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RESUMO

ALVARENGA, A. S. L. Sindrome Kabuki: Diagnostico Fonoaudiologico [tese]. Bauru:

Hospital de Reabilitacdo de Anomalias Cranifaciais, Universidade de Sdo Paulo; 2006.

Objetivo: O objetivo deste estudo, portanto, € caracterizar a linguagem oral de
individuos portadores da Sindrome Kabuki (SK).

Existem ainda poucos estudos sobre a SK e as habilidades lingiiisticas dos individuos
por ela acometidos.

Material e Método: participaram deste estudo 6 sujeitos com SK compondo o grupo
investigado (GI) e 12 sujeitos compondo o grupo controle (GC). Todos os sujeitos
foram submetidos a anamnese fonoaudiologica, avalia¢do audioldgica, avaliagdo clinica
fonoaudiologica e avaliagdo fonoaudioldgica complementar.

Resultados: os achados fonoaudioldgicos evidenciaram que 66% dos sujeitos com SK
apresentavam perda auditiva. As habilidades lingiiisticas dos sujeitos com SK
apresentaram-se comprometidas quando comparadas com o GC pareados por sexo e
idade mental. Todos os sujeitos com SK apresentaram comprometimento da
funcionalidade da comunicacao. Os dados da avaliacao clinica, comparados aos dados
do Teste Illinois de Habilidades Psicolingiiisticas (ITPA), evidenciaram que o individuo
com menor alteracdo da linguagem apresentou comprometimento na maioria dos
subtestes do ITPA, caracterizando alteracdo nas habilidades perceptivas auditivas e
visuais.

Conclusdes: Os sujeitos com SK apresentaram relevante comprometimento da
funcionalidade da comunica¢do quando comparados aos individuos do GC, sem a
referida sindrome. O comprometimento cognitivo pode levar o individuo a esta
condicdo e a deficiéncia auditiva, quando presente, pode agravar o quadro. As
alteracOes da fala relacionadas a producdo dos sons pode estar diretamente relacionada
ao déficit cognitivo encontrado nos sujeitos deste estudo e ao comprometimento

perceptual auditivo encontrado na populagao;

Palavras-chave: Sindrome Kabuki, Genética, Linguagem, Fala, Aprendizagem.
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SUMMARY

ALVARENGA, ASL. Kabuki Symdrome: speech and language Diagnosis [thesis].

Bauru: Cranianfacial Anomaly Reabilitation Hospital, Sdo Paulo University; 2006.

Aim: the objective of this study is to characterize the oral language of Kabuki
Syndrome (KS) affected population.

There are few studies about KS and the linguistic abilities of population affected
population.

Material and Method: 6 KS holders took part in this study compounding the
investigated group (IG) and 12 people compounding the control group (CG). All of
them were submitted to anamnesis, audiologic assessment, clinical communication
evaluation and communication complementary evaluation.

Results: The findings showed that 66% of KS holders had hearing impairment. The
linguistic abilities of KS holders were bind when compared to the CG separated by sex
and mental age. All of the KS holders had communication functionality disability. The
clinical evaluation data, compared with data from the Illinois Test of Psycholinguistic
Ability (ITPA), showed that the person with less speech alteration showed less
alteration results in most of ITPA subtests when compared with others holders of the
same group.

Conclusions: The KS affected population showed relevant disabilities in functionality
communication when compared with the CG, people not affected by the syndrome. The
cognitive disabilities can lead the person to this condition and the hearing impairment,
when present, may make the situation worse. The speech alterations related to sound
production may be directly related to the cognitive deficit found in the studied people

and to the impairment of auditory perception found in the population.

Key-words: Kabuki Syndrome, Genetics, Language, Speech, Learning.
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1- INTRODUCAO

A fonoaudiologia ¢ a ciéncia cujo objeto de estudo ¢ a comunica¢cdo humana e
seus distirbios. A comunicagdo humana envolve grandes areas, a linguagem oral, a
linguagem escrita, a articulagao dos sons da fala, a voz, a fluéncia e a audi¢ao. Dentre as
dez Grandes Areas de Competéncia do fonoaudidlogo, identificadas e descritas pelo
Conselho Federal de Fonoaudiologia estd a de realizar o diagnostico fonoaudiologico

(CFFa, 2002).

A fonoaudiologia ¢ a genética sdo ciéncias que se complementam e que nos
ultimos anos realizaram avancos no Hospital de Reabilitagdo de Anomalias
Craniofaciais de Bauru (HRAC), da Universidade de Sao Paulo, campus Bauru. O
trabalho conjunto dessas duas ciéncias muito tem contribuido para o estudo da

comunica¢do humana e seus distirbios nos pacientes com sindromes genéticas.

Viérias sdo as sindromes genéticas que apresentam em seu fendtipo alteragdes

fonoaudiologicas, dentre elas esta a sindrome de Kabuki.

A Sindrome Kabuki (SK) foi descrita recentemente por dois médicos japoneses
que trabalhando de forma independente fizeram as primeiras descrigdes em 1981. O
nome “maquiagem de Kabuki” (do inglés “kabuki make up”) foi escolhido devido a
aparéncia facial que lembra a maquiagem dos atores do teatro kabuki, uma forma
tradicional de expressdo teatral japonesa. Atualmente, o termo “maquiagem” (make up)

nao ¢ usado para se referir a sindrome pois familiares consideraram constrangedor.



O interesse em estudar a comunicagdo de individuos afetados pela Sindrome
Kabuki surgiu a partir do contato com a literatura sobre a sindrome e da constatacao da
escassez de estudos sobre os achados fonoaudioldgicos. Entre os mais de 300 casos
descritos desde 1981, em diferentes paises, poucos estudos sobre a fala e a linguagem

de pessoas com SK foram encontrados segundo o relato de Defloor et al (2005).

Dentre as caracteristicas da Sindrome Kabuki estd o retardo mental, a perda
auditiva e alterac¢des estruturais de 6rgdos fonoarticulatorios que resultam em alteragdes
da comunicagdo. Este dado justifica o interesse em realizar o estudo que enfocara o
desempenho de comunicagdo de individuos afetados pela Sindrome Kabuki, evidencia a
necessidade deste estudo para o meio cientifico e podera contribuir para o
desenvolvimento de agdes terapéuticas para o tratamento fonoaudioldgico de individuos

portadores da Sindrome Kabuki.
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2 - REVISAO DE LITERATURA

Descri¢ao historica da SK

A Sindrome de Kabuki - SK (OMIM: 147920) também recebe o nome de
Sindrome de Kabuki Make-up ou Sindrome de Niikawa-Kuroki, foi descrita pela
primeira vez por Niikawa et al. em 1981 e por Kuroki et al. também em 1981, depois de
avaliarem clinicamente 10 criangas japonesas ndo aparentadas (Niikawa et al. 1981,

Kuroki et al. 1981).

A origem do nome “Kabuki Make-Up ou maquiagem de kabuki” surgiu a partir
da semelhanga dos tragos faciais com a maquiagem dos atores do teatro japonés
conhecido como kabuki, porém a expressio “make-up/maquiagem” foi julgada
pejorativa por muitos familiares de individuos acometidos pela Sindrome Kabuki e nao

¢ mais utilizada.

Diagnéstico e caracteristicas fisicas da SK

O diagnostico clinico da SK baseia-se em cinco caracteristicas fundamentais a
“Péntade de Niikawa”: face dismoérfica, anomalias esqueléticas, alteragdes
dematoglificas, retardo mental leve a moderado, retardo do crescimento pos-natal

(Gabrieli et al., 2002; Matsumoto e Niikawa, 2003 e Schoumans et al., 2005).

Sobre as caracteristicas fisicas, Niikawa et al (1988), Halal et al (1989), Clarke e

Hall (1990), Gillis et al (1990), Philip et al (1992), Franceschini et al (1993), Hugher e



Davis (1994), Ilyina et al (1995), Burke e Jones (1995), (Galan-Gomes et al (1995),
Kobayashi e Sakuragawa (1996), Silengo et al (1996), Chu et al (1997), Tsukahara et al
(1997), Lerone et al (1997), Wilson (1998), Ewart-Toland et al (1998), Fryns e
Devriendt ( 1998), Makita et al (1999), Mhanni et al (1999), Kokitsu-Nakata et al
(1999), Kawame et al (1999), McGaughran et al (2000), Courtens et al (2000), Donadio
et al (2000), van Haelst et al (2000), Igawa et al (2000), Fong et al (2001), Selicorni et
al (2001), Matsune et al (2001), Digilio et al (2001), Gabrieli et al (2002), Shotelersuk
et al (2002), Kurosawa et al (2002), Hinrichs et al (2002), Mihci et al (2002), Ming et al
(2003), Hou (2004), White et al (2004), Defloor et al (2005), Turner et al (2005) e
Hoffman et al (2005) descreveram os achados clinicos mais importantes de cada um dos
aspectos da “Péntade de Niikawa” (caracteristicas faciais tipicas, anomalias
dermatoglificas, anomalias esqueléticas, déficit pondero-estatural, retardo mental) que
relacionamos a seguir: Entre as caracteristicas faciais tipicas encontram-se a eversao da
por¢ao lateral da palpebra inferior, sobrancelhas arqueadas com rarefagdo da pilificacao
no 1/3 distal, fenda palpebral alongada, cilios longos, esclera azul, ponta nasal voltada
para baixo, palato alto, fissura de palato, fistula labial inferior, orelhas dismorficas
proeminentes, fistulas pré-auriculares, anomalias dentarias. As anomalias
dermatoglificas sdo: presenca de “finges pads” — coxins adiposo na face palmar de
falange distal, aumento das presilhas ulnares, padrdes hipoténares, auséncia de trirradio
interdigital na regido ¢ e/ou d. Dentre as anomalias esqueléticas encontramos:
braquidactilia de 5° digito, clinidactilia de 5 ° digito, escoliose, deformidade vertebral
com ou sem espinha bifida, luxagdo congénita de quadril e luxacao de patela. O déficit
pondero-estatural € caracterizado principalmente pelo demorado ganho de peso quando

bebés e a manutengdo do percentil de crescimento mais baixo que o esperado e algumas



criancas serdo obesas na adolescéncia, sem qualquer alteragdo enddcrina que possa

justificar o fato. O retardo mental em geral ¢ de grau leve a moderado.

Os autores citados descreveram as caracteristicas fisicas de individuos com SK,
mas como o fizeram observando aspectos especificos da sindrome, ndo ¢ possivel
concluir sobre a prevaléncia de cada uma das alteracdes. A partir da literatura
consultada organizamos os estudos que descreveram as caracteristicas clinicas de
pacientes com SK. Optamos por usar o niimero total de casos que foram identificados
na literatura (323) e, a partir deste, o nimero de sinais clinicos descritos em cada estudo,
considerando que nem todos os estudos investigaram todas as caracteristicas descritas.
Por esta razdo a freqiiéncia dos sinais ndo correspondem ao observado nas pesquisas

isoladamente.

Para melhor visualizagdo das implicac¢des clinicas da SK foram compilados e

organizados no quadro 1 todos os aspectos da SK ja investigados pelos autores citados.



QUADRO 1: Freqiiéncia de sinais clinicos verificados na literatura revisada .

Sinal Clinico

Manifestac¢des Clinicas Gerais P (%) 1 323
resente

Caracteristicas Faciais Tipicas
eversdo da por¢do lateral da palpebra inferior 323 100
sobrancelhas arqueadas com rarefacéo da pilificagdo no 1/3 distal 323 100
fenda palpebral alongada 323 100
cilios longos 323 100
ponta nasal voltada para baixo 323 100
palato alto 6 1,86
fissura de palato 13 4,03
fistula labial inferior 8 2,48
orelhas dismorficas proeminentes 323 100
fistulas pré-auriculares 1 0,31
anomalias dentarias 13 4,03
Anomalias Dematoglificas
presenga de “finges pads” — coxins adiposo na face palmar de falange distal 65 20,12
aumento das presilhas ulnares 60 18,58
padrdes hipoténares 58 17,96
auséncia de trirrddio interdigital na regido ¢ e/ou d. 60 18,58
Anomalias esqueléticas
braquidactilia de 5° digito 57 17,65
clinidactilia de 5 ° digito 3 0,93
Escoliose 3 0,93
deformidade vertebral com ou sem espinha bifida 64 19,81
luxagdo congénita de quadril 1 0,31
luxagdo de patela 1,55
Déficit pondero Estatural
demorado ganho de peso quando bebés 55 17,03
manutengdo do percentil de crescimento mais baixo 67 20,74
Caracteristicas cognitivas e comunicativas
Deficiéncia mental de grau leve a moderado 96 29,72
Alteragoes de fala e linguagem 14 4,34
Atraso DNPM 5 1,55
Perda auditiva 14 4,34
Outros achados clinicos
problemas neuroldgicos como hipotonia 3 0,93
Convulsoes 1 0,31
microcefalia e anomalias visuais 18 5,57
hiperextensibilidade articular 22 6,81
anomalias cardiacas 92 28,48
susceptibilidade a infec¢des 2 0,62
Deficiéncia imunolégica 18 5,57
Anemia 1 0,31
Incoordenagdo motora 1 0,31
Malformagoes auditivas (microtia/acrotia) 6 1,86
Alteragdes hepéticas e renais 5 1,55
Problemas digestivos 10 3,10
Problemas respiratorios 2 0,62
Alteragdes estruturais no SNC 1 0,31

Outros achados clinicos foram descritos por Niikawa et al (1988), a partir da

investigacdo de 62 individuos com SK. O pesquisador encontrou problemas

neurologicos como hipotonia, convulsdes, microcefalia e anomalias visuais, dos quais

se destacam: hiperextensibilidade articular (75% dos casos), anomalias cardiacas (30 a




55% dos casos), perda auditiva (50% dos casos), principalmente do tipo condutiva e

susceptibilidade a infecgdes (60% dos casos).

Etiologia da SK

Sugere-se que o acometimento genético da SK seja de heranga autossomica
dominante e a freqiiéncia de 1/32.000 a 50.000 nascimentos. Na literatura encontram-se
descritos cerca de 350 casos, sendo 1/3 de ndo asiadticos (Niikawa et al 1988, Galan-

Gomez et al 1995, Matsumoto e Niikawa 2003 ¢ Defloor et al 2005).

Segundo Niikawa (1988), a condi¢do de transmissdo genética da Sindrome de
Kabuki Make-up pode estar associada a quebra de um brago do cromossomo Ypl1.2,
sendo uma transmissdo pseudoautossomica dominante, decorrente de uma nova
mutagdo. Porém, tal condicdo ainda é obscura pela dificuldade de identificacdo e
comprovagdo de alteragdes cromossdmicas presentes nestes individuos (Olney et al

1998).

A SK, segundo Tsukahara et al (1997) e Lynch et al (1995), na maioria dos
casos, ¢ esporadica, ndo havendo muitas historias de recorréncia nas familias com
membros afetados; o que refor¢a a sugestdo de Heranga Autossémica Dominante com

expressividade variavel.

Apesar de Milunsky e Huang (2003) descreverem a duplicagdo 8p no
cromossomo 8p22-8p23 em 1 dos 6 pacientes com SK que pesquisaram, Engelen et al

(2005) ndo confirmaram este achado em 20 individuos com a sindrome que submeteram
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ao estudo citogenético, podendo concluir que esta alteragdo genética nao ¢ a
responsavel pelo diagnostico. O diagnostico da SK ¢ feito a partir da avaliagdo clinica
na maioria dos casos. Schoumans et al, 2005 também relataram que apesar da presenga
da microdelecao ou duplicagdo 8p22-23.1 encontrada por outros pesquisadores em
alguns casos de SK, a investigagdo de 10 pacientes caucasianos por meio do mesmo
método previsto no primeiro estudo excluiu essa possibilidade ndo encontrando a

duplicacdo em nenhum dos individuos.

Matsumoto e Niikawa (2003) e Schoumans et al (2005) postulam que a etiologia
da SK precisa ser mais investigada e que estudos genéticos moleculares sdo necessarios
para delineé-la, apesar da variabilidade clinica da sindrome ser bem estabelecida. Para
estes autores as caracteristicas da SK sdo variaveis, o que complica o diagnéstico dessa
desordem. E possivel que se encontre heterogeneidade genética entre pacientes com SK
e, por esta razdo, ¢ improvavel que todos os individuos com a sindrome tenham uma
duplicacdo intersticial 8p22-23, mesmo porque alteracdes do tipo anel do cromossomo
X, translocacdo 6q/12q, inversdo paricéntrica 4p, translocacdo balanceada 15q/17q,
duplicacdo 1p. ja foram observadas em individuos com SK. O estudo citogenético
molecular pela Hibridizagao in situ por Fluorescéncia (FISH), pode ndo ter contribuido
como se esperava para o diagnostico da SK, o que reforga a idéia de se considerar a

presenga de sinais clinicos tipicos da sindrome.

Achados cognitivos e fonoaudiolégicos da SK

Burke et al (1994), Galan-Gomez et al (1995) e Iliyna et al (1995) descreveram

alguns aspectos da comunicagdo de individuos com Sindrome Kabuki. Estes autores
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caracterizaram a fala desses individuos como sendo pobre e de aquisi¢do tardia, a voz
em geral ¢ grave, indistinta e hipernasal. Podem apresentar quadros de disartria e
dispraxia, atrasos de linguagem e, em geral, a o nivel de recep¢do ¢ melhor que o de

expressao.

O estudo de Toutain et al (1997), a referéncia de que problemas de comunicagao
sdo comuns nesta sindrome e que o quadro ¢ muito heterogéneo. Porém nio ha qualquer
descri¢ao mais especifica dos problemas de comunicagdo. Este mesmo autor afirmou
que 32% dos individuos afetados pela Sindrome Kabuki tem perdas auditivas; que entre
ndo asiaticos 39% tem perda auditiva e que entre asiaticos a porcentagem ¢ de 23% de
individuos afetados com perda auditiva. A prevaléncia ¢ de perda auditiva condutiva,

mas podem ser encontradas perdas neurossensorial e mista.

Upton et al (2003) avaliaram 6 criangas e todas apresentaram historia de
aquisicao de fala e linguagem tardia. Todos apresentavam erros articulatérios e
ressonancia oral inadequada, incoordenagdo motora oral e hipotonia, ma oclusdo

dentaria e fissura de palato.

De acordo com Mervis et al (2005), pouco se sabe sobre as habilidades
intelectuais e comportamentos adaptativos dos individuos que tem a SK, além do fato
de que a maioria deles apresenta deficiéncia mental. Os resultados de testes psicoldgicos
em 11 criancas ¢ adolescentes com SK indicaram que a maior parte deles apresentam
retardo mental leve e comportamentos adaptativos quase na média, podendo apresentar
ainda pouca dificuldade como desatengdo e hiperatividade-impulsividade e problemas

leves como obsessdo ¢ ansiedade. Apenas uma crianga apresentou retardo mental severo
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e comportamento adaptativo profundamente prejudicado. Uma crianga também
apresentou inteligéncia e comportamento adaptativo na média, com problemas

comportamentais tipicos das criancas de sua idade.

Entre os mais de 300 casos descritos desde 1981, em diferentes paises, poucos
estudos sobre a fala e a linguagem de pessoas com SK foram encontrados segundo o
relato de Defloor et al (2005). Esses autores dirigiram estudos sobre a natureza
especifica do desenvolvimento comunicativo de pessoas com SK e investigaram a
linguagem expressiva de criangas acometidas por esta sindrome. O objetivo do estudo
foi delinear as dificuldades de linguagem de 6 criangas holandesas entre 4.4 ¢ 10.6 anos.
Por meio da andlise da fala espontanea puderam verificar que todas as criancas
apresentavam habilidades de linguagem expressiva defasadas, pobre habilidade
morfossintatica, bem como dificuldades lexicais e pragmaticas presentes enquanto o

desenvolvimento fonologico era o aspecto menos afetado.



OBJETIVO
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3-OBJETIVO

As informagdes sobre os achados fonoaudiologicos da populagdo com a SK, até

o momento compiladas, sdo poucas e gerais.

O objetivo deste estudo, portanto, é caracterizar a linguagem oral de individuos

portadores da Sindrome Kabuki.



MATERIAL E METODO
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4 - MATERIAL E METODO

Participantes

O critério de inclusdo dos sujeitos no estudo restringiu-se apenas ao fato dos
mesmos consentirem na participacdo do mesmo e pudessem se deslocar até o HRAC
caso nao estivessem agendados para o atendimento de rotina no periodo de coleta de

dados.

Foram chamados para participar deste estudo todos os pacientes registrados no
HRAC com diagnoéstico de SK (18). Dos 18 pacientes chamados 7 concordaram em
participar do estudo, pois teriam retorno agendado e 1 sujeito concordou mesmo nao

tendo retorno agendado.

Durante o processo de coleta de dados, 1 dos sujeitos agendados niao

compareceu e outro desistiu da participagao.

Cabe ressaltar que a literatura compilada registra cerca de 323 casos de pacientes

com SK no mundo e, no HRAC existe o registro de 18 pacientes com a sindrome.

Fizeram parte deste estudo 6 individuos (33,3% dos pacientes registrados)
diagnosticados clinicamente no Setor de Genética Clinica do Hospital de Reabilitagdo
de Anomalias Craniofaciais, da Universidade de Sao Paulo, de Bauru, com a SK
compondo o grupo amostral, (G I) e 12 individuos normais pareados em relagdo ao sexo

e a idade mental dos participantes com SK, constituindo o Grupo Controle (GC). Os
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participantes do GI encontram-se na faixa etaria de 3 anos ¢ 5 meses a 20 anos ¢ 5

meses, sendo trés do sexo feminino e trés do sexo masculino.

A tabela 1 mostra a freqiiéncia de distribui¢do dos individuos estudados,

segundo o sexo e idade.

Tabela 1. Caracterizacdo dos participantes segundo idade e sexo

Idade em anos e meses

Sexo 3a/10allm 11a/20al1m TOTAL
N % N % N %
Masculino 2 333 1 16,6 3 50
Feminino 2 33,3 1 16,6 3 50
TOTAL 4 66,6 2 33,2 6 100

N = numero de participantes

Os sinais clinicos descritos na literatura e investigados nos sujeitos deste estudo,
foram observados e/ou levantados durante anamnese com os participantes bem como na
analise do prontudrio e, no quadro a seguir, apresentamos a caracterizagdo dos mesmos,
segundo os critérios de avaliagdo estabelecidos para o diagnostico clinico da SK, a
“Péntade de Niikawa”. Optou-se por demonstrar individualmente as caracteristicas de
cada participante para que se tenha uma visdo real da ocorréncia dos sinais e em que
freqliéncia os mesmos aparecem. Foram observados nos participantes os seguintes

sinais clinicos:



QUADRO 2: Freqiiéncia de sinais clinicos verificados nos participantes deste estudo.
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Manifestagoes Clinicas Gerais

P1/P2 | P3|P4|P5(P6|>| %
Caracteristicas Faciais Tipicas
eversdo da porcao lateral da palpebra inferior X X[ X[ X[X|[X]6]100
sobrancelhas arqueadas com rarefagdo da pilificacdo | X | X | X | X | X | X | 6| 100
no 1/3 distal
fenda palpebral alongada XXX X|X|[X]6]100
cilios longos X X[ X[ X[ X|[X][6]100
esclera azul X 1(16,6
ponta nasal voltada para baixo XXX |X]|X]|X]6]100
Palato alto, Givula bifida, fissura submucosa X X 12]33,3
fissura de palato operado X X | X 3149,8
malformagdes auditivas (microtia/acrotia) X 1]16,6
orelhas dismorficas proeminentes X X[ X[ X[ X|[X][6]100
anomalias dentdrias X[ X[ X[ X]|X|X]|6]100
Anomalias Dematoglificas
presenca de “finges pads” — coxins adiposo na face| X | X | X X | X |5 83
palmar de falange distal
aumento das presilhas ulnares X X | X 3149,8
padrdes hipoténares X X 21333
auséncia de trirradio interdigital na regido ¢ e/ou d. X 1]16,6
Anomalias esqueléticas
braquidactilia de 5° digito XXX X 141664
clinidactilia de 5 ° digito X X 21333
Escoliose X X | X 3149,8
deformidade vertebral com ou sem espinha bifida XX X 131498
luxag@o congénita de quadril X1 X 21333
luxacdo de patela X | X 21333
Déficit pondero Estatural
demorado ganho de peso quando bebés XXX X |4]66,4
manuten¢do do percentil de crescimento maisbaixo | X | X | X | X [ X | X | 6] 100
Caracteristicas cognitivas e comunicativas
deficiéncia mental de grau leve a moderado X X[ X[ X[ X[X][6]100
alteracdes de fala e linguagem X X[ X[ X[ X|[X][6]100
Atraso DNPM X[ X[ X | X[ X[X]|6]100
Outros achados clinicos
perda auditiva X XXX 41664
perda visual X 1]16,6
problemas neurologicos como hipotonia X X[ X[ X[ X[X]6]100
Convulsoes X 1]16,6
microcefalia e anomalias visuais X | X 21333
hiperextensibilidade articular X X X 31498
anomalias cardiacas X 11]16,6
susceptibilidade a infeccdes /deficiéncia imunolégica | X | X | X | X | X | X | 6100
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O grupo controle (GC) foi constituido a partir das informagdes sobre sexo e
idade mental do grupo amostral (GI). A idade mental foi utilizada como referéncia para
a constituicdo do GC, como objetivo de permitir uma analise de comparagdo mais

préxima da realidade dos participantes com SK.

A idade mental foi estabelecida a partir da avaliagdo psicoldgica em escola de

educacao especial nas cidades dos participantes do estudo.

O Grupo I apresentou idade mental na faixa de 2a a 11a e 11m. Na tabela 2 ¢

possivel visualizar a disposi¢ao dos individuos com SK segundo idade mental e sexo.

Tabela 2 — Distribui¢do dos individuos com SK, segundo a idade mental e sexo.

Sindrome Kabuki

Idade mental Masculino Feminino total

2aa2allm 1 1 2
4aadallm
Saadaellm
Ilaallallm

W= O =

2
1
1
6

WO = =

Total

O GC foi composto com o pareamento de individuos do GI, considerando o sexo
e a idade mental, na razdo de 2:1. Fizeram parte do GC 12 individuos (2N) com idade
mental pareadas as idades dos sujeitos da amostra, sendo 6 do sexo feminino e 6 do
sexo masculino. Os individuos do GC nao apresentavam queixas auditivas, visuais,
neurologicas ou esqueléticas. Na tabela 3 ¢ possivel visualizar a disposi¢cdo do GC de

acordo com idade pareada com a idade mental do GI e sexo.
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Tabela 3 — Distribuicao dos individuos do GC, segundo a idade pareada com
idade mental do GI e sexo.

Sujeitos sem SK (GC)

Idade mental (GI) Masculino Feminino Total
2aa2allm 2 2 4
4aadallm 2 2 4

SaadSaellm 0 2 2
llaallaellm 2 0 2
Total 6 6 12

Procedimento de coleta de dados

Para o desenvolvimento deste estudo, cujo objetivo foi realizar a avaliagdo e o
diagnéstico fonoaudioldgicos por meio da caracterizagdo da comunicagdo de individuos
portadores da SK, foram selecionados todos os individuos (19) que apresentaram o
diagnéstico clinico da sindrome pela equipe de profissionais do Setor de Genética

Clinica do HRAC-USP.

Os participantes foram contatados e informados sobre a realizagdo deste estudo e
seus objetivos. Participaram do estudo 5 (cinco) individuos que tinham retorno
agendado no periodo de coleta de dados e 1 (um) que concordou em participar, mesmo
ndo tendo retorno agendado. Todos foram orientados e assinaram o “Termo de
Consentimento Livre e Esclarecido”, segundo CNS 196/96, aprovado no CEP do

HRAC, oficio n° 062/2003 — UEP-CEP de 30 de maio de 2003. (ANEXO I)

Todos os procedimentos foram realizados nos individuos com a Sindrome
Kabuki (G1) e no grupo controle (GC), por profissional habilitado em fonoaudiologia e
obedecem aos critérios do Comité de Etica do HRAC. Os procedimentos foram
realizados individualmente e foram filmadas em VHS para posterior analises dos

achados.
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A coleta de dados foi realizada em 4 etapas, a saber:
1) Anamnese fonoaudioldgica

2) Avaliacao audiologica

3) Avaliagao Clinica Fonoaudiologica

4) Avaliacao Fonoaudioldgica Complementar

1) Anamnese Fonoaudiologica

A anamnese fonoaudiologica foi realizada para a investigagdo dos aspectos pré,

peri e pos-natais e historico do desempenho fonoaudiologico da crianca.

A partir de um roteiro semi-estruturado para a garantia de coleta de dados
padronizados, a anamnese foi realizada de forma que ndo restringisse as possibilidades

de informagdes que o informante pudesse fornecer.

2) Avaliacao Audiolédgica

Cinco participantes do GI foram submetidos a avaliacdo audioldgica
(audiometria tonal limiar / audidmetro Diagnostic Audiometer AD 27) por
fonoaudidloga do setor de genética do HRAC. O objetivo da avaliagdo audioldgica foi o

de caracterizar o perfil audiologico dos individuos acometidos pela SK.

A classificacdo utilizada para a caracterizagdo do perfil audioldgico dos sujeitos
foi a de Norten e Downs (1989) que prevé audicdo normal para limiares entre 0 e 25,

perda auditiva leve para limiares entre 26 e 40, perda auditiva moderada para limiares
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entre 41 a 70, perda auditiva severa para limiares entre 71 a 90 e perda auditiva

profunda para limiares acima de 90.

Um dos sujeitos havia realizado avaliagdo comportamental ha menos de 3
meses no setor de fonoaudiologia e, por recusar-se a fazer a audiometria tonal limiar, foi

utilizada a informagao do prontudrio do paciente no hospital.

3) Avaliagdo Clinica Fonoaudiologica

3.1 — Avaliagdo da Linguagem Oral
A avaliagdo clinica da linguagem oral foi realizada pela observacao

comportamental e fisica atendendo a critérios pré-estabelecidos a seguir explicados.

Para a observacdo comportamental da atividade comunicativa de cada
participante foram considerados, em atividade ludica (quando criangas) ou conversa

espontanea, os aspectos de Intencionalidade / Habilidades Comunicativas.

Foi utilizado um Protocolo de Avaliagdo Fonoaudiologica para organizar os
dados das avaliagdes. No referido Protocolo, os comportamentos comunicativos sao

claramente demonstrados a partir da observagao dos mesmos no paciente.

Para caracterizar o grau de comprometimento observado nos individuos, foram

adaptados os critérios de Giacheti, 1996, considerando a comunicagao oral:
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- funcional ou normal, quando o individuo conseguiu utilizar vocabulario e

frases, compreendendo e respondendo as questdes formuladas; quando participou
ativamente do didlogo, realizando questionamentos para a avaliadora e relatando fatos

com coeréncia e eficacia;

- comprometimento discreto, quando o individuo conseguiu se comunicar,

fazendo uso da comunicag¢ao oral, com frases simples e vocabulario rotineiro;

- comprometimento moderado, quando apesar do individuo apresentar

vocabulario rotineiro era capaz de estruturar frases simples, utilizando vocabulos
isolados, apesar da dificuldade em compreender e responder quando as perguntas ndo

eram contextualizadas;

- comprometimento grave, quando utilizou vocabulario restrito, apresentou

dificuldade em estruturar frases, mesmo simples, dificuldade para participar de
atividades que envolviam o didlogo, aproveitamento restrito do vocabulario nas
atividades propostas e uso reduzido da comunicagdo verbal, ininteligibilidade da
comunicagdo oral, associada ao uso excessivo da comunicacdo gestual (gestos
indicativos e simbolicos). Comunicagdo verbal praticamente ausente resultante do
comprometimento semantico acentuado, associado a inabilidade para construir

oralmente frases.

- grau de comprometimento extremo, quando o individuo ndo utilizou a

comunica¢do oral para transmitir a mensagem. Nao houve comportamentos

comunicativos intencionais, nem interagdo por meio da comunicagao.
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3.2 — Avaliagdo da Linguagem Escrita
Nao foi possivel avaliar este aspecto posto que os participantes ndo foram

alfabetizados.

3.3 - Avaliacao da Fala
Foram avaliados os aspectos relacionados a voz, a producdo dos sons da fala,

fluéncia e inteligibilidade da comunicagao oral.

Consideramos a habilidade do individuo para utilizar a fala, analisando a

produgdo dos sons da mesma, o tipo vocal e a fluéncia.

O mesmo Protocolo de Avaliagdo Fonoaudiologica foi utilizado para organizar

os dados avaliados.

O tipo vocal esta relacionado aos ajustes motores ao nivel das pregas vocais e

laringe e ao sistema de ressonancia, de acordo com Behlau e Pontes (1995). O tipo de

voz foi classificado como:

- normal, quando foi obtida através da agdo integrada e adequada de um conjunto

de estruturas (laringe, pregas vocais, palato mole e nariz).

- Comprometimento no sistema de ressonancia, quando foi observado que o

som, mesmo que corretamente produzido na laringe, ndo foi adequadamente modificado

(voz hipernasal, voz hiponasal ou nasalidade mista).
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A producdo dos sons da fala (articulacao) foi avaliada a partir da emissao dos
fonemas nas diferentes posigdes das palavras, produzidas pelos movimentos integrados

dos labios, mandibula, lingua e palato mole e considerada:

- Normal, quando a produgdo dos sons da fala era compativel com a idade do

individuo;

- Alterada, quando a alteracdo na producdo dos sons ndo prejudicassem

totalmente a inteligibilidade;

- gravemente alterada, quando a producdo dos sons se caracterizasse pelo

distanciamento completo do normal, tornando a fala ininteligivel.

Consideramos fluéncia a progressdo sildbica que se faz no tempo, sem
interrupgdes. A avaliacdo da fluéncia nao foi realizada posto que a amostra da fala de
nenhum dos participantes foi suficiente para caracterizar os parametros de continuidade,
velocidade na produgdo das palavras, controle motor na produgdo dos sons e
coordenacdo pneumo-fono-articulatéria, apenas em um individuo pdde ser observada a

velocidade de fala durante a fala espontanea.

Como a inteligibilidade esta relacionada a compreensdo da fala por parte do
ouvinte, para avalid-la consideramos os trés aspectos anteriormente avaliados da
produgdo fonoarticulatoria, para estabelecer a presenga ou ndo de alteragdes neste item:

o comprometimento vocal (voz), a producdo do som (articulagdo) e a fluéncia.
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Quanto aos graus de comprometimento, consideramos:

- Normal, na auséncia de alteracdes nos itens avaliados;

- Discreto, quando a alteragdo vocal, articulatoria, fluéncia ou inteligibilidade
ndo prejudicavam a transmissdo eficaz da mensagem, principalmente nos casos de

ressonancia pouco alterado, ou auséncia de produgdes articulatorias compensatorias.

- Moderado, quando havia entendimento da comunicagdo por parte do ouvinte,
embora houvesse alteracdes significativas de ressonancia associadas as producdes

compensatorias.

- Grave, quando a producdo vocal, articulatdria, ou inteligibilidade prejudicaram
grande parte da transmissdo da mensagem, principalmente em decorréncia da alteragdes

de ressonancia, mecanismos compensatorias de produgdo de sons e inteligibilidade.

- Extremo, quando havia a impossibilidade eficaz da mensagem, nos aspectos

vocais, articulatorios e inteligibilidade.

A avaliagdo da producdo dos sons da fala foi realizada por meio de amostra da
fala espontanea do participante e a partir da nomeagdo de 125 palavras balanceadas
foneticamente, apresentadas em 5 desenhos tematicos (Yavas, Hernandorena e

Lamprecht 1991).
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4) Avaliacao Fonoaudiologica Complementar

Apos a avaliacdo clinica cada participante foi avaliado por testes formais com o
objetivo de mensurar objetivamente a avaliacdo da comunicagdo. Foram aplicados testes
que avaliaram o desempenho do processamento auditivo e visual, expressdo verbal e
manual dos individuos participantes deste estudo. Ressalta-se que dos 6 sujeitos do GI,
3 foram submetidos a avaliagdo complementar € 3 ndo o foram por ndo haver
compreensdo, por parte deles, das provas aplicadas. Dos 3 que foram testados, 2 fizeram

apenas parte dos testes e foram analisados os desempenhos obtidos nos mesmos.

4.1 — TESTE ILLINOIS DE HABILIDADES PSICOLINGUISTICAS (ITPA)

Com o objetivo de avaliar as habilidades relacionadas ao processo de
comunicagdo, utilizamos o Teste Illinois de Habilidades Psicolingiiisticas (ITPA),
contudo, ndo foi possivel aplicar o teste (todo ou alguns subtestes) em todos os

participantes, dada a dificuldade de compreensao da solicitacdo pelos mesmos.

O ITPA ¢é um teste utilizado para avaliar habilidades relacionadas ao processo de
comunicag¢do. Engloba 12 subtestes que avaliam a recep¢ao auditiva e visual, a memoria
seqiiencial visual e auditiva, a associag¢ao auditiva e visual, a "closura" visual, auditiva e
gramatical, a expressdo verbal e manual e a combinagdo de sons. O Teste [llinois de
Habilidades Psicolingiiisticas nos permitiu quantificar ¢ comparar o desempenho dos
individuos estudados em tarefas que envolviam habilidades fundamentais relacionadas

ao processo de comunicagao.
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O teste foi elaborado por Kirk e McCarthy (1961) e fundamenta-se no
referencial teérico da psicolingliistica neobehaviorista, principalmente nas bases
teoricas de Osgood (1957). O estudo da adaptacdo do ITPA a lingua portuguesa foi
realizado em duas teses de mestrado (Bogossian, 1975, Santos, 1977), utilizando a
edi¢do revisada, publicada em 1968 (Kirk, McCarthy & Kirk, 1968). Informagdes sobre
a adaptagdo brasileira do teste foram apresentadas em um manual para o examinador

publicado por Bogossian e Santos (1977) e Bogossian (1979).

A utilizacdo do ITPA ¢ recomendada para avaliar criangas entre 2 ¢ 10 anos e 11
meses de idade cronologica ou mental. O Teste [llinois de Habilidades Psicolingiiisticas
¢ composto por 12 subtestes, que avaliam as habilidades psicolingiiisticas, com base nos

processos de comunicacao, conforme descrito por Giacheti (1996).

Subteste 1 - Recepcao auditiva: tem o objetivo de avaliar a compreensao do
vocabulario verbal. Consta de 50 sentengas interrogativas, de sintaxe simples, que
exigem conhecimento do vocabulério. Supde-se habilidade para relacionar o significado

das sentencas.

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 ¢ mais similar a figura apresentada inicialmente.

Subteste 3 - Memoria seqiiencial visual: avalia a habilidade de reproduzir,

memorizando seqiiéncias de figuras desprovidas de significado. Por questdes praticas, a
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avaliacdo da memoria se restringe a memoria imediata. As 17 figuras apresentadas sao
abstratas ¢ a reproducdo das seqiiéncias sdo apresentadas em progressio de
complexidade. A apresentagdo das figuras divide-se em 25 seqiiéncias, variando, em

extensdo, de 2 a 8 figuras.

Subteste 4 - Associacdo auditiva: objetiva avaliar a habilidade para relacionar
conceitos apresentados oralmente, através de analogias verbais. Compreende 42
analogias, em que o primeiro par de elementos estd associado a uma relagao que devera
ser apreendida para ser utilizada no segundo par, em que estd presente apenas o

primeiro elemento.

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

imediata. Consta de vinte e oito seqiiéncias, que variam, em extensdo, de 2 a 8 digitos.

Subteste 6 - Associacdo visual: objetiva avaliar a habilidade para lidar com
analogias visuais. Descreve a capacidade para relacionar estimulos visualmente
recebidos, através da compreensao de seu significado. As analogias requerem nogdes de
diferentes conceitos, tais como: funcionais, associagao da parte com o todo e vice-versa,

similaridade, a¢des, entre outros.

Subteste 7 - "Closura" visual: objetiva avaliar a capacidade para identificar um
estimulo comum, a partir de uma apresentag¢ao visual incompleta, reconhecendo o todo

através das partes. O subteste compde-se de 4 cenas, apresentadas separadamente, cada
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qual contendo 14 ou 15 objetos, conceitualmente semelhantes e apresentados

pictoricamente dentro de um limite de tempo.

Subteste 8 - Expressdao verbal: ¢ a habilidade para expressar conceitos verbais
através da apresentacdo de 4 objetos, escolhidos por suas -caracteristicas de
simplicidade, familiaridade e convivéncia: bola, botdo, envelope ¢ cubo. A expressdo
verbal ¢ avaliada pela quantidade dos conceitos emitidos, segundo um sistema de
classificagdo elaborado pelos autores. Engloba classe ou denominagdo, cor, forma,
composi¢ao, fungdo, partes principais, quantificagdo, comparagdo, além de algumas

outras caracteristicas.

Subteste 9 - "Closura" gramatical: analisa a habilidade para fazer uso de
redundancias da linguagem oral na aquisicdo da sintaxe e inflexdes gramaticais. Consta
de 33 itens apresentados oralmente, utilizando gravuras que representam as questoes
expostas. Engloba o conhecimento de aspectos morfoldgicos, tais como: flexdes de
género, numero e grau; formas verbais de modo, tempo, pessoa € voz e aspectos

sintaticos da utiliza¢ao de conectivos, pronomes € outros.

Subteste 10 - Expressdo manual: objetiva avaliar a habilidade para exprimir uma
idéia através de gestos, como forma de expressdo motora. Limita-se, pela sua
objetividade, a tarefas puramente gestuais, restritas a manipulagdo de estimulos
especificos e padronizados, apresentados por meio de representacdo pictorica de objetos
de uso comum. Composto por 15 itens, o teste é apresentado em grau crescente de

dificuldade pela complexidade das a¢des envolvidas na representagao.
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Subteste 11 - "Closura" auditiva: avalia a habilidade para completar partes
ausentes de uma palavra, captada através da apresentacdo auditiva. Consta de 30
palavras do vocabulario rotineiro, as quais faltam fonemas ou silabas em diferentes

posicdes e o avaliado devera identificar a palavra, emitindo-a de forma completa.

Subteste 12 - Combinag¢des de sons: permite a avaliagdo da integragdo dos
processos associativos e encontra-se dividido em 3 se¢des, sendo que, na primeira, as
palavras sdo apresentadas sob forma de fonemas separados e o individuo deve apontar
as figuras que representam as palavras anteriormente apresentadas. Na segunda secdo,
também s3o 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 vocabulos sem significado. E a capacidade de integrar auditivamente partes

isoladas em unidades completas, dotadas ou ndo de significado.

Apds a aplicacdo e contagem dos pontos em cada subteste (os que foram

possiveis de se realizar), utilizamos 3 valores distintos e previstos pelo teste:

- escore bruto obtido: conseguido diretamente em cada subteste (somatoria dos

pontos). Utilizado para comparagdes entre grupos e para efetuar calculos de correlagdes;

- escore escalar obtido: conseguido através de tabelas especificas de acordo com
a idade cronolodgica, apresentadas no manual de utilizacdo do teste. Para cada valor do
escore bruto, existe um valor de escore escalar que leva em consideragdo a idade
cronoldgica do individuo avaliado. Em fungdo desta relagdo, ¢ o valor mais importante

para o desempenho de cada individuo avaliado;
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- idade psicolingiiistica (IPL) obtida: ¢ o valor conseguido a partir do escore
bruto obtido em cada subteste. E encontrado também em tabela especifica apresentada

no manual de utilizagdo do teste;

Procedimento de analise dos dados

Os dados da avalia¢do clinica e complementar realizada foram tratados de
forma descritiva e comparados entre o GI e GC, considerando, na avalia¢do clinica, o
desempenho dos participantes em cada prova e, na avaliagdo complementar, os escores

bruto, escalar, idade psicolingiiistica.



RESULTADOS
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5- RESULTADOS

Neste capitulo apresentamos os resultados obtidos por meio da entrevista,
avaliacdo fonoaudiologica clinica e avaliagdo fonoaudioldgica complementar previstas

no procedimento de coleta de dados.

Primeira etapa: Anamnese fonoaudiologica

As informacgdes levantadas na anamnese nos permitiram caracterizar com mais

detalhes os sujeitos participantes deste estudo.

Os informantes foram questionados a partir de um roteiro semi-estruturado para
garantir a coleta de dados padronizados, porém foi oferecida abertura para que o mesmo
pudesse fornecer informagdes sem quaisquer restrigdes. As questdes eram relacionadas
a existéncia de queixa fonoaudioldgica, sobre o desenvolvimento da comunicagdo e
como a mesma acontece na atualidade, as dificuldades de comunicagao encontradas, as
habilidades comunicativas, o desenvolvimento global, dados comportamentais de rotina

e sobre a SK.

Para melhor descrigdo dos sujeitos do GI, antes de cada quadro com os dados da
anamnese foram apresentados informacdes quando a idade, sexo e sobre a intervengao
fonoaudiologica a que foram submetidos até entdo. Os quadros seguintes (3 a 8)

referem-se as informagdes dos participantes (G I) coletadas na anamnese.



P1, sexo feminino,
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na data da avaliagdo tinha 14 anos e 1 més. Pl fez

fonoterapia ha 2 anos, tendo sessdes de 20 minutos a cada 20 dias, na instituicdo de

educacao especial que freqiientava na época, mas a mae referiu nao ter visto resultado e

nem conhecer o profissional que trabalhava com ela. Atualmente freqiienta uma

instituicao de educagdo especial no periodo da tarde. O quadro 3 refere-se aos dados de

anamnese de P1.

Quadro 3. Descrigdo das informagdes da anamnese fonoaudioldgica de P1.

P1

Sexo feminino, 14 anos ¢ 1 més

Queixa

“Ela ndo fala, ela "canta” o tempo todo”.(sic-mae)

Antecedentes Familiares

Nao existe consangiiinidade nem recorréncia familial da SK

Condic¢oes de Nascimento

Mae nao soube referir detalhes, mas lembra que achou a
crian¢a diferente, muito molinha.

Informacdes pos-natal

Percebeu que tinha algum problema, dificuldade para
alimentar, fissura, muitas infec¢des de ouvido, baixa
resisténcia imunologica.

Desenvolvimento Nao sabe referir datas, mas lembra que a filha demorou mais
NeuroPsicoMotor que os irmaos para sentar, engatinhar, andar, teve dificuldade
para adquirir o controle de esfincter vesical e anal.
Demorou bastante pra comecar a falar as primeiras palavras
com significado. Vocaliza muito e faz muitos gestos. “Ela faz
Aspectos de como se tivesse falando, mas ndo dé pra entender nada do que
desenvolvimento da diz, s6 eu entendo ela”. (sic-mae). Ela ndo fala muita coisa,
linguagem mas da pra entender o que ela quer pelos gestos, ela faz

mimica. Ela parece saber tudo, compreende tudo o que
acontece. (sic-mae)
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P2, sexo masculino, na data da avaliagdo tinha 5 anos ¢ 6 meses. Faz fonoterapia

ha 3 anos em sessdes semanais de 20 minutos, a mae refere nao saber o que ¢ realizado

nas sessdes ¢ nem vé resultados. Atualmente freqiienta escola de educagdo infantil no

periodo da manha e, segundo a professora apresenta pouca dificuldade em acompanhar

a turma. O quadro 4 mostra os dados de anamnese de P2.

Quadro 4. Descrigao das informagdes da anamnese fonoaudioldgica de P2.

P2

Sexo masculino, 5 anos ¢ 6 meses

Queixa

“Ele fala pouco, fala palavras pela metade”

Antecedentes Familiares

Nao existe consangiiinidade nem recorréncia familial da SK

Condic¢oes de Nascimento

Sem intercorréncias, a termo, cesarea, nasceu bem, chorou,

Informacdes pos-natal

Com 4 meses foi encaminhado ao Centrinho em Itararé, com
fissura submucosa e malformagdo na orelha esquerda, muitas
infeccdes, baixa resisténcia imunoldgica.

Desenvolvimento
NeuroPsicoMotor

Era muito mole até os 5 meses, ficou 9 meses engessado (pé
torto), engatinhou com 1 ano ¢ andou com 1 ano e 2 meses

Aspectos de
desenvolvimento da
linguagem

Comegou a usar palavras com significado com mais de 2 anos.
Hoje usa frases curtas, at¢ 3 palavras, fala palavras pela
metade, as pessoas ndo entendem, s6 os pais. Nao usa gestos,
se atrapalha um pouco pra narrar fatos, usa palavras isoladas.
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P3, sexo masculino, tinha 4 anos ¢ 1 més na data da avaliagdo. No ano de 2004
fez fonoterapia em sessdes semanais de 20 minutos por 9 ou 10 meses, parou quando
comecgou a freqiientar uma instituicdo de educagdo especial duas vezes por semana para
estimulacdo mas nao soube referir que tipo de estimulagdo o filho recebe 14. O quadro 5

mostra os dados da anamnese de P3.

Quadro 5. Descrigao das informagdes da anamnese fonoaudioldgica de P3.

P3 Sexo masculino, 4 anos ¢ 1 més

Queixa “Ele nao fala nada, ndo se comunica”

Antecedentes Familiares | Nao existe consangiiinidade nem recorréncia familial da SK

Nasceu a termo, parto cesariano. Crianga nasceu muito mole,
Condi¢oes de Nascimento | n50 chorou

Informacées pés-natal Apresentou muitas infecgdes, baixa resisténcia imunoldgica,
dificuldade para alimentar.

Desenvolvimento

. Atraso geral, andou com 2 anos e 7 meses
NeuroPsicoMotor

Nao fala nada, s6 procura outra pessoa quando precisa e algo
que ndo alcanca. As vezes grita ou vocaliza para chamar a
atencdo do outro para o que ele deseja. SO mostra as
necessidades por meio de gestos, apontando para o objeto
desejado.

Aspectos de
desenvolvimento da
linguagem




P4, sexo masculino,
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tinha 20 anos e 5 meses na data da avaliagdo. Nunca fez

fonoterapia. Freqiientou instituicdo de educagdo especial para deficientes visuais e

atualmente fica a maior parte do tempo em casa. O quadro 6 mostra os dados de

anamnese de P4.

Quadro 6. Descrigao das informagdes da anamnese fonoaudioldgica de P4.

P4

Sexo masculino, 20 anos e 5 meses

Queixa

“Ele nao fala muito bem e também nao sabe ler nem escrever”

Antecedentes Familiares

Nao existe consangiiinidade nem recorréncia familial da SK

Condic¢oes de Nascimento

Sem intercorréncias.

Informacgdes pds-natal

Muitas infecgdes, baixa resisténcia imunoldgica, complicacdes
alimentares

Desenvolvimento Atraso no desenvolvimento motor, demorou para sentar e
NeuroPsicoMotor andar
Aspectos de Demorou um pouco para comegar a falar. Hoje se comunica

desenvolvimento da
linguagem

bem, fala suas necessidades, desejos, narra fatos, as vezes nao
da pra entender bem o que ele fala. Nao sabe ler ou escrever.
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P5, sexo feminino, tinha 3 anos e 5 meses na data da avaliagao. Procurou

atendimento fonoaudioldgico recentemente, esta em terapia para aprender a falar (sic

mae). Freqiienta escola de educacao especial onde recebe estimulagdo global. O quadro

7 mostra os dados da anamnese de P5.

Quadro 7. Descrigdo das informagdes da anamnese fonoaudioldgica de P5.

P5

Sexo feminino, 3 anos e 6 meses

Queixa

"Minha filha fala pouco para a idade.” (sic-mae)

Antecedentes Familiares

Nao existe consangiiinidade nem recorréncia familial da SK

Condic¢oes de Nascimento

Cesaria, a termo, 3.480g e 48cm, nao apresentando dilatacao
(sic).

Informacgodes pds-natal

Dois episddios de crise convulsiva, Infecgdes recorrentes,
baixa resisténcia imunoldgica, lacrimejamento e secrecao
ocular, sendo realizada intervencao cirurgica para desobstrugao
dos ductos lacrimais aos 2a4m, portadora de altera¢do cardiaca
congénita e pés € maos edemaciados (sic).

Desenvolvimento Motor

Sentou sem apoio com 1 ano, engatinhou com 1a3m e andou

Geral com la7m, ndo adquiriu controle de esfincter vesical e anal ate
a presente data (sic).
A Falou "ta" com 1 ano e "tata" com 2 anos.
spectos de
desen.v olvimento da | (.1 mente ndo fala nada e apresenta emissdes ininteligiveis
linguagem

associadas a gestos. Compreensdo adequada (sic).
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P6, sexo feminino, tinha 6 anos ¢ 11 meses na data da avaliagdo. Nunca fez

fonoterapia e ndo freqiienta escola. O quadro 8 mostra os dados da anamnese de P6.

Quadro 8. Descrigao das informagdes da anamnese fonoaudioldgica de P6.

P6

Sexo feminino, 6 anos ¢ 11 meses

Queixa

“Ela nao fala”

Antecedentes Familiares

Nao existe consangiiinidade nem recorréncia familial da SK

Condicoes de Nascimento

A termo, cesarea, crianga nao chorou, muito mole

Informacgdes pds-natal

Muitas infeccdes, baixa resisténcia imunoldgica, dificuldades
alimentares, tirou a sonda de alimentacdo ha 1 més.

Desenvolvimento Atraso no desenvolvimento motor, andou com 3 anos ainda
NeuroPsicoMotor ndo tem controle de sfincter vesical ou anal.

Aspectos de

desenvolvimento da | Nao fala nada, apenas aponta para as coisas deseja. Chora
linguagem quando algo ndo estd bom para ela.

Os dados da anamnese evidenciaram que 100% dos casos estudados apresentam

queixa fonoaudiologica e 50% deles (P1, P2 e P3) fizeram fonoterapia em sessdes

semanais, ou a cada 20 dias em um dos casos, por 20 minutos. Dois sujeitos (P5 e P6)

nunca fizeram fonoterapia e um deles (P4) procurou por atendimento fonoaudiologico

recentemente, quando a crianga ja estava com 3 anos e 5 meses e falava pouco para a

idade.
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Segunda etapa: Avaliacdo audiologica

A avalia¢ao audioldgica nos permitiu tragar o perfil audioldgico dos sujeitos
deste grupo acometidos pela SK (GI). O exame realizado evidenciou que 66,6% da
amostra ¢ acometido por perda auditiva. Destes, 75% apresentaram perda auditiva do
tipo condutiva e 25% apresentaram perda mista. Dois individuos, 33,3% da amostra,

apresentaram audi¢do normal.

O resultado da avaliagdo audioldgica pode ser visualizado na tabela 4.

Tabela 4. perfil audioldgico dos participantes deste estudo

Participante Perfil Audiolégico

P1 Perda auditiva mista moderada a severa bilateral

Perda auditiva condutiva leve na orelha direita, orelha esquerda apresenta

P2 malformacéo.

P3 Perda auditiva moderada por avaliagdo comportamental
P4 Perda auditiva condutiva moderada bilateral

P5 Audi¢do normal

P6 Audi¢do normal

Foi identificado 1 sujeito (16,6) do GI com perda auditiva e visual associada. A
tabela 5 mostra a freqiiéncia de participantes do estudo segundo sexo e acometimento

auditivo e visual associado.
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Tabela 5. Caracterizagdo dos participantes do GI segundo sexo e comprometimento

auditivo e visual

Perda Perda Perda auditiva e Sem perda TOTAL
auditiva visual visual associada auditiva ou visual
Sexo
N % N % N % N % N %
Masculino 3 498 0 0 1 16,6 0 0 4 66,6
Feminino 1 16,6 O 0 0 0 1 16,6 2 333
TOTAL 4 66,6 0 0 1 16,6 1 16,6 6 100

N = namero de participantes

Os sujeitos do GC ndo apresentaram perda auditiva ou visual por ser este um dos

critérios de inclusdo na amostra.
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Terceira etapa: Avaliacao fonoaudioldgica clinica

Aqui foram apresentados e discutidos os resultados obtidos na Avaliacdo Clinica
Fonoaudiolégica dos sujeitos deste estudo que podem ter melhor visualizacdo nas

Tabelas 6 a 10.

Os resultados do GI e GC foram mostrados na mesma tabela para facilitar a

comparagdo de desempenho entre os grupos.

O grau de comprometimento da linguagem oral foi determinado levando em
consideracdo o desempenho em atividades comunicativas segundo os aspectos avaliados
do Protocolo de Avaliagdo Fonoaudiologica (Anexo III) quanto a habilidade
comunicativa, fonologia, semantica, sintaxe e pragmatica. De acordo com o
desempenho apresentado, a comunicagao oral foi considerada normal ou funcional, com
comprometimento discreto, comprometimento moderado, comprometimento grave e

comprometimento extremo.

No GI um sujeito do sexo masculino apresentou comprometimento discreto da
comunicagdo, um sujeito do sexo masculino comprometimento moderado, um sujeito
do sexo feminino comprometimento grave e um sujeito do sexo masculino e dois do

sexo feminino apresentaram comprometimento extremo.

Optou-se por descrever o desempenho de cada participante do GI antes da

apresentacdo da tabela com dados gerais.
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Na avaliagdo da comunicagdo oral P1 apresentou comprometimento grave. Suas
habilidades comunicativas caracterizam-se por usar preferencialmente gestos ou agdes
motoras com fun¢do comunicativa (mimica facial, movimento de olhos ou qualquer
parte do corpo); responde quando chamado pelo nome; foi capaz de contar fatos através
de gestos acompanhados de vocalizagdes, compreendeu frases simples, sua fala ¢
ininteligivel e constitui-se apenas de palavras muito mal articuladas, dificeis de serem
compreendidas. Nao foi possivel avaliar a fonologia pelo fato de nao haver fala
inteligivel constituida, apenas vocaliza¢des. Quanto a sintaxe, foi observado que o
sujeito tem dificuldade para compreender ordens complexas e a fala ndo se caracteriza
pelo uso adequado das estruturas sintaticas, posto que P1 apenas fez vocalizagoes. No
aspecto semantico, percebe-se pela expressividade gestual a compreensdo da fala do
interlocutor que P1 tem repertdrio lexical pobre, identificando objetos do cotidiano nas
figuras apresentadas, identifica atributos de objetos do objeto/evento, nomeia (gesto
representativo acompanhado de vocalizagdo) objetos do cotidiano, identifica a fungao
dos objetos. Quanto ao aspecto pragmatico, P1 faz contato visual, tem intengdo
comunicativa iniciando didlogo por meio de vocalizagdes e gestos indicativos, responde

perguntas, mantém troca de turno, expressa idéias/necessidades.

P2, na mesma avaliagdo, mostrou comprometimento moderado. Suas habilidades
comunicativas caracterizaram-se por utilizar preferencialmente a fala, apesar de
ininteligivel. P2 reponde quando chamado, narra fatos e episddios de maneira objetiva,
com poucas palavras e compreende narrativa simples. No aspecto de fonologia foi
possivel observar na produgdo restrita de P2 que ele faz muitas omissdes de sons,
comprometendo a inteligibilidade da fala, a producdo do som ¢ inadequada. Quanto a

sintaxe, observou-se que ele compreende ordens simples, mas ndo faz uso de estruturas
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frasais, pois utiliza, no maximo, 2 palavras justapostas na comunicagdo. No aspecto
semantico, percebe-se pela atividade na brincadeira e em conversa espontanea que P2
tem repertorio lexical pobre, que identifica objetos do cotidiano e atributos do
objeto/evento, nomeia e identifica a funcdo dos objetos do cotidiano, apresenta
verbalmente a fun¢do dos objetos apesar da dificuldade de inteligibilidade da fala que
apresenta. Quanto ao aspecto pragmatico, P2 faz contato visual, tem intengdo
comunicativa iniciando didlogo por meio de vocalizagdes e gestos indicativos, responde

perguntas, mantém troca de turno e expressa idéias/necessidades.

P3 e P6, na mesma avaliagdo, mostraram comprometimento extremo da
comunicagdo oral . Foi observado extremo comprometimento das habilidades
comunicativas destes participantes na medida em que os mesmos ndo utilizaram a
comunica¢do oral para transmitir mensagens € nao apresentaram comportamentos

comunicativos intencionais, nem interagao por meio da comunicagao.

P5 também mostrou comprometimento extremo da comunica¢do oral, com
auséncia de fala, apresentou dificuldade na compreensao de frases simples, predominio
da comunicacao gestual (poucos gestos indicativos), com expressao facial, houve pobre

interacao com o interlocutor.

P4 apresentou comprometimento discreto. Suas habilidades comunicativas
caracterizaram-se pelo uso preferencial da fala que € inteligivel. P4 foi capaz de narra
fatos e episodios e de compreender narrativas simples. Apresentou poucas inadequagdes
quanto a fonologia, caracterizadas principalmente por omissdes de fonemas. Quanto a

sintaxe, foi possivel observar que a construgdo frasal ¢ simples, mas adequada. No
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aspecto semantico, observou-se que P4 identifica objetos e atributos de objetos do
objeto/evento, nomeia objetos do cotidiano e identifica suas fungdes e descreve objetos
ou eventos. Quanto ao aspecto pragmatico, P4 ndo apresentou alteracdes relevantes, ele
fez e manteve contato de olho, iniciou didlogo, manteve o tema proposto pelo

interlocutor, manteve troca de turnos e expressou idéias/necessidades.

Os sujeitos do GC apresentaram, na sua maioria, (91,7%) habilidades
comunicativas caracterizadas pelo uso preferencial da fala inteligivel. Foram capazes de
narrar fatos e episddios e de compreender narrativas simples. Um individuo deste grupo
(8,3%) apresentou inadequagdes quanto a fonologia, caracterizadas principalmente por
trocas de fonemas /k/ por /t/, /s/ por /t/ e /p/ por /k/ assistematicamente. Quanto a
sintaxe, foi possivel observar que a construgdo frasal ¢ adequada para a idade avaliada.
No aspecto semantico, observou-se que eles identificaram objetos e atributos de objetos
do objeto/evento, nomearam objetos do cotidiano e identificaram suas funcdes e
descreveram objetos ou eventos. Quanto ao aspecto pragmadtico, ndo apresentaram
alteracdes relevantes, fizeram e mantiveram contato de olho, iniciaram didlogo,
mantiveram o tema proposto pelo interlocutor, mantiveram troca de turnos e

expressaram idéias/necessidades.

Na tabela 6 apresentamos o grau de comprometimento da comunicacdo oral dos
sujeitos deste estudo nos aspectos de habilidade comunicativa, fonoldgicos, semanticos,
sintaticos e pragmaticos dos dois grupos estudados. Observando que a porcentagem

total na coluna refere-se ao GI e GC individualmente.
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Tabela 6. Presenca e auséncia de comprometimento ¢ grau de comprometimento da
linguagem oral nos aspectos de habilidade comunicativa, fonoldgicos, semanticos,

sintaticos e pragmaticos do GI e GC.

Presenca/auséncia Sem Discreto Moderado  Grave  Extremo TOTAL
de alteracoes.
Comprometimento

N % N % N % N % N % N %
GI 0 0 1 1666 1 166 1 16,6 3 499 6 100

GC 11 91,7 1 83 O o o0 o o0 0 12 100

A analise do uso que o individuo faz da comunicacdo (a pragmatica) ¢
fundamental para identificar o quanto ele interage e se comunica através da fala, mais

que a analise da forma e do contetdo, como foram mostrados até aqui.

Todos os sujeitos do GI (100%) apresentaram alteragdes na funcionalidade da
lingaugem oral, sendo que 3 (50%), apresentaram poucas alteracdes no aspecto
pragmatico da linguagem, enquanto 3 (50%) apresentaram altera¢des graves no mesmo
aspecto. A dificuldade maior para os sujeitos com pouca alteracdo da funcionalidade da
comunicagao restringe-se a manuten¢ao do didlogo ou tema da conversa, principalmente

relacionados a narrativa de fatos/acontecimentos.

A tabela 7 mostra a distribuicdo dos individuos segundo a alteragdo do aspecto
funcional da linguagem oral. A porcentagem descrita nas colunas GI e GC referem-se

ao grupo especificamente e ndo a somatdria dos mesmos.
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Tabela 7. Distribuicao dos individuos segundo a alteracdo do aspecto funcional da

linguagem oral.

GI TOTAL GI GC TOTALGC

Comportamentos avaliados por comport. por comport.
N % N % N % N %

Faz contato visual 3 50 12 100
Nao faz contato visual 3 50 6 100 0 0 12 100
Mantém contato visual 3 50 12 100
Nao mantém contato visual 3 50 6 100 0 0 12 100
Inicia dialogo 3 50 11 91,6
Nao inicia didlogo 3 50 6 100 1 8,3 12 100
Mantém dialogo/tema 2 333 8 66,6
Nao mantém dialogo/tema 4 66,6 6 100 4 333 12 100
Mantém troca de turno 3 50 12 100
Nao mantém troca de turno 3 50 6 100 0 0 12 100
Expressa idéias/necessidades 3 50 8 66,6
Nao expressa idéias/necessidades 3 50 6 100 4 333 12 100
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Avaliacio da Fala

Os resultados da avaliacdo da fala evidenciaram a presenca ¢ a variabilidade das
manifestagdes clinicas fonoaudioldgicas dos individuos com SK participantes deste

estudo.

A seguir, detalhamos os resultados obtidos em cada um dos aspectos avaliados

em fala.

- Comportamento vocal

Quanto ao tipo vocal, verificamos no GI que 3 participantes apresentaram leve
ou moderada hipernasalidade, (P1, P2 e P4) o que ndo chegou a prejudicar a
inteligibilidade da fala. Um dos participantes também apresentou voz rouca, grave e
soprosa (P1) e dois também apresentaram voz aguda (P2 e P4). Trés participantes ndo
puderam ser avaliados neste aspecto por apresentarem reduzida ou ausente producao

vocal.

No GC nao foram observadas alteragdes de ressonancia e, 4 sujeitos

apresentaram voz rouca.

O comprometimento da fala considerando o tipo vocal e ressonancia dos grupos
avaliados foi mostrado na tabela 8. A somatdria total dos individuos ndo se apresenta

como nas outras tabelas porque os individuos apresentam altera¢des vocais associadas.
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Tabela 8. Grau de comprometimento da fala considerando o tipo vocal e o sistema de

ressonancia (hipernasal) dos grupos avaliados.

Tipo vocal Hipernasal Nao
rouca soprosa LaM grave aguda  avaliado TOTAL
Grupos
N % N % N % N % N % N %
GI 1 166 1 16,6 3 50 1 166 2 333 3 50 6 100
GC 3 249 0 O 0 0 2 166 1 83 0 0 12 100

No GC, os 4 sujeitos que apresentaram voz rouca nao relataram historico de

abuso vocal nem recorrentes processos infecciosos.

- A producdo dos sons da fala

A articulacao dos sons da fala foi verificada em conversa espontinea ¢ em

provas de nomeagao utilizando as figuras tematicas de Yavas, 1991.

Todos os sujeitos (100%) do GI apresentaram alteracdo na producdo dos sons da

fala enquanto 3, de 12, (24,9%) do GC apresentaram alteragcdes desta ordem.

No GI, um dos participantes com fissura de labio e palato operado apresentou a
articulacdo dos sons pouco alterada caracterizado pela imprecisdo articulatoria, nao
comprometendo a inteligibilidade da fala, um participante com fissura submucosa
apresentou alteracdo na produgdo dos sons da fala, também caracterizada pela
imprecisdo articulatoria dos sons da fala comprometendo a inteligibilidade e um com
fissura de palato operado apresentou graves alteragdes, comprometendo muito a

inteligibilidade da fala, trés participantes, um com fissura transforame a esquerda
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operado, um com uvula bifida e um sem fissura ndo puderam ser avaliados neste

aspecto por apresentarem auséncia de fala ou reduzida amostra.

No GC, 9 sujeitos (75,1%) ndo apresentaram alteragdes na produgdo dos sons da
fala e 3 sujeitos (24,9%) apresentaram pouca alteragdo. As alteragdes encontradas nos 3
sujeitos referem-se a distor¢do na producdo dos fonemas /s/, /z/, /I/, e /[]/ e projecdo

anterior da lingua na produgao do /t/, /d/, /n/ e /1/, alteragdes estas de ordem fonética.

Os achados referentes a producdo dos sons da fala dos GI e GC podem ser
observados na tabela 9. A coluna TOTAL refere-se a somatoria de cada grupo

especifico.

Tabela 9. Grau de comprometimento da fala considerando a articulagdo dos sons da fala

em cada grupo avaliado.

articulacao TOTAL
Normal Pouco alterado Gravemente Nao
SEX0 alterado alterado avaliado
N % N % N % N % N % N %
GI 0 0 1 1666 1 16,6 1 16,6 3 50 6 100
GC 9 75,1 3 249 0 0 0 0 0 0 12 100

- A fluéncia
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Nao foi possivel realizar a avaliagdo clinica ou formal da fluéncia devido a
amostra da fala dos participantes ter sido insuficiente para este tipo de analise. O que
pudemos observar clinicamente foi que a velocidade de fala de um dos participantes era
mais lenta que o esperado, sem que isso prejudicasse a inteligibilidade da fala do

mesSmo.

No GC dois individuos apresentaram disfluéncias comuns sem contudo serem
caracterizadas como risco para o desenvolvimento da gagueira frente a outros aspectos
relevantes para tal diagndstico, acreditamos tratar-se das disfluéncias comuns do

desenvolvimento da fala

- A inteligibilidade da fala

O grau de comprometimento da inteligibilidade da fala dos sujeitos com SK
variou de discreto a extremo, sendo este ultimo caracterizado por individuos que
apresentaram vocalizagdes indiferenciadas ou auséncia de fala. Um dos individuos do
GI apresentou comprometimento discreto e (1) um comprometimento grave tendo a
producdo da fala caracterizada basicamente pela producdo das vogais, mesmo em
repeticao de palavras. Outros 4 sujeitos apresentaram comprometimento extremo, tendo
um deles a fala caracterizada por vocalizagdes diferenciadas e producdo apenas de

vogais e outros trés por vocaliza¢des esporadicas indiferenciadas.

A tabela 10 mostra o grau de comprometimento da inteligibilidade da fala dos

grupos avaliados.
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Tabela 10. Grau de comprometimento da inteligibilidade de fala dos sujeitos avaliados.

inteligibilidade TOTAL
Normal Discreto Moderado QGrave Extremo
SeXo
N % N % N % N % N % N %
GI 0 0 1 16,6 O 0 1 16,6 4 666 6 100
GC 12 100 0 0 0 0 0 0 0 0 12 100

Quarta etapa: Avaliacao Fonoaudiolégica Complementar
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Com o objetivo de complementar os achados clinicos sobre a comunicagao oral
dos individuos com SK estudados foram utilizados os subtestes do ITPA. A idéia inicial
era a de comparar quantitativamente o desempenho entre individuos do GI e do GC
porém, dos 6 sujeitos do GI apenas 1 realizou todo o teste e 1 realizou 4 subtestes e 1
apenas 1 subteste. A ndo realiza¢ao do teste se deu pela dificuldade dos individuos em
entender e responder ao mesmo. Cabe ressaltar que os sujeitos do GI que ndo realizaram
os subtestes do ITPA s3o os que na avaliacdo clinica apresentaram desempenho com

maior comprometimento da linguagem oral.

Os resultados dos sujeitos que realizaram o exame ou parte dele foram
apresentados em tabelas que mostram o desempenho baseado no escore bruto e escore

escalar em cada subteste.

Os resultados demonstrados nas tabelas referem-se exclusivamente aos
individuos do GI (N) que realizaram os subtestes do ITPA e aos seus respectivos pares
(2N) do GC, portanto, para cada resultado do GI existem 2 resultados na coluna do GC.
Nao foram expostos os resultados dos sujeitos do GC cujo par do GI ndo tenha realizado

o subteste.

Os valores médios foram achados a partir da soma dos valores individuais e
divisdo por nimero de sujeitos que realizaram o teste. Por esta razdo, em alguns
momentos, os valores podem parecer incoerentes com os resultados brutos obtidos ja
que para cada faixa etaria os escores escalares sdo diferentes. Consideramos também a
possibilidade desse tipo de compara¢ao na medida em que o GC foi elaborado a partir

do numero, do sexo e idade mental dos sujeitos do GI. O objetivo de propor a média
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para fazer a comparagdo se deu para que fosse possivel a visualizagdo equiparada dos

valores e a identifica¢do da discrepancia encontrada entre os grupos deste estudo.

O subteste de recepgdo auditiva evidenciou que o desempenho dos sujeitos com

SK ¢ pior que os de seus referentes no GC

Na tabela 11, sdo mostrados os desempenhos dos sujeitos no subteste de

recepg¢ao auditiva, relacionando os escores bruto, escalar e idade psicolingiiistica

Tabela 11. Escore bruto, escalar e Idade psicolinguistica no subteste de recepgao

auditiva dos sujeitos do GI e GC

RECEPCAO AUDITIVA
ESCORE BRUTO ESCORE ESCALAR IDADE PSICOLINGUISTICA
GI GC Gl GC Gl GC
Pl 3 48 13 42 la1lm 11
49 43 11
(P4) 28 48 13 42 5-0 11
50 45 11

No subteste de recepcao visual, todos os sujeitos do GI que realizaram o exame

tiveram o resultado muito inferior aos do GC.

Na tabela 12, sdo mostrados os desempenhos dos sujeitos no subteste de

recepcao visual, relacionando os escores bruto, escalar e idade psicolingiiistica
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Tabela 12. Escore bruto, escalar e Idade psicolingiiistica no subteste de recep¢do visual

dos sujeitos do GI e GC

RECEPCAO VISUAL

ESCORE BRUTO ESCORE ESCALAR IDADE PSICOLINGUISTICA
Gl GC GI GC GI GC
(P1) 10 32 26 45 4-0 11
31 45 11
(P2) 3 14 26 37 2-0 5-6
14 37 5-6
P4) 3 21 0 37 2-0 11
19 36 11

Os valores das médias dos individuos no subteste de associacdo auditiva

mostraram que os sujeitos do GI apresentaram valores bem inferiores do que do GC.

Na tabela 13, s3o mostrados os desempenhos dos sujeitos no subteste de

associac¢do auditiva, relacionando os escores bruto, escalar e idade psicolingiiistica

Tabela 13. Escore bruto, escalar e Idade psicolingiiistica no subteste de

associa¢do auditiva dos sujeitos do GI e GC

ASSOCIACAO AUDITIVA
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ESCORE BRUTO ESCORE ESCALAR IDADE PSICOLINGUISTICA
GI GC GI GC GI GC
(P4) 18 35 0 48 4-9 11
34 47 11

O individuo do GI mostrou maior dificuldade no subteste de associagao visual

que os individuos do GC

Na tabela 14, sdo mostrados os desempenhos dos sujeitos no subteste de

associacao visual, relacionando os escores bruto, escalar e idade psicolingliistica

Tabela 14. Escore bruto, escalar e Idade psicolinguistica no subteste de

associacao visual dos sujeitos do GI e GC

ASSOCIACAO VISUAL
ESCORE BRUTO ESCORE ESCALAR IDADE PSICOLINGUISTICA
GI GC GI GC GI GC
(P4) 3 27 0 39 2-6 11
25 37 11

O individuo que realizou o teste de expressdo verbal apresentou também
resultado pior que seus referentes no GC
Na tabela 15, sdo mostrados os desempenhos dos sujeitos no subteste expressao

verbal, relacionando os escores bruto, escalar e idade psicolingiiistica
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Tabela 15. Escore bruto, escalar e Idade psicolinguistica no subteste de

expressao verbal dos sujeitos do GI e GC

EXPRESSAO VERBAL
ESCORE BRUTO ESCORE ESCALAR IDADE PSICOLINGUISTICA
GI GC Gl GC Gl GC
P4) O 29 0 39 1,11 11
25 35 9-0

No subteste de expressdo manual o sujeito do GI apresentou resultado pior que

os referentes no GC

Na tabela 16, sao mostrados os desempenhos dos sujeitos no subteste de

expressdao manual, relacionando os escores bruto, escalar e idade psicolingiiistica

Tabela 16. Escore bruto, escalar e Idade psicolinguistica no subteste de

expressao manual dos sujeitos do GI e GC

EXPRESSAO MANUAL
ESCORE BRUTO ESCORE ESCALAR IDADE PSICOLINGUISTICA
Gl GC GI GC GI GC
(P4) 18 27 0 39 4-9 11
25 37 11

No subteste de closura gramatical o resultado do sujeito do GI mostrou-se pior

que os do GC.
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Na tabela 17, sdo mostrados os desempenhos dos sujeitos no subteste de closura

gramatical, relacionando os escores bruto, escalar e idade psicolingiiistica

Tabela 17. Escore bruto, escalar e Idade psicolingiiistica no subteste de closura

gramatical dos sujeitos do Gl e GC

CLOSURA GRAMATICAL
ESCORE BRUTO ESCORE ESCALAR IDADE PSICOLINGUISTICA
GI GC Gl GC Gl GC
P4) O 32 0 42 1,11 11
31 41 11

O subteste de closura visual mostrou pior resultado do sujeito do GI que os seus
referentes no GC. Nota-se que essa diferenga pode ter acontecido, entre outros fatores,

pela dificuldade visual que este sujeito apresenta.

Na tabela 18, sdo mostrados os desempenhos dos sujeitos no subteste de closura

visual, relacionando os escores bruto, escalar e idade psicolingiiistica

Tabela 18. Escore bruto, escalar e Idade psicolingiiistica no subteste de closura

visual dos sujeitos do GI e GC

CLOSURA VISUAL

ESCORE BRUTO ESCORE ESCALAR IDADE PSICOLINGUISTICA
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GI GC GI GC GI GC

(Pl) 6 35 25 46 2-10 11
36 46 11

(P4) 4 34 0 45 2-6 11
36 46 11

O sujeito do GI que realizou os testes mostrou desempenho abaixo do GC

porém, foi melhor que os outros subteste no geral.

Na tabela 19, sdo mostrados os desempenhos dos sujeitos no subteste de
memoria seqiiencial auditiva, relacionando os escores bruto, escalar e idade

psicolingiiistica

Tabela 19. Escore bruto, escalar e Idade psicolingiiistica no subteste de memoria

seqiiencial auditiva dos sujeitos do GI e GC

MEMORIA SEQUENCIAL AUDITIVA

ESCORE BRUTO ESCORE ESCALAR IDADE PSICOLINGUISTICA
GI GC GI GC GI GC
(P4) 34 39 39 43 11 11
41 44 11

Na tabela 20, sdo mostrados os desempenhos dos sujeitos no subteste dememoria

seqliencial visual, relacionando os escores bruto, escalar e idade psicolingliistica
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Tabela 20. Escore bruto, escalar e Idade psicolinguistica no subteste de memoria

seqiiencial visual dos sujeitos do GI e GC

MEMORIA SEQUENCIAL VISUAL

ESCORE BRUTO ESCORE ESCALAR IDADE PSICOLINGUISTICA
Gl GC GI GC GI GC
(P4) 11 46 27 66 3-4 11
44 46 11

O subteste de closura auditiva também evidenciou pior resultado do individuo do

GI que os individuos do GC.

Na tabela 21, sdo mostrados os desempenhos dos sujeitos no subteste de closura

auditiva, relacionando os escores bruto, escalar e idade psicolingiiistica.

Tabela 21. Escore bruto, escalar e Idade psicolingiiistica no subteste de closura

auditiva dos sujeitos do GI e GC

CLOSURA AUDITIVA
ESCORE BRUTO ESCORE ESCALAR IDADE PSICOLINGUISTICA
Gl GC GI GC GI GC
(P4) 25 33 23 48 7-10 11
33 48 11

Na tabela 22, sdo mostrados os desempenhos dos sujeitos no subteste de

combinag¢do de sons, relacionando os escores bruto, escalar e idade psicolingiiistica
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Tabela 22. Escore bruto, escalar e Idade psicolinguistica no subteste de

combinagdo de sons dos sujeitos do Gl e GC

COMBINACAO DE SONS
ESCORE BRUTO ESCORE ESCALAR IDADE PSICOLINGUISTICA
Gl GC GI GC GI GC
(P4) 26 46 32 41 6-5 11
45 40 11

Para a visualizag¢do, comparacgao e analise dos desempenhos dos sujeitos do Gl e
do GC, nos 12 subtestes do ITPA, apresentamos os achados segundo a média dos

escores brutos, escalares e idade psicolingiiistica de todos os sujeitos do estudo.

Notou-se que todos os sujeitos do GI apresentaram desempenho bem abaixo dos

seus referentes no GC.

A tabela 23 foi elaborada com a reunido de todos os resultados expressos em

médias dos escores.

Tabela 23. média dos desempenhos dos sujeitos do estudo nos subtestes do ITPA

Subtestes ESC. BRUTO ESC. ESCALAR ID.PSICOL.

GI GC dal GC GI GC



Recepgao auditiva
Recepgao visual

Memodria Seqiiencial Visual
Associagao auditiva
Memodria Seqiiencial Auditiva
Associacao visual

Closura visual

Expressao verbal

Closura gramatical
Expressao manual

Closura auditiva

Combinag¢do sons

15,5
5,3
11
18

34

18
25

26

48,7
21,8
45
34,5
40
26
35
27
31,5
26
33

45,5

17,3

27

39

12,5

23

32

43
39,5
56
47,5
43,5
38
45,7
37
41,5
38
48

40,5

2,6
3.4
4,9

11

7,10

6,5

63

11
9,2
11
11
11
11
11
10
11
11
11

11
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6 - DISCUSSAO

- Avaliaciao Audiologica

O nosso estudo apontou que 66% dos individuos com SK estudados
apresentaram perda auditiva, sendo 75% com perda auditiva condutiva e 25% de perdas

auditivas mistas. Dois individuos da amostra apresentaram audi¢ao normal.

Estudos de Toutain et al (1997) apontaram que 39% dos individuos ndo asiaticos
acometidos pela SK tem perdas auditivas. Este estudo referiu-se a perda auditiva
condutiva, mas relata que podem ser encontradas também perdas auditivas

neurossensorial e mista.

Os achados clinicos de Niikawa et al (1988), relataram a ocorréncia de 50%, dos
62 individuos com SK estudados, com perda auditiva, sem contudo especificar o tipo e

0 grau.

O nimero de individuos com perda auditiva deste estudo ¢ maior que o descrito
na literatura porém, a prevaléncia de perdas condutivas foi ao encontro do que a mesma
literatura apontou. Acreditamos que a freqiiéncia maior de perdas auditivas encontradas
nos sujeitos deste estudo quando comparados com os dados da literatura seja em
decorréncia da fissura de palato, comum nesta populacdo, por se tratar de sujeitos
registrados em um hospital de reabilitacdo que atende pessoas fissuradas. Assim aponta
Paradise (1976) quando diz que pacientes com fissura palatina apresentam otite média

serosa com muita freqiiéncia e de dificil resolugao.
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A associacao de alteracdes auditivas e visuais nao foi descrita na literatura
compilada. Niikawa et. al (1988) mencionaram a ocorréncia dos problemas visuais e
auditivos sem contudo fazer associagdo dos mesmos. Uma vez que a presenca de
alteracdes visuais e auditivas sdo previstas isoladamente, a associacao delas passa a ser
uma possibilidade maior quando se trata de individuos fissurados. A presenca da fissura
torna o sujeito dela acometido mais suscetivel a otites que podem causar-lhe a perda

auditiva condutiva.

- Avaliacao fonoaudiolégica clinica

Os dados encontrados sobre o comprometimento da comunicagdo oral, na tabela
6, nos permitiram verificar que a totalidade dos sujeitos (100%) com SK apresentaram
algum grau de comprometimento da comunicagdo oral enquanto 8,55% dos sujeitos do

GC, que representa 5,5% do total de sujeitos, apresentou comprometimento discreto.

Estes achados mais gerais quanto ao comprometimento da comunicagao oral nos
remete aos achados fonoaudioldgicos de Toutain et al (1997) que apontam os problemas

de comunicag¢do como sendo comuns e que o quadro ¢ muito heterogéneo.

Nas publicagdes existentes sobre individuos com SK, ndo se observou a
descri¢do dos achados fonoaudiologicos de forma mais detalhada ou descritiva, ndo
existe caracterizacdo da comunicacdo oral desses individuos. Nos estudos publicados
encontramos informagdes gerais sobre a comunicacdo oral dos individuos com SK,

como Burke et. al (1994), Galan-Gomez et al (1995) e Iliyna et al (1995) que
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mencionam alguns aspectos da comunicagdo de individuos como sendo pobre e de

aquisi¢ao tardia, mas sem especificar a alteragdo encontrada.

O uso funcional da comunicac¢io (pragmatica) dos individuos com SK.

Ao comparar o desempenho da funcionalidade da comunicacao oral do GI com o
GC, pudemos verificar todos os sujeitos (100%) do GI apresentaram comprometimento
na area avaliada enquanto no GC (33,3%) apresentaram o mesmo tipo de

comprometimento.

A dificuldade identificada na manuten¢do do tema dos individuos do GI pode
estar relacionada a exigéncia do desenvolvimento semantico e sintatico que, nos
individuos também se apresenta alterada. A alteragdo da funcionalidade da comunicagao
do GI também pode estar relacionada a presenga do déficit cognitivo identificado em

todos os individuos deste grupo.

Viérios autores como Vygotsky (1964), Halliday (1975), Mysak (1984), Zorzi
(1993) e Lowe (1996) destacam a importancia de fatores cognitivo, afetivos e sociais

para o desenvolvimento da funcionalidade da comunicagao.

Nos participantes do GC, 4 (33,3%) dos 12 sujeitos avaliados apresentaram
alteragdes no aspecto funcional da comunicagdo oral. A dificuldade foi observada nos 4
sujeitos com idade inferior a 3 anos e, por este motivo, ndo foram consideradas

alteracdes propriamente ditas. Segundo Perissinoto (1992), a capacidade de relatar fatos
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adequadamente sequencializados faz parte do desenvolvimento da crianca a partir dos 4

anos, o que justificaria as dificuldades ainda encontradas nos individuos do GC.

- Avaliac¢ao da Fala

A avaliagdo da Fala permitiu a verificagdo de aspectos relacionados ao
comportamento vocal, a producdo dos sons da fala, fluéncia e inteligibilidade da
comunicagdo oral e se justificou pela presenca da fissura de palato na populagdo

estudada.

Os achados referente a producao da fala no GI mostrou-se significativamente
alterado quando comparado ao GC. Todos os 6 sujeitos do GI (100%) apresentaram
alteracdo na produ¢do dos sons da fala enquanto 3 sujeitos de 12 avaliados (24,9%) do

GC as apresentaram.

- Comportamento Vocal

Trés (3) participantes do GI apresentaram leve ou moderada hipernasalidade,
sem que isso prejudicasse a inteligibilidade da fala. Um dos participantes também
apresentou voz rouca, grave ¢ soprosa ¢ dois também apresentaram voz aguda. Trés
participantes ndo puderam ser avaliados neste aspecto por apresentarem reduzida ou

ausente producao vocal.

Quanto aos resultados da avaliagdo vocal, da tabela 8, Burke et al (1994), Galan-

Gomez et al (1995) e Iliyna et al (1995) caracterizam a voz de individuos com SK
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estudados como sendo em geral grave, indistinta e hipernasal. Upton et al (2003)
identificaram ressonancia oral inadequada em 6 individuos com SK estudados. Os dois
estudos relacionam a presenga de alteragdes no sistema de ressondncia a presenga de

fissura de palato, dado este encontrado também na populacao do presente estudo.

De acordo com Mattos (1990), Vicente e Buchala (1991), Capelozza Filho e
Silva Filho (1994), Chen et al (1994) e Altman (1997), a inadequacao velofaringea pode
persistir mesmo apds o fechamento do palato e uma das condi¢des determinada por ela ¢

a hipernasalidade, identificada nos 3 sujeitos do estudo em referéncia.

Quanto ao tipo vocal rouco ou agudo apenas existem relatos da ocorréncia sem
justificativas para o evento. Neste grupo estudado, o tipo vocal alterado pode ser
decorrente de freqlientes processos infecciosos de vias aéreas, dada a deficiéncia

imunolégica caracteristica da SK.

Os sujeitos do GC que apresentaram o quadro de disfonia sem contudo
apresentar um historico que o justificasse podem fazer parte do quadro de disfonia
apontado por Behlau e Gongalves (1988), de que 6 a 23,4 % das criangas fazem parte,

ou seja, aqueles em que a crianca ¢ acometida da alteracdo sem justificativa especifica.

- Producao dos sons da fala

As informagdes sobre a producao da fala dos sujeitos com SK foram importantes

para melhor caracterizar os aspectos de articulagdo, voz, fluéncia e inteligibilidade de

fala dos sujeitos deste estudo que, na sua maioria, apresentam fissura de palato.
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Quando comparados os individuos do GI com os do GC, verificou-se que o
primeiro grupo apresenta 100% dos individuos com comprometimento da produ¢ao dos
sons enquanto no segundo observou-se 24,9%. O comprometimento observado nos
sujeitos do GC sao tipicos do desenvolvimento lingiiistico de criangas na faixa etaria de
2 a 4 anos de idade. Foi esta a idade média dos sujeitos do GC, considerando que a

constitui¢do do grupo se deu pela equiparagdo da idade mental do GI.

Neste estudo identificamos 3 sujeitos do grupo amostral com fissura de palato
operados e dois com palato alto, uvula bifida e fissura submucosa, um dos sujeitos com

SK ndo apresentou alteracdo estrutural de palato.

Dentre as caracteristicas faciais tipicas mais importantes descritas na “péntade
de Niikawa”, encontra-se a presenga de fissura de palato. O comprometimento da fala,
considerando a articulagdo dos sons, poderiam ocorrer devido a presenca desta condi¢do
estrutural importante do palato porém, observou-se que o tipo mais freqliente de
alteracdo na producdo da fala de individuos com fissura de palato, os mecanismos
compensatorios, ndo ocorreram entre os sujeitos deste estudo. Autores como Bzoch
(1989), Hall (1991), Rohrich (1996) e Altman (1997) afirmam que o comprometimento
na fala do individuo com fissura pode ser amenizado se a cirurgia para o fechamento do
palato for realizada o mais breve possivel, fato este que ocorreu com os sujeitos

fissurados deste estudo.

O funcionamento adequado do sistema nervoso central que controla e programa
os movimentos da fala, a integridade perceptual auditiva e visual e as condigdes

anatomofisiologicas dos orgaos fono-articuladrios determinam os mecanismos de
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producao da fala (Vicente e Buchala, 1991). O comprometimento da articulagao dos
sons da fala dos sujeitos deste estudo podem estar relacionada a associacdo desses
fatores ja que os mesmos além da fissura apresentam, em casos distintos, deficiéncia

auditiva, visual e mental além da fissura palatal.

O estudo de Upton et al (2003) identificou erros articulatérios, entre outras
alteracdes da comunicagdo relacionadas a fissura, nos 6 sujeitos com SK fissurados que

avaliaram, sem contudo especificar que tipo de erros ocorriam.

- Fluéncia

A caracterizagdo da fluéncia da fala se da a partir da identificagdo da repeticao
de sons, silabas, prolongamentos pausas e bloqueios com tensdo. No GI 5 sujeitos ndo
apresentaram amostra de fala suficiente para andlise e 1 sujeito apresentou,
aparentemente, velocidade de fala mais lenta que o determinado como sendo o normal

para adultos, sem que a inteligibilidade da fala pudesse ser comprometida por este fator.

Nao foram encontrados estudos na literatura compilada que fizessem qualquer

referéncia a fluéncia da fala de individuos com SK.

- Inteligibilidade da fala

O comprometimento da inteligibilidade da fala do GI apresentou-se em todos os
sujeitos (100%), ja no GC nao houve identificacdo deste tipo de comprometimento.

Sobre a inteligibilidade de fala de individuos com SK nao existem estudos especificos.
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Burke et al (1994), Galan-Gomez et al (1995) e Iliyna et al (1995) descreveram aspectos
da comunica¢do de individuos com SK caracterizando a fala dos mesmos como tendo,

entre outros comprometimentos, o nivel de recep¢ao melhor que o de expressao.

O prejuizo a inteligibilidade da fala dos participantes do GI pode ter sido
provocado principalmente pela alteracdo na produgdo dos sons da fala em decorréncia
da associacdo de fatores como deficiéncia auditiva, visual, cognitiva e a fissura de

palato.

- Avaliacao fonoaudiologica complementar

Os achados sobre a linguagem oral dos sujeitos com SK foram complementados
pelo ITPA, nos casos especificos em que os sujeitos realizaram os subtestes. O
desempenho dos individuos do GI foram dispostos nas tabelas de forma que pudessem

ser comparados com o seu referente no GC.

Comparando os dados da avaliacdo clinica com o Teste Illinois de Habilidades
Psicolingiiisticas (ITPA), observou-se que o individuo com menor alteracdo da
linguagem oral apresentou também menor comprometimento na maioria dos subtestes
quando comparado com outros sujeitos do mesmo grupo. As alteragdes encontradas
evidenciaram déficit nas habilidades perceptivas auditivas e visuais, mostrando que as
mesmas podem ter influenciado no desenvolvimento das habilidades lingiiisticas deste

individuo.
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Quando comparado com os seus pares do GC observou-se que P4 apresentou
desempenho abaixo do esperado, considerando que os sujeitos do GC foram pareados

pela idade mental do GI.

Na literatura compilada ndo foram encontrados estudos sobre o desempenho de

individuos com SK no ITPA.
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7 — CONCLUSOES

Os resultados obtidos nas avaliagdes clinicas e formais evidenciaram que o
quadro de disturbio de linguagem e fala (forma, conteudo e uso) estava presente em
100% da amostra pesquisada. A presenca de perda auditiva esteve presente em 66% da

amostra, sendo a maioria do tipo condutiva.

A andlise dos resultados obtidos na avaliacdo fonoaudiologica clinica e
complementar sobre a comunicacdo oral dos individuos com Sindrome Kabuki e a
comparagao desses resultados com o Grupo Controle e a literatura pudemos concluir

que:

- Os sujeitos com SK apresentaram relevante comprometimento da
funcionalidade da comunicagdo quando comparados aos individuos do GC, sem a
referida sindrome. O comprometimento cognitivo pode levar o individuo a esta

condicdo e a deficiéncia auditiva, quando presente, pode agravar o quadro.

- As alteragdes da fala relacionadas ao tipo vocal e sistema de ressondncia
podem ser relacionadas principalmente a suscetibilidade a infec¢des de vias aéreas
devido talvez a deficiéncia imunologica muito comum entre os individuos com SK e
presente também nesta populagdo estudada, no primeiro caso e, as alteracdes estruturais

do palato também encontradas nos sujeitos com SK deste estudo, no segundo caso;

- As alteracdes da fala relacionadas a produgdo dos sons foram encontradas em

todos os sujeitos com SK e caracterizadas como relevantes no comprometimento da
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inteligibilidade da fala dos mesmos. Esta alteracdo também pode estar diretamente
relacionada ao déficit cognitivo encontrado nos sujeitos deste estudo e ao

comprometimento perceptual auditivo encontrado na populagao;

- A funcionalidade da comunicacdo oral também mostrou-se alterada em todos
os sujeitos com SK, podendo também estar relacionada ao déficit cognitivo da

populagdo estudada;

- O desempenho nos subtestes do ITPA dos individuos com SK que os
realizaram mostraram-se muito abaixo do que o esperado para a idade dos mesmos

evidenciando a presenca de alteragdes perceptuais de ordem auditiva e visual.
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Anexo I

TERMO DE CONSENTIMENTO LIVRE E ESCLARECIDO

Eu, )
portador de RG N° ,
residente a Rua (Av.) , N°

, na cidade de , Estadko
(responsavel pelo(a) menor ¥
matriculado no HRAC com o N° , concordo em participar na

(autorizo sua participacdo na)* pesquisa de Titulo: “Sindrome Kabuki: Diagnoéstico
Fonoaudioldgico”, realizada por: Aline Silva Lara de Alvarenga; N° do Conselho: CRFa.07246,
sob orientacdo do Dr. Neivo Luiz Zorzetto; N° do Conselho:

A referida pesquisa tem como objetivo realizar o diagnostico fonoaudioldgico em
individuos portadores da Sindrome Kabuki.

Fui orientado:
- que serei submetido a avaliacdo fonoaudiologica de acordo com a idade e escolaridade
(anamnese, avaliagdo clinica, avaliacdo audioldgica, avaliagao vocal, [.T.P.A — Teste Illinois de
Habilidades Psicolingiiisticas, P.C.F. — Prova de Consciéncia Fonologica e T.D.E. — Teste de
Desenvolvimento Escolar);
- que precisarei comparecer a0 HRAC por pelo menos dois dias consecutivos, com recursos
financeiros proprios;
- que para analise dos resultados, as etapas 3 e 4 da avaliagdo (avaliagdo clinica e formal) serdo
gravadas em video e a avaliag@o vocal gravada em MD para analise acustica;
- que este estudo podera trazer beneficios para as pessoas com a Sindrome Kabuki na medida
em que os profissionais que trabalham com pessoas com essa sindrome adquirirem mais
conhecimento sobre a mesma;
- que serei encaminhado para intervencdo fonoaudiologica, se necessario.

Estou ciente também de que minha(sua) participagdo ¢ voluntaria e dela posso desistir a
qualquer momento, sem explicar os motivos ¢ sem comprometer meu tratamento no HRAC.

Bauru, / /

Assinatura do Paciente (Responsavel)*
* Em caso de menor de idade (< 21 anos) ou incapaz.
Nome do Pesquisador Responsavel: Aline Silva Lara de Alvarenga
Enderego Institucional: Rua Silvio Marchione, 3-20 - Bauru/SP — 17.043-900.
Telefone: (14) 3235-8434 (Secretaria de Pos-Graduagao)
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