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Os DISTURBIOS DA
COMUNICACAO E A GENETICA

Célia Maria GIACHETT

INTRODUCAO

A Fonoaudiologia estuda a comunicagio humana e seus
distarbios em diferentes subdreas, que envolvem a fun¢ao auditiva periférica
e central, a fungdo vestibular, o desenvolvimento cognitivo, a linguagem
oral e escrita, a fala, a fluéncia, a voz e também as funcées orofaciais e
degluticao'.

Os distarbios da comunicagao relacionam-se aos prejuizos nas
habilidades perceptuais, de compreensio, processamento e produgio
da linguagem, seja ela falada, nao verbal ou escrita. Tais distdrbios sao,
portanto, complexos e heterogéneos, de ordem congénita ou adquirida,
primdrios ou secunddrios a um transtorno maior e de gravidade varidvel®.

Por definicio, os distirbios da comunicagio referem-se a
desvios e/ou diferengas dos processos envolvidos na linguagem, na fala
e na audi¢do. Desta forma, a categoria diagndstica dos distirbios da
comunicac¢io relacionados aos transtornos do neurodesenvolvimento
inclui: distirbio (transtorno) de linguagem, disturbio (transtorno) dos sons
da fala, distdrbio (transtorno) da fluéncia infantil, distdrbios no uso da
linguagem (pragmadtica) e outros transtornos especificos e inespecificos da
comunicagio. Pode incluir, ainda, transtornos especificos de aprendizagem,
sejam eles relacionados a leitura, A escrita e/ou 2 aritmética®*. De forma
mais especifica, os distirbios da linguagem falada ou de leitura e escrita
podem manifestar-se nos diferentes componentes da linguagem, a saber:
fonologia, morfologia, sintaxe, semantica e pragmdtica’.
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Weiss, Tomblin e Robin’ utilizaram o desenho de um guarda chuva
para representar os componentes da linguagem, onde as varetas (armagao
que dd o suporte) representavam cada um dos componentes da recepgio e
da produgio da linguagem nas suas diferentes modalidades, independentes,
mas interligados. Como forma de ilustrar a correlagio dos componentes nas
modalidades receptiva e expressiva, a autora deste capitulo criou um esquema

representativo mais dindmico (em rede), baseado na proposta dos autores’

,e
que também representa os componentes (subsistemas) interligados. A autora
destaca que no fundo da gravura ¢ possivel visualizar o cérebro, para destacar
que a linguagem é uma funcio mental superior. As limpadas, que ascendem
e apagam quando o esquema ¢ apresentado, representam cada um dos
componentes na “normalidade” (quando acesa) ou “comprometimento”
(quando apagada). Esse esquema dinimico, de forma diddtica, tem auxiliado
a autora nas discussoes de habilidades/repertérios que devem ser avaliadas
para a caracterizagao de desempenhos, defini¢io do diagndstico, do grau de
dificuldade e também para a determinacio das habilidades que devem ser
metas de trabalho (Figura 1).

Figura 1. Esquema ilustativo dos componentes (subsistemas) em rede
representando a entrada (receptor-compreensio) e saida (emissor-
produgio) da linguagem.

74



PERSPECTIVAS MULTIDISCIPLINARES EM
FONOAUDIOLOGIA: DA AVALIAGAO A INTERVENGAO

Levando-se em consideragao a gama de disttrbios da comunicagao,
vdrias s40 as a¢oes do fonoaudidlogo relacionadas a avaliagao e diagndstico
fonoaudiolégico em cada uma das dreas de competéncia'.

Na tabela 1 apresentaremos as agoes relacionadas a avaliagao e ao
diagnéstico fonoaudioldgico.

Tabela 1. Agoes do fonoaudidlogo na avaliacio e diagnéstico

Entrevistar

Pesquisar a histéria clinica
Consultar prontudrios
Examinar pacientes

Primeira Etapa

Avaliar a Func¢io Auditiva Periférica e Central
Avaliar a Funcio Vestibular
Avaliar a Linguagem Oral e Escrita
Segunda Etapa Avaliar a Fluéncia
Avaliar a Articulagao da Fala
Avaliar a Voz
Avaliar a Deglutigio

Avaliar o Sistema Miofuncional, Orofacial e Cervical

Aplicar Provas
Aplicar Testes
. Realizar Exames
Terceira Etapa .
Analisar Exames
Descrever Comportamentos e Parimetros

Interpretar Dados

Solicitar Provas e Testes
Solicitar Exames Complementares

Quarta Etapa

(multidisciplinariedade) Solicitar Pareceres

Analisar Pareceres
Levantar Hip6teses de Fatores Correlatos

Estabelecer Conduta Fonoaudioldgica
Critérios de Elegibilidade

Quinta Etapa Concluir o Diagnéstico Fonoaudiolégico
Realizar Encaminhamentos
Indicar Terapia

Fonte: Conselho Federal de Fonoaudiologia. Areas de competéncia do fonoaudiélogo no Brasil
[internet]. Brasilia: Conselho Federal de Fonoaudiologia; 2007. [acesso 2013 mar 3]. Disponivel
em: <http://www.fonoaudiologia.org.br/publicacoes/epactbr.pdf>.
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A AVALIACAO E O DIAGNOSTICO DOS DISTURBIOS DA COMUNICACAO EM
GENETICA

Considerando as etapas e as acoes do fonoaudidlogo, serio
reportados, a seguir, pontos- chave para a compreensao da proposta- e suas
peculiaridades- do processo diagnéstico fonoaudiolégico nos disttrbios da
comunicagao em genética.

HisTORIA CLINICA

Dentre as agboes previstas na primeira etapa, a histéria clinica
corresponde a investigagdo da queixa, da busca do quadro clinico e
etiolégico dos disturbios da comunicagao, do neurodesenvolvimento,
segundo a dtica do paciente, da familia e, muitas vezes, do professor ou de
outros profissionais afins, e deve ser cuidadosamente realizada e estudada.
O histérico familial é sempre uma importante etapa de investigagao
diagnéstica, porque possibilita, além do conhecimento do quadro e dos
fatores correlatos, a confecgao do heredograma, com intuito de verificar
possivel etiologia familial e o padrio de heranga®.

A exposigao do feto aos diferentes teratdgenos (e.g. dlcool,
drogas) deve ser minuciosamente investigada, incluindo o periodo
gestacional desde a fase inicial (pois, muitas vezes, a mae nem tem ainda
conhecimento da gravidez), devido ao impacto, j4 conhecido, desses fatores
no desenvolvimento fisico, comportamental, intelectual e de linguagem
decorrentes dessa exposicdao. A pesquisa das medidas antropométricas ao
nascimento - que podem vir registradas na documentagio da crianga -
e, também, no momento da avaliagio sio indispensdveis para entender
possiveis comprometimentos organicos e ligados aos distirbios da
comunicagao.

Os Quadros 1 e 2 apresentam um roteiro para a coleta e registro
de dados relativos a histéria clinica e dados antropométricos, elaborado
pela autora desse capitulo, apds os mais de 25 anos atendendo a criangas
com diferentes distdrbios do neurodesenvolvimento de etiologia genética,
juntamente com uma equipe de geneticistas.
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FONOAUDIOLOGIA: DA AVALIAGAO A INTERVENGAO

IDENTIFICAGAO E QUEIXA:

Caracterizagio (exemplos, frequéncia, duragio):

Preenchido Por

pais (grau de
parentesco)

das alcodlicas

/ drogas

termo, a termo
e pds-termo

Idade materna

e paterna na Uso de tabaco Duragao
concepgao
Peso
Presenca de ou- i Comprimento
¢ Satide ma- , P
tros membros . Perimetro
P erna -
da familia/ cefélico
Uso de medi-
Heredograma* Cor
camento
Doengas APGAR
Outras Tempo e mo-
Intercorrén- tivo de inter-
cias nagio
Intercorréncias

Data:
Satide Geral/ Comporta-
Constitui¢io Familiar Gestagao Parto mento/Dados Antropo-
métricos atuais
Itens Dados Itens Dados Itens Dados Itens (equipe)
Si?izzaengs: Uso de bebi- Semanas: pré-

Implantagio e tamanho
de orelhas:

Presenca de anomalias

craniofaciais:

Estatura:
Peso:
Perimetro Cefilico:

Comprimento — maos,
pés e dedos™*:

Envergadura:
Presenga de manchas:
tipo, local e quantidade:

Comportamento:

Outras observagoes:

Nota: * Vide Figura 2;

** Vide Figura 3.
Quadro 1. Roteiro para coleta e registro de histéria clinica infantil (Parte I)
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Desenvolvimento Motor

Desenvolvimento da

Desempenho Escolar

Controle do

esfincter

recontagem)

Outras Informacoes:

geral e especial Linguagem
Itens Dados Itens Dados Itens Dados
Firmar a cabega Laleio Ano/Série
) ) Desempenho na
Segurar objetos Balbucio .
Leitura
Sentar com/sem Primeiras .
) Desempenho na Escrita
apoio Palavras
) o Desempenho Mate-
Engatinhar Primeiras Frases L.
mitica
Andar Evasao
Narrativa falada Ensino Particular/
Correr de histérias Pablico
(elaboracio,
Succio compreensao e

Observagoes Gerais e condutas:

Quadro 2. Roteiro para coleta e registro de histéria clinica infantil (Parte II)

Fonte: acervo pessoal

Figura 2. Heredograma de uma familia com Disttrbio de Linguagem
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o

=

o ]

r————-———————-————’

— A
B

Nota A: comprimento da base da mao/pé & ponta do dedo médio; B: comprimento dos dedos e pés

Fonte: acervo pessoal

Figura 3. Ilustragao das medidas utilizadas pela equipe.

O PROCESSO DE AVALIAGAO FONOAUDIOLOGICA— SEGUNDA E TERCEIRA ETAPAS

O processo diagndstico fonoaudiolégico tem por finalidade
identificar e compreender, quando presente, o problema de comunicagio
e ser capaz de incluir esfor¢os para modificar, minimizar ou resolver
problemas de comunicagao’.

Uma das figuras que também temos utilizado para representar
a fungio do investigador, quando este faz corretamente o seu papel — e
nao olha sé para os sinais e sintomas evidentes -, ¢ um “iceberg”, onde
o que ¢ visto (ponta fora da dgua), geralmente, nao representa de fato
o problema como um todo, mas a queixa do paciente e/ou familiar. O
processo diagndstico é complexo e envolve multiplas tarefas/agoes, como jd
explicitada na Tabela 1. E desse processo que sio destacados o diagnéstico,
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ou as hipéteses diagndsticas, os fatores correlatos e, principalmente,
a necessidade ou nao de solicitagio de exames complementares e de
intervengao e, por fim, as metas do processo de intervengao’.

Portanto,aavaliagao fonoaudiolégicaconcentra-se: nacaracterizagao
das potencialidades e dificuldades nas habilidades comunicativas; da
linguagem nas modalidades oral, escrita e seus diferentes componentes; da
fala, voz, fluéncia; das fun¢des oro-faciais/degluticao e audicio (Figura 4).

Linguagem
Oral

Diagndstico uncs
Fonoaudioldgico uncoes
Orais
Degluticdo

Fonte: Conselho Federal de Fonoaudiologia. Areas de competéncia do fonoaudiélogo no Brasil
[internet]. Brasilia: Conselho Federal de Fonoaudiologia; 2007. [acesso 2013 mar 3]. Disponivel

Linguagem
Escrita

em: <http://www.fonoaudiologia.org.br/publicacoes/epactbr.pdf>.

Figura 4. Areas de competéncia do fonoaudidlogo

Especificamente, sobre o processo diagndstico em linguagem, ¢
importante destacar que, inicialmente, é necessdrio pontuar se estamos
falando da linguagem falada, manual ou em sua forma escrita, ¢ o nivel
avaliado: compreensao e expressao.

A vista disso, os passos para apurar as possiveis causas sio:
elencar perguntas pertinentes; determinar como obter a informagao
desejada; identificar a informagao e interpretd-la, usando avalia¢oes
preferencialmente comparativas com um grupo de referéncia ou
padronizadas; e responder a questdo relacionada ao nome do disttrbio
ou conjunto de manifestacoes’ (Figura 5).
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Baseada na observall b sistem!tica (o que observo e
em quais condilies) ou nlo sistemitica do
comportamento da crianla sob circunstl ncias diversas

Informal =)

Baseada em normas (escalas, testes
padronizados/formais) com o objetivo de comparar o
individuo com um grupo de referncia.

Formal w=p

Formas de Avaliagdo

Figura 5. Formas de avaliagio que se complementam no processo de
diagnéstico

O uso de instrumentos de medida padronizados/formais®™® pelo
fonoaudiélogo tem sido marcado pela necessidade de objetivar a0 méximo
uma informagio a partir de um nivel quantificado do desempenho.

A escolha dos instrumentos de avaliagio ¢ fundamental para o
processo diagnéstico, permitindo a investigagio de habilidades especificas
e a realizacio de avaliacoes continuas com o intuito de verificar a
necessidade de modificagoes no plano de intervengao. Por consequéncia,
o uso de instrumentos padronizados/formais no processo de avaliagio
fonoaudiolédgica, em Genética, proporciona algumas vantagens: padrao de
aplicagao e andlise, diminuindo o risco de viéses de informacao; critérios de
inicio e/ou de interrupgao da aplicagao; andlise do desempenho em termos
comparativos com outros individuos com a mesma condigao - sexo, idade,
desempenho intelectual e escolaridade; e, por fim, a possibilidade de tragar
habilidades e dificuldades do sujeito e também de follow-up ®.

Em sintese, as etapas do processo diagnédstico dos distdrbios de

comunicagio, segundo Weiss, Tomblin e Robin, sio’

*  Determinar a queixa.

*  Determinar se existe o problema de comunicagao
*  Buscar os fatores correlatos

*  Determinar o curso do problema

e Oferecer alternativas de intervengio.

Quando a atuagao fonoaudioldgica se refere & Genética, algumas
peculiaridades devem ser destacadas e serao apresentadas a seguir.
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A GENETICA NA FONOAUDIOLOGIA - MULTIDISCIPLINARIEDADE — QUARTA ETAPA

Profissionais de diferentes especialidades podem atuar no
diagnéstico dos distirbios de comunicagao, seja para o entendimento dos
processos e desvios ou para a busca de possiveis fatores correlatos. Dentre
as especialidades que participam da equipe multidisciplinar, a Genética
tem desempenhado papel muito importante.

A Genética investiga a transmissao das caracteristicas bioldgicas,
sejam elas fisicas, quimicas, citoldgicas ou funcionais'. Na prdtica clinica,
a Genética busca elucidar o papel das variages e mutagdes genéticas na
predisposicdo as doencas, na modifica¢io do curso das doengas ou em suas
causas'.

Destaca-se que o reconhecimento da origem genética dos

112 que cursam com distdrbios da

transtornos do neurodesenvolvimento
comunicagio e alteragdes orofaciais e de degluticio nao necessariamente
nos remete a um quadro sindromico, onde tais manifestagoes (e.g.
alteragoes de linguagem e fala) podem constituir parte de um quadro
mais amplo, coocorrendo com outras manifestacoes (e.g. dismorfismos,
alteragbes metabdlicas, neuroestruturais e neurofuncionais), como visto

em algumas sindromes genéticas®''*.

Viriossao os disttirbios da comunicagio nos quais hd fortes indicios
da influéncia genética como fator etioldgico unico ou associado, como
o distirbio especifico de linguagem, a dislexia, a gagueira e a deficiéncia

auditiva'®!?

. Alguns estudos sobre a linguagem, fluéncia e aprendizagem
indicam variagoes individuais nos distirbios da linguagem/aprendizagem,
que tém base etiolégica multifatorial, ou seja, resultam da agio conjunta

1013 Posto isso, as manifestagoes

de fatores genéticos e ambientais
fonoaudiolégicas podem se apresentar de forma bastante varidvel de
acordo com as habilidades prejudicadas e o grau de comprometimento, o
que depende da condi¢ao genética, satide geral, do desempenho intelectual
e de fatores circunstanciais e emocionais que envolvem a crianga, a familia

e o ambiente educacional.

O exame morfoldgico é de extrema relevincia na investigagio
genética clinica. Medidas corporais gerais e especificas — estatura, perimetro
cefdlico, comprimento de pés e maos, peso, distdncia interocular — devem
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ser aferidas e anotadas em fichas especificas a fim de detectar a presenca
ou nio de dismorfismos com base nos dados normativos da populagao®®.
Essa etapa representa o inicio da investigago genética, que pode fazer parte
da anilise, pela equipe, que muitas vezes permite ao geneticista levantar a
hipétese diagndstica mais provavel ou até mesmo definir o diagndstico
clinico com base no reconhecimento do fenétipo caracteristico de uma

determinada sindrome®.

FENOTIPO COMPORTAMENTAL E DE LINGUAGEM

O termo fendtipo comportamental tem sido amplamente
utilizado, principalmente na literatura internacional, para referenciar o
conjunto de comportamentos de uma sindrome genética especifica, que
vai desde comportamentos especificos e peculiares até caracteristicas da

personalidade, dos aspectos cognitivos e de linguagem'*"”.

Informagdes sobre o comportamento do paciente sio parte
fundamental do processo diagnéstico fonoaudiolégico em Genética.
Frequentemente, caracteristicas comportamentais sao recorrentes entre os
diferentes transtornos do neurodesenvolvimento de causa genética (e.g.
déficit de atengdo, hiperatividade, agressividade, timidez, entre outros);
no entanto, o conjunto de caracteristicas comportamentais associado as
caracteristicas cognitivas e de linguagem contribuem para a definicio de
perfis peculiares de uma determinada condigio.

De forma mais especifica, determinar o fenétipo de linguagem
significa denominar, pelo quadro clinico do individuo, caracteristicas
relacionadas a linguagem falada e escrita, o transtorno que englobe os
sinais e sintomas presentes observados na avaliagao fonoaudiolégica clinica
e nos resultados de testes padronizados.

INVESTIGACAO LABORATORIAL

A indicagdo e a utilizagdo de uma ferramenta laboratorial para
chegar ao diagndstico genético de uma condigio requerem, primeiramente,
que o geneticista realize a caracteriza¢io do fenétipo para levantar sinais ou
sintomas que direcionem a uma hipétese diagnéstica; e, por sua vez, levantar
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se tal hipétese diagnéstica dispoe de ferramentas laboratoriais especificas
para respondé-las. Como virias condicoes genéticas ainda nio tém sua
etiologia definida, nem sempre temos recursos laboratoriais disponiveis

para concluir o diagndstico e responder ao fendtipo encontrado'®'>'%.

Virias sdo as ferramentas utilizadas pelo geneticista na busca
pela etiologia e compreensio dos mecanismos genéticos envolvidos na
transmissio de um fendtipo alterado, em que o uso e a aplicacio de tais
ferramentas tém mostrado sensivel evolugao ao longo dos anos'.

O caridtipo é uma das ferramentas laboratoriais mais comuns
na prética laboratorial de investigagdo citogenética e permite obter
pardmetros quanto a morfologia e organizagao cromossémica, fornecendo,
portanto, informagées quanto a anormalidades numéricas e/ou estruturais.
O termo cariétipo designa um conjunto de cromossomos de uma célula,
caracterizado pelo nimero, tamanho e forma. E um exame de grande
utilidade para o diagnéstico de condi¢oes comuns, como a sindrome de
Down, Turner, entre outras'’.

O FISH - abrevia¢io de “Fluorescent iz situ hybridization”
(hibrida¢ao in situ fluorescente) - é uma técnica pela qual se realiza
o acoplamento (hibrida¢io) de duas fitas de DNA complementares,
denominadas sondas, em ldminas para microscopia. Esta técnica
identifica, ao microscépio, a presenca, auséncia, quantidade ou localizagao
de segmentos cromossdémicos especificos, por meio de sondas de DNA,
marcadas com fluorocromos, utilizadas para detectar pequenas delegoes ou
duplicacoes de regides cromossomicas especificas. Tem sido amplamente
utilizada na detec¢io de sindromes causadas por microdelegdes de dificil
deteccio pela citogenética tradicional, por exemplo, a sindrome de Smith-
Magenis, Williams-Beuren ou DiGeorge'.

Outra técnica utilizada é o Array-CGH, que se refere a uma
ferramenta complementar que permite verificar se hd perdas ou ganhos de
segmentos cromossdmicos submicroscépicos no genoma de um individuo'®.
Embora ainda tenha uso limitado pelo alto custo e nimero limitado de
centros especializados para a realizagao deste procedimento, é, sem duvida, o
exame indicado para o estudo da deficiencia intelectual, anomalias congénitas
e/ou transtornos do neurodesenvolvimento, incluindo a linguagem.
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Enfim, determinar a correlagio gendtipo-fenétipo é atribuicao da
equipe multidisciplinar com caracteristicas especificas e que atua nao sé com
pacientes com sindromes genéticas diversas, mas também com diferentes
distdrbios da comunica¢io de origem genética ou multifatorial. Para que
essa atuagio seja de fato eficaz, o fonoaudidlogo (e ouso destacar também
o geneticista) deve ter formacao complementar aquela oferecida durante
a graduacdo. Na Figura 06, a ilustracio destaca peculiaridades do processo
de avaliagio fonoaudioldgica concomitante ao atendimento genético, que

chamamos, ao longo desses mais de 25 anos, de “Fonogenética”.®'2.

Instrumentos formais

Isolar areas fortes e fracas I
Perfil de habilidades Perfil de dificuldades

Comparagdes inter e intra sujeitos

Padrao especifico |

Delinear ou Parte do
complementar o fenétipo
fenétioo

Possiveis
correlagdes

Necessidades
especificas

Objetivos da
intervencao

Implementagao
do de

gendtipo-fenétipo

Reavaliacdo

Figura 6. Representagio esquemdtica do processo diagndstico dos
Disttrbios da Comunica¢io em Genética.

CONCLUSAO DO PROCESSO DIAGNOSTICO / DEVOLUTIVA: QUINTA ETAPA

Nesta tltima etapa, todas as informagoes sao sintetizadas, e aquelas
que respondem ao diagndstico, progndstico e a defini¢ao de condutas sao
elencadas e explicadas ao paciente e familia, antes de indicar (ou nao)
terapia fonoaudioldgica'. A Figura 7 representa as principais fontes de
informagées do processo diagndstico fonoaudioldégico dos disttirbios da
comunicag¢io em Genética.
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Historia
Clinica

Observacéo do
Desempenho

>

Dados
escolares e
de outros
profissionais

Figura 7. Fontes de informagdes do processo diagnéstico dos distdrbios da
comunicagio em Genética.

Nessa fase é comum a participagio de todos os profissionais de
dreas correlatas que atuaram no caso, a comegar pela equipe médica e
outros profissionais da satde, incluindo o psicélogo. Logo, apresenta-se
o diagnéstico da condigao maior, se for uma sindrome genética ou um
distarbio fonoaudioldgico cuja origem pode ser familial. Explicagoes sobre
todasas manifestacoes que compoem o quadro, habilidades e potencialidades
do paciente, a etiologia, os riscos de recorréncia, as possibilidades atuais de
tratamento, os encaminhamentos complementares, os exames realizados
e o progndstico sio itens indispensdveis a serem apresentados a familia
e ao paciente, quando possivel, durante a devolutiva. Para elucidar as
informagoes apresentadas para familia sobre a hipétese diagndstica, nao
¢ incomum, neste momento, mostrar programas computadorizados que
auxiliam no diagndstico de sindromes genéticas, sites e livros com dados
sobre a sindrome em questao, ou o préprio DSM 5% Dependendo das
informagoes sobre riscos de recorréncia e prognéstico de cada caso, essas
devolutivas se estendem em diversos contatos, nas diferentes fases, até que
sejam sanadas todas as ddvidas dos pacientes e familiares.
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O PROCESSO DIAGNOSTICO FONOAUDIOLOGICO EM GENETICA NO LABORATORIO
DE EsTUDOS, AVALIACAO E D1aGNOsTICO FoNoauDpIoLOGIcO (LEAD) E NO
GRUPO DE PESQUISA AVALIACAO DA LINGUAGEM E DA Fara

O Laboratério de Estudos, Avaliagio e Diagnéstico
Fonoaudiolégico (LEAD), vinculado ao Departamento de Fonoaudiologia
da Faculdade de Filosofia e Ciéncias da Universidade Estadual Paulista -
Universidade Estadual Paulista (UNESP- Marilia), foi instituido com o
objetivo de promover as atividades de ensino, pesquisa, extensio e prestagao
de servicos a comunidade, no 4mbito da avaliacio e do diagnéstico
fonoaudiolégico”. Logo, o LEAD propée-se a: contribuir para a formagao
académica e cientifica da graduagio e pés-graduagao (stricto); proporcionar
suporte para o desenvolvimento de atividades de ensino e pesquisa no curso
de Fonoaudiologia da UNESP; elaborar material diddtico-pedagégico para
graduandos do curso de Fonoaudiologia; e fornecer atendimento para a
comunidade, em nivel de avaliagio e diagnéstico fonoaudioldgico®.

O laboratério oferece, ainda, suporte ao desenvolvimento de
atividades de pesquisa do grupo Avaliacdo da Linguagem e da Fala, do
Departamento de Fonoaudiologia, da FFC-UNESP- Marilia, cadastrado
no Conselho Nacional de Desenvolvimento Cientifico e Tecnoldgico

(CNPq) em 2002%.

A atuagio fonoaudiolégica em Genética representa parte do
campo de investigagdo do grupo hd mais de 25 anos. De forma geral,
os pesquisadores do grupo atuam em conjunto com os geneticistas do
Hospital de Reabilitacio de Anomalias Craniofaciais, da Universidade de
Sao Paulo (HRAC-USP), e do Servico de Aconselhamento Genético do
Instituto de Biociéncias de Botucatu — (IBB-UNESP)". O reconhecimento
dos fendtipos de condigbes genéticas que cursam com distdrbios da
comunica¢io apresenta-se como uma ferramenta em potencial para a
compreensio de outros mecanismos superiores envolvidos na cognigio
e no comportamento humano®. O entendimento deste mecanismo tem
sido de suma importincia nas diversas dreas das ciéncias que procuram
estabelecer as bases da comunicagio humana e a sua evolucio®.

A importincia da atuac¢io de equipes multidisciplinares para
a eficiéncia clinica e terapéutica tem sido confirmada em nossa pratica
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pelos achados genéticos que auxiliam na interpretagio dos mecanismos
das diferentes vias, dreas e sistemas envolvidos no processo tipico e
atipico (correlagdo genétipo-fendtipo) de desenvolvimento e, também,
na etiologia das manifestages que envolvem a comunicagio humana e
seus distdrbios'. Sendo assim, a Fonoaudiologia caracteriza-se como
uma importante ferramenta na identificagio de pacientes com diferentes
distdrbios de comunicagio e no estabelecimento de prioridades e metas
que efetivamente reduzam seus handicapes e, consequentemente,
proporcionem melhor qualidade de vida®.

Outro foco de investigagao dos membros do LEAD incide sobre
a construgio, adaptagio e aplicagido de procedimentos de avaliagio de
habilidades da linguagem (falada e escrita) com o intuito de caracterizar o
desempenho e auxiliar de forma objetiva na determinagao do diagnéstico,
progndstico e responsividade a intervenciao'. Esse foco de trabalho
possibilitaaos alunos, de forma geral, experienciar a escolha de instrumentos
formais/padronizados de avaliagio para investigagio de habilidades
especificas, além de permitir a realizagio de avaliagoes continuas, a fim de
verificar a necessidade de modificagdes no plano de interven¢io®.

A divulgagao da produgio cientifica do grupo tem se realizado
por meio de publicagdes em periédicos especializados, capitulos de livros
e comunicagbes em eventos da drea. Parcerias cientificas nacionais e
internacionais de membros do grupo foram efetivadas com o Laboratério
de Neuropsicofisiologia, do Departamento de Educagao e Psicologia da
Universidade do Minho (Portugal), com a Universidade Auténoma de
Madrid e com o Instituto de Estudos sobre Comportamento, Cognigao
e Ensino da Universidade Federal de Sio Carlos (UFSCAR)Y. Tais
parcerias tém a finalidade de implementar o estudo de procedimentos de
avaliaciao das habilidades de comunicacao de individuos com distirbios da
comunicagio com ou sem comprometimento intelectual, como parte ou
nao de sindromes genéticas. O LEAD ¢ o local onde as investigagdes do
grupo de pesquisa tém sido realizadas.

Ressalta-se que o papel do fonoaudidlogo, independente da
sindrome genética que o sujeito apresenta, deve delinear o quadro de sinais/
sintomas fonoaudiolégicos com precisdo, independente da(s) habilidade(s)
comprometida(s), auxiliando, assim, equipes de geneticistas a determinar
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o espectro clinico de cada afecgio. Para isso, o profissional fonoaudiélogo
deve reconhecer os diferentes transtornos fonoaudioldgicos descritos e a
sintomatologia de cada um deles. Portanto, a interface entre a Genética e
os distdrbios da comunicagio nos remetem a um contexto de investigagao
em que a interdisciplinaridade é condigio obrigatéria para compreender os
diferentes mecanismos envolvidos nas dificuldades de comunicacio, bem
como para a caracterizacdo dessas manifestagoes®.

CONSIDERACOES FINAIS

Distarbios da comunicagao em criangas com histérico familial
podem indicar a necessidade de avaliagio genética e deve ser realizada
a intervengao o mais breve possivel. A avaliaco genética ¢ muitas vezes
necessdria para entender quadros complexos de distarbios fonoaudiolégicos,
associados ou nao ao comprometimento intelectual, mesmo quando a
sindrome ainda nao foi descrita.

O compromisso da equipe de diagnéstico fonoaudiolégico dos
distdrbios da comunica¢io e de intervencio com criangas acometidas por
sindromes genéticas ou distirbios da comunicagio de origem genética
¢ divulgar os espectros das afecgoes mais comuns, para que ocorra o
diagnéstico precoce, o encaminhamento para programas especificos de
interven¢do, o encaminhamento para a escola e, consequentemente, o
acompanhamento no trabalho e em sua comunidade.
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