de associacao auditiva e
visual, expressdo verbal e manual, closura visual, memoria seqiiencial auditiva e visual,
exceto para o GI combinagdes de sons, closura auditiva e gramatical, recepcao visual e
auditiva. Para o GII a excecdo foi para o subteste recep¢do visual e auditiva e closura
auditiva. O GIII apresentou excec¢do nos subtestes combinagdes de sons e recepgio

auditiva.
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5.2.3 — Token Teste

A Tabela 8 apresenta o desempenho dos participantes do GI, GII e GIII no Teste
Token, considerando média (X) desvio-padrao (Dp) e valor de (p).

Tabela 8 - Distribuicdo das médias (X), desvio padrao (Dp) e valor de (p) do
desempenho dos participantes dos GI, GII e GIII no Teste Token.

Variavel G N X Dp Valor (p)
| 5 23,30 14,55
EB 11 5 27,50 7,31 0,098
111 5 34,30 3,80
I 5 24,00 13,42
EC 11 5 28,60 5,94 0,063
111 5 35,40 3,29

Nivel de significancia p<0,005%
LEGENDA: EB - Escore Bruto EC — Escore Corrigido

Os resultados analisados estatisticamente pelo Teste de Kruskal-Wallis nao
evidenciaram diferenca significante para o desempenho dos participantes do GI, GII e

GIII na prova do Teste Token.

Na Tabela 9 apresenta o resultado de cada grupo referentes a compreensdo,

comparando as duas varidveis escore bruto (EB) e escore corrigido (EC).

Tabela 9 - Distribui¢ao dos valores (p) do desempenho dos participantes do GI, GII e

GIII quanto a habilidade de compreensao na Prova do Teste Token.

Grupo
Par de Variaveis | II I
EBx EC 0,221 0,141 0,141

Nivel de significancia p<0,005%
LEGENDA: EB - Escore Bruto EC — Escore Corrigido

Os resultados analisados estatisticamente pelo Teste dos Postos Sinalizados de
Wilcoxon também nao evidenciaram diferenga significante para o desempenho de
compreensdo dos participantes do GI, GII e GIII no Teste Token, na comparagdo intra-

grupos.
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5.2.4 — Prova de Consciéncia Fonolégica — PCF
Na Tabela 10 sera apresentado o desempenho dos participantes do GI, GII e
GIII na prova de consciéncia fonologica (PCF) considerando as varidveis: sintese
sildbica (SiS), sintese fonémica (SiF), rima (Rim), aliteracdo (Alit), segmentacdo
silabica (SeS), segmentacdo fonémica (SeF), manipulagdo silabica (ManS),
manipulagdo fonémica (ManF), transposicao silabica (TrS), transposi¢ao foné€mica

(TrF), considerando média (x), devio-padrao (Dp) e valor de (p).

Tabela 10 — Distribuicdo das médias (X), desvio padrdo (Dp) e valor de (p) do
desempenho dos participantes dos GI, GII e GIII nos subtestes da Prova de

Consciéncia Fonologica (PCF).

Variavel G n X Dp Valor (p)

I 5 1,20 1,64

SiS 11 5 1,00 1,73 0,636
111 5 0,20 0,45
1 5 2,00 2,00

SiF 11 5 1,80 1,48 0,388
111 5 0,80 1,79
I 5 1,80 1,64

Rim 11 5 1,60 1,67 0,216
111 5 0,20 0,45
| 5 2,00 1,87

Alit 11 5 1,80 1,79 0,219
111 5 0,20 0,45
I 5 1,40 1,52

Sés 11 5 1,60 1,82 0,271
111 5 0,20 0,45
1 5 2,60 1,95

SeF 11 5 2,40 1,52 0,219
111 5 1,00 1,73
| 5 2,00 1,87

ManS 11 5 1,40 1,95 0,429
111 5 0,60 1,34
I 5 2,40 2,19

ManF 11 5 2,00 1,58 0,341
111 5 0,80 1,79
I 5 2,40 2,19

TrS 11 5 2,40 1,34 0,259
111 5 1,00 1,41
1 5 2,40 2,19

TrF 11 5 2,20 2,05 0,370
111 5 1,00 1,41
1 5 20,20 18,19

Total 11 5 18,20 15,64 0,248
111 5 6,00 10,84

Nivel de significancia p<0,005%
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LEGENDA: SiS: Sintese Silabica; SiF: Sintese Fonémica; Rim: Rima; Alit: Aliteracao; SeS:
Segmentacio Silabica ; SeF: Segmentacio Fonémica; ManS: Manipulacio Silabica; ManF:
Manipula¢ao Fonémica ; TrS: Transposicao Silabica; TrF: Transposicio Fonémica

Nesta Tabela foi verificado que os participantes do GI apresentaram menor
média (1,20) no subteste de sintese silabica (SiS) e maior média (2,60) no subteste de
segmentacdo fonémica (SeF). Entre os participantes do GII, observou-se que
apresentaram menor média (1,00) no subteste de sintese silabica (SiS) e maior média
(2,40) nos subtestes de segmentacao silabica (Sés) e segmentacao fonémica (SeF). Entre
os participantes do GIII, a menor média (0,20) foi observada nos substestes sintese
sildbica (SiS), rima (Rim), aliteragdo (Alit) e segmentacao sildbica (SiS) e maior média
(1,00) nos subteste segmentagdo fonémica (SeF), transposi¢do silabica (TrS) e
transposi¢do fonémica (TrF). Os resultados analisados estatisticamente pelo Teste de
Kruskal-Wallis, ndo evidenciaram diferenga estatisticamente significante para o

desempenho dos participantes do GI, GII e GIII.

Na Tabela 11 serdo apresentados dados referentes comparagdo intra-grupo as
médias referente ao desempenho dos participantes do GI, GII e GIII na prova de

consciéncia fonoldgica em relagdo as habilidades fonémica, suprafonémicas e sildbicas.

Tabela 11 - Distribuicao do valor de (p) do desempenho dos participantes do GI, GII e
GII quanto as habilidades fonémicas, suprafonémica e sildbicas na Prova de

Consciéncia Fonologica.

Grupo
Par de Variaveis | 11 111
SIS x SIF 0,102 0,102 0,317
RIM x ALIT 0,317 0,317 >(,999
SES x SEF 0,059 0,257 0,180
MANS x MANF 0,157 0,414 0,317
TRS x TRF >(),999 0,564 >(),999

Nivel de significancia p<0,005%

LEGENDA: SiS: Sintese Silabica; SiF: Sintese Fonémica; Rim: Rima; Alit: Aliteracio;
SeS: Segmentacio Silabica ; SeF: Segmentaciao Fonémica; ManS: Manipulacéo Silabica;
ManF: Manipulacio Fonémica ; TrS: Transposicdo Silabica; TrF: Transposicio
Fonémica.
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Com a aplicagdo do Teste dos Sinalizadores de Wilcoxon foi verificado que
tanto o GI quanto o GII e GIII nao apresentaram diferenca estatisticamente significante

para os aspectos fonémicos e sildbicos e suprafonémicos.

5.2.5 — Avaliacao de Linguagem Escrita.
5.2.5.1 - Prova de Nivel de Leitura
No Quadro 2 serdo representados os dados referentes ao desempenho dos

participantes do GI, GII e GIII na prova de leitura oral quanto aos valores absolutos e

relativos.

Quadro 2 - Distribuicdo em valores absolutos e relativos de desempenho dos

participantes dos GI, GII e GIII, quanto as manifestagdes da leitura na Prova de Nivel

de Leitura.
Itens/ Participantes GI GII GIII
Utilizacdo de apoio digital - 100% -
Decodificaciio de grafemas vocalicos 100% | 33% | 100%
Decodificacio de grafemas consonantais 100% | 33% | 100%
Decodificacido de palavras 100% | 33% | 100%
Substituicdes de grafemas - 67% -
Omissdo de consoantes - 67% -
Omissio de vogal - 67% -
Adicio de grafema - 67% -
Transposicio de grafemas - 67% -
Leitura de palavras inventadas - 67% -
Compreensio da leitura 100% | 33% 75%
Respeito as regras de pontuacio 100% | 33% 75%
Respeito as regras de acentuacio 100% | 33% 75%
Presenca de entonacio 100% | 33% | 100%
Fluéncia 100% | 33% | 100%

Quanto ao desempenho dos participantes na prova de leitura oral, foi verificado,
que 6 participantes ndo conseguiram realizar a prova, destes 3 participantes pertenciam

ao GI, 2 ao Gll e 1 ao GIII

Quanto a aplicagdo da prova de nivel de leitura, verificou-se que no GI 2

participantes apresentaram leitura oral com decodificacdo de grafemas vocalicos e
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consonantais, decodificagao de palavras, compreensao da leitura, respeito as regras de

pontuagdo, presenga de entonacao e fluéncia.

Dos 3 participantes do GII que realizaram a prova de nivel de leitura todos
utilizaram apoio digital para a realizagdo da leitura. Entretanto, verificou que 1
participante (33%) apresentou decodificagdo de grafemas vocalicos e consonantais,
decodificagdo de palavras, compreensdo da leitura, respeito as regras de pontuacdo,
presenga de entonacgdo e fluéncia, 2 participantes (67%) apresentaram substituicdo de
grafemas consonantais surdos por sonoros durante a leitura e 2 participantes (67%) nao
apresentaram fluéncia durante o ato de ler.

Verificou-se que dos participantes do GIII, verificou-se 4 apresentaram
decodificagdo de grafemas consonantais e vocalicos, 3 participantes respeitaram as

regras de acentuacdo e fluéncia.

5.2.5.2. Avaliacido da Velocidade de Leitura Oral e Silenciosa

No Gréfico 3 serdo apresentados os dados referentes a prova de leitura oral e
silenciosa. Foi verificado o nivel de leitura (logografica, alfabética ou ortografica), a
velocidade de leitura (normal, lentificada ou acelerada), o tipo de leitura (global,

silabada ou pausada) e a compreensao da leitura (total, parcial ou sem compreensao).

120%

100% 100% 100%

100% -

75% 75%75%

80% A

67% 67% 67%

I
|

60% -

40% A

20% A

Gl Gl
ETLGIlobal B TLSilabada HE TLPausada HVLNormal dVLLentificada MVLAcelerada
ONLLogografica MNLAIfabética M NLOrtografica HCLTotal @ CLParcial HSem CL

0% -

Grafico 3 - Distribuigcdo grafica em porcentagem do desempenho dos participantes dos
GI, GII e GIIII durante a leitura quanto ao tipo (TL), a velocidade (VL), ao nivel de

leitura (NL) e compreensdo da leitura (CL).
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A prova de leitura permitiu a identificacdo do tipo, da velocidade e nivel de
leitura apresentados pelos participantes dos grupos, GI, GII e GIII. No GI 2
participantes que realizaram esta prova foi observados leitura global e compreensdo
total do material lido, dentro do esperado para a idade. Os 3 participantes do GII que
realizaram a prova; 1 apresentou leitura do tipo global, com velocidade de leitura
normal, nivel de leitura ortografica e compreensao total do texto lido, esperado para
idade e escolaridade, 2 participantes apresentaram leitura do tipo silabada, com
velocidade de leitura lentificada e sem compreensao do texto lido, deste 2 participantes
1 apresentou nivel de leitura logografica e outro alfabética.

Dos 04 participantes do GIII, 3 apresentaram tipo de leitura global, nivel de
leitura ortografica e compreensdo total do texto lido, destes, 2 participantes
apresentaram velocidade de leitura normal; 1 apresentou tipo de leitura pausada,
velocidade de leitura lentificada, nivel de leitura alfabética e compreensao parcial de

texto.

5.2.5.3 - Avaliacao de Velocidade de Leitura Silenciosa

No Quadro 3 serdo apresentados os dados referentes a velocidade de leitura
silenciosa, considerando o nimero de palavras lida por minuto (ppm), considerando a
média (X).

Quadro 3 - Distribuicao das médias (X) do desempenho dos participantes dos GI, GII e

GIIl em nimero de palavras por minuto (ppm) em relacdo ao tempo de leitura

silenciosa.
GRUPOS| P ppm | Min
1 103,71 7
T 2 72,6 10
X 88,16 8,5
6 20,75 35
_ 7 145,2 5
3 8 66,0 11
9 51,86 15
X 70,95 16,5
11 1452 5
- 12 66 11
5 13 66 11
14 | 259 28
X 75,78 13,75
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Conforme descrito no quadro 3, os participantes do GI apresentaram média de
velocidade de leitura silenciosa de 88,16 palavras por minuto (ppm), com média de
leitura de 8,5 minutos, enquanto que GII apresentou média de velocidade de leitura
silenciosa de 70,95 palavras por minuto (ppm), com média de tempo de leitura de 16,5
palavras por minutos. Os participantes do GIII apresentaram média de velocidade de
leitura silenciosa de 75,78 palavras por minuto (ppm), com média de tempo de leitura
de 13,75 palavras por minuto.

O Griafico 4 apresenta a comparagdo das médias de palavras lidas por minuto
(ppm) entre os participantes do GI, GII e GIII durante a avaliacdo de velocidade de

leitura silenciosa.

100%

80% A 70,950 75,78%

60% -

40% A

20% A

0% h T 1
GI GII GIII

B GI HGII O GIa

Grafico 4 — Representagdo grafica de comparagdo das médias de palavras lidas por
minuto (ppm) entre os participantes do GI, GII e GIII durante a avaliagdo de velocidade

de leitura silenciosa.

Ao realizar a compara¢do das médias dos participantes do GI, GII e GIII,
quanto ao desempenho médio de palavras lidas silenciosamente, verificou-se que os
participantes do GI, apresentaram maior nimero de palavras lidas com menor tempo
(8,5 minutos), os participantes do GII apresentaram menor numero de palavras lidas
com maior tempo (16,5). Observou-se que o numero de participantes e a seriagdo

escolar foram fundamentais para o desempenho superior do GI.

No Grafico 5 sera apresentado o desempenho referente a leitura silenciosa,

classificada quanto a compreensao total, parcial e sem compreensao.
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Grafico 5 - Representacdo grafica de compreensdo da leitura silenciosa entre os

participantes do GI, GII e GIII da avalia¢do da velocidade de leitura silenciosa.

Percebeu-se que 2 participantes (100%) do GI obtiveram compreensdo total do
texto, dos 4 participantes do GII, 1 (25%) apresentou compreensao total do texto e 3
participantes (75%) ndo apresentaram qualquer compreensdo textual, enquanto no GIII
3 participantes (75%) apresentaram compreensdo total do texto e 1 (25%) apresentou
compreensdo parcial nao reproduzindo oralmente a estoria lida e respondendo
parcialmente as questdes sobre a estoria, esse participante ndo estava completamente

alfabetizado, portanto normal para a idade.

5.2.6 - Prova de Leitura Oral e Escrita sob Ditado.

5.2.6.1 — Prova de Leitura Oral

A Tabela 12 apresenta o desempenho da prova de leitura oral de palavras
reais regulares de alta freqiiéncia (PRRAF), palavras reais regra de alta freqliéncia
(PRgAF), palavras reais irregulares de alta freqiiéncia (PRIrAF), palavras reais
regulares de baixa freqiiéncia (PRRBF), palavras reais regra de baixa freqliéncia
(PRgBF), palavras reais irregulares de baixa freqiiéncia (PRIrBF), palavras
inventadas regulares (PIR), palavras inventadas regra (PIRg), palavras inventadas
irregulares (PIIr), quanto a média, desvio padrdo e significancia (valor de p) do GlI,

GII e GIII, considerando média (x), devio-padrdo (Dp) e valor de (p).
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Tabela 12 - Distribuicdo das médias (X), desvio-padrao (Dp) e valor de (p) do
desempenho dos participantes do GI, GII e GIII quanto a leitura de palavras reais e

inventadas de baixa e alta freqiiéncia na Prova de Leitura Oral.

Variavel G P X Dp Valor (p)

1 2 0,00 0,00

PRR_AF 11 3 2,67 3,79 0,329
111 4 0,75 1,50
| 2 1,00 1,41

PRg AF 11 3 5,33 4,62 0,355
111 4 1,00 2,00
1 2 0,50 0,71

PRIg_AF 11 3 5,33 5,03 0,358
111 4 1,00 2,00
1 2 0,50 0,71

PRR_BF 11 3 4,00 6,08 0,593
111 4 1,25 2,50
| 2 0,50 0,71

PRg BF 11 3 5,00 7,81 0,732
111 4 1,75 2,22
1 2 1,00 0,00

PRIr_BF I 3 6,00 7,00 0,365
111 4 2,00 2,71
1 2 2,50 0,71

PIR 11 3 12,00 13,11 0,645
111 4 3,00 3,56
| 2 3,00 2,83

PIRg 11 3 13,33 12,66 0,294
111 4 3,50 4,51
| 2 2,50 2,12

PIIr 11 3 14,67 14,57 0,413
111 4 3,50 4,51

Nivel de significancia p<0,005%

LEGENDA: PRRAF: Palavras reais regulares de alta freqiiéncia; PRgAF : Palavras reais regra
de alta freqiiéncia; PRIrAF: Palavras reais irregulares de alta freqiiéncia; PRRBF: Palavras
reais regulares de baixa freqiiéncia; PRgBF : Palavras reais regra de baixa freqiiéncia; PRIrBF:
Palavras reais irregulares de baixa freqiiéncia; PIR: Palavras inventadas regulares; PIRg:
Palavras inventadas regra; PIIr: Palavras inventadas irregulares.

No que concerne ao desempenho dos participantes do GI, GII e GIII na prova de
leitura oral (Pinheiro 1994), verificou-se que os participantes do GI ndo apresentaram
erros para a leitura de palavras reais regulares de alta freqiiéncia (PRR AF). Foi
observada a maior média de erros (3,00) na leitura de palavras inventadas regras (PIRg).
Entre os participantes do GII, a menor média de erros (2,67) para a leitura de palavras
reais regulares de alta freqliéncia (PRRAF) e a maior média de erros (14,67) ocorreu

para leitura de palavras inventadas irregulares (PIIr). Entre os participantes da GIII, a
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menor média de erro (0,75) foi para a leitura de palavras reais regulares de alta
freqiiéncia (PRRAF) e a maior média de erro (3,50) foi para a leitura de palavras
inventadas regulares (PRIg) e leitura de palavras inventadas irregulares (PIIr).

Os resultados analisados estatisticamente pelo Teste de Kruskal-Wallis nao
evidenciaram diferenga significante para o desempenho dos participantes do GI, GII e

GIII em todas as categorias de palavras.

Na Tabela 13 serd apresentado o desempenho dos participantes do GI, GII e
GIII, na comparagdo intra-grupos quanto a prova de leitura de palavras reais regulares
de alta freqiiéncia (PRgAF), palavras reais regra de alta freqiiéncia (PRIrA), palavras
reais irregulares de alta freqiiéncia (PRRBF), palavras reais regulares de baixa
freqiiéncia (PRgBF), palavras reais regra de baixa freqiiéncia (PRIrBF), palavras reais

irregulares de baixa freqiiéncia, considerando média (x), devio-padrdo (Dp) e valor de

(P)-

Tabela 13 - Distribuicdo das médias (x), desvio-padrao (Dp) e valor de (p) do
desempenho dos participantes do GI, GII e GIII quanto a leitura de palavras reais de alta

e baixa freqiiéncia na Prova de Leitura Oral.

G Variaveis X Dp Valor (p)
PRRAF 1,22 2,39 0,102
GI x GII x GIII PRRBF 2,00 3,74
PRgAF 2,44 3,43 0,301
GI x GII x GIII PRgBF 2,56 4,56
PRIgAF 2,33 3,61 0,472
GI x GII x GIII PRIgBF 3,11 4,46

Nivel de significancia (p<0,050)
LEGENDA: PRRAF: Palavras reais regulares de alta freqiiéncia; PRgAF : Palavras reais regra
de alta freqiiéncia; PRIrAF: Palavras reais irregulares de alta freqiiéncia; PRRBF: Palavras
reais regulares de baixa freqiiéncia; PRgBF : Palavras reais regra de baixa freqiiéncia; PRIrBF:
Palavras reais irregulares de baixa freqiiéncia.

Os resultados analisados pelo Teste de Sinalizados de Wilcoxon nao
evidenciaram diferenca estatisticamente significante para o desempenho dos

participantes do GI, GII e GIII no teste de leitura, numa comparagao intra-grupos.
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Na Tabela 14 serdo apresentados os dados referentes ao desempenho dos
participantes do GI, GII e GIII quanto a leitura de palavras inventadas, considerando

média (x), devio-padrao (Dp) e valor de (p).

Tabela 14 - Distribuicdo das médias (X), desvio-padrao (Dp) e valor de (p) do
desempenho dos participantes do GI, GII e GIII quanto a leitura de palavras inventadas

na Prova de Leitura Oral.

Grupos Variaveis X Dp Valor(p)
PIR 5,89 8,30
GIx GII x GIII PIRg 6,67 8,59 0,113
PIIr 7,00 9,72

Nivel de significancia (p<0,050)
LEGENDA: PIR: Palavras inventadas regulares; PIRg: Palavras inventadas regra; PIIr:
Palavras inventadas irregulares.

Com a aplicagdo do Teste de Friedman, verificou-se que nao ocorreu diferenca
estatisticamente significante para as categorias de palavras inventadas para o GI, GII e

GIIT .

Na Tabela 15 sera apresentada a comparagdo intra-grupos separadamente,
referentes ao desempenho dos participantes do GI, GII e GIII quanto a leitura de
palavras reais e inventadas de baixa e alta freqiiéncia, considerando média (x), devio-

padrdo (Dp) e valor de (p).
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Tabela 15 - Distribuicdo das médias (X), desvio-padrao (Dp) e valor de (p) do

desempenho dos participantes do GI, GII e GIII quanto a leitura de palavras reais ¢ alta

freqiiéncia na Prova de Leitura Oral.

G Varidveis X Dp Valor (p)
PRRAF 0,00 0,00 > 0,999
PRRBF 0,50 0,71
PRgAF 1,00 1,41 0,180
GI PRgBF 0,50 0,71
PRIgAF 0,50 0,71 0,157
PRIgBF 1,00 0,00
PRRAF 2,67 3,79 0,157
PRRBF 4,00 6,08
PRgAF 5,33 4,62 0,180
GII PRgBF 5,00 7,81
PRIgAF 5,33 5,03 0,180
PRIgBF 6,00 7,00
PRRAF 0,75 1,50 0,317
PRRBF 1,25 2,50
PRgAF 1,00 2,00 0,414
Gl PRgBF 1,75 2,22
PRIgAF 1,00 2,00 0,458
PRIgBF 2,00 2,71

Nivel de significancia (p<0,050)

LEGENDA: PRRAF: Palavras reais regulares de alta freqiiéncia; PRgAF : Palavras reais regra
de alta freqiiéncia; PRIrAF: Palavras reais irregulares de alta freqiiéncia; PRRBF: Palavras
reais regulares de baixa freqiiéncia; PRgBF: Palavras reais regra de baixa freqiiéncia; PRIrBF:
Palavras reais irregulares de baixa freqiiéncia.

Com a aplicagdo do Teste dos Sinalizadores de Wilcoxon foi verificado que o

GI, GII e GIII nao apresentaram diferenga estatisticamente significante para nenhum par

de variaveis.

A Tabela 16 apresenta o desempenho dos participantes do GI, GII e GIII

quanto a leitura de palavras inventadas regulares (PIR), palavras inventadas regra

(PIRg), palavras inventadas irregulares (PIIr), considerando média (x), devio-padrdo

(Dp) e valor de (p).
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Tabela 16 - Distribuicao da média, desvio-padrao e valor de (p) do desempenho dos
participantes do GI, GII e GIII quanto a leitura de palavras inventadas na Prova de

Escrita sob Ditado.

G Variaveis X Dp Valor (p)
PIR 2,50 0,71
GI PIRg 3,00 2,83 0,867
PIIr 2,50 2,12
PIR 12,00 13,11
GII PIRg 13,33 12,66 0,097
PIlIr 14,67 14,57
PIR 3,00 3,56
GIII PIRg 3,50 4,51 0,368
Pllr 3,50 4,51

Nivel de significancia (p<0,050)
LEGENDA: PIR: Palavras inventadas regulares; PIRg: Palavras inventadas regra;
PIIr: Palavras inventadas irregulares.

Com a aplicagdo do Teste de Friedman, verificou-se que nao ocorreu diferenca

estatisticamente significante para as categorias de palavras inventadas para o GI, GII e

GIIT .

5.2.6.2 - Prova de Escrita sob Ditado.

Serdo apresentados na Tabela 17 a avaliagdo do desempenho dos participantes
do GI, GII e GIII na prova de escrita sob ditado (Pinheiro 1994), de palavras reais
regulares de alta freqiiéncia (PRRAF), palavras reais regra de alta freqiiéncia (PRgAF),
palavras reais irregulares de alta freqiiéncia (PRIrAF), palavras reais regulares de baixa
freqiiéncia (PRRBF), palavras reais regra de baixa freqiiéncia (PRgBF), palavras reais
irregulares de baixa freqiiéncia (PRIrBF), palavras inventadas regulares (PIR), palavras
inventadas regra (PIRg), palavras inventadas irregulares (PIIr), considerando média (x),

devio-padrdo (Dp) e valor de (p).
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Tabela 17 - Distribuicdo das médias (X), desvio-padrao (Dp) e valor de (p) do
desempenho dos participantes do GI, GII e GIII quanto a escrita de palavras reais e

inventadas de baixa e alta freqiiéncia na Prova de Escrita sob ditado.

Variavel G n X Dp Valor de (p)

| 2 0,00 0,00

PRR_AF 1 3 5,67 8,14 0,262
111 4 0,50 0,58
I 2 0,00 0,00

PRg AF 11 3 5,67 7,37 0,344
111 4 1,50 1,91
1 2 1,00 1,41

PRIgAF 11 3 6,67 8,33 0,539
111 4 1,50 1,91
| 2 0,00 0,00

PRR _BF 11 3 6,33 8,50 0,302
111 4 1,00 1,41
| 2 2,00 1,41

PRg BF 11 3 6,67 8,33 0,428
111 4 1,00 1,41
| 2 2,00 1,41

PRIrBF 11 3 8,33 7,51 0,247
111 4 1,00 0,82
1 2 5,00 4,24

PIR II 3 15,67 15,18 0,606
111 4 7,00 6,06
1 2 6,50 4,95

PIRg 11 3 16,67 15,01 0,662
111 4 9,00 8,76
| 2 5,50 4,95

PIlr 11 3 17,67 15,04 0,606
111 4 10,00 9,59

Nivel de significancia p<0,005%

LEGENDA: PRRAF: Palavras reais regulares de alta freqiiéncia; PRgAF : Palavras reais regra
de alta freqiiéncia; PRIrAF: Palavras reais irregulares de alta freqiiéncia; PRRBF: Palavras
reais regulares de baixa freqiiéncia; PRgBF : Palavras reais regra de baixa freqiiéncia; PRIrBF:
Palavras reais irregulares de baixa freqliéncia; PIR: Palavras inventadas regulares; PIRg:
Palavras inventadas regra; PIIr: Palavras inventadas irregulares.

Os participantes do GI ndo apresentaram erros para a escrita de palavras reais
regulares de alta freqiiéncia (PRRAF), palavras reais regra de alta freqiiéncia (PrgAF) e
palavras reais regulares de baixa freqiiéncia (PRRBF), enquanto que a maior média de
erros (6,50) ocorreu na escrita de palavras inventadas regra (PIRg).

Entre os participantes do GII, a menor média de erros (5,67) ocorreu para a
escrita de palavras reais regulares de alta freqiiéncia (PRRAF) e palavras reais regra de

alta freqiiéncia (PrgAF); e a maior média de erros (17,67) ocorreu para escrita de
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palavras inventadas irregulares (PIIr). No GIII, a menor média de erros (0,50) ocorreu
para a escrita de palavras reais regulares de alta freqiiéncia (PRRAF) e a maior média de
erros (10,00) ocorreu para escrita de palavras inventadas irregulares (PIIr).

Os resultados analisados estatisticamente pelo Teste de Kruskal-Wallis nao
evidenciaram diferenga significante para o desempenho dos participantes do GI, GII e

GIII em todas as categorias de palavras.

Na Tabela 18 seréd apresentado a comparacao intra-grupo dos participantes do
GI, GII e GIII para palavras reais regulares de alta freqiiéncia (PRRAF), palavras reais
regra de alta freqiiéncia (PRgAF), palavras reais irregulares de alta freqiiéncia
(PRIrAF), palavras reais regulares de baixa freqiiéncia (PRRBF), palavras reais regra de
baixa freqiiéncia (PRgBF) palavras reais irregulares de baixa freqiiéncia. (PRIrBF),

considerando média (x), devio-padrao (Dp) e valor de (p).

Tabela 18 - Distribui¢do da comparagao intra-grupo dos participante do GI, GII e GIII

quanto ao teste de escrita considerando a média (x), desvio padrdo (Dp) e valor de (p).

Grupos Variaveis X Dp Valor (p)
PRRAF 2,11 4,89 0,102
GI x GII x GIII PRRBF 2,56 5,20
PRgAF 2,56 4,56 0,301
GI x GII x GIII PRgBF 3,11 5,06
PRIgAF 3,11 5,11 0,472
GI x GII x GIII PRIgBF 3,67 5,20

Nivel de significancia (p<0,050)
LEGENDA: PRRAF: Palavras reais regulares de alta freqiiéncia; PRgAF : Palavras reais regra
de alta freqiiéncia; PRIrAF: Palavras reais irregulares de alta freqiiéncia; PRRBF: Palavras
reais regulares de baixa freqiiéncia; PRgBF : Palavras reais regra de baixa freqiiéncia;
PRIrBF: Palavras reais irregulares de baixa freqiiéncia.

Os resultados analisados pelo Teste de Sinalizados de Wilcoxon nao
evidenciaram diferenca estatisticamente significante para o desempenho dos

participantes do GI, GII e GIII no teste de escrita, numa comparagao intra-grupos.

Na Tabela 19 sera apresentado o desempenho dos participantes do GI, GII e
GIII quanto a prova de escrita sob ditado de palavras inventadas, considerando média

(x), devio-padrao (Dp) e valor de (p).
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Tabela 19 - Distribui¢ao das médias, desvio-padrao e valor de (p) do desempenho dos
participantes do GI, GII e GIII quanto a escrita de palavras inventadas na Prova de

Escrita sob Ditado.

G Variaveis X Dp Valor(p)
PIR 9,44 9,80
GI x GII x GIII PIRg 11,00 10,36 0,097
Pllr 11,56 10,89

Nivel de significancia (p<0,050)
LEGENDA: PIR: Palavras inventadas regulares; PIRg: Palavras inventadas regra; PIIr:
Palavras inventadas irregulares.

Com a aplicacao do Teste de Friedman, verificaram que ndo ocorreu diferencga
estatisticamente significante para as categorias de palavras inventadas para o GI, GII e

GIIIL.

Na Tabela 20 serao apresentados os dados referentes ao desempenho na prova de
escrita sob ditado de palavras reais de alta e baixa freqiiéncia comparando o GI, GII e

GIII, considerando média (x), devio-padrdo (Dp) e valor de (p).

Tabela 20 - Distribuicado das médias (X), desvio-padrao (Dp) e valor de (p) do
desempenho dos participantes do GI, GII e GIII por grupos quanto a escrita de palavras

reais de alta e baixa freqiiéncia na Prova de Escrita sob Ditado.

G Variaveis X Dp Valor (p)
PRRAF 0,00 0,00 >0,999
PRRBF 0,00 0,00
PRgAF 0,00 0,00 0,180
GI PRgBF 2,00 1,41
PRIgAF 1,00 1,41 0,157
PRIgBF 2,00 1,41
PRRAF 5,67 8,14 0,157
PRRBF 6,33 5,50
PRgAF 5,67 7,37 0,180
GII PRgBF 6,67 8,33
PRIgAF 6,67 8,33 0,180
PRIgBF 8,33 7,51
PRRAF 0,50 0,58 0,317
PRRBF 1,00 1,41
PRgAF 1,50 1,91 0,414
GII PRgBF 1,00 1,41
PRIgAF 1,50 1,91 0,458
PRIgBF 1,00 0,82

Nivel de significancia (p<0,050)
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LEGENDA: PRRAF: Palavras reais regulares de alta freqiiéncia; PRgAF : Palavras reais regra
de alta freqiiéncia; PRIrAF: Palavras reais irregulares de alta freqiiéncia; PRRBF: Palavras
reais regulares de baixa freqiiéncia; PRgBF : Palavras reais regra de baixa freqiliéncia;
PRIrBF: Palavras reais irregulares de baixa freqiiéncia.

Foi realizada comparagdo intra-grupo das médias referentes ao desempenho dos
participantes do GI, GII e GIII por grupos separadamente e agrupando o GI, GII e GIII,
na escrita sob ditado para a mesma categoria de palavras, ou seja, quanto a categoria de
palavras reais e inventados em relacdo a freqiiéncia de ocorréncia alta e baixa. Com a
aplica¢ao do Teste dos Postos Sinalizados de Wilcoxon verificaram que o GI, GII e GIII
ndo apresentaram diferenca estatisticamente significante para todos os pares de

variaveis.

Na Tabela 21 sera apresentado o desempenho do ditado dos participantes do
GI, GII e GIII de palavras inventadas, considerando média (x), devio-padrdo (Dp) e

valor de (p).

Tabela 21 - Distribuicdo da média, desvio-padrao e valor de (p) do desempenho dos
participantes do GI, GII e GIII quanto a escrita de palavras inventadas na Prova de

Escrita sob Ditado.

G Variaveis X Dp Valor (p)
PIR 5,00 4,24 0,156
GI PIRg 6,50 4,95
PIIr 5,50 4,95
PIR 15,67 15,18 0,368
GII PIRg 16,67 15,01
PIIr 17,67 15,04
PIR 7,00 6,06 0,273
GIII PIRg 9,00 8,76
PIIr 10,00 9,59

Nivel de significancia (p<0,050)
LEGENDA: PIR: Palavras inventadas regulares; PIRg: Palavras inventadas regra; PIIr:
Palavras inventadas irregulares.

Com a aplicagdo do Teste de Friedman, verificou-se que nao ocorreu diferenga
estatisticamente significante para as categorias de palavras inventadas para o GI, GII e

GIIIL.
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5.2.7 - Teste de Desempenho Escolar (TDE) - (STEIN, 1994)

Na Tabela 22 serdo apresentados os dados referente ao desempenho dos
participantes do GI, GII e GIII no Teste de Desempenho Escolar, seguindo as variaveis:
escore obtido na escrita (EOescr), escore esperado por idade na escrita (EEIescr) escore
obtido na aritmética (EOAritm), escore esperado por idade na aritmética (EEIAritm),
escore obtido na leitura (EOleit), escore esperado por idade na leitura (EElleit),

considerando média (x), devio-padrao (Dp) e valor de (p).

Tabela 22 - Distribuicdo das médias (X) e desvios-padrao (Dp) e valor de (p) do
desempenho dos participantes dos GI, GII e GII nos subtestes de escrita, aritmética,
leitura e desempenho total com suas respectivas no Teste de Desempenho Escolar

(TDE).

Variavel G n X Dp Valor (p)

I 4 15,00 17,32

EO_escr 11 4 15,00 17,32 0,334
111 4 27,75 7,41
I 4 22,00 15,68

EEI escr 11 4 19,75 13,60 0,595
111 4 28,25 7,59
I 4 11,50 13,28

EOAritm 1l 4 13,25 11,27 0,319
111 4 25,00 6,93
I 4 17,25 14,24

EEIAritm 11 4 10,50 7,05 0,345
111 4 23,25 13,72
I 4 34,00 39,26

EO_leit 1 4 34,00 39,26 0,334
11 4 64,50 8,39
I 4 49,50 32,91

EEI leit 11 4 42,25 29,95 0,646
11 4 61,50 15,07

Nivel de significancia (p<0,050)
LEGENDA: EOescr: escore obtido na escrita; EElescr: escore esperado por idade na escrita;
EOAritm: escore obtido na aritmética; EEIAritm: escore esperado por idade na aritmética;
EOleit: escore obtido na leitura; EEIleit: escore esperado por idade na leitura.

Quanto ao desempenho dos participantes no teste de desempenho escolar (TDE)
— subteste de escrita, verificamos que os participantes do GI e GII apresentaram média

(15,00) de erros e os participantes do GIII apresentaram média de erros (27,75). No
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subteste de aritmética, verificamos na tabela 22 que os participantes do GI apresentaram
média (11,50) de erros enquanto os participantes do GII apresentaram média de erros
(13,25) e GII média de erros (25,00). No subteste de leitura, verificamos que os
participantes do GI e GII apresentaram média de (34,00) de erros enquanto os sujeitos

do GIII apresentaram média de erros (64,50).

A Tabela 23 apresenta os resultados comparativos intra-grupo dos participantes
do GI, GII e GIII quanto ao Teste de Desempenho Escolar e as variaveis escore obtido
na escrita (EOescr), escore esperado por idade na escrita (EElescr), escore obtido na
aritmética (EOAritm) escore esperado por idade na aritmética (EEIAritm), escore obtido
na leitura (EOleit), escore esperado por idade na leitura (EElleit), considerando média

(x), devio-padrao (Dp) e valor de (p).

Tabela 23 - Distribui¢do da média (x), desvio padrdao (Dp) e valor de (p) referente ao
desempenho dos participantes do GI, GII e GIII quanto ao teste de desempenho escolar

— subteste de escrita, aritmética e leitura.

G Variaveis X Dp Valor (p)
EO_escr 19,25 14,77 0,058
GI x GII x GIII EE escr 23,33 12,14
EO_Aritm 16,58 11,62 0,723
GI x GII x GIII EE Aritm 17,00 12,24
EO _leit 44,17 32,95 0,342
GI x GII x GIII EE leit 51,08 25,90

Nivel de significancia (p<0,050)
LEGENDA: EOescr: escore obtido na escrita; EEIescr: escore esperado por idade na escrita;
EOAritm: escore obtido na aritmética; EEIAritm: escore esperado por idade na aritmética;
EOleit: escore obtido na leitura; EEIleit: escore esperado por idade na leitura.

Os resultados analisados estatisticamente pelo Teste de Sinalizados de Wilcoxon
ndo evidenciaram diferenga significante para o desempenho dos participantes do GI, GII

e GIII no teste de desempenho escolar, numa comparagao intra-grupos.
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5.2.8 - Producio Escrita Espontinea.

No Quadro 4 estdo os dados referentes ao desempenho dos participantes do GI,
GII e GIII na produgdo de escrita espontanea. Nos aspectos formais e convencionais do

texto.

Quadro 4 - Distribui¢do da porcentagem do desempenho dos participantes do GI, GII e

GIII em relacdo aos critérios de analise da escrita.

Critérios de Analise GI GII | GIII
Uso diferenciado de letra de forma/letra cursiva 100% | 33% | 75%
© Tracado da cursiva sem alteracio 50% | 33% | 50%
‘= Disgrafia funcional - 67% | 50%
g -2 | Uso de maiiisculas e minusculas 100% | 33% | 50%
‘: £ | Uso de sinais de pontua¢io 100% | 33% | 50%
£ g | Hiposegmentacio (junciio de palavras) - 67% | 25%
é 2 Hipersegmentacio (separacio de partes da palavra) - 67% | 25%
< § | Ortografia correta 100% | 33% | 75%
e Transposicao direta de estruturas da linguagem oral 50% | 67% | 25%
g 55 para a linguagem escrita
§ & | Tema 50% | 33% | 75%
% S Tipo de texto descritivo 100% | 33% | 75%
=& | Tipo de texto narrativo - 67% | 25%
g g Coeréncia 100% | 33% | 100%
2 2 | Coesio textual 100% | 33% | 100%
% £ | Estilo 50% | 33% | 75%

Quantos aos aspectos formais e convencionais do texto, verificamos que todos
os participantes do GI apresentaram uso diferenciado de letra de forma/ cursiva, uso de
letras maitisculas e minusculas e uso correto de sinais de pontuacdo e 50% dos
participantes apresentaram disgrafia funcional. Do GII apresentaram 33% uso
diferenciado de letra de forma e cursiva, uso correto de sinais de pontuagdo e uso de
letra maitscula e mintscula; 67% apresentaram disgrafia funcional, hiposegmentagdo e
hipersegmentacdo. Os participantes do GIII apresentaram: 75% uso diferenciado de
letra de forma e cursiva e ortografia correta; 50% tragado da letra cursiva sem alteragao,
disgrafia funcional e wuso correto de sinais de pontuagdo; 25% apresentaram
hiposegmentacao e hiposegmentagao.

Quanto aos aspectos referentes a elabora¢ao do texto, 100% do GI apresentou
texto narrativo com coeréncia, 50% fizeram uso de transposi¢ao direta de estrutura da

linguagem oral para a linguagem escrita. Os participantes do GII apresentaram: 75% de
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texto descritivo; 100% com coeréncia e coesdao textual, 25% fizeram uso de
transposicdo direta de estrutura da linguagem oral para a linguagem escrita. Os
participantes do GIII apresentaram 75% de texto descritivos, 100% com coesdo e
coeréncia textual, 75% fizeram uso diferenciado de letra de forma/letra cursiva e 25%

fizeram hiposegmentacdo e hipersegmentacao.

5.2.9 - Perfil dos participantes com a HPE-/ike na avaliacio fonoaudiologica e nas

provas e testes complementares

Por meio dos procedimentos de avaliacdo fonoaudioldgica com os participantes
do GI (grupo experimental 1) que apresentam como diagndstico HPE-/ike com mutagao
e GII (grupo experimental 2) com diagnodstico de HPE-/ike sem mutagdo foi possivel
verificar dados estatisticamente significantes quando comparado ao desempenho do
GIII. Assim, no quadro 5 serdo apresentado um resumo dos achados fonoaudioldgicos

dos participantes com a HPE-/ike..
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Quadro 5 — Manifestagdes fonoaudiologicas de participantes com a HPE-like segundo

os procedimentos de avaliagdo clinica, provas e testes fonoaudiologicos.

PROVAS/ TESTES

G

Desempenho Fonoaudiologico

Habilidades Lingiiisticas da
Comunicagio Oral

GI

Alteracdo fonoldgica, semantica, sintatica e
pragmatica.

GII

Alteragdo fonologica, semantica, sintatica e
pragmatica.

ITPA

GI

Alteracdo na: associacao auditiva e visual
bruto e escalar, expressdo verbal e manual
bruto e escalar, closura visual bruto e
escalar, memoria seqiiencial auditiva e
visual escalar e bruto.

GII

Alteracdo na: associa¢do auditiva e visual
bruto e escalar, expressdo verbal e manual
bruto e escalar, closura visual e gramatical
bruto e escalar, memoria seqiiencial
auditiva e visual escalar e bruto e
combinac¢des de sons bruto e escalar.

Token Teste

GI

Alterado

GII

Alterado

Consciéncia Fonolégica (erros)

GI

Sintese fonémica, segmentagdo foné€mica,
aliteragdo,  manipulagdo  silabica e
fonémica, transposicao silabica e fonémica.

GII

Segmentacdo  fonémica, = manipulacdo
fonémica, transposicao silabica e fonémica.

Leitura

GI

Alteracdes fonoldgicas e ortograficas em
palavras irregulares e regras reais e
inventadas de baixa freqiiéncia.

GII

Alteragdes fonologicas e ortograficas em
palavras regulares e irregulares, regras reais
¢ inventadas de baixa e alta freqiiéncia.

Escrita

GI

Alteragdes fonologicas e ortograficas em
palavras reais e inventadas de baixa
freqiiéncia

GII

Alteracdes fonoldgicas e ortograficas em
palavras irregulares e regras reais e
inventadas de baixa e altafreqiiéncia

TDE

GI

Alterado

GII

Alterado

Escrita espontinea e Tematica

GI

Alteracdo no tracado/Disgrafia,
Transposicdo da linguagem oral para a
escrita, tema (desestruturagdo), estilo
(desestruturacao).

GII

Nao uso diferenciado de letra cursiva e de
forma, alteragcdo no tragado/Disgrafia, ndo
uso de maituscula e mintscula e sinal de
pontuagdo, hipo e hipersegmentagdo,
ortografia  incorreta, transposi¢do da
linguagem oral para a escrita, tema, estilo
coeréncia e coesao (desestruturacio),
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No Quadro 6 serdo apresentados os diagndsticos fonoaudiologicos dos

participantes com HPE-/ike deste estudo.

Quadro 6 — Diagnostico fonoaudiologico dos participantes com a HPE segundo os

procedimentos de avaliagdo clinica, provas e testes fonoaudioldgicos deste estudo.

Participantes com hpe-like Diagnostico Fonoaudiologico

S1 Discalculia

i S2 Normal

© S3 Disturbio de aprendizagem
S4 Disturbio de aprendizagem
S5 Disturbio de linguagem
S1 Distarbio de aprendizagem

- S2 Normal

T S3 Disturbio de aprendizagem
S4 Disturbio de aprendizagem
S5 Normal

Apo6s a realizagdo do processo diagnostico fonoaudiologica (anamnese e

avaliagdo), foi verificado no quadro 6 que entre os participantes do GI que apresentam

HPE-like com mutacdo encontrou-se 2 (40%) com diagndstico fonoaudioldgico de

Distarbio de Aprendizagem; 1 (20%) com diagnostico de discalculia e 1 (20%) dos

participantes com diagnostico de Dificuldades de Linguagem e 1 (20%) normal. Os 5

participantes do GII que apresentam HPE-/ike sem mutagdo encontrou-se 3 (60%) com

diagnostico de Disturbio de Aprendizagem e 2 (40%) normais.




DISCUSSAO
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6. DISCUSSAO

Neste capitulo, serdo discutidos os resultados obtidos nas avaliagdes
fonoaudiologicas dos participantes com HPE-like com mutacdo e HPE-/ike sem
mutagdo ¢ dos participantes do grupo controle. A discussdo seguira a mesma

sistematica dos resultados.

Parte 1 - Caracterizacdo dos participantes do grupo experimental considerando

as informagdes obtidas em anamnese fonoaudiolégica;

Parte 2 — Comparagdo do desempenho fonoaudioldgico entre os grupos.

PARTE 1 - CARACTERIZACAO DOS PARTICIPANTES DO GRUPO
EXPERIMENTAL CONSIDERANDO AS INFORMACOES OBTIDAS EM
ANAMNESE FONOAUDIOLOGICA

As informagdes referidas pelos responsaveis em situacdo de anamnese
fonoaudiologica quanto as queixas sobre escolaridade, hiperatividade, atraso de fala e
distracdo foram descritas na Tabela 2. Ressalta-se a importancia de correlacionar estas
queixas com os dados apresentados no Grafico 1, ou seja, as informagdes relativas as
intercorréncias observadas pelos familiares quanto a atraso de linguagem e outros sinais
relatados na literatura, parte do HPE.

Foi possivel observar, problemas escolares e atraso de linguagem foi relatado
por 60% dos responsdveis entrevistados no GI. Varios autores como Rotta (1988),
Petersen et al (1989), Rotta e Guardiola (1996, 1998), Cypel (1996), Kandel et al
(1997), Murdoch (1997), Ciasca (2000, 2006) e Etchepareeborba et al (2006)
descreveram que a linguagem e aprendizagem estdo diretamente relacionadas devido a
vias neurais e acesso tanto da palavra escrita como da palavra falada. Assim, na
perspectiva neurologica, a linguagem constitui uma forma complexa de comportamento
que exige integridade de zonas necessdrias para o processamento de informacdo oral

que sera fundamental para a aprendizagem futura da escrita. A hiperatividade, (relatada
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por 60% dos familiares entrevistados do GII) e a distra¢do (relatada em 60% do GI e
40% do GII), podem também contribuir para dificuldades no processo de
desenvolvimento, tanto da linguagem oral quanto escrita (Cypel 1996). Os relatos de
diabetes, anemia e desmaios foram elencados no Gréfico 1, pela relevancia apresentada
na literatura (Lammer et al 1985, Byrne et al 1987, Cohen Jr 1989b, Ronen ¢ Andrews
1991, Ronen 1992, Kotzot et al 1993, Martinez-Frias 1994, Rosa 1995, Kelley et al
1996, Koyama et al 1996, Martinez-Frias et al 1998, Sezgin et al 2002) como parte dos
sinais clinicos da HPE e relatados pelos familiares responsaveis.

Na Tabela 3 foram apresentados os sinais clinicos relatados pelos familiares dos
participantes do GI e GII. Destaca-se que os relatos dos pais foram compreendidos pelos
seguintes termos: microcefalia, hipotelorismo, incisivo central Unico, diabetes, auséncia
de septo nasal. Os sinais clinicos de microcefalia, hipotelorismo, incisivo central e
auséncia de septo nasal sdo descritos na literatura também como parte do Quadro clinico
de HPE (DeMayer et al 1964, Berry et al 1984, Hattori et al 1987, Fryns e Van den
Berghe 1988, Jaramillo et al 1988, Cohen 1998b). A diabete materna foi relatada entre
os familiares entrevistados com HPE, corroborando com estudos desenvolvidos por
Keeler e Binns (1968), Sulik e Johnston (1982), Barr et al (1983), Lammer et al (1985),
Byrne et al (1987), Cohen Jr (1989b), Muenke (1989), Siebert et al (1990), Bonnemann
e Meinecke (1990), Ronen e Andrews (1991), Siebert et al (1991), Kalter (1992), Ronen
(1992), Kotzot et al (1993), Coulter et al (1993), Martinez-Frias (1994), Rosa (1995),
Sulik et al (1995), Kelley et al (1996), Koyama et al (1996), Helms et al (1997),
Martinez-Frias et al (1998), Zachaman e Grummer (1998), Petek et al (1998), Ming e
Muenke (1998), Cooper et al (1998), Incardona et al (2000), Sezgin et al (2002), Cohen
e Shiota (2002) e Stashinko et al (2004), que referiram a diabete materna apresenta um
estabelecido risco epidemioldgico aumentado para HPE. Segundo autores, a etiologia da
HPE ¢ extremamente homogenia incluindo fatores genéticos e ambientais,

No Grafico 2 foi realizada a confirmagdo dos sinais de microcefalia e
hipotelorismo relatados pelas maes e confirmado por meio de medidas antropométricas.
Foi observado que 100% do GI e GI apresentaram hipotelorismo. Quanto a microcefalia
todos os participantes do GI apresentaram tal sinal e 60 % do GII.

Observou-se na Tabela 4 o fendtipo distinto dentro do espectro
holoprosencefalico, associados ou ndo a outras anormalidades de clivagem do

prosencéfalo. Este fenotipo foi encontrado nos participantes desse estudo como
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hipotelorismo e fissura palatina em todos os pacientes de GI e GII; A microcefalia em
100% dos individuos de GI e 60% de GII; O perfil plano e hipoplasia de face foram
observados em 80% de GI e 60% no GII; A base/ponte nasal achatada, olhos
proeminentes e auséncia de septo nasal foram observados em 80% do GI e 40% de GII;
A auséncia de pré-maxila, disgenesia facial, ponte superior orbitaria obliqua, exoftalmia
e fenda palpebral obliqua para cima foi observado apenas no GI. Esses “microssinais”
concordam com os dados dos autores DeMayer et al (1964), Berry et al (1984), Hattori
et al (1987), Fryns e Van den Berghe (1988), Jaramillo et al (1988), Cohen (1989a/b),
Cohen e Sulik (1992), Wallis e Muenke (1999) e Richieri e Ribeiro (2005) que sao
unanimes em descrever a existéncia de manifestagdes faciais leves, sendo denominadas
“microssinais” ou “microformas” quando ndo ha malformagdes cerebrais.

Em geral, o estudo permitiu a caracterizagdo fonoaudioldgica dos participantes
com HPE-/ike com e sem mutacao, a partir da diferenciagdo com o desempenho do GIII,
tanto em resultados estatisticamente significantes, quanto na analise descritiva criteriosa

dos resultados associado ao embasamento da literatura.

PARTE 2 — COMPARACAO DO DESEMPENHO FONOAUDIOLOGICO
ENTRE OS GRUPOS

Na linguagem existem componentes importantes: a fonologia, que se refere a
produgdo dos sons da fala; a sintaxe, que ¢ a gramatica da lingua; a semantica, que
consiste no processamento do significado; e a pragmatica, a significacdo pratica € o
contexto do enunciado. Entre a populacdo avaliada, 40% do GI e 40% do GII
apresentaram alteracdes no desempenho das habilidades comunicativas, envolvendo
habilidades fonologica, sintatica, seméantica e pragmatica.

O desempenho dos individuos na area da linguagem tem correlagdo com o
desenvolvimento da leitura escrita. Vérios estudos apontam para esta relagdo (Bunce
1996, Mark et al 1997, Gerber 1996).

A Tabela 5 apresentou os escores dos participantes no ITPA. Os participantes do
GI e GII apresentaram alteragdes quanto aos subtestes de recepcao auditiva e visual,
associacdo auditiva e visual, memoria seqiiencial auditiva e visual e combinagdes de
sons e no teste. Assim, os resultados estatisticamente analisados (Tabela 6) apontaram

uma diferenca significante entre os grupos GI e GIII e GII e GIII quanto a memoria
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seqliencial auditiva e combinagdes de sons, ndo existem estudos na literatura relatando
problemas nas habilidades de recepg¢ao, memoria auditiva e visual pacientes com HPE-
like. Quando comparados intra-grupos (Tabela 7) os escore bruto e escalar, os
participantes do GI, GII e GII apresentaram diferenga estatisticamente significante
quanto ao subteste de associagdo auditiva e visual, expressao verbal e manual, closura
visual, memoria seqiiencial auditiva e visual. Quanto ao subteste closura gramatica os
participantes do GII e GIII apresentaram diferenca significativa. O GII apresentou
diferenca significativa no subteste de combinag¢des de sons e o GIII apresentou
diferenca significativa para os subteste de recepg¢ao visual e closura auditiva.

Nao foram encontrados na literatura estudos que apontem as habilidades
relacionadas ao processo de comunicacao (auditiva e visual) com HPE-/ike

De acordo com os pressupostos de Vallet (1990), criancas que ndo adquiriram
todas as habilidades cognitivas e perceptivo-lingiiisticas terdo dificuldades para adquirir
a linguagem escrita. Além disso, entre as habilidades descritas pelo autor, a capacidade
de focalizar a atencao, concentracdo, memoria auditiva e visual ¢ ordenacao, habilidade
no processamento das palavras e fluéncia na leitura sdo as mais evidenciadas nos casos
relatados. Sendo assim, as criancas apresentaram defasagem e alteracdes nestes
aspectos, interferindo significativamente no processo de desenvolvimento da linguagem
escrita, tanto nos processos de escrita quanto de leitura.

Quanto ao desempenho dos participantes na avaliacdo do Teste Token verificou
que n3o houve diferenga estatistica entre os grupos. Os participantes do GI e GII
apresentaram desempenho adequado do esperado quanto comparado com o GIII nos
aspectos da compreensao, sendo estes achados nao significativos.

Quanto ao desempenho na Prova de Consciéncia Fonologica - PCF, verificou-se
que os participantes apresentaram desempenho superior nos subtestes que envolveram a
habilidade sildbica em comparacgao a habilidade fonémica, de aliteragdo em comparagao
a habilidade de rima (Tabela 10).

As habilidades fonoldgicas estdo diretamente relacionadas com a consciéncia
fonoldgica, ou seja, com a capacidade de segmentagao ¢ manipulagdo dos sons da fala e
conseqiientemente com sua relacao de identificacao e reconhecimento fonema-grafema.

Neste estudo, verificou-se que a consciéncia fonologica e a aquisi¢do da leitura e
escrita sdo processos que se desenvolvem e se fortalecem mutuamente. E possivel

verificar a correlacdo entre os estagios iniciais da consciéncia fonoldgica (consciéncia
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de rimas e silabas) com o estagio de desenvolvimento inicial do processo de leitura,
corroborando com os estudos dos autores, que referiram: as habilidades desenvolvidas
durante o desenvolvimento de fala e linguagem e no estigio inicial da leitura
contribuem para o desenvolvimento da consciéncia fonoldgica mais complexa, como a
manipulagdo e a transposi¢do fonémica, conforme descrito por Gregoire (1997), Ratner,
Gleason, Narasimhan (1999) e Avila (2004).

A consciéncia fonologica esta diretamente relacionada com o mecanismo de
conversdo fonema-grafema. Participantes com dificuldade da leitura e escrita
apresentaram alteracdo em consciéncia fonoldgica, habilidade do processamento
fonologico, que interfere na correspondéncia som-letra. Os achados deste estudo
também evidenciaram que a velocidade de acesso ao léxico mental estd diretamente
relacionada com a habilidade de consciéncia fonologica e de leitura e escrita, pois os
participantes normais apresentaram menor velocidade/tempo em tarefa de nomeagdo e
conseqiientemente desempenho superior em outras atividades de leitura e escrita em
comparagao aos outros grupos.

Verificou-se que os desempenhos dos participantes na prova de consciéncia
fonoldgica, no GI apresentaram desempenho superior em habilidades silabicas do que
fonémica para sintese, segmentacdo, manipulagdo e transposi¢do, além de desempenho
superior em rima do que em aliteragdo (Tabela 11). Os participantes do GII também
apresentaram desempenho superior em habilidades silabicas do que em fonémicas para
sintese, segmentagdo, manipulacdo e transposi¢do, além de desempenho superior em
aliteragao do que em rima. Os participantes do GIII apresentaram desempenho superior
em habilidades sildbicas do que para fonémica para sintese, segmentacdo e
manipulacdo, além de desempenho igual para rima, aliteracdo e transposi¢do silabica e
fonémica. Essa diferenga nos permite concluir que tais participantes apresentam
dificuldades na percepcdo dos sons iniciais e finais das palavras, evidenciando
dificuldades de agrupamento de palavras com similaridade fonoldgica, o que revela
dificuldade no uso da memoria de trabalho fonoldgico e compromete a formagdo de
novas palavras a partir de segmento silabico e fonémico adquirido. Esses achados
corroboram com Ellis 1995, Morais 1997, Snowling e Stackhouse 2004.

Savage et al (2005) referiram que as habilidades de processamento fonologico,
incluindo a nomeacao automatizada répida, sdo importantes e consistentes preditores da

leitura e ditado proficientes, ¢ geralmente a nomeag¢do automatizada rapida reflete
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problemas de processamento fonolégico em criancas com dificuldades de
aprendizagem.

O achado deste estudo evidenciou-se que a velocidade de acesso ao léxico
mental estd diretamente relacionada com a habilidade de consciéncia fonologica,
atencdo ¢ memoria de trabalho, leitura e escrita, pois os participantes do GI deste estudo
apresentaram-se alteracdo em tarefas de nomeacao, evidenciando que os participantes
do GII sdo mais rapidos para nomeacdo, uma vez que a nomeagao de estimulos com
maiores componentes fonoldgicos na palavra exige uso mais eficaz de processos de
atencdo e percepcdo visuais, como discriminacdo e analise-sintese, corroborando
achados de confirma os achados de Barbosa (2005). Entretanto, verificamos que o
desempenho em nomeacdo foi semelhante entre o GII e GIII, evidenciando que a
velocidade de nomeacgao seqiiencial de estimulos comuns, ou seja, a velocidade com que
a crianga verbaliza seqiiencialmente uma lista contendo simbolos bésicos ndo ¢
diferente entre os participantes com HPE sem mutagdo e os bons leitores.

Dessa forma, as dificuldades observadas concordam com as descri¢des de Vieira

(2005) e Barbosa (2005), que citou-se o processamento fonoldgico referindo a
operacdes de processamento de informagdo baseadas na estrutura fonoldgica da
linguagem oral que envolve a percep¢do e as memorias de trabalho em longo prazo.
Capellini (2004) referiu ainda que a ocorréncia de falhas no processamento fonologico
da informacdo, a andlise da palavra articulada em suas partes constituintes, silabas e
sons sdo prejudicadas em decorréncia da presenca de desvios na representacdo fonética
na memoria de curto prazo, influenciando negativamente aspectos de producdo da fala e
a producao oral do texto lido.
Ainda, segundo Barbosa (2005), a alteracdo destas habilidades ndo permite que a
crianga utilize um sistema gerativo para converter ortografia em fonologia, dificultando
a leitura de qualquer palavra regular que envolva a correspondéncia grafofonémica,
dificultando a aprendizagem de palavras novas, ja que apresentam dificuldade em
aplicar as regras de decodificacdo fonoldgica e que a palavra nova seja lida pela rota
lexical.

O desenvolvimento adequado da consciéncia fonologica ¢ importante para que a
crianca possa correlacionar os aspectos sonoros da fala com o cddigo escrito,

desenvolvendo adequadamente os alicerces da leitura e escrita.
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Os resultados vao de encontro com os resultados obtidos por Capellini e Ciasca
(1999, 2000) que se relatou que participantes com dificuldades na leitura apresentaram-
se desempenho inferior na prova de consciéncia fonoldgica quando comparados aos
“bons leitores”.

Para ler € necessario que haja processamento visual refinado dos sinais Graficos
para realizacdo de varredura no texto e fixagdo da palavra (Gregoire 1997). Entretanto,
devemos considerar que relacionado a este processamento visual estd o processamento
lingiiistico da leitura que realiza a identificagdo da palavra mediante o processo de
decodificagdo fonologica, este auxiliado pelo processamento auditivo, que permite a
conversao dos sinais Graficos em representacdes fonoldgicas.

A interacdo entre processamento visual, lingiiistico e auditivo exige uma fungao
executiva atuante, que quando comprometida, altera a aquisicdo de estratégias de
leitura, mais especificamente de estratégias fonoldgicas, resultando em falhas na
automatizacdo da decodificagdo fonoldgica que geralmente impedem o acesso ao
significado das palavras.

E importante ressaltarmos que quanto maior for o contato dos escolares com
as convengoes ortograficas da lingua, a vivéncia com a textualidade e a freqiiéncia de
ocorréncia das palavras em situacdes de sala de aula, maiores sdo as condigdes de se
utilizar as fungdes integrativas auditivo-visuais na aprendizagem. Tal fato favoreceu o
uso do modelo de duplo processo para a leitura e escrita, ou seja, o uso da rota lexical e
sublexical (fonologica) simultaneamente, ja que ¢ necessario um sistema de analise
visual para a identificacao das letras que compdem o estimulo escrito € um sistema de
analise auditiva que envolve o processo fonoldgico e a conversao grafema-fonema.

Neste estudo, os dados referentes ao nivel e a velocidade de leitura oral baseados
no desempenho dos participantes do GI, GII e GIII, auxiliam no diagnéstico do
distarbio de aprendizagem. Observou-se no Quadro 2 que o GI apresentou melhor
desempenho que GII, durante a leitura estando de acordo com a escolaridade, deve-se
levar em considera¢do que a seriacdo de GI corresponde um nivel superior a GII. O
mesmo desempenho pode se observar no Grafico 3.

Os dados referentes ao nivel de leitura dos participantes com HPE-/ike, na
maioria alfabético, evidenciou a dificuldade desses participantes, o que corrobora com
os achados de Condemarin (1989), Demont (1997) e Capellini (2000), que fizeram

\

referéncias a complexidade do processo de aprendizagem da leitura, que envolve as
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habilidades cognitivas e metalingliisticas. Estes resultados corroboram com estudos
realizados por Capellini e Ciasca (1999), uma vez que o nivel de leitura observado
nestas crian¢as com dificuldades de leitura foi o alfabético.

Quanto a velocidade de leitura (Quadro 3), verificou-se neste estudo que os
participantes apresentaram média de 70,95 ppm (GII) durante a leitura silenciosa,
caracterizando que os participantes apresentaram-se velocidade de leitura
predominantemente silenciosa lenta quando comparado ao desempenho de leitores
proficientes (GIII). O que ndo ocorreu com GI que apresentaram media média de 88,16
ppm, estando dentro do padrao de normalidade.

Como a compreensdo (Grafico 5) ¢ decorrente da velocidade de leitura, os
achados evidenciaram que os participantes desta amostra apresentaram elevado indice
de ndo-compreensdo do texto lido, tanto em relacdo a compreensdo da leitura oral como
da silenciosa. Estes achados corroboraram também com os resultados obtidos por
Capellini e Ciasca (1999), no qual as autoras concluiram que participantes com
dificuldade na leitura apresentam problemas com a identificagdo de grafemas
(correspondéncia grafema-fonema), reconhecimento de palavras e compreensdo de
texto, apresentando desta forma nivel de leitura aquém do esperado para idade escolar, o
que dificulta de forma significativa o desempenho escolar destes participantes.

Quanto ao desempenho na Prova de Leitura e Escrita (Pinheiro 1994), este
estudo apontou que os participantes apresentaram desempenho superior em leitura oral
de palavras reais de alta e baixa freqliéncia do que em leitura de palavras inventadas,
observado na Tabela 12. No entanto, durante a escrita sob ditado, os participantes
apresentaram desempenho superior apenas em escrita de palavras reais de alta
freqliéncia. Desta forma, a identificagdo e reconhecimento de palavras de alta
freqliéncia, ou seja, de palavras que fazem parte do vocabuldrio visual dos escolares
foram melhores reconhecido. Entretanto, quando a atividade envolveu o
reconhecimento de palavras de baixa freqiiéncia ou inventadas lidas oralmente ou
escritas sob ditado, verificamos que os desempenhos dos participantes foram inferiores,
demonstrando a dificuldade no uso da rota fonologica para identificagdo/decodificagdo
da relacao fonema-grafema para o reconhecimento da palavra como sendo familiar ou
ndo. Mais uma vez, devemos considerar que a maioria dos participantes avaliados

apresentava diagndsticos de problemas de aprendizagem que provavelmente denotariam
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este desempenho inferior quando comparados com participantes com desempenho
adequado na leitura e na escrita.

Corroborando com o estudo de Pinheiro (1994), que afirmou que quanto mais a
crianca tem contato percepto-auditivo-visual com as palavras, mais ela se torna
familiarizado com essas, conseqiientemente a crianca lerd melhor as palavras de alta
freqiiéncia do que de baixa freqii€ncia, e palavras reais e inventadas.

A leitura de palavras inventadas requer o uso da rota fonoldgica, em que o
participante realiza a conversdao fonografémica e a leitura de palavras reais de alta
freqliéncia ¢ realizada ndo somente pela rota fonologica, como também pela rota lexical,
fazendo com que os participantes utilizem o duplo processo de leitura, conforme
descrito por Salgado e Capellini (2004).

O fato dos participantes deste estudo apresentar maiores dificuldades na leitura
de palavras inventadas permite concluir que estes apresentam dificuldades na percepgao
da estrutura fonoldgica das palavras quando essas ja estao no seu Iéxico de input visual,
favorecendo o reconhecimento global das palavras e apresentando dificuldade de
analisar a palavra durante a leitura e escrita (Ellis 1995, Snowling e Stackhouse 2004).

Apesar dos participantes do GIII apresentarem desempenho superior em provas
de leitura e escrita de palavras reais e inventadas do que os participantes GI e GII ¢
importante ressaltar que mesmo estes participantes sem dificuldades podem apresentar
alto indice de erros, basicamente Ortograficos, que ndo estdo relacionados com o
inadequado processamento da linguagem e sim com problema quanto a alfabetizagdo
com base no sistema alfabético, como a lingua portuguesa. Estes achados corroboram
com os estudos de Dias (2005), que descreveu resultados em criangas sem dificuldades
na aprendizagem na utilizagdo e dominio de regras ortograficas, no qual as dificuldades
podem se estender por séries consecutivas.

O desenvolvimento da escrita ocorre muito antes da crianga colocar um lapis em
sua mao, antes de atingir a idade escolar, pois a crianga aprende técnicas que prepara o
caminho para a escrita. A crianga necessita de condi¢des para ser capaz de escrever, as
relagdes com as coisas ao seu redor devem ser diferenciadas, representar algum
interesse para a crianga, coisas que gostaria de possuir ou com as quais brinca que as
coisas apresentem significado funcional para a crianca. Além disso, a crianga deve ser

capaz de controlar seu comportamento por meio dessas atividades (Luria 1987).
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Pinheiro (1994) referiu que antes da idade de alfabetizagdo muitas habilidades
necessarias para a aquisicao da leitura e da escrita encontram-se bastante desenvolvidas.
De acordo com a abordagem da teoria do processamento da informacdo, a crianca ja
possui muitas unidades no seu sistema de reconhecimento auditivo e de sua producao da
fala, além dos processos gramaticais requeridos para a compreensdo ¢ a produgdo da
fala. Dessa forma, o processo de alfabetizagdo levara a crianca a desenvolver sistemas
para o reconhecimento e para a produ¢do da lingua escrita e integra-los aquele que ja
existe para o processamento da lingua falada.

No inicio da alfabetizagdo, espera-se da crianga um dominio da linguagem oral
necessario para a aquisicao da linguagem escrita. No entanto, a porcentagem de criangas
com dificuldades de adquirir a leitura e escrita vem sendo cada vez mais evidenciada.

Quando a crianga alcanga a idade escolar e ingressa na escola, ela possui
somente o dominio lingiiistico dentro do ambito fonoldgico da lingua, entretanto neste
momento ainda ndo existe consciéncia das correspondéncias existentes entre a
linguagem oral e a leitura e escrita, que sdo as chamadas correspondéncias letra/som.
Entretanto, se algo prejudicar o desenvolvimento desta relacdo oralidade-escrita,
problemas de aprendizagem podem aparecer (Capellini 2004).

A linguagem escrita deve ser considerada como um sistema de representagao de
lingua, cuja aprendizagem significa a apropriagdo de um novo objeto de conhecimento.

Em relacdo ao desempenho dos participantes no teste de escrita sob ditado,
observamos que assim como a prova de leitura oral, o desempenho ¢ maior para a
escrita de palavras reais de alta freqiiéncia do que de palavra de baixa freqiiéncia, de
palavras inventadas regulares do que irregular e regra, corroborando com o estudo de
Pinheiro (1994), que afirma esse dado e explica que as entidades de palavras conhecidas
sdo arquivadas no 1éxico grafémico, facilitando assim o desenvolvimento de uma escrita
mais coerente e sem erros.

Outro sinal presente nos participantes com HPE-/ike evidenciado neste estudo,
foram a dificuldade quanto a realizagdo do célculo aritmético do GI.

A resolugdo do calculo aritmético estd muito relacionada com a emissdo e
compreensdo da linguagem, por este motivo, escolares com problemas de linguagem,
como as disléxicas, podem apresentar dificuldades para relacionar nogdes bdsicas de
nimeros, com as situagdes vivenciadas no cotidiano, conforme descrito por Rutter et al

(1970). Devemos levar em consideragdo que, conforme descrito por Riley e Greeno
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(1988) e Dockrell, McShane (2000), Rebollo e Rodriguez (2006), a partir do momento
em que o participante apresenta problemas no processamento da informagdo, a
compreensdo, que ¢ baseada nas habilidades cognitivas e lingiiisticas, fica prejudicada,
ocasionando os problemas de entendimento para execucao do célculo aritmético.

Desta forma, os dados apresentados neste estudo referentes a correlagdo entre a
dificuldade matematica, leitura e escrita representam a inter-relagdo entre os problemas
de processamento da informagao e execugdo de calculo matematico.

Neste estudo verificou-se que as dificuldades encontradas em 8 das criangas com
HPE-like estao relacionadas a alteracdo de memoria, que comprometeu diretamente o
processamento fonologico da informacdo, ou seja, a capacidade de nomeacdo
(decodificacdo e uso da memoria de trabalho), acesso ao 1éxico mental (compreensdo da
palavra e do texto) e a consciéncia fonoldgica (substitui¢do surdo-sonora presente na
escrita) resultando em desempenho abaixo do esperado para idade e escolaridade em
atividades de leitura e escrita. Estes dados revelam o que Capellini e Ciasca (1999) e
Capellini e Ciasca (2000) denominaram de intersec¢ao entre
atencdo/memoria/linguagem, pois a competéncia lingliistica estd subjacente a
competéncia comunicativa que, por sua vez, esta diretamente relacionada a processos
atencionais.

Neste estudo verificou-se tendéncia a significancia em pontos comuns como
escolaridade, leitura, escrita e matematica, o que pode ser explicado pelo fato do
participante com HPE-/ike apresentar transtorno fonologico que influencia de forma
direta a aquisi¢cdo da leitura no sistema de escrita alfabético, como o do portugués, pois,
conforme descrito por Snowling (1995) e Etchepareborda (2006), quando a
representacdo fonoldgica ndo se encontra assimilada pelo escolar, dificuldades com a
aprendizagem da leitura podem ocorrer.

A partir da analise dos resultados no Teste de Desempenho Escolar - TDE
verificou-se que os participantes do GI, GII e GIII ndo apresentaram dificuldade nos
subtestes de leitura, escrita e aritmética, devido a pequena amostra do estudo. Quando
avaliados separadamente os participantes que ao final da avaliagdo apresentaram
diagnostico fonoaudioldgico de distirbio de aprendizagem apresentam alteragdes no
TDE

Outra informacdo importante deste estudo se refere a producdo de escrita

espontanea, verificada no Quadro 4, na qual observamos que os participantes do GI e
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GII apresentaram maiores dificuldades em relagdo aos participantes do GIII, em todos
os aspectos da escrita, tanto nos aspectos formais e convencionais do texto, como nos
aspectos referentes a elaboragdo textual. Com isso, podemos afirmar que estas
dificuldades na linguagem escrita podem ser decorrentes de um nao-dominio do sistema
lingiiistico em sua modalidade oral e da percep¢do dos aspectos fonoldgicos que,
relacionados a linguagem oral, sdo necessarios ao desenvolvimento da leitura e da
escrita. Portanto, se a crianca tem a estrutura fonoldgica formada para a leitura, ha uma
generalizacdo da ortografia para a fonologia também na escrita, na qual a crianca
apresenta aumento de 1éxico de input visual, conforme descrito por Salgado e Capellini
(2004).

No entanto, verificamos que os participantes do GIII apresentaram dificuldades
quanto a ortografia, principalmente em palavras que ndo eram comuns ao vocabulério
destes participantes, pois mesmo participantes sem dificuldades na aprendizagem,
principalmente aqueles no de inicio da alfabetizacdo, ainda tém dificuldades no uso de
regras e irregularidades de palavras do sistema de escrita do portugués, pois nem sempre
ha correspondéncia grafema-fonema, como descrito por Dias (2005).

Outro aspecto que deve ser ressaltado em relagdo aos achados estatisticamente
nao significantes quando comparados os grupos com HPE-/ike com mutagao ¢ HPE-/ike
sem muta¢do, deve-se ao tamanho da amostra. Entretanto, apesar de ndo serem
estatisticamente significantes, os achados revelaram que em geral o grupo de
participante com HPE-/ike sem mutacao apresentam desempenho superior nas provas do
que o grupo com HPE-/ike com mutagao.

Estes achados refletem a importancia do diagnostico baseado em investigacao do
processamento fonologico e lexical para a adequada elaboracdo de programas que visam
proporcionar o desenvolvimento de habilidades do processamento da linguagem em

participantes com transtorno de aprendizagem.
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7. CONCLUSAO

A avaliagdo fonoaudiologica realizada com individuos com HPE-like permitiu

concluir:

1 — Os individuos com HPE-/ike com mutacdo apresentaram pior desempenho nos
aspectos avaliados em relacdo aos individuos com HPE-/ike sem mutagdo ¢ com bom

desempenho escolar quanto a fala, aritmética, leitura e escrita.

2 — Os achados referentes ao diagnostico nesta populacdo evidenciou que 50% dos
casos com HPE-like apresentaram Distirbio de Aprendizagem, 10% diagndstico de
Discalculia, 10% diagnéstico de Distirbio de Linguagem e 30% ndo apresentam

alteracoes.

Desta forma, apesar deste estudo apontar para os diagndsticos fonoaudiologicos
acima citados, ainda ha necessidade de continuidade de pesquisas que enfatizem a
avaliacdo do processamento de fala e da linguagem em individuos com HPE-/ike, pois
assim poderemos ampliar nossos conhecimentos sobre a linguagem nessa seqiiéncia
malformativa.

Assim, podemos referir que este estudo contribuiu para a caracterizagdo da

linguagem oral e, principalmente, da linguagem escrita de individuo com HPE-/ike.
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ANEXO 1 - Parecer do Comité de Etica em Pesquisa do HRAC-USP, aprovando a
realizacao deste estudo.

HOSPITAL o REABILITACAO
e ANOMALIAS CRANIOFACIAIS
Lsaversmaie e S&0 Pauno

Unidade de Ensino e Pesquisa

Oficio n°® 069/2006-UEP-CEP

Bauru, 03 de maio de 2006.

Prezado(a) Senhor(a)

O projeto de pesquisa intitulado “Heleprosencefalia: clinica, imagem e linguagem.”, de
autoria de V.S% foi aprovado pelo CEP em 23 de fevereiro de 2005. Em reunido realizada em
26/04/2006 a solicitagdo de alteragio do titulo para “Heloprosencefalia clinica e linguagem.”, foi
aprovada.

Informamos que apos o recebimento do trabalho concluido, este Comité enviara um parecer

final que podera ser utilizado para publicagio.

Atenciosamente

PROF. DR. ALCEU SERGJO fRINDADE JUNIOR
v
Coordenador do Comité de Etica em Pesquisa do HRAC-USP

[lmo(a) Sr(a)
GISELDA SANTIAGO
A/C
Dr. Antonio Richieri-Costa
Genética - HRAC/USP
P S

Tel. 55 14 3235 8421 Fax: 55 14 3234 7818
E-mail: anag@usp.br
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ANEXO 2 - Termo de Consentimento Livre e Esclarecido

a) Termo de Consentimento Livre e Esclarecido (para adultos)

Pelo presente instrumento que atende as exigéncias legais, o Sr. (a)

, portador da
cédula de identidade , apos leitura minuciosa da
CARTA DE INFORMACAO AO SUJEITO DA PESQUISA, devidamente
explicada pelos profissionais em seus minimos detalhes, ciente dos servigos e
procedimentos aos quais serd submetido, ndo restando quaisquer davidas a respeito do
lido e explicado, firma seu CONSENTIMENTO LIVRE E ESCLARECIDO
concordando em participar da pesquisa “Holoprosencefalia: clinica e Linguagem”,
realizada por: Giselda Santiago.

Fica claro que o sujeito da pesquisa ou seu representante legal pode, a qualquer
momento, retirar ssu CONSENTIMENTO LIVRE E ESCLARECIDO e deixar de
participar desta pesquisa e ciente de que todas as informacdes prestadas tornaram-se
confidenciais e guardadas por forga de sigilo profissional (Art. 29° do Cédigo de Etica
do Fonoaudi6logo).

Por estarem de acordo assinam o presente termo.

Bauru-SP, de de

Assinatura do Sujeito da Pesquisa Assinatura do Pesquisador

Nome do pesquisador responsavel: Giselda Santiago

Endereco institucional: Rua Silvio Marchione, 3-20, Bauru- SP, CEP: 17043-900
Tel: (14) 32358183

e-mail: giseldafono@yahoo.com.br
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ANEXO 2 - Carta de Informacao ao Paciente

Noés convidamos vocés a participarem do projeto de pesquisa do Hospital de
Reabilitacgdo de Anomalias Craniofaciais — HRAC/ USP Bauru intitulado
“Hoprosencefalia: Clinica e Linguagem”. Gostariamos que soubessem que participar
desta pesquisa ¢ uma opcao de vocés e no caso de ndo participarem ou desistirem a
qualquer momento nao havera perda de qualquer beneficio ou tratamento que estiverem
fazendo nesta universidade.

Caso aceitem participar deste projeto de pesquisa gostariamos que soubessem que:

a) Sera realizada avaliagdo de linguagem oral e escrita, incluindo aplica¢do de
testes e provas complementares para o diagnodstico fonologico;

b) Sera solicitada avaliagdo médica, psicoldgica ou de outros profissionais que se
julgarem necessarios para complementar o diagnostico;

¢) Os resultados deste estudo talvez ndo sejam de beneficio imediato para o
paciente ou para a familia, mas assim que estiverem prontos estes serao
disponibilizados para os mesmos;

d) Vocés estardo contribuindo com o estudo das principais manifestagdes
fonoaudiologicas desta sindrome, podendo auxiliar demais individuos,
familiares e profissionais;

e) Os resultados desta pesquisa poderdo ser divulgados para fins cientificos em
revistas e congressos especializados na area, incluindo o uso de imagens, desde
que sua identidade ou do seu filho (a) seja preservada;

f) Os resultados da avaliagdo serdo disponibilizados nos prontuarios do Setor de
Genética do Hospital de Reabilitagdo de Anomalias Craniofaciais de Bauru.

Os testes de linguagem que poderdo ser realizados (ITPA, Token teste, PCF,Prova
de leitura e escrita, TDE e producdo escrita tematica) ndo sdo invasivos € ndo causam
nenhum tipo de desconforto (dor). E necessario, em média, de 2 hora a 2 hora e 30
minutos para a realizacao de todos os testes.

Caso queiram apresentar reclamacdes em relagdo a sua participacdo na pesquisa,
poderdio entrar em contato com o Comité de Etica em Pesquisa em Seres Humanos, do
HRAC-USP, pelo endereco Rua Silvio Marchione, 3-20 na Unidade de Ensino e
Pesquisa ou pelo telefone (14) 3235-8421.

Bauru, / /  Nome do paciente ou responsavel:

Assinatura do paciente ou responsavel:

Assinatura do pesquisador responsavel:
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ANEXO 3 — Anamnese Fonoaudiologica.
N* Data: / / Informante :

1) IDENTIFICACAO
Nome do pac.:

RG.:
Idade Atual: D.N.: / / Natural de:

Tipo de Fissura:

Diagnéstico :

Filiacao - Pai: Profissao:

- Mae Profissao:

Endereco: Telefone: ()

Convénio Saude : [1Ndo [J Sim

2)QUEIXA:

3) ANTECEDENTES PESSOAIS
3.1 - PRE-NATAL:

Durante a gestagdo a mie fez acompanhamento médico? | Ndo []Sim (Desde® - més)

Fez uso de medicamentos? | Nao [] Siim— Especificar:

Sofreu algum traumatismo? [ Nao [] Sim — Especificar:

A partir de qual més o bebé comegou a se movimentar dentro da barriga?
Quando esses movimentos foram mais intensos?

Qual o tipo de parto? [ Normal []Cesarea

De quantos meses a crianga nasceu? [1 9 meses
[ mais de 9 meses. Quantos?
(I menos de 9 meses. Quantos?

CIDADE U.F.

Engravidou

1 més

2 més

3 més

4/6 meses

779" meses

3.2 - PARTO:
"1 Hospitalar [] Domiciliar [JOutro  Especificar:

Uso de Forceps? [ Sim [ Nao

Complicagoes:

Obs:

3.3 - CONDICOES DO RN

Peso: Comprimento: PC: PT: APGAR: Choro:
Cianose: Succao: Tonus: Ictericia:

() Fototerapia () Exanguineo transfusdo () Permanéncia na maternidade:
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Febre: Convulsdes: Obs:

3.4 - DESENVOLVIMENTO:

Firmou a cabega: Sorriso social: Sentou com apoio:
Sentou sem apoio: Andou: Palavras:
Frases: Controle vesical e anal: Comportamento Apego:

PASSADO MORBIDO - Doengas proprias da infancia:

Complicagdes:
Convulsdes (quantos episddios, tempo de duragdo, descri¢do, tratamento)

A crianga tem algum problema de fala? []ndo ) sim. Qual?

Como ela se comunica: [ fala [] gestos ] outros:

Nivel de escolaridade:

Qual o desempenho na escola: [] bom [lrazoavel  []insatisfatorio
Dificuldades especificas escolares: [Imatemdtica [ portugués

[J outros:

O Relacionamento social ¢: [ bom (tem muitos amigos) [I razoavel (tem poucos
amigos)
[l crianga isolada [ ¢ distraido [ ¢ timido

Brincar [ cooperativo [1isolado [ entende regras jogo
A crianga chupa chupeta? [ Nao 1 Sim
Toma mamadeira? [JNao 71 Sim
Chupa dedo? "1 Nao 71 Sim

3.5 - HISTORICO AUDITIVO:
Historia familial de perda auditiva: [ Nao [] Sim — Parentesco:
Historia pessoal de perda auditiva: [1 Nao [ Sim — Especificar:
Historia de infec¢do de ouvido: [1 Nao [ Sim — Especificar:
Jé& realizou exames de audi¢cdo? [1 Nao [ Sim — Especificar:
A crianga reage a sons? [1Nao  [1Sim - Como?

Compreende o que ¢ dito? [INao [ Sim
Obs:

4) HEREDOGRAMA
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5) CARACTERISTICAS CLINICAS:

" Hipotelorismo " Ponte/base nasal achatadas

"1 Hipoplasia de face 1 Frontal estreito/proeminente/alto
[JAuséncia de septo nasal ] Ponte supra orbitaria rasa

) Auséncia de pré-maxila "1 Perfil plano "] Assimetria facial

" Exoftalmia "I Blefarofimose

"1 Coloboma de iris 1 Anolftalmia 1 Microftalmia

] Fenda palpebral obliqua para cima 1 Olhos proeminentes

"1 Polidactilia "1 Orelhas proeminentes/grandes
] Genitalia anomala "1 Proboscide

"I microcefalia I hidrocefalia TI macrocefalia

U] trigonocefalia "I plagiocefalia [ braquicefalia

") Anomalias da arcada dentéria superior/ inferior

" Fistulas cérvico- faciais '] Hemangiomas

"1 anomalias auriculares '] Anomalias couro cabeludo
OBS:

6) MEDIDAS ANTROPOMETRICAS:

Peso: PC: DICI: DICE:

Orelhas (comprimento)- D: E:

Filtro labial (comprimento):

7) EXAMES COMPLEMENTARES:
(Cariétipo/ RX/ Tomografia/ Ressonancia Magnética/ outros)

Preenchido por:




Livros Gratis

( http://www.livrosgratis.com.br )

Milhares de Livros para Download:

Baixar livros de Administracao

Baixar livros de Agronomia

Baixar livros de Arquitetura

Baixar livros de Artes

Baixar livros de Astronomia

Baixar livros de Biologia Geral

Baixar livros de Ciéncia da Computacao
Baixar livros de Ciéncia da Informacéo
Baixar livros de Ciéncia Politica

Baixar livros de Ciéncias da Saude
Baixar livros de Comunicacao

Baixar livros do Conselho Nacional de Educacdo - CNE
Baixar livros de Defesa civil

Baixar livros de Direito

Baixar livros de Direitos humanos
Baixar livros de Economia

Baixar livros de Economia Doméstica
Baixar livros de Educacao

Baixar livros de Educacdo - Transito
Baixar livros de Educacao Fisica

Baixar livros de Engenharia Aeroespacial
Baixar livros de Farmacia

Baixar livros de Filosofia

Baixar livros de Fisica

Baixar livros de Geociéncias

Baixar livros de Geografia

Baixar livros de Histdria

Baixar livros de Linguas
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Baixar livros de Literatura

Baixar livros de Literatura de Cordel
Baixar livros de Literatura Infantil
Baixar livros de Matematica

Baixar livros de Medicina

Baixar livros de Medicina Veterinaria
Baixar livros de Meio Ambiente
Baixar livros de Meteorologia
Baixar Monografias e TCC

Baixar livros Multidisciplinar

Baixar livros de Musica

Baixar livros de Psicologia

Baixar livros de Quimica

Baixar livros de Saude Coletiva
Baixar livros de Servico Social
Baixar livros de Sociologia

Baixar livros de Teologia

Baixar livros de Trabalho

Baixar livros de Turismo
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