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PREFACIO

Parafraseando Guimaraes Rosa “[...] as coisas acontecem no de-
vagar depressa do tempo [...]” podemos afirmar que para a fonoaudiolo-
gia, a histéria, em seu suceder, nao foi diferente.

Inicialmente, como em qualquer ciéncia j constituida, foi preci-
so delimitar o objeto de estudo, buscar métodos e paradigmas conceituais
que permitissem reconhecé-lo e estudd-lo.

No comego, trabalhamos com conceitos, métodos e paradigmas
emprestados de outras dreas jd consolidadas. Aos poucos fomos ganhando
autonomi e organizamos os conhecimentos sobre os processos da lingua-
gem e da fala, resultantes das pesquisas. Estes foram veiculados em revistas
da drea que também se constituiam como veiculos de divulgagao de nossas
conquistas. Surgiram os tratados, os livros.

Nossa abordagem sobre os processos da linguagem e da fala cur-
sam do diagnéstico a intervengao e leva em conta toda a complexidade que
lhes é peculiar. Considera o homem em suas dimensoes biolégica, psicolé-
gica e socio-cultural, buscando compreendé-lo sendo no mundo.

Hoje, definido o objeto de estudo, os métodos para estudd-lo e os
paradigmas conceituais que dao sustentagao as discussoes, reflexoes e con-
testagoes, podemos compartilhar em igual condigao, dos saberes de outras
ciéncias, com suas possibilidades e limites.

Esta visdo interdisciplinar é proficua em nosso cotidiano clinico
e académico, subsidia o processo de compreensao também na avaliagio da
fala e da linguagem, temdtica deste livro.

https://doi.org/10.36311/2016.978-85-7983-782-1.p7-8
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Em “Avaliacao da fala e da linguagem: perspectivas interdiscipli-
nares’, os autores abordam em seus textos o homem em suas dimensoes
corpo, mente e circunstincia, trazendo-as para a atualidade.

Esta obra traz em sua consecugao a possibilidade de um olhar am-
plo, detalhado e atual sobre paradigmas conceituais e avangos tecnoldgicos.
Em seus trés segmentos sao abordados aspectos da genética como subsidios
necessdrios para entender as sindromes e alguns dos transtornos do desen-
volvimento. Sao apresentados os recursos tecnoldgicos utilizados na ava-
liacdo da fala, distirbios da fluéncia e ressonincia, que permitem anélises
mais objetivas e fidedignas dos comportamentos observados. Também sao
apresentados protocolos de avalia¢io fonoaudioldgica, atualmente utiliza-
dos como balizadores do desenvolvimento infantil possibilitando planejar
a intervencio e pensar o progndstico. Sio discutidos, ainda, protocolos
para avaliagdo da fala e avaliagao miofuncional orofacial.

O dltimo capitulo traz um roteiro descritivo da avalia¢ao fono-
audioldgica da crianga em todas as dimensdes citadas, com todas as suas
peculiaridades.

Os autores em cada um dos capitulos, como artifices na constru-
¢do do saber, permitiram escrever mais um trecho da histéria da fonoau-
diologia, mostrando que as coisas acontecem e devem ser compartilhadas.

Profa. Dra. Brasilia Maria Chiari’

! Professora Titular, Livre Docente do Departamento de Fonoaudiologia — Universidade Federal de Sao Paulo
— Escola Paulista de Medicina



APRESENTACAO

Este livio é produto do evento intitulado “II Simpésio
Internacional do Grupo de Pesquisa Avaliagao da Fala e da Linguagem
— Perspectivas Interdisciplinares em Fonoaudiologia e 1° Encontro de
Pesquisadores em Linguagem”, realizado na Unesp-Marilia, sob minha co-
ordenacao. O titulo do livro é fiel a0 tema do evento: Avaliacio da Fala e da
Linguagem — perspectivas Interdisciplinares. Nesta edi¢ao, o evento con-
tou com a comissdo cientifica dos professores doutores: Ana Luiza Navas
(Faculdade de Ciéncias Médicas da Santa Casa de Sao Paulo-FCMSCSP),
Antonio Richieri-Costa (Hospital de Pesquisa e Reabilitagio de Anomalias
Craniofaciais-HRAC-USP), Brasilia Maria Chiari (Universidade Federal
de Sao Paulo-UNIFESP), Célia Maria Giacheti (Universidade Estadual
Paulista-Unesp), Dionisia Cusin Lamoénica (Faculdade de Odontologia de
Bauru— Universidade de Sao Paulo-USP) e Lourengo Chacon (Universidade
Estadual Paulista-Unesp). A comissio executiva foi assim constituida: Prof.
Dr. Danilo Moretti-Ferreira (Universidade Estadual Paulista), Dra. Natalia
Freitas Rossi (Universidade Estadual Paulista) e Ms. TAmara de Andrade
Lindau (Universidade Federal de Sio Carlos-UFSCAR e Universidade
Estadual Paulista - Unesp).

O evento foi apoiado pelo CNPq (Processo 441211/2014-3),
Instituto Nacional de Ciéncia e Tecnologia - INCT-ECCE, Pré-Reitoria
de Pés-Graduagao da Universidade Estadual Paulista - Unesp (PROPG),
Pré-Reitoria de Extensao Universitdria da Universidade Estadual Paulista
- Unesp (PROEX) e Programa de Pés-Graduagao em Fonoaudiologia da
Universidade Estadual Paulista - Unesp (PPGFONO/Unesp). A vinda
da Profa. Dra. Carolyn Mervis foi apoiada pela Fundac¢io de Amparo a
Pesquisa do Estado de Sao Paulo- FAPESP (Processo 14/08465-5), sob

https://doi.org/10.36311/2016.978-85-7983-782-1.p9-16
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responsabilidade do Prof. Dr. Danilo Moretti-Ferreira (Universidade
Estadual Paulista-Unesp).

O Simpésio, em sintese, realizado a cada trés anos, foi organizado
pelo Grupo de Pesquisa “Avaliacao da Fala e da Linguagem” (CNPq) e tem
por objetivo promover debate sobre temas contemporineos em Avaliagio e
Diagnéstico em Fonoaudiologia e a intersecgao de grandes dreas do conhe-
cimento que compartilham do mesmo objeto de pesquisa — Comunicagio
Humana e seus disturbios. Nesta edi¢ao, contou com pesquisadores de
diferentes Institui¢cdes de Ensino e pesquisa do pais e do exterior.

Os temas abordados durante o evento atenderam as duas princi-
pais linhas de investigacao desenvolvidas pelo grupo de pesquisa “Avaliagao
da Fala e Linguagem”, a saber: (1) caracterizagao de fendtipos de lingua-
gem e cognicao de diferentes condi¢des associados ou nao a sindromes ge-
néticas e; (2) procedimentos e instrumentos para avaliagao das habilidades
de linguagem, fala e motricidade orofacial.

Dentre as principais contribui¢coes do evento, destaca-se o enfo-
que interdisciplinar da avaliacao e do diagnéstico dos diferentes distarbios
da comunicagio. Os temas abordados incluiram conhecimento especifico,
principalmente sobre o processo de avaliagao (e, em alguns casos, a inter-
vengio) da linguagem falada e escrita, além de informagoes atuais sobre dre-
as correlatas, como a genética, a psicologia, a neurologia e a neurociéncias.

Durante o evento, os pesquisadores discutiram pesquisas realiza-
das no Brasil na drea de linguagem e cognigao, com énfase na Sindrome
de Williams. Para abordar este tema, contamos também com a presenca
da Profa. Dra. Carolyn Mervis, da Universidade de Louisville (EUA), res-
ponsdvel pela conferéncia de abertura do evento. Nesta dirego, os didlogos
entre os pesquisadores fortaleceram as atividades de pesquisa vinculadas
a0 Departamento de Fonoaudiologia, por intermédio do grupo de pes-
quisa e membros do Laboratério de Estudos da Avaliacio e Diagnéstico
Fonoaudiol6gico (LEAD), e contribuiram para consolidar parcerias de do-
centes do Programa de Pés-Graduagao em Fonoaudiologia da Faculdade
de Filosofia e Ciéncias-Unesp, com profissionais de diferentes Instituicoes,
por meio do intercAmbio cientifico entre pesquisadores e alunos de gradu-
agao e pds-graduacao.



Avaliagio da fala e da linguagem:
perspectivas interdisciplinares

A Profa. Brasilia Maria Chiari, professora titular da Universidade
Federal de Sao Paulo-UNIFESD, foi homenageada pelo grupo que orga-
nizou o evento em virtude de sua dedicacao a drea da Linguagem e pelo
conjunto de sua obra, sempre dedicada & Fonoaudiologia, no ensino, na
pesquisa, na extensio, na gestao universitdria e nas outras instituigoes da
classe fonoaudioldgica. De forma mais especifica, também foi indicada
pela grande contribuicio na formagao dos professores do Departamento
de Fonoaudiologia-Unesp e na constru¢io do Programa de Pés-Graduagio
em Fonoaudiologia da Unesp.

Com a finalidade de divulgar o contetido exposto e discutido no
evento, palestrantes, coordenadores das conferéncias e mesas redondas fo-
ram convidados a escrever um capitulo sobre o tema abordado. Optou-se
pela organizacio deste livro em trés partes: Parte 1 - capitulos que apre-
sentaram enfoque mais amplo e interdisciplinar relacionados aos transtor-
nos do neurodesenvolvimento, de origem genética ou nio, conhecimento
este necessirio e importante na avaliagdo da fala e da linguagem; Parte 2
- capitulos direcionados aos diferentes recursos tecnoldgicos utilizados na
avaliagdo da linguagem falada; e Parte 3 - capitulos que enfocaram aspectos
tedricos e procedimentos utilizados na avaliagio fonoaudioldgica e nossa
experiéncia no Grupo de Pesquisa. De forma mais especifica, as trés partes
do livro convergem para o tema abordado no Simpésio: Avaliagio da Fala
e da Linguagem.

A primeira parte — Transtornos do neurodesenvolvimento e a inter-
disciplinaridade - apresenta capitulos que abordam diferentes condicoes e
o enfoque interdisciplinar da avaliagdo e diagnéstico de tais transtornos.

Para a abertura do livro, assim como foi no evento, apresenta-
mos o capitulo Criangas com Sindrome de Williams (delecio do 7q11.23) ou
Sindrome da duplicacio do 7q11.23: cognigdo, linguagem, fala e psicopatolo-
gia, de autoria das Dras. Carolyn Mervis e Claudia Cardoso-Martins, subdi-
vidido em trés se¢des: a primeira apresenta um resumo da pesquisa condu-
zida recentemente no Laboratério de Ciéncias do Neurodesenvolvimento
da Universidade de Louisville (EUA), com criancas com SW, com énfase
nos resultados sobre linguagem, fala e habilidades cognitivas, e em aspec-
tos psicopatoldgicos que podem afetar o desenvolvimento da linguagem;
a segunda descreve os resultados de estudos realizados recentemente nes-
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se mesmo laboratério, com criangas com Dup7; a dltima segao apresenta
uma comparagio entre as duas sindromes e discute as implicagoes desses
resultados.

O capitulo seguinte - A relevancia do estudo multidisciplinar dos
transtornos do desenvolvimento: o modelo da sindrome de Williams -, de au-
toria das Dras. Ana Alexandra Caldas Osério e Maria Cristina Triguero
Veloz Teixeira, apresenta evidéncia atual e relevante sobre os principais
achados cognitivos, comportamentais e de neuroimagem na Sindrome de
Williams — um transtorno raro de origem genética, que serve como mode-
lo para elucidar a utilidade de uma visao interdisciplinar congregando as
dreas da Satde, Educacio e Psicologia. As autoras afirmaram que o estudo
das caracteristicas cognitivas e comportamentais ¢ das alteragdes cerebrais
deste transtorno contribuird de forma substancial para melhor compre-
ensio das suas causas, fatores de risco e sintomas, oferecendo informacio
essencial para o delineamento de tratamentos e intervengoes.

O capitulo - Autismo: aspectos genéticos -, de autoria da Profa.
Dra. Agnes Cristina Fett-Conte, fornece uma visao geral das possiveis cau-
sas do comportamento autistico sob uma perspectiva genética, para que
as informacoes oferecidas sirvam de ferramenta adicional para os profis-
sionais das diferentes dreas, que atuam no diagndstico e terapéutica, e que
promovam reflexdes que aprimorem o atendimento multidisciplinar.

O capitulo - O sono e sua relagio com o comportamento no autis-
mo —, de autoria da Profa. Dra. Luciana Pinato, da Ms. Gabriela Melloni
Zuculo e da pés-doutoranda Dra. Leila Guissoni Campos, propoe descre-
ver os principais aspectos da fisiologia do sono, assim como apresentar pos-
siveis causas e consequéncias da md qualidade do sono no comportamento
dos individuos com um dos mais discutidos trantorno do neurodesenvol-
vimento: o Transtorno do Espectro Autista (TEA) e o tratamento desses
distirbios nesse quadro.

O capitulo - Uso das técnicas de ressondncia magnética funcio-
nal e eletroencefalografia nos estudos sobre o desenvolvimento da linguagem
-, de autoria da Dra. Natalia Freitas Rossi, apresenta informagoes sobre
os principios técnicos bdsicos de duas importantes técnicas nao invasivas
que tem sido utilizadas no contexto de pesquisa académica para o estudo
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do desenvolvimento da linguagem; tipico e nos transtornos do neurode-
senvolvimento, em colabora¢io com grupos de pesquisadores brasileiros
e internacionais, a saber: as técnicas de Ressonancia Magnética Funcional
(RMF) e Eletroencefalografia (EEG) — Potencial Relacionado a Evento
(Event-Related Potential, ERP).

A segunda parte deste livio denominada — Recursos tecnoldgicos na
avaliagio da fala - apresenta capitulos que enfocam novas possiblidades uti-
lizando tecnologia especifica e atual de avaliacio e que, também, podem ser
empregadas para intervencio em diferentes distirbios da linguagem falada.

O capitulo - Uso da tecnologia na avaliacio e intervengio dos dis-
tiirbios da fluéncia -, de autoria da Dra. Anelise Junqueira Bohnen, propoe
apresentar dados sobre fecnologia, seus conceitos, concepgoes, suas formas
de uso para a avaliagdo, o diagnéstico diferencial e o tratamento dos dis-
tirbios de fluéncia, com énfase na gagueira.

O capitulo - Avangos tecnoldgicos na avaliacio e terapia da gaguei-
ra -, de autoria da Profa. Dra. Cristiane Mogo Canhetti de Oliveira e da
Fga. Ms. Paula Bianca Meireles de Moura, aborda inicialmente a temdtica
de avaliagio da gagueira e os procedimentos necessdrios para a conclusio
diagnéstica. Na sequéncia, descreve sobre os recursos tecnolégicos que au-
xiliam na intervencao terapéutica da gagueira. Essas ferramentas, segundo
as autoras, tém como meta colaborar com a dinimica da terapia e propor-
cionar alternativas que complementam as atividades da rotina clinica.

O capitulo - Recurso tecnoldgico aplicado ao diagndstico dos dis-
tiirbios da ressondncia da fala: nasometria -, de autoria das Profas. Dras.
Viviane Cristina de Castro Marino e Jeniffer de Cdssia Rillo Dutka e da
Fga. Mestranda Vanessa Moraes Cardoso, apresenta a nasometria como
um recurso instrumental que pode corroborar a avalia¢io perceptivo-au-
ditiva dos distirbios de ressonincia. Discutem, ainda, as contribuicoes e
limitagoes da nasometria na pesquisa e na prética clinica.

A terceira e tltima parte do livro - Avaliagio Fonoaudioldgica -
apresenta capitulos que enfocam especificamente procedimentos de ava-
liacdo da linguagem falada e escrita e MO; e, para finalizar, exposigao de
experiéncia do grupo da Unesp com o tema e apresenta¢ao de um roteiro



Ciria M. GIACHETT
(Ora.)

descritivo, atualizado para publicagao neste livro, que tem sido utilizado
pelo grupo em nossas investigacoes.

Para iniciar a Parte 3, temos o capitulo Escalas de desenvolvimen-
to para avaliacio de criangas, de autoria da Profa. Dra. Dionisia Aparecida
Cusin Lamonica e da Fga doutoranda Amanda Tragueta Ferreira-Vasques,
que apresenta alguns instrumentos de triagem e avalia¢dao do desenvolvimen-
to infantil, utilizados no Brasil, sua finalidade e o estado da arte deste tema.

O capitulo - Preditivos da linguagem falada na identificacio de
problemas da escrita -, de autoria da Profa. Dra. Ana Luiza G. P. Navas,
apresenta as evidéncias cientificas da existéncia de preditivos na linguagem
oral para o aprendizado da leitura e da escrita. Esses fatores preditivos,
segundo a autora, podem ser de protecio ou fatores de risco, uma vez que
hd uma enorme complexidade nas relacoes envolvidas no desenvolvimento
de linguagem da crianc¢a, como sua constitui¢io individual, ambiente fa-
miliar, escolar, entre outras.

O capitulo - Procedimento de avaliagio miofuncional orofacial —
MBGR, de autoria das Profas. Dras. Katia Flores Genaro, Giédre Berretin-
Félix e da Fga. Ms. Andréia Fernandes Graziani, aborda questoes pertinen-
tes a0 exame miofuncional orofacial - MBGR, no que se refere aos itens
investigados, forma de avaliagao, registro das informagées, organizagio,
andlise e interpretagio dos dados para a definicao do diagndstico e das
metas terapéuticas na drea da motricidade orofacial.

O capitulo - A clinica e a pesquisa na avaliagio e diagndstico fo-
noaudiolégico -, de minha autoria e da Fga. doutoranda Tamara Andrade
Lindau, apresenta informagoes sobre a avaliagio em Fonoaudiologia
e faz referéncia a atuagio em clinica e na pesquisa do grupo, membros
do Laboratério de Estudos, Avaliagio e Diagnéstico em Fonoaudiologia

(LEAD) da Unesp.

O dltimo capitulo - Roteiro Descritivo de Avaliagao
Fonoaudioldgica da Crian¢a -, de minha autoria e da Dra. Cristiana
Ferrari, tem por objetivo apresentar um roteiro descritivo de avaliagao fo-
noaudiolégica infantil, contendo o conjunto de habilidades que compoem
o repertério de comunicagao e subjacentes e também a degluticao; e, ain-
da, propor um recurso para organizagao dessas informagoes.
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CRIANCAS COM SINDROME DE WILLIAMS
(DELECAO DO 7QQ11.23) OU SINDROME
DA DuprLICACAO DO 7QQ11.23: COGNICAO,
LINGUAGEM, FALA E PSICOPATOLOGIA

Carolyn B. MERVIS
Claudia CARDOSO-MARTINS

INTRODUCAO

A sindrome de Williams (S§W) é um transtorno raro do neuro-
desenvolvimento causado por uma microdelecio de 26 a 28 genes no cro-
mossoma 7q11.23. Embora sua prevaléncia seja atualmente estimada em
um para cada 7.500 nascimentos vivos', no final dos anos 1980, quando
os primeiros estudos sobre linguagem e cogniciao em individuos com SW
comegaram a aparecer na literatura, estimava-se que sua prevaléncia era de
um para cada 25 mil nascimentos vivos>. Com uma prevaléncia tao baixa,
era dbvio que a obtencio de participantes de pesquisa com essa sindrome
seria muito dificil. Como entdo explicar a determinagio dos pesquisado-
res em estudar a SW? A resposta a esta pergunta pode ser encontrada no
trabalho seminal de Ursula Bellugi e seus colegas’, que argumentaram
que a SW oferecia forte evidéncia da independéncia entre a linguagem e a
cogni¢ao. Em particular, esses pesquisadores sugeriram que, a despeito de
dificuldades cognitivas significativas, individuos com SW possuiam habi-
lidades normais de linguagem. Esses argumentos foram defendidos de for-
ma ainda mais acentuada por estudiosos da linguagem e da cogni¢ao nio
envolvidos em pesquisa com essa populagao. Por exemplo: em um artigo
publicado na revista Nature, Piattelli-Palmarini (p.887)* afirmou: “Com

https://doi.org/10.36311/2016.978-85-7983-782-1.p19-50
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efeito, criancas com SW apresentam niveis muito baixos de inteligéncia
e necessidade constante de supervisao familiar; ndao obstante, apresentam
um dominio extraordindrio da sintaxe e do vocabuldrio”. Desde entao,
pesquisadores de ambos os lados do debate sobre a modularidade da lin-
guagem tém enfocado a SW. Seus estudos eventualmente deram origem a
visdo atual e consideravelmente mais atenuada (Mervis; John 2010°, [para
uma revisao]) discutida neste capitulo.

Desde que foi determinado que a delegao que resulta na SW é
causada por uma recombinagao homdéloga nio alélica, suspeitou-se da exis-
téncia de uma sindrome causada pela duplicagao (i.e., uma cépia extra)
dos mesmos 26 a 28 genes. A primeira descri¢io de um individuo com
a sindrome da duplicagio 7q11.23 (Dup7) foi publicada em 2005°. Nos
dez anos que se seguiram ao aparecimento desse trabalho, as publicacoes
sobre a Dup7 limitaram-se quase inteiramente a estudos de caso ou de
séries de casos ([ver sumdrios] Mervis et al. 2015; Morris et al. 2015)7%,
em parte devido & dificuldade de identificar individuos com essa sindrome.
O estudo de individuos com Dup7, no entanto, é importante nio apenas
em si mesmo, mas também porque a comparagao entre criangas com SW
e criangas com Dup7 fornecerd a base para uma melhor compreensiao dos
efeitos de diferentes dosagens de genes especificos na regiao da SW (em
interagio com outros genes e com o ambiente) no desenvolvimento da
cognigao, fala, linguagem, personalidade (incluindo a psicopatologia) e
do autismo.

Este capitulo estd dividido em trés se¢des. A primeira apresen-
ta um resumo da pesquisa conduzida recentemente no Laboratério de
Ciéncias do Neurodesenvolvimento da Universidade de Louisville com
criangas com SW, com énfase nos resultados sobre linguagem, fala e ha-
bilidades cognitivas, e em aspectos psicopatolégicos que podem afetar o
desenvolvimento da linguagem. A segunda segao descreve os resultados
de estudos realizados recentemente nesse mesmo laboratério com criancas
com Dup7. Uma segao breve final apresenta uma comparagio entre as
duas sindromes e discute as implicagoes desses resultados.
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A SINDROME DE WILLIAMS
DESENVOLVIMENTO INICIAL

Esta secio comega com uma descricio do perfil intelectual de
criangas com SW no inicio do desenvolvimento, seguida por uma con-
sideracio do desenvolvimento lexical, gramatical e das habilidades de
comunicag¢io.

HABILIDADES COGNITIVAS E LINGUISTICAS: FORCAS E FRAQUEZAS RELATIVAS

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

Em inglés, o instrumento mais apropriado para a avaliacio de
criangas com SW nos primeiros anos de vida é constituido pelas Escalas
Mullen de Aprendizagem Inicial (MSEL)’. Este instrumento inclui quatro
escalas: a escala de recepgao visual enfoca o raciocinio néo verbal, incluindo
itens que avaliam a compreensao da permanéncia do objeto e das relagdes
meio/fim, e habilidades de percepgao, categorizacao e meméria visual; a es-
cala motora fina enfoca a coordenagao visomotora e a construgio visoespa-
cial, incluindo as habilidades de desenho/cépia e construgao com blocos; a
escala de linguagem receptiva enfoca a compreensao de nomes de objetos,
agoes e adjetivos (e.g., cores, tamanhos) e a habilidade de seguir instrugoes
com multiplos passos; a escala de linguagem expressiva enfoca a produgio
de sons (itens iniciais), a nomeacao de objetos ou figuras, as combinagoes
de palavras, a memdria verbal e a habilidade de descrever o que deveria ser
feito em situagoes apresentadas pelo examinador. Em cada escala, o escore
T mais baixo ¢ 20 (3 DPs abaixo da média) e o EP total (denominado “in-
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dice de aprendizagem inicial”) mais baixo é 49 (3,4 DPs abaixo da média).
Infelizmente, nao existem normas brasileiras para as escalas Mullen.

As escalas Mullen foram administradas a 229 criancas com SW
entre 18 e 48 meses de idade por membros do Laboratério de Ciéncias do
Neurodesenvolvimento. Conforme indicado na Tabela 1, o EP total médio
localizou-se no intervalo correspondente a um atraso leve do desenvolvimen-
to. No topo da distribui¢do, 1,3% das criangas apresentaram escores no in-
tervalo médio para a populagao geral. No outro extremo, 18% obtiveram o
EP mais baixo possivel, indicando que as escalas Mullen nio foram normati-
zadas de forma a capturar acuradamente as variagdes existentes entre criangas
com atrasos mais severos do desenvolvimento. Considerando as quatro esca-
las, um padrao consistente foi encontrado: os escores T, em média, ficaram
entre o topo do intervalo correspondente a um atraso leve e o piso da regiao
fronteirica nas escalas de recepgao visual, linguagem receptiva e linguagem
expressiva, com 24% a 34% apresentando escores no piso do teste (atraso
moderado a severo), e uma percentagem semelhante com escores no interva-
lo médio-inferior ou médio. Por outro lado, 79% obtiveram escores no piso
da escala motora fina, indicando um atraso moderado ou severo; apenas 3%
obtiveram escores no intervalo médio-inferior; e nenhuma crianca obteve es-
cores no intervalo médio nessa escala. Conforme serd descrito, esse padrao de
dificuldades severas na construgao visoespacial em relagao a linguagem e ao
raciocinio nio verbal é observado ao longo de toda a infincia e adolescéncia.

Tabela 1 - Estatisticas Descritivas: Desempenho na Escala Mullen de
Aprendizagem Inicial em Criancas de 18 — 48 meses com Sindrome de

Williams (N = 229) ou Sindrome da Duplica¢io 7q11.23 (N = 18)

Sind da Duplicaca
Sindrome de Williams indrome da Duplicagio

7q11.23
Componente da Escala Média (DP)  Variagio Média (DP) Variacio
Indice de Aprendizagem Inicial ~ 61,77 (11,44) 49 —-96 79,89 (17,44) 49-110
Percepgio visual escore-T 30,30 (10,69) 20 —-63 44,72 (11,89) 20 - 68
Motora fina escore-T 21,90 (4,53) 20 —44 35,22 (11,06) 20 -58
Linguagem receptiva escore-T 29,35 (9,73) 20-55 44,22 (13,71) 20 - 63
Linguagem expressiva escore-T 32,57 (9,62) 20 -53 32,06 (11,16) 20 -54

DP = desvio padrao

Nota: Para o Indice de Aprendizagem Inicial, média = 100, DP = 15 para a populagio geral; menor
score padrio possivel = 49. Para os escores T, média = 50, DP = 10 para a populagio geral; menor
score padrao possivel = 20.
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DESENVOLVIMENTO LEXICAL

A maioria das criangas com SW comega a falar mais tarde do que
as criangas com desenvolvimento tipico (DT). De modo geral, as primeiras
palavras aparecem entre os 15 e 36 meses de idade, embora algumas crian-
cas apresentem um atraso ainda maior, comecando a falar apenas aos 48
meses ou até mesmo mais tarde. Uma vez que a aquisi¢do do vocabuldrio
expressivo tem inicio, seu padrao de crescimento assemelha-se em geral ao
padrio apresentado por criangas com DT

O instrumento mais frequentemente utilizado para avaliar as
habilidades iniciais de linguagem de criancas com SW ¢é o Inventdrio
MacArthur-Bates de Desenvolvimento Comunicativo (CDI)!!, uma me-
dida de relato parental. Existem duas versdes do CDI. Em inglés america-
no, o CDI palavras & gestos inclui uma lista de 396 palavras. Solicita-se
a mae e/ou pai que indique as palavras que sua crianga compreende e
as palavras que ela compreende e produz espontaneamente (nao apenas
como imitagio ou repetigao de algo dito por outra pessoa ou de parte de
uma cangio). Segoes adicionais avaliam a compreensao e a produgio de
gestos comunicativos e habilidades simbélicas e de brincadeira de faz-de-
-conta. Existem normas para criangas entre 8 ¢ 18 meses. A CDI palavras
& sentencas inclui uma lista de 680 palavras. Novamente, a mae e/ou pai
devem indicar as palavras que a crianca produz espontaneamente. Segdes
adicionais avaliam as habilidades gramaticais. Existem normas para crian-
cas entre 16 e 30 meses de idade. O CDI j4 foi adaptado para mais de 50
linguas, incluindo o portugués do Brasil'.

Uma andlise de correlacio entre o tamanho do vocabuldrio ex-
pressivo no CDI e a idade cronolégica (IC), para 213 criangas com SW,
cuja idade variava entre 18 e 48 meses por ocasido da primeira avalia¢ao
no Laboratério de Ciéncias do Neurodesenvolvimento, indicou uma rela-
cao forte entre o tamanho do vocabuldrio expressivo e a IC: 7 = 0,63 (p<
.0001). Essa correlagao é pelo menos tao grande quanto aquela que seria
esperada para criangas com DT. No entanto, um exame dos dados obtidos
para 128 criangas entre 18 e 30 meses de idade (as idades incluidas nas nor-
mas do CDI palavras e sentengas) revelou que o vocabuldrio expressivo era
consideravelmente mais limitado do que o de criangas com DT da mesma
idade. Em particular, a mediana para a amostra com SW correspondeu
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ao 1° percentil, e apenas 2% das criangas obtiveram escores acima do 20°
percentil.

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

Outra abordagem utilizada para examinar o tamanho do vocabu-
ldrio expressivo de criangas com SW nos anos iniciais do desenvolvimento
consiste em determinar a idade em que vocabuldrios de 10, 50 ¢ 100 pa-
lavras sao alcangados. Com base nas normas do CDI, 14 meses é a idade
mediana em que um vocabuldrio expressivo de 10 palavras é alcangado; a
idade mediana é 16 a 17 meses para um vocabuldrio expressivo de 50 pala-
vras; ¢ 19 meses para um vocabuldrio expressivo de 100 palavras. Para de-
terminar as idades correspondentes para criancas com SW, foram usados os
dados de 31 criangas cujos pais haviam completado o CDI mensalmente.
A idade mediana em que as criancas com SW alcangaram um vocabuldrio
expressivo de 10 palavras foi 22,2 meses (percentil 25°: 18,8 meses, 75°
30,0 meses, intervalo: 15,6 — 53,0). A idade mediana em que se alcancou
um vocabuldrio expressivo de 50 palavras foi 28,5 meses (25° percentil:
23,8 meses, 75°% 41,9 meses, intervalo: 20,8 — 70,0). A idade mediana em
que as criangas alcangaram um vocabuldrio expressivo de 100 palavras foi
30,7 meses (percentil 25° 27,6 meses, 75° 45,2 meses, intervalo: 22,0
—>75,0).

A aquisigao inicial do vocabuldrio é um forte preditor do desen-
volvimento posterior de criangas com SW. Por exemplo: a idade em que
as criangas com SW atingiram um vocabuldrio expressivo de 10 palavras
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correlacionou-se estreitamente com a idade em que atingiram um vocabu-
ldrio expressivo de 50 ou de 100 palavras e com a idade em que comegaram
a produzir enunciados novos (i.e., que nao sao imitados ou aprendidos de
cor) de 2 palavras espontaneamente. Além disso, a idade em que as crian-
cas com SW atingiram vocabuldrios expressivos de 10, 50 e 100 palavras
correlacionou-se estreitamente com o QI verbal e o QI nio verbal aos 4
anos de idade®.

DESENVOLVIMENTO GRAMATICAL

O desenvolvimento gramatical inicia-se mais tardiamente em
quase todas as criangas com SW. No entanto, semelhante ao que ocorre
com a maioria de criangas com DT, as primeiras combinagoes novas de
2 palavras por criancas com SW sao geralmente observadas quando seu
vocabuldrio expressivo inclui de 50 a 100 palavras. Para as 31 criancas
com SW mencionadas acima, a idade mediana em que as primeiras com-
binacoes novas de palavras apareceram foi 30,4 meses (percentil 25°: 25,4
meses; 75°: 45,2 meses, intervalo: 18,0 — 75,0 meses). Essas idades sio um
pouco inferiores aquelas em que as criancas alcangaram um vocabuldrio
expressivo de 100 palavras. Uma vez iniciado o desenvolvimento gramati-
cal, seu ritmo acompanha o ritmo do desenvolvimento lexical. Na amostra
de criancas com 30 meses de idade descrita anteriormente, 51% haviam
comecado a produzir combinagdes novas de palavras espontaneamente e
22% haviam comegado a produzir morfemas flexionais no final das pa-
lavras (tipicamente, o morfema “s” para marcar o plural nos substantivos
regulares, o possessivo final “’s” nos substantivos, ou o presente progressivo
“ing” nos verbos). Aos 48 meses, 83% haviam comegado a produzir com-
binacoes novas de palavras e 78% haviam comecado a produzir morfe-
mas de flexdo no final das palavras. No entanto, as habilidades gramaticais
nessa idade variaram tremendamente, abrangendo desde criangas que nao
haviam ainda comegado a produzir combinagdes de palavras ou morfemas
flexionais no final das palavras até criangas que produziam frases comple-
xas e, quase sempre, gramaticalmente corretas. Como ocorre entre criangas
com DT, as habilidades gramaticais correlacionaram-se estreitamente com
as habilidades lexicais".
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DESENVOLVIMENTO DA COMUNICAGAO

Desde a mais tenra idade, criangas com SW evidenciam habilidades
relativamente fortes de aten¢io compartilhada diddica. Nos dois primeiros
anos de vida, elas tendem a olhar consideravelmente mais para outras pes-
soas do que criancas com DT da mesma idade cronoldgica ou criangas com
DT mais jovens com o mesmo nivel de desenvolvimento, e seu olhar tam-
bém tende a ser muito mais intenso'. Como tem sido observado por pais e
também por pesquisadores, os bebés com SW excedem-se no sorriso social;
seus sorrisos sio frequentemente descritos como “iluminando o ambiente”.
Adicionalmente, hd evidéncia de que os bebés com SW gostam de interagdes
diddicas (e.g., gostam que lhes facam c6cegas) e, em geral, solicitam ativa-

mente (com gestos ou palavras isoladas) a continuagio dessas interagoes''°.

Por outro lado, as criangas com SW tém consideravelmente mais
dificuldade com a aten¢io compartilhada triddica. Um dos indicadores
mais fortes dessa dificuldade envolve o comportamento de seguir com o
olhar os gestos de apontar de seus parceiros comunicativos € o comporta-
mento de apontar referencialmente. De maneira geral, as criancas come-
cam a compreender e a produzir gestos referenciais antes de comegarem
a usar a linguagem referencialmente. Esse padrao é observado nao ape-
nas entre criangas com DT, mas também entre criancas com sindrome
de Down (SD) e criancas com atraso severo do desenvolvimento'’. Por
outro lado, a maioria das criancas com SW comeca a falar muito antes de

compreender ou produzir gestos referenciais de apontar'®!’

. Mesmo depois
de comegarem a compreender e a produzir gestos, as criangas com SW de-
monstram essas habilidades menos assiduamente do que criangas com DT
com o mesmo nivel de desenvolvimento e, por conseguinte, mais novas
e com vocabuldrios mais limitados'® ou criancas com SD da mesma IC e
com um atraso mais sério do desenvolvimento'®. A maioria das criancas
com SW também apresenta atrasos considerdveis na aquisi¢io de outras
manifestagoes da atengao compartilhada triddica (e.g., comportamento de
mostrar ou dar objetos para outras pessoas), e atrasos considerdveis no de-
senvolvimento da brincadeira simbdlica ou de faz-de-conta®.
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SuMARIO

Em sintese, nos primeiros anos de vida, as criangas com SW eviden-
ciam um padrao caracteristico de forgas (raciocinio nio verbal, linguagem)
e fraquezas (habilidades motoras finas, incluindo a construgao visoespacial)
relativas. O inicio da linguagem ¢é quase sempre atrasado, ¢ o ritmo do desen-
volvimento gramatical correlaciona-se estreitamente com o ritmo do desen-
volvimento lexical. As habilidades comunicativas triddicas (apontar, mostrar,
dar) sao inferiores ao esperado com base nas habilidades de linguagem. H4
muita variagio na idade em que as criangas adquirem um vocabuldrio ex-
pressivo de 50 palavras, e a idade em que esse marco ¢é atingido correlaciona-
-se estreitamente com o QI verbal e nao verbal aos 4 anos de idade.

CRIANQAS EM IDADE ESCOLAR

Nesta secio, descreve-se o perfil intelectual apresentado por crian-
cas com SW em idade escolar. O vocabuldrio, as habilidades gramaticais
e pragmdticas, a fala e, finalmente, aspectos psicopatoldgicos que podem
influenciar o desenvolvimento da fala ou da linguagem sao considerados.

F ORCAS E FRAQUEZAS INTELECTUAIS

Para criancas com SW entre 4 e 17 anos de idade, falantes do
inglés, as Escalas de Habilidades Diferenciais-II (DAS-II)"” constituem o
instrumento mais apropriado para avaliar as habilidades intelectuais. Esse
instrumento foi elaborado para identificar forgas e fraquezas intelectuais
de crian¢as com uma ampla gama de habilidades. O DAS-II inclui seis
subtestes principais divididos em trés dreas: verbal, raciocinio nio verbal e
espacial. Os subtestes foram normatizados até quatro DPs abaixo da média
da populacio geral. Os EPs em cada uma das dreas foram normatizados até
4,4 — 4,67 DPs abaixo da média; o EP para a Habilidade Conceitual Geral
(GCA, semelhante ao QI total) foi normatizado até 6,67 DPs abaixo da
média; e EPs normatizados até 5 DPs abaixo da média estao disponiveis
para as idades compreendidas entre 9,0 e 17,99 anos. Infelizmente, nio
existem normas brasileiras para o DAS-II.
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O DAS-II foi administrado a 221 criancas com SW, cuja idade
variava entre 4 ¢ 17,99 anos de idade, por membros do Laboratério de
Ciéncias do Neurodesenvolvimento. As estatisticas descritivas para os EPs
do DAS-II sio apresentadas na Tabela 2, indicando que o nivel médio de
habilidade conceitual geral se localizou no intervalo correspondente as di-
ficuldades intelectuais leves. No extremo superior, 2,3% das criangas apre-
sentaram escores correspondentes aos escores médios para a populagao geral;
no extremo inferior, 5,9% apresentaram escores indicadores de deficiéncia
intelectual severa. A habilidade conceitual geral, no entanto, mascarou dife-
rencas grandes e significativas entre as trés dreas principais. O desempenho
médio localizou-se na regiao fronteirica na drea verbal, com 14,9% das crian-
cas apresentando escores no intervalo médio e 6,8% no intervalo de deficién-
cia intelectual severa. O nivel médio de desempenho também localizou-se na
regido fronteirica na drea de raciocinio nao verbal, com 19,9% das criancas
no intervalo médio, 0,9% no intervalo acima da média e apenas 0,5% no
intervalo de deficiéncia intelectual severa. Em marcante contraste, o nivel
médio de desempenho na drea espacial localizou-se no intervalo de deficién-
cia intelectual moderada. Nenhuma crianca apresentou escore no intervalo
médio e apenas 3,2% apresentaram escores no intervalo médio-inferior. Por
outro lado, 16,7% apresentaram escores no intervalo de deficiéncia intelec-
tual severa. Até mesmo na drea espacial, apenas 2,3% das criancas apresenta-
ram escores no piso, indicando que, diferentemente das escalas Wechsler de
QI (e.g., WISC, WAIS), o DAS-II é capaz de capturar de forma adequada as
habilidades intelectuais de quase todas as criancas com SW, mesmo daquelas
com deficiéncias intelectuais pronunciadas.
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Tabela 2 - Estatisticas Descritivas: Desempenho na Escala de Habilidades
Diferenciais-II em Individuos de 4 — 17 anos com Sindrome de Williams

(N = 221) ou Sindrome da Duplica¢io 7q11.23 (N = 63)

Sindrome da Dupicagio

Sindrome de Williams
7q11.23
Componentes da DAS-II Meédia (DP) Variagio Média (DP) Variagao
GCA (“QI") 63,54 (13,53) 31-96 82,05 (17,66) 33-118
Area verbal (EP) 72,85 (17,51) 30-106 84,14 (15,38) 30 -120
Area de raciocinio nio-verbal (EP) 77,02 (15,38) 37-114 86,64 (15,38) 39-127
Area espacial (EP) 54,28 (13,39) 32-86 83,02 (18,28) 34115

DAS-II = Escala de Habilidades Diferenciais-2a ed. GCA = General Conceptual Ability (Habilidade

conceitual geral) EP = escore padrio.

Nota 1: Para a populagio geral, a media no DAS-II = 100, DP = 15. Menor valor possivel do EP =
30 para o GCA e drea verbal, 31 para a drea de raciocinio nao-verbal e 32 para a 4rea espacial. Os
dados relatados para as criancas com Sindrome da Duplicacio 7q11.23 sio de Mervis et al. (2015).

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

O padrao geral de forgas e fraquezas evidenciado por criangas com
SW no DAS-II foi semelhante ao padrio evidenciado por criancas muito
mais jovens nas escalas de Mullen, indicando que esse padrao é consistente
a0 longo do desenvolvimento. Para 86% das criangas com SW, o EP na
drea verbal e/ou de raciocinio nio verbal foi significativamente superior ao
EP na drea espacial. De modo interessante, para 2% das criancas, o EP na
drea espacial foi significativamente superior ao EP na 4rea verbal. Apenas
12% das criangas com SW nao evidenciaram diferengas significativas en-
tre seus EPs nas trés dreas principais do DAS-II. Dessa forma, para 88%
das criangas com SW, o escore geral nio foi o melhor indicador de suas
habilidades intelectuais. Em outras palavras, a descri¢ao das habilidades
intelectuais de criangas com SW deve necessariamente enfocar o padrio
caracteristico de forgas e fraquezas relativas caracteristico dessa sindrome”.
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VOCABULARIO

Dois testes tém sido utilizados para avaliar as habilidades lexicais
de criangas com SW no Laboratério de Ciéncias do Neurodesenvolvimento:
o Teste Peabody de Vocabuldrio de Figuras-4 (PPVT-4)* tem sido utilizado
na avalia¢do do vocabuldrio receptivo; e o Teste de Vocabuldrio Expressivo-2
(EVT-2)!, normatizado na mesma amostra, tem sido utilizado na avalia-
¢ao do vocabuldrio expressivo. Ambos avaliam principalmente o vocabuldrio
concreto (nomes de objetos, agoes e adjetivos). O PPVT-4 e o EVI-2 sio
normatizados até 5,33 DPs abaixo da média da populacio geral. As estatis-
ticas descritivas referentes ao desempenho das 221 criangas com SW men-
cionadas no inicio desta se¢ao sao apresentadas na Tabela 3. O EP médio no
PPVT-4 foi maior do que o EP médio em qualquer dos outros testes admi-
nistrados. O desempenho médio localizou-se no intervalo médio-inferior;
1,3% das criangas apresentaram escores acima da média e 32% no inter-
valo correspondente a média da populagio geral; apenas 2,1% apresenta-
ram escores indicativos de uma deficiéncia severa. No EVT-2, o nivel médio
de desempenho localizou-se na regiao fronteirica, com 0,08% das criancas
apresentando escores acima da média, 21,5% na média e apenas 2,5% no
intervalo correspondente a uma deficiéncia severa.

Tabela 3 - Estatisticas Descritivas: Desempenho na Avaliagio da Linguagem e da Fala em Criancas

com Sindrome de Williams ou Sindrome da Duplicagio 7q11.23

Sindrome de

Williams Sindrome da Duplicagio 7q11.23

Avaliagio

:;l:.(iz N  Média (DP) Variagio N  Média (DP) Variagio

Teste Peabody de Voc.
Receptivo-4 EP

Teste de Vocabuldrio
Expressivo - 2 EP

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

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

Teste de Conceitos 5.7 205 5437(22,63) 25-115
Relacionais EP

Avaliagio Clinica

dos Fundamentos da
Linguagem

CELF Pré-escolar-2 Ling.
Nuclear EP

CELF-4 Linguagem
Nuclear EP

CELF Pré-escolar-2
Receptiva EP

4-6 41 74,05(14,15) 45-106 28 74,14 (16,60) 45-96
7-17 72 58,49 (14,83) 40-97 36 71,83(23,21) 40-109

4-6 41 66,20 (12,75) 45-92 28 74,11(15,78) 45-103
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CELF-4 Receptiva EP 7-17 72 61,74(11,44) 45-92 36 77,17 (17,88) 45-119
CELF Pré-escolar-2
Expressiva EP

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

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

4-8 64 6520(1539) 45-96 37 67,97(16,32) 45-105

Teste Goldman-Fristoe de

Articul.-2 EP 4-8 57 81,00 (18,86) <40-110 17 63,06 (18,26) <40-95

EP = escore padrio CELF = Avaliacao Clinica dos Fundamentos da Linguagem Voc.= Vocabuldrio
Ling.= Linguagem Articul. = Articulagio

Nota 1: Para todas as avaliagoes: Média = 100, DP = 15. Menor EP possivel: 20 para o Teste
Peabody de Vocabuldrio Recetpivo-4 e para o Teste de Vocabuldrio Expressivo-2; 25 para o Teste de
Conceitos Relacionais; <40 para o Teste Goldman-Fristoe de Articulagio-2; 40 para a Linguagem
Nuclear e a Estrutura de Linguagem do CELF-4; 45 para a Linguagem Receptiva e a Linguagem
Expressiva do CELF-4, ¢ para todos os EPs do CELF Pré-escolar-2. Os dados para criancas com
Sindrome da Duplicagao 7q11.23 no Teste Peabody de Vocabuldrio Receptivo-2 e no Teste de
Vocabulédrio Expressivo-4 sao de Mervis et al. (2015).

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

Em contraste com seu vocabuldrio concreto relativamente for-
te, criangas com SW apresentam dificuldade considerdvel em testes que
avaliam o conhecimento de termos relacionais ou que expressam relacoes.
Com o objetivo de avaliar o vocabuldrio relacional das criancas com SW, o
Teste de Conceitos Relacionais (TRC)?? foi administrado as criancas com
5 a 7,99 anos de idade. O TRC avalia a compreensio de quatro tipos de
conceitos relacionais: adjetivos comparativos (e.g., menor, maior), termos
espaciais (e.g., sob, sobre), termos temporais (e.g., antes, depois) e termos
quantitativos (e.g., mais, menos). Como pode ser visto na Tabela 3, o EP
médio no TRC foi 28 pontos inferior ao EP médio no PPVT-4. O nivel
médio de desempenho no TRC localizou-se no intervalo de deficiéncia
moderada, com apenas 1% das criangas apresentando escores acima da
média e 3,4% no intervalo médio; 37,7% apresentaram escores no inter-
valo de deficiéncia severa. Apesar de o TRC ser normatizado até 5 DPs
abaixo da média da populagao geral, 12,2% das criancas apresentaram es-
cores no piso do teste. Para criancas com SW, o EP médio no TRC ¢ quase
idéntico ao EP médio no subteste de Construcio de Padroes das Escalas
de Habilidades Diferenciais®; e o EP no TRC correlaciona-se fortemente
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com o EP no subteste de Construgao de Padrées?®. Em outras palavras, a
habilidade de linguagem relacional (o aspecto mais fraco da habilidade de
vocabuldrio) estd fortemente correlacionada com a habilidade de constru-
¢ao visoespacial (a habilidade intelectual mais prejudicada na SW). Essa
relagdo nao é surpreendente; hd evidéncia de que o sistema de magnitude
subjacente ao processamento espacial, temporal e quantitativo estd locali-
zado no lobo parietal inferior®. Meyer-Lindenberg et al.* observaram que
uma anormalidade estrutural nessa regiao nos cérebros de adultos com SW
de alto funcionamento dificulta o fluxo de informacao no sistema dorsal.

HABILIDADES GRAMATICAIS

A Avaliagio Clinica dos Fundamentos da Linguagem (CELEF),
elaborada com o objetivo de avaliar as habilidades de linguagem necessd-
rias para um bom desempenho na escola, foi utilizada na avaliagao das ha-
bilidades gramaticais das criancas com SW mencionadas anteriormente. A
CELF pré-escolar-2* foi usada para criangas entre 4 ¢ 6,99 anos de idade, e
a CELF-4%, para criangas entre 7 e 17,99 anos. Quatro indices relaciona-
dos foram examinados: linguagem nuclear (concebido com o propésito de
determinar o risco de a crianga apresentar uma dificuldade de linguagem),
linguagem receptiva, linguagem expressiva e linguagem estrutural (dispo-
nivel apenas para as idades entre 4 ¢ 8,99 anos). Na CELF-4, o EP para a
linguagem nuclear e o EP para a linguagem estrutural estao normatizados
até 4 DPs abaixo da média da populacio geral; o EP para a linguagem
nuclear na CELF-2 e os demais indices em ambas as versoes sao normati-
zados até 3,67 DPs abaixo da média. De acordo com os autores do teste,
EPs abaixo de 85 indicam a existéncia de uma dificuldade de linguagem. A
CELF-4 foi recentemente adaptada para o portugués brasileiro para crian-
cas entre 7 e 10 anos de idade®.

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

PraGgMATICA

As habilidades pragmadticas (incluindo as de comunicagio
nio verbal) de criancas com SW tém sido estudadas com o Checklist de
Comunicag¢io Infantil-2 (CCC-2)*. Trata-se de uma medida de relato pa-
rental que avalia o desenvolvimento de vdrias habilidades de linguagem,
incluindo as pragmdticas. De acordo com Philofsky et al.”!, as criancas
com SW apresentam dificuldades nas escalas pragmadticas do CCC-2. Este
resultado foi replicado em uma amostra de 76 criangas com SW avaliadas
no Laboratério de Ciéncias do Neurodesenvolvimento. Os itens que se re-
velaram particularmente problemdticos inclufam “falar com outras pessoas
com excessiva prontidao”, “permanecer muito préximo/a de seus interlo-
cutores”, “contato ocular inconsistente ao conversar com outras pessoas’,
“falar repetitivamente sobre tdpicos alheios ao interesse de seus interlocu-
tores”, “persistir em fazer a mesma pergunta mesmo depois de a resposta
ter sido dada”, “dificuldade em compreender piadas ou ironias”, “mostrar-
-se confuso/a quando uma palavra é usada com um sentido diferente do
sentido usual”, e “interpretar incorretamente uma frase por considerar ape-
nas algumas de suas palavras”. Esses problemas afetam a habilidade de fazer
e manter amizades.
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FarLa

Em inglés, a qualidade da fala é comumente avaliada pelo Teste
Goldman Fristoe de Articulagio (GFTA-2)*. Esse teste avalia a produgao
de consoantes em posi¢ao inicial, medial e final e encontros consonantais
em posicdo inicial. O GFTA-2 é normatizado até 4 DPs abaixo da mé-
dia da populagao geral. O GFTA-2 foi administrado a 57 criangas com
SW de 4 a 8 anos de idade por membros do Laboratério de Ciéncias do
Neurodesenvolvimento. EPs abaixo de 85 sugerem a presen¢a de uma di-
ficuldade da fala. Como indicado na Tabela 3, o EP médio localizou-se no
topo do intervalo correspondente a uma dificuldade leve, com 50,9% das
criangas apresentando escores no intervalo médio. Apenas 1,8% apresenta-
ram escores no piso do teste. O EP no GFTA-2 correlacionou-se fortemen-
te com o EP no PPVT-4 e com o EP no EVT-2, e o escore bruto no GFTA-
2 correlacionou-se estreitamente com o tamanho médio dos enunciados
produzidos pelas criangas. O padrio de aquisi¢io dos sons consonantais
exibido pelas criangas com SW ¢ consistente com o padrio encontrado em
criangas com DT.

Ps1coPATOLOGIA

O Formuldrio de Entrevista de Transtornos da Ansiedade —
Pais (ADIS-P)* foi administrado aos pais de 211 criangas com SW en-
tre 4 e 17 anos de idade pelos membros do Laboratério de Ciéncias do
Neurodesenvolvimento. O ADIS-P ¢ uma entrevista semiestruturada usa-
da no diagnéstico de transtornos de ansiedade e também de transtornos
afetivos e transtornos externalizantes, como o Transtorno de Deficit de
Atencio e Hiperatividade (TDAH), o Transtorno Desafiador Opositor e o
Transtorno de Conduta. A propor¢io de criangas com SW com cada um

desses diagndsticos estd indicada na Tabela 4. Diagnésticos de fobias espe-
cificas (64, 9%) e TDAH (61,1%) foram muito comuns.
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Tabela 4 - Percentagem de Criangas com Sindrome de Williams (N =
211) ou Sindrome da Duplicagao 7q11.23 (N = 63) Diagnosticadas com
Transtornos do DSM-IV Avaliados pelo Formuldrio de Transtornos de
Ansiedade-Pais

Distiirbios internalizantes® |

Sindrome Ansiedade  Fobia  Fobia =, Mudez 1y iy pep.Ng
de separagio social especif. seletiva
Sindrome de Williams 1,4 1,9 64,9 6,2 0,0 61,1 7,1 0,9
Sindrome da duplica- 12,9 50,0 532 6.5 290 355 16.1 8.1

¢ao 7q11.23

TAG = Disttrbio de ansiedade generalizada TDAH = Transtorno de Deficit de Atengio e
Hiperatividade TDO = Transtorno Desafiador Opositivo
TCD-NE = Transtorno de Comportamento Disruptivo — Sem Especificagao

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

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

Nota 3 : *Adicionalmente, duas criancas com Dup7 (3.2%) e duas com WS (0,9%) foram diagnos-
ticadas com Transtorno Obsessivo Compulsivo, uma crianga com Dup7 (1,6%) foi diagnosticada
com Transtorno Depressivo Maior, uma crianga com WS (0,5%) foi diagnosticada com Transtorno
Distimico e uma crianca com Dup7 (1,6%) foi diagnosticada com Transtorno de Ajustamento
Misto de Ansiedade e Humor Depressivo.

Os pais de 110 criangas com SW que participaram de pesqui-
sas no Laboratério de Ciéncias do Neurodesenvolvimento completaram a
Escala de Responsividade Social-2 (SRS-2)*. O SRS-2 averigua a presencga
de caracteristicas associadas com os transtornos do espectro autista (TEA)
em ambientes naturalisticos. Além de um escore T geral (total), escores
T (média = 50, DP=10, escores mais elevados indicam mais dificuldade)
estao disponiveis para 5 subescalas e uma escala abreviada de Comunicagio
Social & Interagao. O SRS-2 é normatizado até >5 DPs acima da média
da populagao geral, com T escores igual ou maior do que 66, indicando
uma dificuldade moderada ou severa. Estatisticas descritivas para o SRS-2
aparecem na Tabela 5. Como indicado na tabela, os escores T médios loca-
lizaram-se no intervalo de dificuldade moderada (ou perto dele) para todas
as medidas, com exce¢ao da motivagao social. Uma grande percentagem
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de criangas apresentou escores no intervalo moderado e severo: 50,0% em
consciéncia social; 56,4% em cognicio social, 39,1% em comunicagao so-
cial; 52,7% em interesses restritos e comportamento repetitivo; 35,5% na
escala abreviada de comunicagao social & intera¢io; e 41,8% no SRS-2 to-
tal. Notavelmente, o escore T médio na escala de motivagao social é muito
similar ao da populagao geral, refletindo o grande interesse de criangas com
SW em interagir com outras pessoas. Apenas 8,2% das criangas apresen-
taram escores no intervalo de dificuldade moderada a severa nessa escala.

SuMARIO

Em suma, criancas em idade escolar com SW continuam a evi-
denciar o mesmo padrio de forgas (habilidades verbais e habilidades de
raciocinio nio verbal) e fraquezas intelectuais relativas (habilidades de
construgdo visoespacial) encontrado entre criangas de 18-24 meses de
idade. Adicionalmente, um padrio paralelo de forca e fraqueza relativa
foi encontrado para as habilidades lexicais, com o vocabuldrio concreto
consideravelmente mais forte do que o vocabuldrio relacional, e as habi-
lidades de linguagem relacional estreitamente relacionadas as habilidades
de construcio visoespacial. Embora em torno de 6 anos de idade a maior
parte das criangas com SW se expresse através de frases e evidencie habili-
dades articulatérias normais ou levemente debilitadas, a maioria apresenta
limitagoes de linguagem que afetam sua chance de sucesso escolar®. Apesar
de sua 4nsia de interagir com outras pessoas, as criangas com SW apresen-
tam dificuldades significativas de comunicacio verbal e nio verbal, e de
consciéncia social e cognigao social, resultando em problemas no estabele-
cimento e manuten¢io de amizades com os colegas. Embora a maioria das
criangas com SW nio tenha TEA, elas apresentam muitas caracteristicas
em comum com as criangas que tém TEA.

SiNDROME DE DurLicACAO 7Q11.23

Em contraste com o ntimero elevado e crescente de estudos de
grupos com criangas com SW, existem poucos estudos com criangas com
Dup7 e, com excecao de dois™®, todos sdo relatos de casos isolados ou de
séries de casos. Ao mesmo tempo, a alta prevaléncia de atraso/transtorno
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severo da fala e/ou atraso/transtorno de linguagem indica a importincia de
servigos de fala-linguagem para criangas com Dup7, muitas das quais nio
tiveram seu DNA examinado e, portanto, ainda nao foram diagnosticadas.
Nesta se¢io, as habilidades intelectuais e de linguagem e fala de criancas
com Dup7 sio brevemente consideradas. Finalmente, aspectos psicopato-
légicos que provavelmente afetam a fala e/ou linguagem serdo abordados.

DESENVOLVIMENTO INICIAL

Esta se¢do inicia-se com uma descri¢io do padrio de forgas e
fraquezas relativas apresentado por criangas de 2 a 4 anos de idade com
Dup7. O desenvolvimento lexical e comunicativo sao, entio, considerados
brevemente.

HABILIDADES COGNITIVAS E DE LINGUAGEM: FORCAS E FRAQUEZAS RELATIVAS

O MSEL foi administrado a 18 criangas com Dup7, entre 18 ¢ 48
meses, por membros do Laboratério de Ciéncias do Neurodesenvolvimento.
Estatisticas descritivas sobre seu desempenho aparecem na Tabela 1. Esta
tabela indica que o nivel médio de desempenho geral localizou-se entre o
topo da regido fronteirica e o piso do intervalo médio-inferior, com 5,6%
das criancas apresentando escores acima da média e 16,7% no intervalo
médio, e apenas 5,6% apresentando escores no piso do teste (atraso mo-
derado a severo). O nivel médio de desempenho nas escalas de recep¢ao
visual (raciocinio nao verbal) e de linguagem receptiva situou-se no inter-
valo médio, com 11,1% a 16,7% apresentando escores acima da média e
50% a 55,6% no intervalo médio, e apenas 5,6% a 16,7% no piso. Em
contraste, na Escala Motora Fina, o nivel médio de desempenho situou-se
na regido fronteiriga, com 5,6% das criancas no intervalo acima da média,
22,2% no intervalo médio e 16,7% no piso do teste. O desempenho mais
fraco foi observado na escala de linguagem expressiva. O nivel médio de
desempenho localizou-se na regiao fronteiri¢a, com 16,7% das criangas no
intervalo médio e 33,3% no piso. De modo geral, entre os 2 e 4 anos de
idade, as criangas com Dup7 apresentam habilidades relativamente fortes
de linguagem receptiva e raciocinio nao verbal e habilidades relativamente
fracas de linguagem expressiva.
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DESENVOLVIMENTO LEXICAL E COMUNICATIVO

Pouco se sabe a respeito do desenvolvimento inicial da lingua-
gem e da comunicagdo de criangas com Dup7, em parte porque a maijoria
das criangas com essa sindrome ¢ atualmente diagnosticada apés os 24
meses de idade®. Das 7 criancas com 24 a 28 meses de idade, avaliadas no
Laboratério de Ciéncias do Neurodesenvolvimento, 6 apresentaram atraso
de linguagem. Uma crianga de 22 meses ndo havia ainda comegado a falar.
Todas as 7 criangas apresentavam atraso ou transtorno da fala. Como um
grupo, as criancas evidenciaram forcas relativas nos gestos nao verbais
(e.g., 0 gesto de apontar com intengao referencial) e na brincadeira simbé-
lica e de faz-de-conta.

CRIANCAS EM IDADE ESCOLAR
HABILIDADES INTELECTUAIS

O DAS-II foi administrado a 63 criancas de 4 a 17 anos
de idade com Dup7 por membros do Laboratério de Ciéncias em
Neurodesenvolvimento’. Estatisticas descritivas s3o apresentadas na Tabela
2. O nivel de desempenho geral médio (GCA) localizou-se no intervalo
médio-inferior, com 3,2% das criancas acima da média e 31,7% no nivel
médio; 17,5% apresentaram escores no intervalo de deficiéncia intelectual
(ID), incluindo 4,8% no intervalo de deficiéncia severa. O nivel médio
de desempenho também situou-se no intervalo médio-inferior nas dreas
verbal, de raciocinio nio verbal e espacial. Na drea verbal, 4,8% das crian-
cas apresentaram escores no intervalo médio-superior ou superior a média
e 41,3% apresentaram escores no intervalo médio; 14,3% apresentaram
escores no intervalo de DI, incluindo 6,3% no intervalo de deficiéncia
severa. Na drea de raciocinio ndo verbal, 6,3% apresentaram escores no
intervalo médio-superior ou superior. 9,5% tiveram escores no interva-
lo de DI, incluindo 1,6% no intervalo correspondente a uma deficién-
cia severa. Na drea espacial, 1,6% apresentaram escores acima da média
e 39,7% apresentaram escores no intervalo médio; 20,6% apresentaram
escores no intervalo de DI, incluindo 6,3% no intervalo de deficiéncia
severa. Embora uma grande variedade de padroes de forcas e fraquezas
relativas tenha sido evidenciada entre as criancas com Dup7 no nivel in-
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dividual, o padrao mais comum (presente em 36% dos casos) foi o de um
perfil uniforme, sem diferencas significativas entre os EPs nas dreas verbal,
de raciocinio nao verbal e espacial.

HABILIDADES LEXICAIS

Estatisticas descritivas para o desempenho no PPVT-4 e no EVT-
2 sao apresentadas na Tabela 3. No PPVT-4, o nivel médio de desempenho
situou-se no intervalo médio, com 14,3% das criancas obtendo EPs acima
da média e 49,2% no intervalo médio; 3,2% das criangas com escores no
intervalo de deficiéncia severa apresentaram escores no piso do teste. No
EVT-2, o nivel médio de desempenho localizou-se no intervalo médio-
-inferior: 11,1% com escores no intervalo acima da média e 65,1% no
intervalo médio; 7,9% das criancas obtiveram escores no intervalo de defi-
ciéncia severa, 4,8% das quais no piso do teste.

HABILIDADES GRAMATICAIS

Como pode ser visto na Tabela 3, a maioria das criangas com
Dup7 apresentou consideravelmente mais dificuldade na CELF do que no
PPVT-4 e no EVI-2. Em cada componente da CELF, uma grande pro-
por¢ao de criangas atingiu o critério de deficiéncia de linguagem indicado
pelos autores do teste. Na CELF pré-escolar-2, apenas 17,9% apresenta-
ram escores acima do intervalo de deficiéncia de linguagem na estrutura
de linguagem; 21,4% na linguagem expressiva; 28,6% na linguagem re-
ceptiva; e 32,1% na linguagem nuclear. Na CELF-4, 30,6% apresentaram
escores acima do intervalo de deficiéncia na linguagem nuclear; 30,9% na
linguagem expressiva; e 33,3% na linguagem receptiva. Embora nenhuma
crianga com Dup7 tenha apresentado escores acima do intervalo de defici-
éncia em todos os indices da CELF pré-escolar, 27,8% o fizeram na CELF-
4, sugerindo que, relativamente a criangas da mesma IC, as habilidades de
linguagem sao mais fortes entre criangas mais velhas com Dup7 do que
entre criangas mais jovens.
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HABILIDADES DE FALA

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

Os problemas de fala associados & Dup7 vao bem além das difi-
culdades de produgio de sons consonantais avaliadas pelo GFTA-2. Das 62
criangas entre 4 e 17 anos de idade que realizaram uma avaliagao completa
da fala, 51 (82,3%) foram diagnosticadas como portadoras de Transtorno
do Som da Fala segundo 0 DSM-57. Todas as 25 criangas mais jovens (4,01
a 6,78 anos de idade) foram diagnosticadas com o Transtorno do Som
da Fala; embora a prevaléncia desse transtorno tenha sido menor entre as
criangas mais velhas, ainda assim foi elevada (41,7% para as criangas de
13,89 a 17,55 anos). O EP médio no GCA do DAS-II foi 14 pontos mais
baixo para as criancas com Dup7 com Transtorno do Som da Fala do que
para aquelas sem esse transtorno®.

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

PSICOPATOLOGIA

O ADIS-P foi administrado aos pais de 63 criancas de 4 a 17 anos
de idade com Dup7. A Tabela 4 indica a percentagem de criangas que re-
ceberam vidrios diagnésticos do DSM-IV?. Como ¢ evidente nessa tabela,
transtornos de ansiedade foram muito comuns. Por exemplo, 53% apre-
sentaram fobia especifica. Os transtornos de ansiedade que tém o maior
impacto sdo a fobia social (ansiedade social severa), que afetou 50%, ¢ o
mutismo seletivo (recusa de falar em alguns contextos, mais comumente
na escola ou em outros contextos piblicos), que afetou 29%. O transtorno
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de ansiedade de separagio foi também muito comum, especialmente entre
as criancas mais novas. Em alguns casos, esses transtornos (especialmente
o mutismo seletivo) podem afetar a disposi¢ao da crianga de participar de
terapias da fala/linguagem. Nessas situagoes, é possivel que um tratamento
psicoterdpico auxilie a crianca a participar mais efetivamente do tratamen-
to da fala/linguagem.

Transtornos externalizantes sao também comuns entre criangas
com Dup7. Em particular, 35,5% foram diagnosticadas com TDAH e
24,2% foram diagnosticadas com Transtorno Desafiador Opositor ou com
Transtorno de Comportamento Disruptivo—sem especifica¢ao.

Os pais de 46 criancas com Dup7 de 4 a 17 anos de idade com-
pletaram o SRS-2. Conforme indicado na Tabela 5, os escores T médios
estdo dentro ou proximos do intervalo de deficiéncia moderada em todos
os indicadores, com exce¢io da cognicio social. Uma grande percentagem
apresentou escores no intervalo de deficiéncia moderada e severa: 60,9%
na consciéncia social; 37,0% na cognigiao social; 65,2% na comunicac¢ao
social; 56,5% na motivagao social; 47,8% em interesses restritos e compor-
tamento repetitivo; 69,6% na escala abreviada de comunicagao & intera-
¢ao social; € 55,2% no SRS-2 total.

Tabela 5 - Escores médios (DPs) na Escala de Responsividade Social-2
para Individuos de 4 — 17 anos com Sindrome de Williams (N = 110) ou
Sindrome da Duplicagio 7q11.23 (N = 40)

Comuni-
C i Coenici Comu- Motivaca Interesses Res- G0 &
Sindrome 'onscu?n- ogn'lgao nicagio ° v'agao tritos & Comp. cagao - Total
cia Social Social ¥ Social . Interagao
Social Repetitivos X
Social
Sindrome de 64.92 67.98 63.57 51.65 63.67
Williams 9.81) 016 (89 (98  OPUEN oy 6460ESD
Sindrome da
65.83 62,89 69,30 70,74 69,54
duplicaga 66,93 (13,36 69,61 (10,22
RS eam 03y 009 (389 PUAII0 g6y O261002D

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

Escores T maiores indicam maior comprometimento.
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SuMARrIO

Em resumo, as criangas com Dup?7 comumente evidenciam ha-
bilidades intelectuais no intervalo médio inferior. O padrio de forgas e
fraquezas relativas parece sofrer mudancas com a idade’. No inicio dos
anos pré—escolares, as criangas tipicamente evidenciam forgas relativas no
raciocinio nao verbal e na linguagem receptiva. Embora exista muita va-
riagdo entre as criancas em idade escolar, o perfil mais comum ¢ relativa-
mente uniforme, com niveis semelhantes de habilidade nao verbal, verbal e
espacial. Na idade adulta, as habilidades nio verbais (raciocinio nao verbal,
habilidade espacial) sao com frequéncia significativamente mais fortes do
que as habilidades verbais. As criancas com Dup7 evidenciam dificuldades
considerdveis na produc¢ao da fala. A maioria atingiu os critérios necessd-
rios para o diagnéstico do Transtorno do Som da Fala, e o QI das criancas
com esse diagndstico foi significativamente inferior ao QI das criangas sem
ele. O Transtorno do Som da Fala mais comum foi a Apraxia Infantil da
Fala. Transtornos de ansiedade que afetam o funcionamento social (fobia
social e mutismo seletivo) foram muito comuns, e aproximadamente me-
tade das criangas apresentou dificuldades acentuadas no que diz respeito
a responsividade social. Essas dificuldades coincidem, em parte, com as
dificuldades observadas em criancas com TEA e, embora a maioria das
criancas com Dup7 nao tenha TEA’, as criancas com Dup7 sao significa-
tivamente mais propensas a apresentar esse transtorno do que as criangas
na populacio geral®.

SINDROME DE WILLIAMS E SINDROME DA DUPLICACAO 7Q11.23: uma
COMPARACAO

A SW e a Dup7 sdo causadas por variagoes no numero de cdpias
do mesmo conjunto de 26-28 genes no cromossoma 7q11.23. Individuos
com SW tém uma cdpia a menos desses genes (uma cdpia, em vez das
duas cépias que os individuos na populagao geral possuem) e individuos
com Dup7 tém uma cdpia a mais (trés copias, em vez de duas). Essas alte-
ragdes no niimero de copias causam padroes de deficiéncias significativas,
resultando na necessidade de terapia da fala e/ou da linguagem para as
criancas com ambas as sindromes. O padrio especifico de alteracoes varia
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em fungio da sindrome. Nesta se¢do, esses padroes sio considerados bre-
vemente (Mervis et al. 2015; Morris et al. 2015 [para uma discussio mais

detalhada])”®.

Variagdes no nimero de cdpias do 7q11.23 afetam de forma ne-
gativa a habilidade intelectual geral. Esse efeito é maior na SW do que na
Dup7, sendo a média no indice de aprendizagem inicial do Mullen ou no
indice de habilidade conceitual geral do DAS-II em torno de 18 pontos a
mais para as criangas com Dup?7 em comparagio com as criangas com SW.
A diferenga entre os dois grupos de criangas ¢ maior para as habilidades
espaciais (em torno de 29 pontos na drea espacial do DAS-II), o dominio
mais vulnerdvel na SW.

Embora variagées no nimero de copias tenham efeitos claros nas
habilidades de linguagem e fala na SW e na Dup7, o padrio de relacoes
¢ mais complexo. O efeito no desenvolvimento inicial da linguagem ex-
pressiva ¢ moderado e similar nas duas sindromes (os escores T médios na
escala de linguagem expressiva do Mullen sao praticamente idénticos). Por
outro lado, o efeito no desenvolvimento inicial da linguagem receptiva,
de acordo com as normas das Escalas Mullen de Aprendizagem Inicial, é
relativamente pequeno na Dup7, mas moderado na SW. Na idade esco-
lar, tanto as criangas com SW quanto aquelas com Dup7 evidenciam for-
cas relativas no vocabuldrio de palavras concretas, embora os EPs médios
sejam aproximadamente 9 pontos mais altos para as criangas com SW.
Consistente com suas dificuldades espaciais, o vocabulario de palavras re-
lacionais das criancas com SW ¢é consideravelmente mais limitado do que
o vocabuldrio de palavras concretas. Em ambas as sindromes, as criangas
apresentaram muita dificuldade em uma medida omnibus das habilidades
de linguagem consideradas necessirias para o desempenho bem sucedi-
do na escola (CELF). Entre as criancas mais jovens, aquelas com SW e
Dup7 evidenciaram EPs semelhantes nos indices de linguagem nuclear e
de estrutura de linguagem, com o indice médio na linguagem expressiva
levemente mais alto entre as criangas com SW do que entre as criangas com
Dup7, e o indice médio de linguagem receptiva um pouco maior entre as
criancas com Dup7 do que entre as criancas com SW. No entanto, entre as
criancas mais velhas, o desempenho divergiu entre as duas sindromes. Para
as criancas com Dup7, os EPs médios entre as criancas mais velhas foram
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semelhantes ou superiores aos encontrados entre as criancas mais jovens,
com 28% das criangas mais velhas nio apresentando evidéncia de uma
deficiéncia de linguagem no CELE. No grupo com SW, por outro lado, os
EPs médios foram consideravelmente mais baixos entre as criangas mais
velhas do que entre as mais jovens e, com excec¢ao de 5%, todas as crian-
cas mais velhas apresentaram evidéncia de uma deficiéncia de linguagem,
muito provavelmente em fungio de suas dificuldades com a linguagem
mais abstrata da CELF-4. No que diz respeito a fala, o padrao divergiu
novamente, mas na dire¢ao oposta. Embora os escores médios no GFTA-2
tenham sido significativamente inferiores 2 média da populagao geral em
ambas as sindromes, o EP médio no grupo com SW foi 18 pontos maior
do que o EP médio no grupo com Dup7. Além disso, a maioria das crian-
cas no grupo com Dup7 atingiu os critérios do DSM-5 para o diagnéstico
do Transtorno do Som da Fala, mais comumente a Apraxia Infantil da
Fala, o que raramente ocorre entre criangas com SW.

Quando os transtornos internalizantes e externalizantes sao consi-
derados, vdrias diferencas em relagao as expectativas baseadas na populagio
geral sdo identificadas. Para as criangas com SW, a fobia especifica (65%)
foi consideravelmente mais comum do que para as criangas na populacio
geral, e 0 mesmo ocorreu para o TDAH (61%). As criangas com Dup7
também apresentaram uma alta prevaléncia de fobia especifica (53%) e
de TDAH (36%). Entretanto, os transtornos mais sérios de ansiedade
encontrados no grupo de criangas com Dup7 foram encontrados muito
raramente no grupo de criangas com SW: a fobia social foi diagnosticada
em 50% das criangas com Dup7, mas em apenas 2% das criangas com
SW (semelhante a prevaléncia encontrada na populacio geral e na DI)*;
o mutismo seletivo foi diagnosticado em 29% das criangas com Dup7,
mas em 0% das criancas com SW. Além disso, a prevaléncia de transtornos
disruptivos do comportamento (24%) foi consideravelmente mais elevada
entre as criangas com Dup7 do que entre aquelas com SW (8%).

Caracteristicas associadas ao TEA foram frequentemente encon-
tradas em ambas as sindromes. De maneira geral, os T escores médios para
as criancas com SW no SRS-2 localizaram-se no intervalo de deficiéncia
moderada ou muito préximo dele. A dnica exce¢io ocorreu para a motiva-
¢ao social. Para as criangas com Dup7, os escores T médios localizaram-se
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no intervalo de deficiéncia moderada em todos os componentes, com ex-
cegao da cognigao social. O contraste mais acentuado entre as duas sindro-
mes foi na motivagao social: enquanto o escore T médio para as criangas
com SW foi muito préximo ao escore médio da populagio geral, o escore
T médio para as criangas com Dup7 localizou-se no intervalo de deficién-
cia moderada, um padrio consistente com a frequéncia elevada de fobia
social nessa sindrome. Em geral, os resultados do SRS-2 para as criangas
com SW sio consistentes com suas dificuldades de comunicagao verbal e
nio verbal identificadas previamente. Embora a maior parte das criancas
com SW ou Dup7 nao tenha TEA, e os estudos necessdrios para deter-
minar a prevaléncia do TEA nessas sindromes nao tenham sido relatados,
os resultados publicados indicam que a prevaléncia é consideravelmente
maior do que na populagio em geral®'>3¢3%,

Em conclusdo, as comparacoes de criangas com SW e criangas
com Dup7 e entre elas e a populagao geral sugerem fortemente que um
ou mais genes na regiao da SW no cromossoma 7q11.23 desempenham
um papel importante (em interagio com outros genes e com o ambiente)
no desenvolvimento da habilidade intelectual geral e de diversas habili-
dades especificas, como a construgao visoespacial, a linguagem e a fala, e
caracteristicas associadas 2 ansiedade social, a0 mutismo seletivo e ao TEA.
Pesquisas futuras explorando as correlagdes gendtipo/fendtipo através da
comparagao entre os fenétipos de individuos com delegoes ou duplicagdes
parciais especificas na regiao da SW e os fenétipos de individuos com de-
lecao ou duplicagio da regido da SW cldssica serdo cruciais para a eluci-
dagao do papel de genes especificos na regiao. Por sua vez, novos estudos
comportamentais sobre a fala, a linguagem, a cognicio, a psicopatologia
(e.g., caracteristicas autistas, fobia social e mutismo seletivo) e suas inter-
-relacoes sdo necessdrios para avaliar as explicagdes tedricas propostas para
essas relagdes. Esses estudos contribuirdo também para o desenvolvimento
de intervengoes efetivas para criangas com SW ou Dup7. Os resultados
de viarios estudos indicam a importincia da intervengao precoce para o
desenvolvimento da linguagem/fala. Por exemplo: a idade em que criangas
com SW adquirem um vocabuldrio expressivo de 50 palavras correlaciona-
-se estreitamente com seu QI aos 4 anos'; e criangas que aprendem a ler
através de métodos fonicos, em vez de métodos globais, tornam-se leitores
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mais proficientes e evidenciam melhor compreensio leitora®. A importan-
cia da intervencio precoce e intensiva da fala/linguagem para criancas com
Dup7 também tem sido documentada; criangas em idade escolar que rece-
beram intervencio precoce e intensiva apresentaram habilidades lexicais e
gramaticais consideravelmente mais fortes do que criangas que receberam
servicos mais limitados de interven¢io®.

Até o presente momento, a pesquisa comportamental com gru-
pos grandes de criangas com SW tem sido realizada principalmente nos
Estados Unidos e na Europa, e o tinico estudo de grupo com criangas com
Dup7 foi realizado nos Estados Unidos. Estudos com amostras grandes de
criancas da América do Sul e da Asia sio necessarios. Finalmente, existem
poucas comparagoes transculturais de criancas com SW*?e nenhuma de
criangas com Dup7. Tais comparagdes sdo cruciais para a identificagao de
efeitos culturais nos aspectos fenotipicos especificos que caracterizam essas
sindromes.
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A RELEVANCIA DO EsTUDO
MULTIDISCIPLINAR DOS TRANSTORNOS
DO DESENVOLVIMENTO: O MODELO
DA SINDROME DE WILLIAMS

Ana Alexandra Caldas OSORIO
Maria Cristina Triguero Veloz TEIXEIRA

INTRODUCAO

Estimativas recentes nos Estados Unidos indicam que cerca de
uma em cada 6 criangas dos 3 aos 17 anos apresentam algum tipo de
Transtorno do Desenvolvimento (TD), ou seja, uma ou mais condi¢oes
caracterizadas por alteragées cognitivas, sociais, emocionais, comporta-
mentais e/ou motoras'. Embora nio existam dados semelhantes no Brasil,
estudos sugerem que entre 7% e 12% das criancas e adolescentes brasileiros
apresentam problemas de satide mental que necessitam de tratamento®?,
incluindo-se, provavelmente, nesta percentagem os TD. Os TD manifes-
tam-se desde idades precoces, com consequéncias duradouras em nivel de
sadde, educacio e cidadania, acarretando importantes custos individuais,
familiares e sociais. Assim, é evidente a necessidade de rastrear, diagnosti-
car e intervir de forma atempada nos TD.

Trés linhas de agao sao fundamentais para atingir este objetivo®.
Em primeiro lugar, importa estudar aspectos epidemiolégicos como inci-
déncia e prevaléncia dos diferentes transtornos do desenvolvimento. Para
o efeito, é necessdrio levantar e sistematizar dados sobre a quantidade de
pessoas com um determinado transtorno, como esse nimero se altera ao
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longo do tempo (aumentando, diminuindo ou permanecendo estdvel),
bem como as caracteristicas socioecondmicas e demograficas das criangas
e familias afetadas. Isso contribuird para clarificar quais as populagdes em
maior risco de virem a apresentar o transtorno — por exemplo, quais as
idades em que é mais comum o diagndstico, se existem diferengas entre se-
X0s ou entre etnias, entre outros aspectos. Este levantamento, por sua vez,
informar4 uma segunda linha de agao — a identificacio de fatores de risco e
causas. O papel da pesquisa cientifica na procura de fatores que aumentem
a probabilidade de ocorréncia de um TD, bem como das suas causas, é
determinante para o desenvolvimento de esfor¢os de prevengio e interven-
¢ao dirigidos a quem mais precisa. Finalmente, no seguimento natural da
pesquisa sobre fatores de risco e etiolégicos dos TD, surge a melhoria na
identificagdo precoce de alteragdes no desenvolvimento, proporcionando
as criancas e suas familias o apoio social, educacional e de satide necessd-
rio, da forma mais precoce possivel. Nesta linha, a Academia Americana
de Pediatria (2001)° determinou o periodo entre o nascimento e a idade
pré-escolar como critico na identificacio de sinais precoces de TD, antes
mesmo da presenca de um diagnéstico formal. E precisamente no segundo
e terceiro pontos que se centra o presente capitulo, no qual argumentamos
a favor da necessidade de uma visio interdisciplinar na procura de fatores
etiolégicos e de risco para os TD, bem como de uma detalhada caracteri-
zagao dos seus sintomas.

Nesta linha, uma vaga recente de estudos tem procurado aliar
uma caracterizagdo detalhada dos TD, por meio das cléssicas abordagens
desenvolvimentistas e comportamentais, a uma exploragao dos fatores
biolégicos e ambientais que contribuem para tais transtornos. Com este
objetivo em mente, cientistas de dreas tao distintas, como a Psicologia, a
Educacao, a Neurociéncia ou a Genética, tém unido esforcos no sentido
de proporcionar informagao relevante sobre as complexas inter-relagoes
entre genes, cérebro, ambiente e comportamento. Nesta linha, o obje-
tivo do presente capitulo é apresentar evidéncia atual e relevante sobre
dados comportamentais ¢ de neuroimagem de uma sindrome genética,
classificada como doenga rara, com importante impacto no neurodesen-
volvimento — a Sindrome de Williams (SW) - a partir de uma visdo inter-
disciplinar congregando as dreas da satide, educacio e psicologia. Essa sin-
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drome genética, amplamente estudada pelo Programa de Pés-Graduagao
em Disturbios do Desenvolvimento (Centro de Ciéncias Bioldgicas e da
Sadde da Universidade Presbiteriana Mackenzie), servird de modelo para
iluminar como a interface entre distintas disciplinas poderd oferecer frutos
a vdrios niveis: desde a pesquisa bdsica e aplicada, ao aprimoramento de
estratégias de rastreio, diagndstico e intervengio e, a um nivel macro, da
definicdo de politicas publicas.

A SW tem uma causa genética conhecida e bem delimitada,
resultando da delecio homozigética de, aproximadamente, 28 genes do
cromossomo 7q11.23, incluindo o gene da Elastina®. E considerada uma
doenga rara, uma vez que apresenta uma incidéncia estimada de um a cada
7.500 nascidos vivos, afetando de forma equivalente homens e mulheres’.
Os primeiros relatos da sindrome, publicados no inicio dos anos de 1960,
detalhavam um conjunto de problemas cardiacos — nomeadamente estrei-
tamento da aorta - associados a atrasos cognitivos e de crescimento®’. Para
além dos problemas cardiovasculares acima citados, os individuos apresen-
tam caracteristicas faciais distintivas (ex. bochechas proeminentes, palpe-
bras superiores caidas, boca grande com dentes pequenos e espacados)',
bem como uma série de alteragoes cognitivas, socioemocionais e compor-
tamentais, que passamos a descrever com maior detalhe.

PRINCIPAIS ACHADOS COGNITIVOS

Alteragoes em indicadores globais de desenvolvimento tém sido
reportadas em individuos com SW desde idades precoces. Os principais
s30 na aquisi¢ao de habilidades de linguagem, atraso nas respostas de bal-
buciar, comprometimentos em habilidades motoras grossa e fina, especial-
mente nos movimentos de pinga, dificuldades na manipulagao de objetos,
atrasos na aquisi¢ao e execugao de movimentos de pronagio e supinagio
no primeiro ano de vida, atrasos na formagio do esquema corporal em
rela¢o ao ambiente e percep¢io do espago, como também alteragdes em

movimentos posturais de equilibrio' .

O perfil cognitivo de pessoas com SW ¢ heterogéneo. Atribuem-
se a ele déficits e habilidades relativamente preservadas, que configuram
um conjunto de contrastes quando comparadas entre si, fundamentalmen-
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te entre as habilidades de raciocinio verbal e habilidades de raciocinio nao
verbal ou de execugao'" 1%, Mervis"” cunhou esse fenémeno como ‘perfil

de picos e vales’ (peak and valley profile).

Um dos dominios amplamente estudados no padrao cognitivo ¢ a
inteligéncia, que pode ser entendida como a capacidade de resolver proble-
mas, ter habilidades de raciocinio, solucionar problemas, planejar atividades,
ter pensamento abstrato e capacidade para efetuar julgamentos, assim como
capacidades para aprender a partir de experiéncias do dia a dia'®". De acor-
do com testes padronizados de inteligéncia, pessoas com SW apresentam
prejuizos globais em habilidades cognitivas avaliadas a partir do quociente
de inteligéncia (QI). Os achados apontam para graus variados de rebaixa-
mento intelectual entre leve e severo, com valores médios de QI, que oscilam
em testes de inteligéncia entre 55 e 65 pontos''. Quando comparado o QI
global com o QI referente a habilidades visuoespaciais, comprova-se que os
maiores prejuizos sao nestas Gltimas'?. Sao reportados, também, casos sem
a condigao de rebaixamento intelectual>*. Entretanto, mesmo que o QI se
encontre nos limites da normalidade, sdo constatados comprometimentos

sociais, comportamentais e adaptativos em niveis variados de severidade®*?'.

Outro componente importante da cognigao sao as habilidades
visuoespaciais. De maneira geral, estas se referem a capacidade de produzir,
registrar e relembrar estimulos, transformar imagens e sensagoes visuais*>*.
Sao verificados em individuos com SW déficits em habilidades relaciona-
das a cognicao visuoespacial, seja em tarefas que demandam a percepgao de
objetos no ambiente, como em relagio ao préprio individuo®. Evidéncias
apontam que os prejuizos no desempenho em tarefas que demandam essas
habilidades parecem estar associados ao atraso na formagao do esquema

corporal®

. Estudos tém reportado os maiores prejuizos em tarefas como
desenhar, montar quebra-cabegas, armar objetos, construcio com blocos e
arranjo de figuras®?°. Essas alteragdes na cognicdo visuoespacial prejudi-
cam o funcionamento adaptativo e realizacio de atividades da vida didria
que demandam uma adequada orientagao visual no espago para as mesmas

serem executadas com sucesso.

Outro dominio da cogni¢do amplamente estudado na SW é o
controle executivo, um fenémeno complexo e multidimensional que se
refere a um conjunto de fungdes e processos cognitivos de ordem supe-
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rior que participam da realizacio de atividades voluntirias independentes,
possibilitando ao individuo se auto-organizar, antecipar, iniciar ou inibir
comportamentos, assim como alterar o comportamento diante de novas
situagoes”’. As bases neuroldgicas do controle executivo encontram-se no
cortex pré-frontal, especialmente no cértex pré-frontal lateral e no giro
cingulado anterior®?*. Os componentes mais estudados relacionados ao
controle executivo tém sido meméria de trabalho, controle inibitério e
flexibilidade cognitiva®. Quando esses componentes estdo alterados, pre-
juizos em correlatos comportamentais de autocontrole, autorregulagao e
de funcionamento adaptativo sio observados.

Os componentes mais estudados na SW sao a memoria de traba-
lho e o controle inibitério. A meméria de trabalho define-se como um sis-
tema de capacidade limitada capaz de armazenar e manipular informagoes.
Participam da meméria de trabalho os seguintes ciclos: ciclo fonoldgico,
responsavel pelo armazenamento de informagées actsticas ou ligadas a fala;
ciclo visuoespacial, responsavel pelo armazenamento de informagées visu-
ais e espaciais dos objetos; ciclo executivo central, responsavel pelo proces-
samento cognitivo ligado ao ciclo fonoldgico e a drea de armazenamento
visual®®. Individuos com SW apresentam déficit de habilidades de memo-
ria de trabalho comprovados em testes padronizados, se comparados com
individuos com desenvolvimento tipico pareados por idade cronolégica®.
Entretanto, também nessa habilidade, podem ser verificados os mesmos
contrastes descritos por Mervis'/, em termos do peak and valley profile. O
seu desempenho em tarefas que demandam habilidades de meméria verbal
tende a ser melhor se comparado ao desempenho em tarefas que exigem
habilidades de meméria visuoespacial®. No endofendtipo desse contraste
tem sido discutida a influéncia de comprometimentos em niveis variados
dos ciclos fonoldgico e visuoespacial da meméria de trabalho®.

O controle inibitério refere-se a habilidade de inibir comporta-
mentos inapropriados e controlar o foco atencional e pensamento perante
estimulos®. Gradativamente, ao longo do desenvolvimento, as criangas se
tornam mais capazes para focalizar e concentrar a aten¢ao nas tarefas do dia
a dia, o que lhes possibilita ser menos vulnerdveis a distragao, menos impul-
sivas e mais capazes de exercer autocontrole”. A maior parte dos estudos so-
bre controle inibitério na SW tem sido desenvolvida mediante uso de testes
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neuropsicolégicos ou de inventdrios ou checklists que sao baseados no relato
de informantes*. Déficits em habilidades de atencio sustentada e seletiva,
categorizagao, memoria de trabalho, planejamento e inibi¢ao de respostas
sdo verificadas em criangas e adolescentes com SW, comprometendo expres-

sivamente o funcionamento adaptativo dessas pessoas™.

Outras evidéncias mostram que, especialmente criangas com SW,
podem apresentar prejuizos mais acentuados de controle inibitério na pre-
senca de outras condi¢des psiquidtricas sobrepostas, como o Transtorno de
Déficit de Atencao/Hiperatividade (TDAH)"?4%, Estudos experimentais
que compararam criangas com desenvolvimento tipico e criangas com SW
pareadas por faixa etdria reportam que, em testes neuropsicoldgicos, criancas
com SW cometem um niéimero maior de erros por omisso, de respostas
perseverativas e apresentam maiores déficits de flexibilidade cognitiva”’. No
estudo de Foti et al. (2015), relacionado a alguns indicadores de desempe-
nho global em tarefas que avaliam flexibilidade cognitiva, nio se constatou
diferenca estatisticamente significativa entre o grupo de criancas com SW e
o grupo com desenvolvimento tipico pareadas por idade, por exemplo, no
numero de ensaios para solucionar a tarefa. Os autores levantam a hipéte-
se de que, provavelmente, as maiores diferencas entre os grupos estivessem
associadas a déficits de memoria de curto prazo, muito mais do que a um
comprometimento no processamento de informagoes visuoespaciais. Mais
recentemente, um estudo procurou comparar o padrio de associagoes en-
tre o funcionamento executivo - memoria de trabalho, controle inibitério e
flexibilidade cognitiva - ¢ 0 QI, em uma amostra de individuos com SW e
um grupo de individuos com desenvolvimento tipico da mesma idade cro-
nolégica. Em primeiro lugar, o estudo revelou associagoes de maior magni-
tude entre as diferentes fungoes executivas no grupo SW, confirmando um
comprometimento global a este nivel. Por outro lado, embora em ambos os
grupos a memoria de trabalho tenha mostrado a associagao mais forte com o
QI, a magnitude das associagoes entre as trés fungdes executivas e a medida
de inteligéncia foi substancialmente maior para a SW?.

Em relagao as habilidades de linguagem, podem ser constatados
também alguns contrastes e assimetrias®. Em idades precoces de desen-
volvimento, podem ser observadas habilidades expressivas de linguagem
relativamente preservadas (aprendem palavras, mesmo antes de poder
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associd-las a objetos concretos)*’. Na fala, verificam-se alteragoes sintdtico-
-pragmaticas e estruturais na formagio de sentencas, disfluéncias e dificul-
dades para segmentar palavras'®***!. Em testes padronizados para avaliagio
de linguagem receptiva, criancas com SW em idade pré-escolar podem
ter desempenhos semelhantes ao de criancas com desenvolvimento tipi-
co>#. Na medida em que aumenta a idade, essas diferengas se acentuam
podendo ser confirmados déficits em habilidades receptivas e expressivas
de linguagem. Braga (2013)** e Lima (2015)* avaliaram indicadores de
habilidades de linguagem receptiva em dois momentos distintos em um
grupo de criancas com SW (aos quatro-cinco anos e aos seis-sete anos,
com a entrada no primeiro ano de escolarizagio). Neste grupo, algumas
criangas que tinham indicadores de habilidades receptivas de linguagem
preservadas aos quatro-cinco anos de idade*?, mediante uso do Teste de
Vocabulirio por Imagem Peabody, mostraram prejuizos quando avaliados
novamente aos seis-sete anos*.

PRINCIPAIS ACHADOS COMPORTAMENTAIS E CONDICOES PSIQUIATRICAS

Sao caracteristicas do fendtipo comportamental de criangas com
SW alteragoes comportamentais e emocionais, como, por exemplo, agi-
tagdo motora, impulsividade, comportamentos disruptivos, estereotipias
corporais (balangar o corpo e a cabega, predominantemente), estereotipias
gestuais (maneirismos com as mios) e estereotipias verbais (uso repetido
de clichés); podem apresentar, também, comportamentos autoagressivos
como cutucar diferentes partes do corpo'*. Em idade adulta, algumas
caracteristicas associadas a agitacio motora e comportamentos disruptivos
se amenizam, predominando os problemas de comportamento de tipo es-
tereotipado cuja frequéncia e severidade associam-se com o grau de rebai-

xamento intelectual®.

H4 mais de uma década, tem sido comprovada a predisposi¢io que
pessoas com SW tém para a hipersociabilidade®. As principais caracteristi-
cas do fenétipo social da SW sio a responsividade emocional e social e uma
hiperseletividade atencional a faces. A SW tem servido como modelo para
testar a relacio entre caracteristicas do fendtipo social desta e genes imbri-
cados em fungdes scio-emocionais, assim como a participagio de sistemas
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neurais alterados, especialmente aqueles encarregados do controle da oxi-
tocina e vasopressina?’. Criancas e adolescentes em geral apresentam uma
responsividade emocional excessiva, tornando a sociabilidade destes especial-
mente aumentada e com pouca seletividade nos contatos interpessoais (in-
clusive com pessoas estranhas ao convivio familiar e/ou social rotineiro® .
Contudo essa hipersociabilidade apresenta diversas peculiaridades quando
s20 avaliados os dominios da comunicagio e da cognigao social. Verificam-se
nessas especificidades que algumas delas sao compartilhadas entre pessoas
com SW e pessoas com Transtorno do Espectro Autista (TEA), sendo este
um dos transtornos do neurodesenvolvimento em que a afetacio desses do-

minios ¢é cardinal para o estabelecimento do diagnéstico®.

O solapamento de alguns dos sinais clinicos de TEA no fenétipo
comportamental de individuos com SW tem motivado a realizagao de estu-
dos para verificacao de possiveis casos de SW com o fendtipo comportamen-
tal tipico de autismo. Estudo realizado com 9 individuos entre 4 e 37 anos,
com diagndstico clinico de SW e critérios clinicos de TEA, confirmou que,
tanto nos primeiros 4-5 anos de vida como no momento da avaliagao, foram
verificadas alteragdes nos 3 dominios principais de TEA® . Esses dominios
foram a comunicagio social, a interagao social reciproca e os comportamen-
tos repetitivos e interesses restritos. Essa verificacao foi feita mediante uso
dos instrumentos ‘Autism Diagnostic Interview/ADI-R’ ¢ Autism Diagnostic
Observation Schedule/ADOS®. Dentre as principais alteragoes identificadas
pelos pais, inclusive no primeiro ano de vida dos filhos, estavam o isolamen-
to, déficits de contato visual e de sorriso social e dificuldades na expressao
facial e vocalizagoes dirigidas a outras pessoas. Outras alteragoes identificadas
entre quatro e cinco anos com uso da ADI-R indicaram déficits graves em
indicadores da cognicio social, especialmente a aten¢io compartilhada.

Klein-Tasman et al. (2009)*° também verificaram, em um gru-
po de 30 criancas entre 22 ¢ 5"? anos de idade, déficits nos dominios da
interacio social reciproca, comportamentos repetitivos, interesse restrito
e jogo simbdlico. Caracteristicas do fenétipo do autismo na SW também
tém sido identificadas em individuos nos quais 0 mecanismo gerou uma
duplicac¢io e nio uma delegio. Neste caso, ¢ a sindrome da duplicacio
7q11.23 ou 7q11.23, ‘duplication syndrome’. Estudo de Mervis et al.
(2015)°! reportou também diversos sintomas de TEA nesta sindrome.
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Por exemplo: habilidades sociais pobres, interesses restritos, prejuizos na
atengao compartilhada e jogo simbdlico e déficits de repertérios compor-
tamentais adequados a interagoes sociais. Outras condigoes psiquidtricas,
como o Transtorno Generalizado de Ansiedade, Fobias especificas e, pre-
dominantemente, o Transtorno do Déficit de Atengio/Hiperatividade, sio

verificadas em criancas, adolescentes e adultos com a sindrome™.

PRINCIPAIS ACHADOS NEUROIMAGIOLOGICOS

O comportamento e cogni¢io humanos, nas suas distintas di-
mensdes, sio simultaneamente localizados e distribuidos por redes neuro-
nais®. Assim, e & semelhanca das constelagoes sintomdticas que as caracte-
rizam, as alteragoes cerebrais encontradas nos TD sao geralmente maltiplas
e difusas, e resultam de trajetdrias atipicas precoces do desenvolvimento
anatdmico e funcional do cérebro®.

Nesta linha, as atuais técnicas de neuroimagem — globalmente se-
guras e cada vez menos invasivas - sao de grande utilidade para os pesquisa-
dores interessados em analisar os processos neuronais subjacentes ao desen-
volvimento tipico e atipico. Tratam-se de técnicas que permitem, de forma

3
direta ou indireta, conhecer a anatomia e a funcio do cérebro humano e
podem ser divididas em duas grandes categorias: estruturais e funcionais.

A neuroimagem estrutural oferece informagao anatdmica estitica
e, quando aplicada ao estudo dos TD, permite a identificagio de alteracoes
em regioes cerebrais especificas — seja em forma, volume ou densidade das
mesmas. Uma das principais técnicas de neuroimagem estrutural diz respeito
A Ressonancia Magnética (RM). E um método amplamente usado em pes-
quisa na medida em que oferece imagens com elevada resolugio espacial e
em multiplos planos’. Ao contrdrio de outras técnicas, como a Tomografia
Computadorizada, a RM nio implica o uso de radia¢io ionizante (como
Raio-X), sendo assim considerada bastante segura e, portanto, mais favord-
vel para uso em pesquisa. O principio geral da RM ¢ que diferentes tecidos
— como, por exemplo, substincia branca, substincia cinzenta ou osso do
cranio - respondem de forma distinta a estimulago eletromagnética. Assim,
a administragao dessa estimulagio “devolve” padrées de ressondncia que per-
mitem criar mapas detalhados da citoarquitetura cerebral.
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Por seu lado, a neuroimagem funcional tem dado um contribu-
to determinante & Neurociéncia do Desenvolvimento na medida em que
fornece dados fisiolégicos dinAmicos associados a0 desempenho de tarefas
especificas. A neuroimagem funcional pode ser organizada em técnicas di-
retas e indiretas. As técnicas diretas (por vezes chamadas também de ele-
trofisioldgicas) permitem a medicdo de atividade elétrica decorrente do
disparo de grupos de neurdnios, e incluem uma das mais antigas formas de
avaliagdo do funcionamento cerebral — a Eletroencefalografia, ou EEG™.
O principio bésico da EEG ¢ que a atividade elétrica de populagoes de
neurdnios é detectdvel no escalpo. Trata-se de uma técnica de amplo uso
em pesquisa, pois apresenta inimeras vantagens, tais como: excelente re-
solugdo temporal (medi¢des em tempo real da atividade cerebral); nao ¢
invasiva; e implica um custo relativamente baixo. J4 as técnicas indiretas
(também chamadas de hemodinimicas) permitem a avaliagio de alteragoes
regionais de fluxo sanguineo e de atividade metabdlica no cérebro. Uma
das técnicas mais difundidas resulta de uma adapta¢io da RM — a RM
funcional (RMf). O principio base da RMf é que o sangue mais oxige-
nado (que aflui as dreas cerebrais recrutadas durante a execuc¢io de tarefas
especificas) possui uma ressonincia magnética distinta de sangue menos
oxigenado. Assim, a aplicagio de campos magnéticos permite a avalia¢io
de mudangas na propor¢io de sangue mais ou menos oxigenado nas regi-
oes de interesse, resultantes de atividade neuronal. Em comparagao com a
EEG, a RMf oferece uma resolugio espacial superior, permitindo informa-
¢ao detalhada sobre as regides de maior atividade neuronal. No entanto,
na medida em que a resposta hemodinimica surge alguns segundos apds a
ativa¢io neuronal que a origina, a RMf apresenta uma resolu¢io temporal

inferior 2 EEG.

Desse modo, o uso de técnicas de neuroimagem apresenta o po-
tencial de oferecer importantes contributos ao estudo do desenvolvimento
tipico e atipico.

Descrevemos, a seguir, os principais achados estruturais e fun-

cionais na SW. Salientamos que nao pretendemos apresentar de forma
exaustiva toda a evidéncia disponivel (para o efeito, sugerimos a consulta

dos trabalhos de Jackowski et al. (2009)°° e Martens, Wilson e Reutens
(2008)'¢, mas antes proporcionar uma visio global das principais evidén-
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cias de alteragdes estruturais e funcionais e suas potenciais implicagoes para
os padrées de funcionamento cognitivo e comportamental na SW.

ALTERACOES ESTRUTURAIS

Diversos estudos indicam uma redugao significativa de volume
cerebral total na SW em comparagio com individuos com desenvolvimen-
to tipico — entre 13% e 18% - que parece derivar principalmente de uma
redugao desproporcionada de substincia branca®”?%. Ademais, a forma
cerebral parece estar alterada nesta sindrome, com evidéncias de reducao
volumétrica de regioes parieto-occipitais (mas relativa preservagio de regi-
oes frontais), bem como corpo caloso mais curto e com curvatura menos
pronunciada®®. Curiosamente, estudos recentes tém demonstrado que o
cerebelo — estrutura tradicionalmente implicada no funcionamento motor,
mas que se comprovou ter também um importante papel no funciona-

1°! — se encontra relativamente aumentado na SW,

mento socioemociona
e que isso talvez se deva a uma propor¢ao mais equilibrada de substincia
branca e cinzenta nesta regido, em contraste com a significativa redugio de

substincia branca no cérebro’°.

Em um detalhado estudo neuroanatdmico, Reiss et al. (2004)%
observaram a presenga de anomalias estruturais em dreas relevantes para as
habituais alteragoes cognitivas e comportamentais da SW. Por exemplo, mes-
mo apés controlarem o efeito do reduzido volume cerebral global, os autores
verificaram redugoes de substincia cinzenta no tdlamo e no lobo occipital,
bem como densidade reduzida de substincia cinzenta em vérias regioes do
sistema visuoespacial. Foram também reportados aumentos de volume e
densidade da substincia cinzenta de dreas como amigdala, cértex orbitofron-
tal e pré-frontal medial, cingulado anterior, insula e circunvolugio temporal
superior - dreas associadas ao processamento de emogoes e de rostos.

Na mesma linha, varios outros estudos corroboraram a existéncia
de alteracbes neuroanatdmicas consistentes com dois dos dominios mais
significativamente atipicos na SW. Por um lado, Meyer-Lindenberg et al.
(2004)% reportaram redu¢oes de volume de substincia cinzenta no sul-
co intraparietal, enquanto® encontraram um padrio de maior girificagio
nas regioes do ctineo, pré-clineo e regides occipitais. As regioes identifica-
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das por ambos os estudos sio reconhecidamente recrutadas em tarefas de
construgao visuoespacial. No que diz respeito a dreas associadas ao funcio-
namento socioemocional, Meyer-Lindenberg et al. (2005)® identificaram
reducées de volume de substincia cinzenta no cértex orbitofrontal, en-
quanto diversos outros estudos reportaram a preservacio ou até o aumento
relativo de volume amigdalar na SW em comparagio com o desenvolvi-

mento tipico®®%,

Em suma, diversos autores atestam que a morfologia do cére-
bro dos individuos com SW estard relacionada com o seu perfil cognitivo
e comportamental'®. De forma geral, a relativa preservacio de estruturas
limbicas (ex. Reiss et al., 2000°%), em contraste com significativas reducoes
volumétricas nas regioes parieto-occipitais®” , poderd estar na base do com-
portamento desinibido e hipersocidvel, bem como das dificuldades visuo-
espaciais apresentadas pelas pessoas com SW'°. A importincia do estudo
dos correlatos neuroanatémicos na SW ¢ inegdvel, porém o estudo dos
padrées de funcionamento cerebral decorrentes do processamento de esti-
mulos oferece dados essenciais para a melhor compreensao das alteragoes
cognitivas e comportamentais do transtorno.

ALTERACOES FUNCIONAIS

No que concerne ao funcionamento cerebral, comegaremos por
elencar alguns dos principais dados obtidos por meio de EEG, para entao
avangar resultados obtidos com RMf. Na medida em que os estudos fun-
cionais tém como objetivo explorar padrées dindmicos de funcionamen-
to do cérebro em resposta a um determinado estimulo, iremos apresentar
estudos em duas importantes dreas de funcionamento, reconhecidamente
alteradas nesta sindrome: processamento de informagao socioemocional e
visuoespacial.

Estudos com EEG tém demonstrado padroes alterados de pro-
cessamento de rostos humanos na SW. Por exemplo: Mills et al (2013)7°
verificaram que, enquanto adultos clinicamente sauddveis apresentavam
potenciais relacionados a eventos (avaliados via EEG) distintos no reco-
nhecimento de rostos na posi¢ao normal em compara¢io com rostos na

posicdo invertida, a sua amostra de adultos com SW parecia processar de
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forma idéntica rostos nas duas posigoes. Por outro lado, estudos dedicados
ao processamento de informagao visual de natureza nio social tém relatado
alteragoes ao nivel do processamento de informagio global versus local.
Key e Dykens (2011)"" verificaram que a sua amostra de SW nao apre-
sentava os padroes esperados de resposta neuronal a informagao local. O
estudo sugere que individuos com SW tém tendéncia a processar predomi-
nantemente a configuragao global dos estimulos, apresentando dificuldade
no processamento de detalhes locais.

Estudos com EEG demonstraram também uma organizagio ati-
pica da atividade cerebral relativa ao processamento de estimulos auditivos
e de linguagem. Por exemplo: quando comparados com individuos con-
trole e com autismo, individuos com SW apresentaram um efeito de inte-
gragio semantica superior relativamente a finais de frase incongruentes’.
Por seu lado, Pinheiro et al. (2011)” procuraram caracterizar a resposta
eletrofisiolégica a prosédia neutra, feliz e zangada (com ou sem contetido
seméntico e sintdtico) na SW, tendo observado padroes atipicos de proces-
samento auditivo em componentes de processamento precoce de informa-
¢ao emocional vocal, em compara¢iao com o desenvolvimento tipico.

Para além de estudos com EEG, cada vez mais grupos de pesquisa
tém procurado expandir o conhecimento sobre o funcionamento cerebral
da SW — nomeadamente sobre as dreas ativadas durante determinadas ta-
refas - fazendo uso de RMf. Em seguida, sintetizamos os principais resul-
tados obtidos por meio desta técnica.

Relativamente a estudos centrados em dreas recrutadas em tarefas
visuais, a evidéncia disponivel aponta para um prejuizo da fun¢io da rota
dorsal, mas uma relativa preservagio da rota ventral na SW, congruente com
dados comportamentais de forte prejuizo na percepcao visuoespacial, mas
bom desempenho em tarefas de reconhecimento de rostos®*%74. O processa-
mento neuronal de informagao visual segue duas rotas principais: a rota ven-
tral, que une dreas occipitais a dreas temporais e é responsdvel pela identifica-
¢do e reconhecimento dos elementos visuais (como objetos e rostos) — O gué/
Quems; e a rota dorsal, em que a informagao segue da regido occipital para a
parietal e estd relacionada com o processamento de informagao sobre a lo-
calizagao espacial e movimentos dos elementos — Onde/Como”. Nesta linha,
o estudo de Meyer-Lynderberg et al. (2004)%, realizado com uma amostra
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de individuos com SW (de alto funcionamento), encontrou hipoativagao da
regio parietal da rota dorsal, bem como ativagao ventral normal durante a
execugio de tarefas de processamento visual, oferecendo confirmagao empi-
rica 2 hipStese de déficit da rota dorsal acima descrita.

No que concerne a aspectos socioemocionais, dados de RMf su-
gerem uma dissocia¢io entre processamento de ameaga social e nao social,
consistente com dados comportamentais que mostram que individuos
com SW tendem a apresentar elevada ansiedade em resposta a estimulos
nao sociais (ex. ruidos fortes), mas desinibico exagerada em resposta a
estimulos sociais (ex. pessoas desconhecidas) °*7¢7%. Nesta linha, o estudo
de Meyer-Linderberg et al. (2005)% verificou que, quando expostos a cenas
ameacadoras, individuos com SW apresentavam maiores niveis de ativa-
¢ao da amigdala do que a amostra de controles clinicamente sauddveis.
Porém o inverso ocorreu em resposta a visualizagao de rostos ameagadores,
verificando-se uma redugio da ativa¢io amigdalar na SW. A amigdala ¢
uma regiao cerebral fortemente recrutada na avaliagao de pistas ambien-
tais, nomeadamente de ameaga, e o seu funcionamento parece estar alte-
rado na SW. Efetivamente, os mesmo autores verificaram padroes atipicos
de conectividade entre a amigdala e a regiao do cértex orbitofrontal, que
poderido estar na base da dissociagdo entre ansiedade social e nao social
nesta sindrome.

CONCLUSOES

No presente capitulo buscou-se apresentar evidéncia recente e re-
levante acerca dos perfis cognitivos, comportamentais, neuroanatdmicos e
neurofuncionais da SW. Tratando-se de um transtorno de causa genética
bem delimitada, o seu estudo oferece uma oportunidade inigualdvel para
o esclarecimento de como alteracoes no genoma se expressam no desen-
volvimento da cogni¢do, comportamento e cérebro dos individuos afeta-
dos'®. Porém tal objetivo apenas poderd ser satisfatoriamente perseguido
através de uma visao interdisciplinar que congregue diversas disciplinas.
Consideramos que dreas tao distintas, como a Psicologia, a Educagao,
a Linguistica, a Genética, a Neurologia, a Biologia, a Engenharia ou as
Ciéncias da Computagao, poderao, em conjunto, dar um contributo lar-
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gamente superior ao estudo da Neurociéncia do Desenvolvimento do que

cada uma isoladamente. Considerando os efeitos sinérgicos observados

pela evidéncia que se vém acumulando, estudos futuros na drea do desen-

volvimento humano e seus transtornos poderio implementar ativamente o

didlogo interdisciplinar, gerando novo conhecimento mais rico e completo

e, consequentemente, com maior potencial de impacto no diagndstico e

atendimento aos pacientes com TD e suas familias.
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AUTISMO:
ASPECTOS (FENETICOS

Agnes Cristina FETT-CONTE

INTRODUCAO

O Transtorno do Espectro do Autismo (TEA), também nomi-
nado autismo, ¢ um distirbio comportamental complexo, nio curdvel, ca-
racterizado por manifestacoes observadas no inicio da infancia, geralmente
antes dos trés anos de idade, prejuizo na comunicagio social e presenca
de interesses restritos e comportamentos repetitivos'. A etiologia é extre-
mamente complexa e heterogénea, conhecida ou presumida em menos de
30% dos casos, com inimeras causas descritas, que incluem fatores genéti-
cos, epigenéticos e ambientais. Na maioria dos casos, os fatores causais sao
variados e provavelmente interagem, o que complica ainda mais a avaliagao
de um individuo e o Aconselhamento Genético das familias. Nao menos
complexas s3o as manifestacoes fenotipicas da doenga, com destaque para
fala e linguagem, que variam amplamente entre os afetados.

Sem ddvida, o autismo é um paradigma dos transtornos do neu-
rodesenvolvimento, e entender suas causas e manifestagoes fenotipicas é um
dos maiores dasafios da ciéncia moderna, dada a gravidade da doenga e sua
prevaléncia alta na populacio (1-2%), que o caracteriza como problema de
saide publica. Também, ndo menos preocupante é o fato de que muitos
familiares de autistas apresentam manifestagdes brandas da doenca, o que
define o Broad Autism Phenotype (BAP) e aumenta o risco para a prole.
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Neste contexto, o objetivo deste capitulo ¢ fornecer uma visao
geral das possiveis causas do comportamento autistico sob uma perspectiva
genética, para que as informagoes oferecidas sirvam de ferramenta adicio-
nal para os profissionais das diferentes dreas que atuam no diagndstico e
terapéutica, e promovam reflexdes que aprimorem o atendimento multi-
disciplinar. Nao serio abordados todos os aspectos genéticos envolvidos
na etiologia, que s3o muitos, mas aqueles mais destacados pela literatura
especializada, além do Aconselhamento Genético.

A GENETICA DO AUTISMO: UMA VISAO GERAL

TEA ¢ diagnéstico de um comportamento, nao um diagndstico
etiolégico. Pode ser isolado em pacientes nio dismorficos, como observado
na maioria dos casos, ou fazer parte das manifestagoes de outras afecgoes,
como sindromes genéticas. O estado atual de conhecimento permite afirmar
que todo e qualquer fator genético ou ambiental que interfere na estrutu-
ragao ou no funcionamento cerebral normal, até prova em contrério, pode
resultar em autismo. Inclusive, nao hd qualquer fator biolégico comum en-
tre todos os afetados, ou seja, um marcador da doenca. Assim, a avaliagio
dos pacientes obrigatoriamente envolve investigacio detalhada da histéria
familial, gestacional e pessoal do individuo, exames de imagem, metabdlicos
e genéticos diversos, além de exame fisico e avaliacao da audicao. A identi-
ficagdo de defeitos congénitos maiores ¢ menores, isolados ou multiplos, é
fundamental para a investigagao de afecgdes genéticas ou eventos disruptivos
associados. Autismo em casos de doengas genéticas nao ocorre em comorbi-
dade, mas sim como uma das manifesta¢oes fenotipicas das mesmas (mesma
origem), ou seja, como consequéncia do defeito genético

A herdabilidade do TEA ¢ estimada em 0,50, mas o risco indivi-
dual e como os fatores genéticos e/ou fatores ambientais atuam nao estao
esclarecidos. Os avancos biotecnoldgicos, particularmente as ferramentas
de biologia molecular e de bioinformdtica, tém permitido a identificagao
de centenas de genes candidatos.

Alteracoes hipomorficas em alguns genes sugerem heranca oligogé-
nica para alguns casos. Entretanto, as descobertas que empregam em grande
escala o sequenciamento de todo o exoma (WES) e de todo o genoma (WGS)
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jd mostraram que um tGnico gene muito dificilmente ¢ capaz de conferir um
risco significativo para o transtorno. Em vez disso, a hipdtese mais provével
¢ a contribui¢do, de forma aditiva, de diversas variantes de risco que estao
espalhadas em centenas de genes. Hd, aproximadamente, quatro mil genes
envolvidos nas vias moleculares, regulagao génica e dominios funcionais, que
podem contribuir para perturbagées do desenvolvimento neurolégico. Vale
ressaltar que os mesmos genes podem causar outras doengas diferentes do
neurodesenvolvimento, como esquizofrenia e deficiéncia intelectual, o que
mostra uma sobreposicao etioldgica entre diferentes afecgoes.

Particularmente, as variagdes no nimero de cépias (CNVs), ca-
racterizadas por microdelecoes e microduplicagoes gendmicas, ganharam
destaque no cendrio da descoberta das causas do autismo. CNVs de novo
tém sido observadas em cerca de 7% das familias simplex (com um Gnico
autista) e em cerca de 2% das familias multiplex (com dois ou mais ca-
s0s)’. Por este motivo, um dos testes laboratoriais que investigam CNVs,
0 aCGH (Array-Comparative Genomic Hybridization) é a primeira escolha
na avaliagao genética dos afetados. No entanto, exames baseados em array
nao sio economicamente vidveis em muitos casos, especialmente no Brasil,
devido ao custo alto.

Um outro assunto muito discutido na literatura é o papel sig-
nificativo de genes que codificam proteinas sindpticas que afetam direta
ou indiretamente a estrutura e o funcionamento dos neurdnios, dendritos
e sindpses. Mudangas sutis nas estruturas dendriticas e sindpticas podem
levar a grandes mudangas no processamento de informagées cerebrais.
Ramifica¢oes e espinhas dendriticas sao essenciais para a formacao e plas-
ticidade dos circuitos neuronais, mas em muitas doencas neurolégicas,
como TEA, sio observadas alteracoes nestas estruturas. Em muitos casos,
as mesmas mutagoes sao observadas nos familiares nao afetados, o que su-
gere a existéncia de mecanismos compensatdrios ou outras causas genéticas
ou nao genéticas associadas®.

Novas descobertas sobre a etiologia genética também tém aponta-
do para a participagdo de regioes reguladoras dos fatores de transcri¢io, os
micro RNAs (miRNAs), uma classe de RNAs nio codificantes que supri-
mem a tradugio por emparelhamento com elementos de reconhecimento
de miRNA presentes na regiao 3’ nao transcrita (3’UTR) do RNA men-
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sageiro (RNAm) alvo. Sabe-se que a expressao de muitos genes envolvidos
no autismo ¢ regulada por miRNAs. Polimorfismos de nucleotideo tnico
(SNDPs) foram descritos como moduladores ou criadores de novos elemen-
tos de reconhecimento de miRNAs. Portanto, existe uma hipétese de que
alguns SNPs interrompem a interagao entre miRNAs e genes de suscepti-
bilidade a doengas do neurodesenvolvimento, podendo alterar a expressio
destes genes, pelo menos em uma sub-popula¢io de individuos afetados’.

Entretanto, considerando-se todas as causas genéticas do TEA, a
recorréncia baixa de qualquer uma delas é um dos aspectos mais intrigantes
da etiologia, como ¢ a diferenga na propor¢ao de afetados entre os sexos,
uma vez que os homens sio quatro vezes mais afetados do que as mulhe-
res®. Além disso, hd uma associa¢io entre o aumento da idade parental,
especialmente da idade paterna, e o risco para TEA, vinculada ao acimulo
de mutagoes de novo e mecanismos epigenéticos’.

Diante de tanta complexidade, incluindo-se os aspectos psicols-
gicos impostos pela cronicidade da doenga, o Aconselhamento Genético
das familias de autistas ¢ desafiador, mesmo para aconselhadores experien-
tes. Considerando-se o acesso a exames, dificilmente as familias realizam
todas ou a maior parte das investigagdes que constam nos protocolos pre-
conizados. Mas, até onde for possivel, ¢ interessante investigar o diagnds-
tico etioldgico, porque permite a determinagio do risco de recorréncia e,
por conseguinte, diminui a ansiedade parental, além de oferecer a possibi-
lidade de detectar outros problemas médicos associados, uma apreciagao
da natureza molecular, fisiopatologia celular e potenciais abordagens tera-
péuticas atuais e futuras.

ALTERACOES EM 15q11-q13, 16p11.2 £ 22q11.2

Além das sindromes génicas reconhecidamente associadas com o
comportamento autistico, muitos afetados apresentam alteragdes cromos-
somicas numéricas ou estruturais visiveis por meio de técnicas de citogené-
tica convencional. Alteragdes em todos os cromossomos estio descritas em
pacientes com TEA, desde cromossomopatias mais comuns até as muito
raras ou Gnicas. Devido ao elevado niimero de casos descritos, tipo e locali-
zagao dos genes, a associacio da doenga com algumas regides cromossomi-
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cas especificas jd estd bem estabelecida. Entre elas se destacam: 15q11-13,
16p11.2 e 22q11.2".

O cromossomo 15 ¢é claramente o local mais comum de ano-
malias autossdmicas observadas em TEA, especialmente a duplicacio de
15q11-q13. Esta regiao contém pelo menos trinta genes, muitos associa-
dos com autismo, com outros distirbios neurocomportamentais, déficits
cognitivos, hipotonia e atraso de linguagem. Conhecida por sua instabi-
lidade genética, ¢ a regido critica para as sindromes de Angelman e de
Prader-Willi, e tem um padrio complexo de expressao (imprinting); con-
tém pelo menos cinco genes de expressdo unicamente paterna (MKRN3,
MAGEL2, NDN, CI50rf2, snoRNAs e SNRPN-SNURF) e dois genes de
expressao materna (UBE3A e ATP10A). Além disso, fatores epigenéticos
que regulam 15q11-13 tém sido associados com a doenga’.

O fenétipo relacionado com microdele¢oes e microduplicagoes
de cerca de ~600kb na regido 16p11.2 ¢é caracterizado por um espectro de
deficiéncia do desenvolvimento neuroldgico, incluindo atraso do desen-
volvimento, deficiéncia intelectual, epilepsia, autismo e outros transtornos
psiquidtricos, com penetrincia incompleta e expressividade varidvel. As
microdele¢oes sao observadas em cerca de 0,5% dos pacientes, caracteri-
zando-se como a segunda anormalidade mais comum em TEA. A perda de
genes candidatos nessa regiao, como ALDOA, DOC2A, HIRIP3, MAPK3,
MAZ, PPP4C, SEZ6L2 e TAOK2, parece ser a responsavel pelo fendtipo®.

A delecio 22q11.2 é uma das alteragoes intersticiais mais comu-
mente identificadas em humanos, com uma frequéncia de cerca de 1:4.000
nascidos vivos na populac¢ao em geral. Estd relacionada com a sindrome
de DiGeorge/ Velocardiofacial, com alta prevaléncia de comportamento
autista e esquizofrenia. No entanto, os genes responsaveis pelo fenétipo
comportamental ainda nio estao bem identificados, embora existam can-
didatos, inclusive, com expressao singular em pacientes com a delegao e
TEA e naqueles com delegio e psicose''.

Muitos estudos tém relatado a prevaléncia de CNVs em pessoas
com doengas especificas, mas poucos investigaram a prevaléncia na popula-
¢a0 em geral. Em uma investigacdo de CNVs em 6.813 amostras de sangue
de cordao umbilical de recém-nascidos consecutivos de uma populacio
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predominantemente franco-canadense, 23 criangas apresentaram altera-
¢oes em 15q11-q13, 16p11.2 ou 22q11.2". Certamente sao necessarios
estudos longitudinais de seguimento para determinar as consequéncias cli-
nicas destas CNVs identificadas no nascimento. De qualquer forma, con-
siderando as importantes implicagoes para o Aconselhamento Genético,
estas regioes devem ser avaliadas em pacientes com TEA, independente do
fato de que todos devem realizar o exame do caridtipo.

CNYVs E AUTISMO

A expressao alterada de vdrios genes que convergem para o mesmo
efeito ou efeitos de diferentes variagoes genéticas deletérias combinatdrias
parece exceder um limiar e resultar no fenétipo autista. Em apoio a essa
hipdtese, estratégias baseadas em bioinformdtica identificaram vérios genes
candidatos, mostrando que TEA pode ser desencadeado por diferentes tipos
de variagoes genéticas, normalmente alguma ou algumas raras combinadas
com algumas comuns, em muitos genes (heterogeneidade genética nao-alé-
lica), particularmente em genes sindpticos e genes envolvidos na neurogé-
nese. Assim, presume-se que a maioria dos afetados tenha um conjunto de
variantes genéticas que predispdem ao desenvolvimento anormal de estrutu-
ras cerebrais envolvidas no processamento da informagio social (o “cérebro
social”). Entretanto, nao existe um denominador comum entre os casos'?.

O fenémeno bioldgico que se encaixa perfeitamente nesta hip6-
tese, e por este motivo é tdo estudado em TEA, é o das CNVs, ou seja,
microduplicagdes e microdele¢oes que resultam de inser¢oes, delecoes ou
translocagoes no genoma humano. Sao observadas como variantes isoladas
na populagao em geral, mas com frequéncias maiores, isoladamente ou em
associagao, em individuos com distdrbios neuropsiquidtricos. Podem ser
herdadas ou de novo, frequentes ou raras (menos que em 1% da popula-
¢20). Uma parte substancial dos casos de autismo parece resultar de CNVs

raras, com varia¢oes maiores que 100kb. CNVs de novo sao detectadas em
5-10% dos casos de TEA idiopdtico'.

Algumas CNVs ocorrem em frequéncias significativamente mais
elevadas do que outras e hd as que sdo exclusivamente observadas em au-
tistas. Isto tem permitido a identificagio de novos genes candidatos que
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ainda nio foram descritos em rearranjos cromossdémicos, como GABRA5,
GABRA3, GABRG3, UBE3A, E2F1, PLCB1, PMP22, AADAT, MAPK3,
NRXNI, NRG3, DPP10, UQCRC2, USH2A, NECAB3, CNTN4,
LINGO2, ILIRAPLI, STXBPS5 DOC2A, SNRPN, E2F1, AADAT
NECAB3, GPHN, dlg2, HPCALI, BDNF-OS e ILIRAPLI".

Os novos loci de risco para TEA tém papéis importantes na fun-
¢do e arquitetura do cérebro. Assim, certas CNVs poderiam interferir em
vias bioquimicas normais e predispor a doenca. Entretanto, poderiam ter
expressividade varidvel, pois como referido anteriormente, CNVs associa-
das com TEA também estio fortemente associadas com esquizofrenia e
problemas cognitivos.

MOLECULAS DE ADESAO CELULAR, VESICULAS SINAPTICAS E CITOESQUELETO

Enquanto a maioria das mutagoes genéticas ligadas ao Autismo
sdo variantes raras que alteram a sequéncia de codifica¢io de proteinas de
genes candidatos, especialmente os sindpticos, polimorfismos regulatérios
que afetam o splicing alternativo ou constitutivo do RNAm tém sido apon-
tados como outro fator de risco da doenca.

Os neurdnios se comunicam através das sinapses, mediadas
principalmente por interagoes intercelulares precisamente controladas.
Interagoes entre moléculas de adesao celular (MACs) pré e pés-sindpticas
orientam a maturagao sindptica durante o desenvolvimento. As MACs for-
necem “pontes’, ou seja, estabelecem uma conexio célula-célula entre os
sitios pré e pés-sindpticos. Estas interacoes trans-sindpticas sio reguladas
por splicing alternativo de RNAs de MACs, que, em ultima andlise, deter-
mina o fendtipo neurotransmissor. A falha para gerar MACs adequadas
pode resultar em perda de plasticidade neuronal e perturbagoes do neuro-
desenvolvimento.Embora existam vdrias familias de MACs j4 reconheci-
das [neurexinas (Nrxs) e neuroliginas (NLS), proteinas transmembranas
neuronais ricas em leucina (LRRTMs), N-caderina/f-catenina, efrinas, re-
ceptores Eph, SynCAM e integrinas], ainda nao estd claro como, quantas
e quais proteinas estio envolvidas no processo sinaptogénico, embora se
suponha que sejam mais de mil'°.
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Assim, alteragdes na neurotransmissio e seus componentes po-
dem desencadear TEA e, neste contexto, as vesiculas sindpticas (VS) pare-
cem ser uma das chaves para a compreensao dos distrbios neuroldgicos.
Sdo organelas de 40nm de diAmetro envolvidas na libera¢io de neurotrans-
missores. Centenas de vesiculas sindpticas cheias de neurotransmissores sao
encontradas em cada terminal de nervo pré-sindptico, e a regulagio da
liberagao de neurotransmissores ¢ realizada por muitas moléculas pré-si-
ndpticas, incluindo as MACs. Estao em constante ciclo de endocitose e re-
ciclagem que, se alterado, poderia contribuir com a génese dos transtornos
do neurodesenvolvimento'’.

Por exemplo, o principal neurotransmissor excitatério, o gluta-
mato, modula a formagao neuronal e sindptica nas fases iniciais do de-
senvolvimento. H4 receptores de glutamato presentes em todo o cérebro,
no cerebelo e no hipocampo, regides implicadas na patogénese do TEA.
Alteragdes genéticas na sinalizacio/liberagio do glutamato sao propos-
tas como um mecanismo envolvido na predisposi¢ao 4 doenga durante os
estdgios iniciais de desenvolvimento e entre um e trés anos de idade, mas
pouco se sabe sobre os mecanismos de controle envolvidos'®.

Também, um conjunto de proteinas do citoesqueleto vem sen-
do descrito como alterado em autistas. O citoesqueleto forma a espinha
dorsal da arquitetura neuronal e ¢ essencial para o crescimento do axdénio
e formagao de sinapses. O citoesqueleto dos microtdbulos tem um pa-
pel ativo em diferentes fases da polarizagao neuronal; microtdbulos e sua
estabilidade determinam a formacio do axénio, mantém sua identidade
e regulam a dindmica das espinhas dendriticas. Os distdrbios resultantes
de anormalidades do citoesqueleto sao chamados de sinaptopatias, com
disgenesia das espinhas dendriticas encontrada como uma caracteristica
anatdmica recorrente.

Uma vez que as sinapses sao formadas, o citoesqueleto neuro-
nal fornece o suporte para a maturagio e manutengao das mesmas, sen-
do essencial para a estabilizagao e remodelagao das conexées sindpticas.
Filamentos de actina sio o componente predominante do citoesqueleto
em espinhas dendriticas. Mudangas em moléculas mediadoras-chaves que
se ligam 2 actina ¢ membros da familia Rho de GTPases pequenas, tais
como RhoA, Rac e Cdc42, por exemplo, podem perturbar esse processo,
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como as expressas pelos genes OPHNI, MEGAR OCRLI, ARHGEFG,
ARHGEF9, FGD1, LIMKI, PAK3 e IQSEC2'P.,

Além disso, mutacdes em genes supressores de tumor, como
1SCI e TSC2, descritas em alguns autistas, parecem perturbar a dindmica
do citoesqueleto e a estrutura das espinhas dendriticas®. A proteina asso-
ciada a microtibulos, KATNAL2, também emergiu como um fator de
risco para TEA . Mas o melhor exemplo de defeitos da estrutura dos den-
dritos ¢ a sindrome do Cromossomo X Frigil (FXS), também conhecida
como o melhor exemplo de processo errado de traducio.

A regiao 5’ nao traduzida do gene FMRI normalmente contém
cerca de 50 repetigdes de trinucleotideos CGG, que é expandida para mais
de 200 em pacientes com FXS. A regido muito expandida sofre hiper-
metilagao, que conduz ao silenciamento transcricional do gene. O gene
codifica a proteina FMRP, uma proteina de ligagio ao RNA, que ¢ alta-
mente expressa no cérebro e nos 6rgaos reprodutivos. A doenga resulta da
perda da fungio da proteina. A auséncia de FMRP nos neurdnios leva a
anormalidades do desenvolvimento cerebral, como imaturidade neuronal
e espinhas dendriticas de morfologia alterada, afiladas e altamente ramifi-
cadas. Essas alteragoes surgem da falta de controle de FMRP na traducao
de proteinas nas espinhas dendriticas (sintese excessiva)®.

Os pacientes apresentam dificuldades de aprendizagem e de so-
cializacdo, hiperatividade, aumento da susceptibilidade para convulsoes,
hipersensibilidade a estimulos sensoriais, macroorquidismo, incoordena-
¢ao motora, distirbios do sono e comportamento autistico. Alguns estu-
dos revelaram que uma grande variedade de RNAs mensageiros neuronais
¢ controlada pela FMRD, sugerindo que a desregulacio simultinea de mui-
tas proteinas culmina na sindrome?. FXS ¢ considerada a causa monogé-
nica principal de TEA, motivo pelo qual estd incluida nos protocolos de
investigagao do diagndstico etiolégico.

Assim, ¢é 16gico que o nivel de expressao de muitas proteinas
que atuam na manutengao da fungio sindptica adequada ¢ rigorosamen-
te controlado. A ubiquitinaglo, a ligagao covalente de ubiquitina a uma
proteina-alvo, regula a maioria dos processos celulares e estd envolvida em
vérios disturbios neurolégicos. Muitos genes na via da ubiquitina e prote-
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inas neuronais que estao orientadas pelo sistema ubiquitina-proteassoma
também tém sido associados a déficits cognitivos*. Este sistema media
a degradacio de proteinas, além de também desempenhar um papel na
regulagdo da sinalizagio celular e na progressio do ciclo celular, e estar
associado com elementos do citoesqueleto. E necessdrio para o bom desen-
volvimento do cérebro, orienta¢io dos axdnios e para o desenvolvimento e
plasticidade das sinapses.

Por exemplo, mutagées em UBE3A tém sido associadas com
TEA. UBE3A codifica uma ubiquitina-ligase E3, que contém um domi-
nio que catalisa a ubiquitinagao das proteinas-alvo. Uma redugao de sua
expressdo resulta em defeitos de plasticidade sindptica. UBE3A regula o
desenvolvimento das sindpses excitatdrias, controlando a degradacao da
proteina ARC, fundamental para a formagao da meméria de longo prazo e
todo tipo de plasticidade®.

Os MIRNAS NO AUTISMO

Como ji citado, CNVs sao reconhecidas como fatores genéticos
importantes na etiologia do autismo, com uma alta prevaléncia das de novo
em casos esporddicos e familiares, em comparagio com individuos contro-
les normais. No entanto, os estudos tém destacado um papel patogénico
de CNVs em termos de mudancgas na dosagem de genes que codificam
proteinas, sem levar em conta o envolvimento potencial de CNVs em loci
de miRNAs. Eles sao pequenas moléculas de RNA, de sequéncia curta,
com aproximadamente 19-22 nucleotideos, nio codificantes, capazes de
regular a expressdo génica. Influenciam na expressao de maneira dinimica
e funcionam como importantes mediadores na diferenciagio celular. O
micro se liga a regidao 3°(3’UTR) do RNA mensageiro e, ocorrendo com-
plementaridade, o RNA mensageiro ¢ clivado e degradado. Assim, é capaz
de silenciar o gene-alvo®. Geralmente, CNVs e miRNAs sio investigados
separadamente. Inclusive, hd poucos estudos de transcriptoma em amos-
tras de cérebros de autistas post-mortem e hd alguns realizados a partir do
sangue periférico dos pacientes. No entanto, as células linfoblastéides nao
sdo representativas de tecido neural.
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O fato é que a expressao alterada de genes de miRNAs tem sido
repetidamente relatada em estudos de microarranjos observados em TEA,
sugerindo estar relacionada com a patogénese do transtorno. Alguns sugesti-
vos de desempenhar um papel patogénico no autismo j4 foram identificados,
como o hsa-mir-4436b-1 e hsa-mir-4436b-2, presentes em CNVs observa-
das apenas em autistas. Mas, infelizmente, os alvos destes miRINAs ainda nio
foram identificados. Quanto aos outros candidatos descritos, todos estio en-
volvidos no desenvolvimento e na func¢io do sistema nervoso central®.

Certamente, as fungdes atribuidas aos miARNs podem explicar
anomalias de crescimento, atraso e altera¢io da maturagao neuronal ob-
servada nos cérebros de autistas. As alteracbes no controle da traducao
de RNAm mediada por mdltiplos alvos de cada miRNA podem levar a
diferenca de fenétipos observados em TEA. Além disso, vdrios miRNAs
podem ter como alvo o mesmo RNAm resultando em fenétipos de conver-
géncia de vdrios loci da CNV. Assim, uma alteragao na expressio ou no ni-
vel de um miRNA poderia afetar a expressao de genes-alvo e ter um efeito
pleiotrépico, que iria produzir um fendtipo mais grave. A caracterizagao da
relagio CNVs/miRNA pode ilustrar a complexidade do desenvolvimento
neuronal e auxiliar na compreensio e, talvez, no tratamento do autismo.

ORGANIZACAO DA CROMATINA

Outro assunto relacionado a origem do fenédtipo autistico ¢ a re-
modelacio da cromatina, uma vez que alguns genes reguladores deste pro-
cesso, como SMARCC1, SMARCC2, ARIDI1A, ARID1B, CHDS, CHDI,
CHD3, CHD75 e ATRX, apresentam mutagoes de novo em uma peque-
na proporgao de casos. Tais mutagdes teoricamente poderiam resultar em
TEA porque os genes envolvidos, além de serem altamente expressos no
cérebro, do ponto de vista hierdrquico, sao reguladores fundamentais para
o funcionamento celular normal e protegao do genoma dos danos do am-
biente. Interagem com inimeros outros genes e por diferentes vias, o que
significa que, se alterados, podem afetar vdrios processos celulares simul-
taneamente. Também, alteracbes em genes reguladores de cromatina sio
frequentemente descritas como a causa de outros transtornos do desenvol-
vimento neuroldgico e neuropsiquidtricos.
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Os nucleossomos sao a principal unidade de organizagao da cro-
matina, com um nucleo de histonas (H2A/B, H3 e H4) e a subunidade
H1, que mantém o DNA condensado e regulado para que a conformacao
se abra apenas quando a sua acessibilidade seja necessdria, atendendo as ne-
cessidades de expressio génica tecido-especificas e as fases do ciclo celular.
E hd uma grande variedade de fatores envolvidos nesta mudanca do estado
da cromatina. Entre eles se destaca a metilagao. A regulaciao de cada mo-
dificagio de histonas requer enzimas especificas que adicionam e removem
grupos metil (ou acetil). Algumas mutagdes descritas em autismo ocorrem
em genes que codificam demetilases, incluindo o KDM5C, cujo produto
¢ uma demetilase da histona H3K4, implicada na supressao génica, ¢ o
JMJD1C, uma demetilase da histona H3K9 responsdvel pela ativagao da

transcricao hormonio-dependente® .

MEcANISMOS EPIGENETICOS E TEA

Epigenética ¢ um termo usado para referir-se aos processos bio-
16gicos de controle do DNA e da cromatina, que nao envolvem mudangas
na sequéncia do DNA. Mecanismos epigenéticos agem na acessibilidade a
cromatina e na regulagio da transcri¢ao. Os efeitos do ambiente no fenéti-
po geralmente sao mediados por esses mecanismos que, como a metilagio
do DNA, podem ser programados (imprinting). Neste caso, os genes sao
expressos de forma monoalélica, e a escolha de qual alelo é expresso ¢ de-
terminada pela origem parental do mesmo. As alteragoes nesta programa-
a0 s3o denominadas epimutagoes, algumas corrigiveis pela reprogramacio
epigenética especifica da linhagem germinativa normal e, portanto, nio
transmitidas transgeracionalmente, mas outras no, que sao transmitidas
por multiplas geracoes™.

Anormalidades epigenéticas estao associadas com virias doencas
do neurodesenvolvimento, como mencionado anteriormente. A ligacio
entre TEA e epigenética vem da identificacio de mutagbes em regioes e
genes que sofrem imprinting, como em15q11-13.

Ha4 virias explicagoes para o envolvimento de genes que sofrem
imprinting na etiologia do Autismo. A teoria do “cérebro imprintado” sugere
que o cérebro autista estd excessivamente “imprintado” em fungio de um de-
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sequilibrio causado por um aumento dos efeitos do chamado “cérebro pater-
no” em detrimento dos do “cérebro materno”. A despropor¢io sexual entre
os afetados (quatro homens:uma mulher) ¢ explicada por alguns autores pelo
imprinting de loci do cromossomo X. Também, genes “imprintados” pare-
cem contribuir de forma indireta para a doenga, por serem controlados por
outros genes, como acontece entre 0 MECP2, associado com a Sindrome de
Rett, e 0 UBE3A, associado com a Sindrome de Angelman, duas doengas
em que os sinais autisticos fazem parte do quadro clinico. Além disso, genes
que sofrem imprinting atuam de forma haploide, o que os torna muito vul-
nerdveis a inativagao por mutagdes. Ainda, uma mutagio nestes genes pode
resultar na perda do imprinting e na expressao bialélica anormal®'.

Genes que sofrem imprinting sdo expressos em vdrios tipos de
tecidos, mas sao altamente expressos no cérebro humano. Neurdnios humanos
sofrem modificacoes do processo de metilagio ao longo do desenvolvimento
e da vida pds-natal. Merece destaque neste contexto o mecanismo de agio
do gene SHANK3, localizado em 22q13.3 e expresso em diferentes regioes
do cérebro. Possui cinco ilhas CpG reguladas por metilago. A haploinsu-
ficiéncia deste gene estd relacionada com a sindrome da delegiao 22q13.3
(sindrome de Phelan-McDermid), um transtorno do desenvolvimento que
se caracteriza por atraso de fala, hipotonia, atraso no desenvolvimento global
e comportamento autista, e com casos nio sindrémicos de TEA, que apre-
sentam mutagdes nao observadas em controles sauddveis®.

Também, o estresse oxidativo em células cerebrais, causado por
fatores ambientais e genéticos, conduz a uma diminuigio da atividade da
enzima metionina-sintetase, que participa em processos de metilagéo do
DNA. Quando a atividade desta enzima é comprometida, os individuos
afetados podem apresentar déficits de atencio e sinais autisticos, devi-
do a alteracoes na expressiao de genes controlados por este mecanismo™.
Portanto, fatores ambientais também podem ativar vias intracelulares du-
rante o desenvolvimento embriondrio, causando mudancas epigenéticas
na fun¢io neural, que explicariam a relagio entre ambiente e genoma na
regulacio do comportamento.

O risco aumentado de prole com Autismo relacionado ao avango
da idade parental também ¢ explicado pela exposicio da linhagem germi-
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nativa a agentes toxicos durante a vida, que poderiam causar mutagoes de
novo e alteragdes epigenéticas™.

Portanto, alteragdes epigenéticas podem ser os alvos bioldgicos
através dos quais fatores ambientais podem causar autismo. Dentre os
achados em TEA altamente consistentes com a desregulagao epigenética se
destacam: a discordincia entre os gémeos monozigéticos, origem parental
e os efeitos dependentes do género de algumas alteragdes. Isso justifica o
crescente nimero de publicagdes sobre o assunto.

Muitos destes mecanismos também poderiam explicar a diferenca
na propor¢io entre os sexos. As meninas sao menos afetadas e acredita-se que
tenham eventos cerebrais “protetores”, como genes localizados no X que nao
s3o0 inativados e regulam a condensagio da cromatina. Entretanto, o fené-
tipo ¢é frequentemente mais grave nas meninas do que nos meninos, o que
¢ explicado pelo fato de que elas geralmente apresentam um niimero maior
de mutagdes, inclusive SNPs e CNVs. Embora muitas hipéteses sejam con-
sideradas, pouco se sabe sobre os fendmenos envolvidos nesta desproporgio.

ACONSELHAMENTO GENETICO

A alta prevaléncia e complexidade do autismo tem motivado vé-
rios estudos utilizando diferentes estratégias de pesquisa. Os fatores gené-
ticos sao os mais estudados e sua causa potencial, em muitos casos, resul-
tou em um aumento significativo no nimero de encaminhamentos para
Aconselhamento Genético (AG).

O AG ¢é um processo de comunica¢do. Como tal, deve ser en-
tendido como “uma “via de mao dupla’, isto é, como uma situagio de
“troca””. Os aconselhadores nao tém nenhuma garantia ou controle de que
a sua “mensagem” serd entendida como pretendido, nem mesmo sobre as
consequéncias do processo. Assim, além da comunicagio de informagdes
bioldgicas e clinicas, eles devem priorizar os aspectos educacionais e psi-
colégicos do processo, de modo a oferecer apoio para tomada de decisio e
ajuda para reduzir a ansiedade e a culpa.

E essencial lembrar que a nao diretividade é crucial neste proces-
so. Ndo ¢ uma questao de se evitar dizer o que ¢ melhor ou nao. E uma
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forma de promover e melhorar a autonomia e o auto-direcionamento dos
consulentes. E necessirio fornecer informagées precisas, completas e im-
parciais, e ter uma relagdo empdtica entre os envolvidos, profissionais e
familiares.

O AG, embora pautado em diretrizes tradicionais que recomen-
dam determinadas agoes, fases e intengoes, varia muito na forma que ¢é
desenvolvido, de centro para centro, regido para regido e de pais para pais.
Nio s6 a énfase em algum objetivo pode variar, como a composicao da
equipe e as formas diferentes de participacio de cada um dos seus mem-
bros. E desenvolvido de maneira continua e integrada, com o objetivo de
auxiliar a familia a compreender todas as informagdes sobre o problema,
suas causas, consequéncias e manejo, fornecer riscos de ocorréncia ou re-
corréncia e proporcionar apoio psicolégico.

Ha4 tantos fatores complexos envolvidos com as causas dos TEA,
alguns herdados e outros nao. Entdo, o que fazer em cada caso, uma vez
que as causas genéticas podem desempenhar um papel importante na etio-
logia? A descoberta do agente etiolégico em um dado caso, muito pro-
vavelmente, nio interferird no tratamento. No entanto, poderd reduzir o
sofrimento dos pais, explicando a causa do problema e esclarecendo se hd
risco de recorréncia ou nao. O geneticista deve tentar identificar causas
especificas ou exclui-las para um AG mais eficaz, e essa nem sempre é uma
tarefa fécil. Duas situagdes devem ser sempre consideradas: autismo sin-
drémico e nao sindrémico (idiopdtico ou primdrio). Na primeira, hd uma
causa conhecida ou presumida relacionada ao fenétipo comportamental,
muitas vezes identificada por caracteristicas dismérficas. Pode estar associa-
da com doengas monogénicas bem conhecidas, alteracoes cromossdémicas
e eventos ambientais. O AG deve ser, entao, direcionado para tal etiologia.
Em casos nao sindrémicos ou idiopdticos, determinados apés investigacao
detalhada, nem sempre disponivel ou acessivel para todas as familias, a
abordagem deve ser diferente, discutindo-se em particular a predisposicio
poligénica e a contribui¢ao ambiental para o fenétipo autista.

Mas, AG para as familias de individuos autistas é um procedi-
mento complicado até mesmo para aconselhadores experientes. O aspecto
mais importante ¢ que nao envolve apenas dar informacoes técnicas rela-
cionadas com toda a complexidade etiolégica e terapéutica. O diagndstico
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de autismo por si ja é um grande estressor para as familias, que tém de se
adaptar a uma realidade que, além de nova, ¢é muito heterogénea, com-
plexa e dificil, e pode resultar em muitos conflitos. Envolve uma situagao
de cronicidade muito peculiar. Invariavelmente, estresse, ansiedade e de-
sesperanca estao presentes no contexto. A cascata de efeitos psicoldgicos é
imprevisivel. Certamente, o aconselhador ird se deparar com individuos
chocados e muito vulnerdveis, com sentimentos de perda, culpa e vergo-
nha. Questoes familiares, estrutura, dindmica emocional, religido, padroes
de comunicagao, tipos de interagdes, de etnia e de apoio social devem ser
considerados durante o processo, porque todas estas questoes irdo influen-
ciar no resultado do AG e, consequentemente, na adesao aos tratamentos
e qualidade de vida dos familiares.

CoNcCLUSsAO

E muito dificil realizar uma abordagem global sobre toda a
complexidade etiolégica do TEA, sem correr o risco de super ou subestimar
alguns fatores. A literatura sobre o tema ¢ tdo vasta e diversificada que d4
a impressao ao leitor de que tudo pode causar autismo. A verdade é que
tudo o que potencialmente pode afetar o cérebro, na sua estrutura e fungio
normais, pode interferir com a saide mental e isso abre um universo de
possibilidades, o que torna crucial a atuagao multidisciplinar. Entretanto,
na investigacao de causas genéticas e orientagdes quanto aos tratamentos,
ainda paliativos e sintomadticos, cada caso deve ser considerado em parti-
cular, e todos devem realizar o AG. A compreensao dos fatores genéticos
envolvidos na etiologia deste transtorno ¢ crucial, inclusive para delinear
intervencoes futuras.
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O SONO E suA RELACAO cOM O
COMPORTAMENTO NO AUTISMO

Luciana PINATO
Gabriela Melloni ZUCULO
Leila Maria Guissoni CAMPOS

INTRODUCAO

Conceituar o ciclo sono-vigilia nao é uma tarefa ficil. Mesmo
quando se analisam as bases neurofisiolégicas ou a expressao desse compor-
tamento, encontram-se aspectos ciclicos de atividade e repouso que variam
de individuo para individuo. Além disso, a necessidade de sono varia entre
os individuos no decurso temporal de vida, na medida em que envelhecem.

De forma geral, o sono nio ¢é apenas a auséncia de vigilia, mas
um estado complexo e multi-dimensional.

O objetivo deste capitulo é descrever os principais aspectos da fi-
siologia do sono, assim como avaliar as possiveis causas e consequéncias da
m4 qualidade do sono no comportamento dos individuos com Transtorno
do Espectro Autista (TEA) e o tratamento desses distdrbios nesse grupo.

SoNO-VIGILIA

Para se analisar parimetros da fisiologia do sono, a polissonografia
mostra, dentre outros registros, a atividade elétrica cerebral caracteristica
das diferentes fases do sono'?. Embora a fungao que cada uma dessas fases
desempenha na satide em geral seja incerta, acredita-se que o equilibrio
entre elas seja importante para a obten¢io de um sono reparador, restau-
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rador e para a promogao de processos, tais como aprendizagem, memoria,
humor e capacidade de concentragio®.

Dentre as fases de sono, encontra-se o sono chamado nio REM
(NREM) do inglés rapid eye movement, alcangado nas primeiras horas de sono
e concomitante a um estado de relaxamento e diminui¢io do tdnus muscu-
lar periférico. O sono NREM ¢ caracterizado por uma redugao de atividades
fisiolégicas como a respiragio, o ritmo cardiaco e a pressdo arterial. Com o
aprofundar do sono, as ondas cerebrais se abrandam e ganham amplitude'=.

Dentro do sono NREM existem diferentes estdgios. Da vigilia ao
primeiro estdgio sao encontradas ondas elétricas mais lentas, porém ain-
da um pouco dessincronizadas. A atividade muscular também comeca a
abrandar nesse momento de sonoléncia ou transi¢io da vigilia para o sono.
Pessoas nesse estdgio podem experimentar espasmos musculares sabitos,
precedidos por uma sensacio de queda'?.

Nos estdgios seguintes do NREM, ocorrem mudancas nas carac-
teristicas da atividade elétricas cerebrais, sendo observadas no eletroencefa-
lograma (EEG) ondas mais sincronizadas. O ultimo estdgio é chamado de
“sono de ondas lentas” (SWS), do inglés slow wave sleep, e é caracterizado
pela presenca de ondas cerebrais lentas intercaladas com ondas menores e
mais rdpidas. Nessa fase, a pressao arterial e a temperatura caem e a respiragio
fica mais lenta'2. O sono é mais profundo, sem movimentos oculares e com
diminuigao da atividade muscular, embora os musculos retenham a capaci-
dade de funcionamento. Durante o SWS, algumas criangas experimentam
incontinéncia urindria, terrores noturnos ou sonambulismo. O SWS parece
estar associado com a recuperagao fisica, certos tipos de aprendizagem e mu-
dancas no sistema nervoso central'?. A quantidade de SWS de uma pessoa
estd diretamente relacionada a necessidade de sono acumulado: quanto mais
tempo uma pessoa ficar acordada, mais ela ficard em SWS quando ocorrer o
sono. As ondas continuam sincronizadas até entrar no sono com movimento
ripido dos olhos (REM), do inglés rapid eye movement, a partir do qual as
ondas voltam a ter aspecto dessincronizado novamente?.

O sono REM ¢ assim denominado por causa dos movimentos ra-
pidos dos olhos, que ocorrem quando o individuo estd nessa fase de sono.
E um periodo ativo do sono, marcado por intensa atividade cerebral. As
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ondas cerebrais sao rdpidas e dessincronizadas, similares as do estado de
vigilia. A respiragao torna-se mais rdpida, irregular e superficial; os olhos
movem-se rapidamente em vdrias direcoes e os musculos dos membros
tornam-se temporariamente paralisados, ji4 que o tonus muscular prati-
camente desaparece’. H4 um aumento da frequéncia cardfaca e, conse-
quentemente, da pressao arterial. Essa ¢ também uma fase na qual ocorre a
maioria dos sonhos e é mais dificil acordar em resposta a estimulos exter-
nos. O sono REM desempenha uma fungio na consolida¢io da memoria,
na sintese e organizagio do conhecimento e regulagao do humor’.

Desta forma, quando comparado com o estado de vigilia, no
sono se depara com padrées de reatividade diminuida ou abolida, como
Visto nos comportamentos motores e sensoriais’.

Como diferenciar essas caracteristicas fisioldgicas do sono das de
um estado de coma ou ainda de repouso tranquilo? A resposta é a possibi-
lidade natural ou programada de reverter o estado de sono para a vigilia de
forma periddica, que nio ocorre no coma. Além disso, um repouso tran-
quilo nao equivale fisiologicamente ao cardter homeostitico do sono, que
¢ comprovadamente uma necessidade vital para o organismo. Sabe-se que
a priva¢ao prolongada de sono pode representar graves comprometimentos
fisicos e comportamentais’.

A maioria dos modelos de regulagio basica do sono é baseada
na compreensdo dos sistemas monoaminérgicos (ou seja, a serotonina, a
histamina e a noradrenalina) e sistemas colinérgicos (ou seja, acetilcolina)®.
A atividade monoaminérgica no tronco encefilico, mais elevada durante a
vigilia, é reduzida durante o sono NREM e estd ausente no sono REM. Por
outro lado, a atividade colinérgica no tronco encefdlico é maior na vigilia e
durante o sono REM, e é minima (ou ausente) no sono NREM°.

A vigilia é promovida pela ativagao do “sistema de ativagao reti-
cular ascendente” (SARA), composto por projegdes monoaminérgicas e
colinérgicas do tronco cerebral para o tilamo, hipotdlamo, prosencéfalo
basal e o cértex. No entanto, a diminui¢io do SARA nao ¢ suficiente para
induzir o sono, existem ao menos dois componentes ou processos envolvi-
dos nesta indugio’.
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A discreta sintonia entre processos homeostdticos e o chamado
sistema de temporizagao circadiana (STC) tornaram esse comportamento
ciclico, com um padrao tipico de sono e vigilia em adultos, em condigoes
normais, composto por 16 horas de vigilia constante durante o dia e 8
horas de sono consolidado a noite’®.

A homeostase do sono ¢ um mecanismo que regula a sincronizagao
das fases de sono-vigilia, informa que é preciso dormir e ajuda a manter o
sono suficiente durante toda a noite para compensar as horas em que se estd
em vigilia, realizando atividades didrias. Nesse contexto, quantas horas de
sono vocé consideraria apropriado durante uma noite? Levando em conside-
ragao a atividade geral de cada individuo, a resposta certa para essa questio
seria uma nova pergunta: como anda a qualidade do seu tempo de vigilia?

A pressao homeostdtica para iniciar e manter o sono pode acu-
mular-se gradualmente na mesma medida que o aumento na duragao da
vigilia ou do episédio de sono. Por conseguinte, o padrio de sono-vigilia
seria determinado pela duragdo anterior das duas fases®®. Assim, um episé-
dio de sono fisiologicamente adequado para o organismo serd seguido por
um bom desempenho fisico e mental na fase de vigilia.

Figural - Ilustragio exemplificando fatores ambientais que podem influen-
ciar o ciclo sono-vigilia
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Além da questao homeostdtica, existem fatores ambientais, como
ciclo claro/escuro e compromissos sociais, que influenciam na determi-
nagio do ciclo sono/vigilia (figura 1). Porém a ideia de que o organismo
reage somente a estimulos ambientais ciclicos, apesar de tentadora, nao ¢
sustentdvel, pois a periodicidade do ciclo sono-vigilia é caracterizada como
um ritmo bioldgico enddgeno circadiano, ou seja, é capaz de se manter
mesmo na auséncia de pistas ambientais externas® Fsse capacidade é resultantede 3y
rede neural complexa e dindmica constituida por um oscilador circadiano
enddgeno que estd localizado no nicleo supraquiasmdtico (NSQ) do hipo-
tdlamo, conhecido como relégio biolégico, e por vias de entrada e de saida
de informagoes que no conjunto formam o STC’.

Como funciona esse relégio endégeno e como se poderiam acer-
tar seus “ponteiros’? Cada neurdnio desse niicleo apresenta uma oscilagio
autdnoma ao redor de 24 horas determinada por um feedback negativo
de expressao dos chamados “clock genes” ou genes relégio. Estes incluem,
entre outros, trés genes da familia period (Per): perl, per2 e per3, o gene clo-
ck, genes “cryptochrome” ¢yl e cry2 e o bmall, também conhecido como
ArntP°. Para que esse ritmo autdnomo celular seja ajustado ao ciclo claro/
escuro ambiental, o NSQ recebe conexées diretas da retina, mais especifi-
camente a partir de células ganglionares através do trato retino-hipotala-
mico’. Esta via permite que a oscilagao autdénoma dos neurdnios no NSQ
seja ajustada pelo ciclo claro / escuro, proporcionando uma organizagao
temporal interna para a fungio ciclica de todo o organismo, incluindo o
ciclo sono/vigilia’. Além de informagdes de luz, sinais nao féticos, incluin-
do alteragoes moleculares tipicas de algumas patologias, podem influenciar
o NSQ e, consequentemente, alterar os ritmos biolégicos''.

Dentre as estruturas que recebem vias de saida de informagées do
NSQ estd a glandula pineal, que expressa o ritmo circadiano de produgao
e liberagao do horménio melatonina com pico no meio da noite. As altas
concentragoes plasmdticas de melatonina no periodo noturno dao a esta
molécula uma funcio cronobidtica, sendo conhecida como o hormdnio da
noite e fazendo parte do STC'".

97



Ciria M. GIACHETT
(Ora.)

ATIVIDADE

“A REPOUSO

Figura 2 - [lustragao exemplificando as vias de entrada e de saida de infor-
magoes e o relégio bioldgico que determinam o ciclo sono-vigilia

DISTURBIOS DE SONO: CONCEITOS, CAUSAS E FORMA DE AVALIAR A SUA
QUALIDADE

Poderiam os distirbios do sono ser influenciados por alteragoes
nos componentes do STC, como, por exemplo, por mutagoes em genes
especificos que iriam determinar o fendtipo resultante? Possivelmente sim,
como visto em polimorfismos de genes relégio que apresentam relacao
com distirbios de ritmo e com fendtipos circadianos, como a matutini-
dade e a vespertinidade”. Os genes da familia Period sao exemplos, pois,
quando apresentam polimorfismos de repeti¢do, resultam em problemas
na expressao do ciclo sono-vigilia'.

Independente da causa, as caracteristicas mais marcantes dos dis-
turbios do sono costumam ser: o tempo de laténcia aumentado, dificulda-
de em iniciar ¢/ou manter o sono, despertares noturnos e sonoléncia diur-
na'“. Esses disttrbios transitérios ou permanentes tém repercussoes sobre o
desempenho cognitivo, comportamento, humor, capacidade de adaptacio
e qualidade de vida®. J4 se sabe da importincia do sono para a qualida-
de de vida'®. O sono ¢é primordial para o adequado funcionamento das
fun¢des neurocognitivas, como atengio, memdria e raciocinio. Portanto
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tem influéncia direta na aprendizagem, no comportamento, humor e no
sistema imunoldgico'®. Muitas horas de privagio de sono levam 2 fadiga
intensa, déficit de aten¢do, irritabilidade, alteragées psicoldgicas, como es-

tado alucinatério, transtornos do equilibrio e da linguagem®.

Os distirbios do sono estio entre as queixas médicas mais co-
muns na sociedade. Dentre aqueles que sio relacionados a dificuldade de
inicio e manutengio de sono estao a insdnia e a sonoléncia excessiva diurna
(SED). A primeira pode ser tempordria ou cronica e costuma ser a queixa
mais comum de distirbio de sono em adultos, envolve problemas para
dormir e/ou manter o sono, e/ou ter sono nio reparador'®. Jd a SED (que
¢ muitas vezes referida como “cansago”) pode resultar de privagio do sono,
insbnia e narcolepsia, além de interferir na produtividade e na qualidade de
vida da pessoa. As duas dltimas condicoes sao classificadas como dissonias,
consideradas distirbios primdrios de sono, assim como a apneia obstrutiva
do sono, que ocorre quando as vias aéreas da pessoa entram em colapso ou
estao bloqueadas, o que faz com que a respiragao superficial (ou pausas na
respiracdo) perturbe o sono. J4 as parassonias sio manifesta¢oes da ativacio
do sistema nervoso central (SNC) nos musculos esqueléticos ou sistema
nervoso autdnomo (SNA), que interrompem o sono. Referem-se a todas
as atividades anormais que podem acontecer enquanto as pessoas dormem
(exceto apneia do sono), incluindo movimentos anormais relacionados ao
sono, comportamentos, emogoes, percepgdes e sonhos que podem ocorrer
a0 adormecer, dormindo, entre os estdgios do sono ou durante a transi¢io
sono/vigilia. Eles incluem disttrbios alimentares, sonambulismo, pesade-
los, terror noturno, paralisia do sono, distirbio do sono REM™.

Além destas, ainda sdo frequentes na populagio em geral os dis-
turbios de ritmos circadianos, presentes, por exemplo, em pessoas que tra-
balham no turno da noite, e a sindrome das pernas inquietas, um distdrbio
neurolégico que acaba por interferir no sono'.

O soNo DE INDIVIDUOS COM TEA E SUA RELACAO COM O COMPORTAMENTO

Os disttrbios de inicio e manutencio de sono, como a dificulda-
de em adormecer, a insdnia, as parassonias, como os disttrbios de transi¢ao
sono- vigilia e dificuldade para acordar pela manhi, sio os problemas de
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sono mais frequentes entre as criangas com TEA'"'8. Muitos desses dis-
turbios persistem no adulto jovem como padrio desordenado de sono,
incluindo o sono fragmentado ou periodos prolongados sem dormir'®".
Como consequéncia dessa md qualidade de sono estd a intensificacio das
condigdes clinicas dos pacientes com TEA, com a observagao de uma re-
lagao direta entre a redugio de horas de sono durante a noite e a gravi-
dade dos esteredtipos comportamentais, dificuldades nos relacionamentos
sociais, estresse familiar e problemas de comunicagao®. No TEA, os dis-
turbios de sono mostraram influenciar negativamente o quadro compor-
tamental, sendo mais evidente essa relagio nas criangas que apresentavam
SED*. A forma de investigar esse padrao de sono em criangas e adolescen-
tes com TEA ocorre por meio da utilizagio de dados subjetivos, tais como
questiondrios e didrios de sono e/ou dados objetivos obtidos por actigrafia
e polissonografia'®*°. Os resultados tém destacado a prevaléncia de distuir-

bios do sono entre 44% a 83% dos individuos!®%.

Os problemas de sono observados em pacientes com TEA inter-
ferem com a modula¢io neuronal, diretamente relacionada com processos
fundamentais de aprendizagem?'**. A gravidade desta condi¢io torna-se
ainda mais clara quando os pais de criangas autistas relatam mudangas na
qualidade do préprio sono como resultado dos problemas de sono de seus
filhos. As consequéncias negativas dos disttrbios do sono podem, portanto,
ameacar a eficicia dos tratamentos comportamentais, como resultado da
redugao do desempenho da crianga e da reduzida capacidade dos pais para
empregar corretamente as técnicas de tratamento e estratégias aprendidas.

Quando olhado sob a perspectiva da intervengio fonoaudiolédgica
em linguagem, o sono e os déficits de linguagem tém uma relacio propor-
cional, e os estudos mostram que os individuos que tém distdrbios de sono
apresentam déficits em fung¢des neurocognitivas, que influenciam direta-
mente no processo de aquisi¢ao de linguagem; e os individuos com disttir-
bios de linguagem podem ter distirbios de sono, principalmente quando
se trata de uma manifesta¢io de um transtorno neurolégico ou psicolé-
gico. Portanto ¢ de extrema importincia considerar as queixas de sono e

abordar questoes sobre hédbitos de sono na anamnese fonoaudiolégica®>.

As razdes para a ocorréncia comum de problemas de sono em
TEA nio sao claras. Isto parece ser o resultado de complexas interagoes en-
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tre fatores bioldgicos, psicolégicos, familiares e fatores sociais / ambientais,
incluindo as préticas que impedem a boa qualidade do sono. A possivel
existéncia da exacerbada sensibilidade aos estimulos sensoriais, associada
a um ambiente estressante, pode resultar em criangas resistentes a hora de
dormir e hiperativas, o que cursa com as altas taxas de insénia encontrada
nessa populacao®. O simples hdbito de usar aparelhos eletronicos a noite
(televisdo, video game, computador, celular e tablet) favorece o estado de
alerta e até de agitagio por causa dos estimulos luminosos e sonoros*.
Logo, para ter um sono de qualidade, ¢ de grande importancia manter
bons habitos noturnos e manter uma rotina de sono didria.

O fato de, entre os sintomas do TEA, estar a alta prevaléncia de
distarbios do ciclo sono-vigilia levou a um aumento, nos tltimos anos,
do nimero de estudos que investigam as causas, consequéncias e possiveis
tratamentos destes disturbios nessa populagao. As evidéncias indicam que
as causas bioldgicas estao relacionadas com o desenvolvimento neuroldgi-
co®* ou mesmo a problemas endécrinos, tais como a produgio anormal do
horménio melatonina®. Apds esta constatacio, o uso de melatonina para
o tratamento de disturbios do sono comegou a ser investigado e mostrou
resultados promissores até o momento®.

A melatonina, ou N-acetil-5>-metoxitriptamina, ¢ um hormoénio
que exerce um largo espectro de acgoes de organismos unicelulares para
vertebrados. A sua via de sintese comega com a acetilagio da serotoni-
na, catalisada pela enzima arilalquilamina-N-acetiltransferase (AA-NAT),
dando origem ao precursor N-acetylserotonina, que é depois metilada por
meio da enzima hidroxiindol O- metiltransferase (HIOMT), também
conhecida como acetylserotonin O-metiltransferase para formar entio a
N-acetil-5-metoxitriptamina (melatonina). A informagao f6tica ambiental
regula o ritmo de produgio de melatonina. A informacio do escuro parte
da retina e atinge o NSQ, que se projeta para o nucleo paraventricular do
hipotdlamo, que por sua vez emite projecdes a coluna intermediolateral da
medula espinal. Fibras simpdticas aferentes originadas desta coluna partem
para a glandula pineal e induzem a producio de melatonina através da
liberacao de noradrenalina. Os niveis plasmdticos deste horménio refletem
o perfil de secrecio da glandula pineal, com um aumento & noite (das 20 as
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23 horas), pico de secre¢ao no meio da noite (das 2 as 4 horas) e declinio

nas primeiras horas do dia (das 8 as 10 horas), jd que a luz inibe esta via'*?’.

A melatonina produzida somente a noite ¢ liberada no liquido ce-
falorraquidiano e na corrente sanguinea, marcando a fase de escuro nestes
dois compartimentos. Por esta fungio cronobidtica, a melatonina é, por
conseguinte, diretamente relacionada com a boa qualidade do sono e, ao
mesmo tempo, sua baixa produgao ou altera¢io no seu ritmo torna-se um

possivel marcador de distirbios do sono'*%’.

Em pesquisas sobre TEA, a melatonina originalmente chamou
atencdo como um dos possiveis fatores etiolégicos da doenga com base na
hipétese de que a hipersecre¢io desse hormonio levaria a uma cascata de
distirbios neuro-hormonais no eixo hipotalimico-pineal-pituitdria-adre-
nal, que, em conjunto com disfungées em outros sistemas, como o seroto-
ninérgico, contribuiria para a sintomatologia do TEA*. No entanto, pes-
quisas posteriores, com 24 horas de monitoriza¢ao dos niveis plasméticos e
ou urindrios, mostraram que pacientes com TEA apresentam, na verdade,

5

baixos niveis noturnos de melatonina®, em alguns casos inclusive nos seus

pais, sugerindo uma etiologia genética para essa condi¢ao® .

H4 uma correlagio positiva entre a taxa de excregio urindria dos
metabolitos de melatonina e qualidade do sono em pacientes com TEA.
Ou seja, a sintese alterada de melatonina é em grande parte responsavel
pela dificuldade de iniciar e manter o sono nessa popula¢io, sendo que o
ritmo de liberagio de melatonina apresenta um pico atrasado no final da
noite em individuos com problemas de inicio de sono, enquanto a redu¢io
na amplitude do ritmo de melatonina resulta em fragmentagao do sono e
no despertar muito cedo®.

As causas da deficiéncia da produgao noturna de melatonina em
pacientes com TEA ainda sao desconhecidas. Sabe-se que, em outras situa-
¢oes patoldgicas, citocinas pré-inflamatdrias, que também estao em altas
concentracoes no TEA, podem suprimir a produgio de melatonina pela
glandula pineal®'. Outros estudos tém mostrado baixa expressao e ou ativi-
dade da enzima HIOMT devido a mutages no seu gene’*. Vdrios outros
genes importantes para a regulacio dos ritmos circadianos, tais como os
genes relégio, também podem estar alterados no TEA*.
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TRATAMENTO DOS DISTURBIOS DE SONO NO TEA

O tratamento de pacientes com TEA com ansioliticos ou neu-
rolépticos tipicos e atipicos acabam por induzir o sono. No entanto, isso
nem sempre representa um sono de qualidade e, portanto, nao melhora as
atividades durante a vigilia, mas sim mascara o diagndstico e a prevaléncia
de distdrbios do sono™.

Virios estudos tém sugerido a utilizagdo de melatonina para o
tratamento de distdrbios do sono em criangas com doengas neuroldgicas,
perturbagdes do desenvolvimento e problemas neuropsiquidtricos.
Uma vez que a concentragio desse hormonio ¢ baixa no TEA e alguns
individuos carregam mutagdes em genes de enzimas envolvidos na sua sin-
tese, a administracao de melatonina poderia ser uma opgao para corrigir
distdrbios de sono nessa populagao. Estudos com administra¢ao de mela-
tonina para o tratamento da insénia no TEA relataram resultados positi-
vos, incluindo: redu¢io de 50% no atraso para dormir, ou seja, na laténcia
do sono®**; melhora significativa da duragao e da qualidade do sono; e
redugdo de despertares noturnos®. Esses pacientes nio s apresentaram
melhor qualidade do sono, com melhoria significativa do sono em 60%
dos participantes, com os problemas de sono desaparecendo em 25% das
criangas, como também a consequente melhora das capacidades cogniti-
vas, de comunicagao e desempenho comportamental durante a vigilia, na

auséncia de qualquer efeito colateral®®*.

No conjunto, os dados reportados na literatura sugerem que a me-
latonina é um tratamento eficaz e seguro para os distirbios do sono em TEA.

Com rela¢io aos mecanismos pelos quais a melatonina facilita o
sono em criangas com TEA, supoe-se que a melatonina sincroniza os ritmos
biolégicos, agindo no NSQ ou em outras dreas encefdlicas, ou agiria como
um ansiolitico ou sedativo. Além disso, a melatonina pode exercer efeitos
nao especificos de facilitadores do sono, diminuindo o ritmo cardiaco e a

temperatura corporal central e promovendo o relaxamento muscular'>.
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CONSIDERACOES FINAIS

Neste capitulo, foram descritos os principais aspectos da fisiolo-
gia do sono e as possiveis causas, consequéncias e tratamento dos disttr-

bios de sono no TEA.

Verificou-se que, no TEA, assim como em outras condicoes, o
sono influencia todas os principais sistemas fisiolégicos do corpo, incluin-
do a termorregulacio, o metabolismo, o sistema musculoesquelético, en-
décrino, respiratério, cardiovascular, gastrointestinal, e imunoldgicos. A
qualidade do sono também tem impacto na saide mental, no comporta-
mento, na cogni¢ao e qualidade de vida global.

Todas essas relagdes sao bidireccionais, ou seja, muitos destes sis-
temas fisioldgicos também podem influenciar o sono do individuo. A falta
parcial ou total de sono e os distirbios do sono podem mudar drastica-
mente o pensamento e o comportamento de um individuo e impactar
negativamente na sua satde fisica, mental e emocional.

O fato de o tratamento dos disttrbios de sono no TEA levar a
melhora comportamental destes individuos indica a importincia de sua
investigagao antes do inicio de tratamentos multidisciplinares incluindo
terapias de linguagem.
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Uso DAS TECNICAS DE RESSONANCIA
MAGNETICA FUNCIONAL E
ELETROENCEFALOGRAFIA NOS
EsTUDOS SOBRE O DESENVOLVIMENTO
DA LINGUAGEM

Natalia Freitas ROSSI

INTRODUCAO

Nos ultimos anos, tem-se assistido a uma explosao de conhe-
cimentos gerada a partir dos estudos do cérebro, vista nao mais exclusiva-
mente de modo estdtico por meio de técnicas estruturais, mas por meio
de técnicas que informam sobre o funcionamento cerebral durante a rea-
lizagao de tarefas especificas (e.g., motora, cognitiva ou linguistica). Essas
técnicas incluem: a Eletroencefalografia (EEG) para andlise de Potenciais
Relacionados a Eventos; ERP do inglés Event-Related Potential, (ERP);
a Magnetoencefalografia (MEG); a Ressonincia Magnética Funcional
(RMF); e a Espectroscopia Funcional no Infra-Vermelho, (fNIRS) do in-
glés Functional Near-Infrared Spectroscopy.

A aplicabilidade dessas técnicas tem proporcionado o refinamen-
to do mapa andtomo-funcional da linguagem e uma melhor compreensao
da conectividade estrutural e funcional das dreas envolvidas no processa-
mento da linguagem. Essas técnicas revelam que a linguagem nao ¢ tao
lateralizada quanto prevista anteriormente, de modo que nem todos os
componentes sao processados unilateralmente; e as conexoes neurais ob-
servadas entre regides corticais e subcorticais que subjazem a linguagem
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s20, na verdade, mais complexas do que se supunha inicialmente na era em
que a anatomia cerebral da linguagem transitava no eixo Wernicke-Broca'.

Também o uso de técnicas que medem a atividade hemodina-
mica e elétrica do cérebro, como a Ressonincia Magnética Funcional e
a Eletroencefalografia, respectivamente, tem contribuido para uma me-
lhor compreensio de como ocorre o processo maturacional associado ao
processo de aquisi¢ao e desenvolvimento da linguagem, em circunstancias
tipicas e atipicas do desenvolvimento. No entanto, apesar dos avancos re-
portados na drea do desenvolvimento, ainda é notdria a escassez de estudos
com amostras de criancas, reflexo de questoes técnicas atreladas ao uso
dessas técnicas.

Neste capitulo, serdo apresentadas informagoes sobre os principios
técnicos basicos de duas importantes técnicas nao invasivas que se tem utili-
zado no contexto de pesquisa académica para o estudo do desenvolvimento
da linguagem; tipico e atipico, em colaboragio com grupos de pesquisadores
brasileiros e internacionais, a saber: as técnicas de Ressonincia Magnética
Funcional (RMF) e Eletroencefalografia (EEG) — Potencial Relacionado a
Evento (Event-Related Potential, ERP). As informacoes que serdo aqui apre-
sentadas também tém como objetivo destacar algumas questoes préticas a
serem consideradas pelo pesquisador que ainda nio detém formagio no uso
dessas técnicas, mas que tem o desejo de conhecé-las e utilizd-las no contexto
de investigagio sobre o desenvolvimento da linguagem (e suas alteragoes).

O presente capitulo nao tem a pretensio de perscrutar todo o
conhecimento produzido e acumulado ao longo dos anos com o uso des-
sas técnicas em prol da neurociéncia da linguagem, mas; sim, de destacar
avangos reportados na literatura sobre a compreensao das bases neurobio-
légicas da linguagem alavancados, principalmente, pelos estudos na drea
do desenvolvimento da linguagem falada.

RESSONANCIA MAGNETICA FUNCIONAL

A Ressonincia Magnética Funcional (RMF) ¢ uma das técnicas
de imageamento cerebral mais utilizadas para fins de investigacao das bases
neurais que subsidiam a linguagem.
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Esse advento metodoldgico estd embasado no registro da modifi-
cagdo do fluxo sanguineo no encéfalo durante a realizacio de tarefas espe-
cificas (motora, cognitiva, linguistica), sendo a resposta hemodinimica a
essas tarefas denominada “Efeito Bold”, do inglés Blood Oxigenation Level
Dependent®. Este efeito é observado apds a apresentagio de um estimulo
neural especifico, que leva a0 aumento na taxa de consumo de oxigénio em
relagao as dreas cerebrais nio ativadas, resultando na reducao da desoxi-
-hemoglobina local e, consequentemente, o aumento da homogeneidade
do campo magnético local®.

A razao da hemoglobina oxigenada para a hemoglobina desoxige-
nada ¢ referida como nivel de sinal dependente do nivel sanguineo de oxi-
génio, ou sinal de BOLD. Por principio, o que se observa é um aumento
deste sinal na regido cerebral que estd sendo recrutada para uma determi-
nada tarefa?, como pode ser visto na figura 1.

Direito Esquerdo

Fonte: Cortesia Dra. Maria da Graca Morais Martin — Laboratério de Investigagio Médica -
Instituto de Radiologia do Hospital das Clinicas da Faculdade de Medicina, Universidade de Sio
Paulo (InRad-HC-FMUSP — LIM44) e Hospital Sirio Libanés. Acervo Pessoal.

Nota: Imagem 3D de estudo de ressonancia magnética funcional corregistrado a aquisi¢io volumétri-
ca'T1 mostrando 4reas de sinal BOLD positivo na tarefa de fluéncia verbal covert speech (sem produgio
de fala), na qual o sujeito gera mentalmente palavras que comecem com a letra apresentada. H4 no
estudo apresentado dominancia do hemisfério esquerdo, com dreas no giro frontal inferior, pré-central
e temporal superior 4 esquerda, e apenas no pré-central a direita, além de dreas cerebelares.

Figura 1 — Funcionamento cerebral durante a execugio de tarefa de fluén-
cia verbal (sem produgao de fala).
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Uma das principais contribui¢ées no uso da técnica de RMF para
os estudos na drea da cogni¢do e da linguagem ¢é a 6tima resolugio espacial
que essa técnica dispde, permitindo o acesso a localizagao de regides cere-
brais ativadas no momento da execugio de uma tarefa especifica e, assim,
a sua relagao com o paradigma testado. A resolucao espacial estd atrelada
as especificagoes técnicas do aparelho, como o nimero de Teslas que ele
possui (e.g., 3.0T) — relacionado com a for¢a do campo magnético gerado
pelo aparelho — e parAmetros de aquisi¢ao que influenciam na detecgao do
sinal BOLD. O sinal gerado pela ativag¢ao neural, mais propriamente pela
resposta hemodinimica, ¢ detectado apds quatro ou cinco segundos ao
final do estimulo’.

A principio, os estudos nesta drea voltaram-se para a identificagao
de especificidades funcionais de dreas, o que é denominada nos estudos
como regiao de interesse (Region of Interest, ROI). No entanto, com 0s
avangos obtidos por meio de paradigmas de linguagem e com a identi-
ficacao de sobreposicao de dreas relacionadas com uma tarefa especifica,
passou-se também a conceber a nog¢io de redes neurais de funcionamento
da linguagem por meio dos estudos de conectividade®.

A técnica de RMF oferece uma baixa resolugao temporal, em
comparagio com a técnica de EEG, uma vez que a resposta hemodina-
mica ¢ detectada em segundos ¢ o sinal eletrofisiolégico, na fragao de mi-
lissegundos. Nessa diregao, a aplicagao simultdnea das técnicas de RMF e
EEG tem sido um importante método para aliar os beneficios de ambas as
técnicas, provendo dados mais robustos para discutir questoes relacionadas
ao cérebro em desenvolvimento’ .

As pesquisas com RMF tém sido conduzidas com diferentes para-
digmas, com predominio de tarefas que nao requerem resposta verbal pelas
mesmas limita¢oes impostas ao uso da técnica de EEG, que sdo os artefatos
gerados por grandes demandas motoras, como a produgio da fala.

TECNICA DE ELETROENCEFALOGRAFIA (EEG) — POTENCIAL RELACIONADO A EVENTO

A técnica de Eletroencefalografia tem sido amplamente utilizada
como recurso para medir a atividade elétrica cerebral. Em 1980, Kutas e
Hillyard® descreveram um fenémeno eletrofisiolégico denominado efeito
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N400 (deflexao negativa com pico em torno de 400 milissegundos, apds
da apresentagao de uma palavra semanticamente incongruente), que re-
presentava o potencial elétrico gerado pelo cérebro como resposta a um
estimulo externo (sensorial, motor, cognitivo, linguistico) denominado
Potencial Relacionado a Evento (Event-Related Potential, ERP).

O ERP ¢ uma sequéncia de ondas com picos positivos e negativos
que ocorrem numa janela temporal representada em milissegundos, logo
ap6s a finalizacdo de um evento de interesse (e.g., palavra, imagem). O
simbolo “P” ¢ utilizado para informar picos com polaridade positiva e o
simbolo “N7”, para picos com polaridade negativa, sendo o valor associado
a esses simbolos (e.g., N400) correspondente ao tempo em milissegundos
em que ocorreu pico méximo de amplitude, apds a apresentagio do evento

4,9

de interesse*?, como ilustrado na figura 2.

] Cz

Neutra

Positiva

-4 ——— Negativa

' 200 400 600 800
msec

100 0

Fonte: Cortesia Dra. Ana Pinheiro — Laboratério de Neuropsicofisiologia, Universidade do Minho,
Portugal. Acervo Pessoal.

Nota: ERPs eliciados apds a apresentacio de palavra neutra (e.g., ldpis), palavra positiva (e.g., feliz) e
palavra negativa (e.g., 6dio). Observa-se pico negativo em 400ms (N400) com diferengas na ampli-
tude dos ERDs eliciados a partir da palavra neutra (linha preta), da palavra positiva (linha vermelha)
e da palavra negativa (linha azul)..

Figura 2 — Efeito N400 para palavras com representagio seméntica
emocional.
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Os ERPs representam uma média do sinal eletrofisioldgico extra-
ida a partir de um grande nimero de ensaios repetidos ao longo do expe-
rimento; e o que se observa enquanto fendémeno elétrico é o aumento do
potencial evocado, relacionado com o inicio do evento, seguido por uma
diminui¢io com o final do evento com configuragio em forma de onda™.
Essa resposta é captada pelos canais (eletrodos) distribuidos em forma de
rede (fixados na touca) sobre o escalpo (couro cabeludo).

As toucas apresentam variagdes quanto ao numero de eletrodos
disponiveis para o registro eletrofisioldgico, o que deve ser compativel com
o nimero de canais disponiveis no amplificador de sinais do EEG e que
deve estar conectado a touca e ao computador que receberd os sinais elé-
tricos coletados. Atualmente, os estudos com ERPs na drea da linguagem
tém sido conduzidos com equipamentos que variam entre 64 e 128 canais,
sendo também encontrados estudos com EEG de alta densidade, que dis-
poem de 256 eletrodos.

A quantidade de eletrodos disponiveis para tal registro tem im-
plicagbes importantes na interpretagao dos achados, pela possibilidade de
uma maior cobertura da superficie craniana e, assim, da atividade elétrica
cerebral pelos diferentes grupos neurais ao longo de todo o cérebro. Assim,
também ¢é possivel uma maior precisao nas informagées sobre a localizacio
da drea cerebral que estd sendo recrutada, a partir da disposi¢ao espacial do
eletrodos'' . Muito embora esse nao seja o principal objetivo da técnica de
EEG, que apresenta baixa resolugao espacial em relagao a outras técnicas
nio invasivas como a RME

Um das principais contribui¢oes no uso da técnica de EEG para
os estudos na drea da linguagem ¢ a 6tima resolugio temporal que essa
técnica propoe, a considerar que os eventos cognitivos e linguisticos sao
processados rapidamente pelo cérebro, em fragoes de milésimos de segun-
dos'?. Esse processamento ¢ analisado a partir dos parimetros de: amplitu-
de, laténcia e distribuigao topogrifica dos eletrodos no escalpo'.

A respeito dos estudos com EEG, tradicionalmente, os pesqui-
sadores tém focado alguns componentes eletrofisiolégicos jé conhecidos
pela sua relagao com o processamento neural da linguagem, dentre eles os

ERPs: o Mismatch Negativity (MMN), o N400 e o P600. O estudo des-
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ses componentes tem sido conduzido adotando-se paradigmas especificos
bem estabelecidos, como: o paradigma oddball para 0o MMN; paradigmas
semanticos, como o paradigma de priming para estudos no nivel da pala-
vra; paradigma de violagio semintica em frases e no discurso para o N400;

e paradigmas com violagao de estrutura sintdtica para o P600'".

DEsarios coMUNS As TECNICAS DE RMF E EEG: CONSTRUCAO DE PARADIG-
MAS, COLETA, ANALISE E INTERPRETACAO DE DADOS

CONSTRU(;AO DE PARADIGMAS

O pesquisador que almeja utilizar técnicas eletrofisioldgicas e de
neuroimagem funcional voltadas 4 investigagao de habilidades complexas,
como a cognigio e a linguagem, tem um longo caminho a percorrer. Esse
caminho frequentemente tem sido trilhado com a colaboragio de pesqui-
sadores de diferentes dreas, o que é premissa da Neurociéncias.

Engana-se quem pensa que para realizar um estudo com técnicas
como a RMF e o EEG, na drea da linguagem, basta um equipamento de
ultima geragio, com excelente resolugio, seja temporal ou espacial. Antes
de tudo, ¢ preciso ter um paradigma muito bem delineado, a fim de evitar
correlagoes equivocadas entre o processo cognitivo ou linguistico que estd
sendo posto como evento de interesse ¢ os respectivos padroes eletrofisio-
16gicos ou de ativacao cerebral que venham a ser encontrados.

Salvo problemas técnicos que possam ocorrer com o equipamen-
to no momento da coleta, gerando a perda de dados, ou com problemas re-
lacionados com o participante, principalmente criangas e individuos com
problemas comportamentais (e.g., recusa em participar, agitagao, cansago),
pode-se dizer que a coleta de dados é a parte mais ficil de um estudo com
EEG ou RME sendo as fases de construgio da tarefa, de andlise e interpre-
ta¢do dos dados as mais dificeis.

O paradigma representa o conjunto de tarefas cognitivas e de
linguagem que serd utilizado durante a realizacdo do exame e é conside-
rado parte fundamental do estudo. Nos estudos com RME o desenho de
paradigma mais utilizado é o paradigma em bloco, ou seja, quando hd
alternincia entre a realizagao de uma tarefa (e.g. permanecer com a mao
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levantada durante 30 segundos) e um momento de repouso (permanecer
em repouso pelos mesmos 30 segundos)’®.

A constru¢io de um paradigma deve levar em conta vérios as-
pectos, dentre eles: a pergunta de pesquisa que fundamenta a proposigao
do estudo; se a técnica selecionada ¢ aplicdvel ao estudo proposto; a for-
mulagio de uma hipdtese que deve estar preferencialmente pautada numa
base neuroanatémica, que subsidiard o esquema de apresentagio da tarefa;
e também os parimetros de aquisicio de imagens. Para isso, é vilido o
conhecimento anterior que se tem sobre padroes de funcionamento tipico,
na auséncia de patologias’.

J4 os paradigmas utilizados em estudos com EEG nio diferem muito
dos paradigmas com RME no que diz respeito aos principios mais gerais e
que atendem ao delineamento de qualquer outro estudo cientifico (e.g., per-
gunta de pesquisa, hipdteses). No entanto, uma importante limitagio a ser
destacada, comum a ambas as técnicas, € a restri¢ao quanto ao uso de tarefas
que requerem uma demanda motora continua, uma vez que tal demanda gera
artefatos que prejudicam o processamento e a andlise dos dados. Por essa razao,
registram-se poucos estudos que utilizam a producio da linguagem falada.

A recomendagio para a aplicagio de um paradigma num grupo
clinico é que o mesmo tenha sido amplamente aplicado em grupos tipicos
a fim de verificar possiveis falhas na replicacio de dados que possam levar
a erros na interpretagao dos dados, ocasionados por falhas metodolégi-
cas do estudo. Quanto mais se sabe sobre o ERP tipico e os parimetros
correspondentes a um paradigma em particular, mais robustas serao as
conclusoes sobre o evento estudado a partir de um grupo clinico especifi-
co'. O mesmo pode ser dito para os estudos de RMFE, em relagio as 4reas
de ativagao para um paradigma especifico.

CoOLETA

Imagine-se deitado dentro de um tubo de 60 cm de largura por
120 cm de comprimento, exposto a um ruido de 120dB (com vibragao
mecanica), tentando manter-se imével (ou o mais contido possivel), sendo
solicitado a vocé executar uma tarefa cognitiva. Este é o cendrio que os
voluntdrios em estudos com RMF experimentam’.
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Assim, se estudar a linguagem e todas as suas varidveis atreladas
ao contexto de desenvolvimento jd é um grande desafio, associar isso tudo
ao uso de técnicas eletrofisioldgicas e de neuroimagem funcional pode re-
presentar um desafio ainda maior.

Essas técnicas, apesar de terem a seu favor o fato de nio serem
invasivas, apresentam fatores que podem ser estressantes a qualquer indi-
viduo, principalmente quando a populagio estudada for composta por
criangas muito pequenas ¢/ou individuos com problemas comportamentais
associados (e.g., casos com deficiéncia intelectual e Transtorno do Déficit
de Atencao e Hiperatividade). Esses individuos frequentemente apresentam
dificuldade para permanecer colaborativos por longo periodo de tempo ou,
até mesmo, pode ser necessdrio interromper a coleta de dados, mediante mo-
vimentacio excessiva, reacoes de ansiedade extrema, medo, dentre outros.

Alguns fatores podem interferir na aquisi¢io de dados com

RMEF e/ou EEG:

e Tempo de preparagao para a coleta: estudos com EEG podem apre-
sentar tempo maior de preparacio, em rela¢io aos estudos com RMF
(exceto nos estudos com técnica simultdnea com EEG ¢ RMEF), por
requererem a coloca¢io da touca e ajustes de impedancia antes da re-
alizacio do exame. O tempo torna-se ainda maior quando utilizado o
sistema de touca com eletrodos, que requer o uso de gel abrasivo ao
invés de solugao salina como condutor do sinal elétrico. Um recurso
frequentemente utilizado para minimizar os efeitos do tempo de pre-
paragao para coleta com EEG em criangas ¢ a veiculagao de filmes para
que elas assistam durante a preparacao. Essa estratégia também pode
ser utilizada durante a aquisi¢ao de imagens estrutural, anterior a rea-
lizacdo da aquisi¢do funcional nos estudos com RME

* Tempo de duragao do exame: varia a depender do protocolo proposto.
Estudos com mais de um paradigma a ser testado (e.g. paradigma se-
méntico e sintdtico) frequentemente sao mais demorados. Em estudos
com RME recomenda-se que cada tarefa nao ultrapasse 12 minutos e
que o tempo total de coleta (dados estruturais e funcionais) nao seja
superior a 40 minutos’. Um mesmo paradigma apresenta tempo de
duragio superior quando testado por meio da técnica de EEG em rela-
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¢20 ao seu uso com a técnica de RME exceto quando utilizado em es-
tudos simultineos de EEG ¢ RME Isso se deve ao fato de que a técnica
de EEG requer maior nimero de repeti¢ao de estimulos por condigao
testada, em fun¢io da maior susceptibilidade a perda de dados devi-
do a artefatos de movimentos oculares ou corporais durante o exame.
Frequentemente, ¢ previsto o uso de 40 estimulos por condi¢io, de
modo que, se houver duas condi¢des para fins de contraste do evento
(e.g., frase coerente e frase incoerente), serdo necessarios 80 estimulos
no total, 40 de cada condicao’.

Desconfortos durante o exame: sensagao de calor gerada pela perma-
néncia da touca na cabega (EEG), principalmente para toucas de te-
cido (modelos mais comuns). A touca com sistema de rede diminui
o desconforto térmico, mas também pode gerar desconforto causado
pela sensacio de umidade no escalpo em decorréncia da solugio salina.
O uso de recursos de contengao para posicionamento e restri¢io de
movimentos da cabega dentro da mdquina de ressonancia e barulho
gerado pela aquisi¢io de imagens (RMF) também podem gerar des-
conforto durante a coleta de dados.

Aplicagao de protocolo clinico anterior ao exame: estudos com RMF e
EEG frequentemente utilizam protocolos clinicos, chamados de dados
comportamentais. Esses protocolos incluem a aplicagio de questions-
rios, inventdrios e testes padronizados para obter dados que comple-
mentem o estudo, seja para fins de caracterizagdo da amostra como para
fins de correlagio com os achados eletrofisiolégicos e/ou de neuroima-
gem funcional. A aplicagao de protocolos longos, anterior a realizagao
do exame, pode influenciar no desempenho do participante nas tarefas
previstas pelo protocolo de RMF ou de EEG. Isso porque se aumenta
o risco de o participante realizar o exame j4 muito cansado e desatento,
influenciando na acurdcia das respostas comportamentais (erros e acer-
tos no teste) e, consequentemente, na qualidade dos padrées de ativa-
¢oes observados. Lembrando também que ambas as técnicas, RMF e
EEG, ainda devem prever um tempo destinado para o treinamento da
tarefa que serd realizada anteriormente a coleta de dados.
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ANALISE

Uma das grandes decepgoes constatadas por quem se interessa
nos estudos sobre o funcionamento cerebral — ainda nao familiarizado no
assunto — ¢ o fato de que nao ¢ possivel estabelecer, de imediato (no mo-
mento da coleta), uma relagio direta entre os componentes eletrofisioldgi-
cos ou regides de ativacao cortical e o paradigma que estd sendo estudado.

As imagens coloridas geradas pelos mapas de ativagao cerebral,
sobrepondo regiées do cérebro durante a execu¢io de uma tarefa especifi-
ca, bem como as diferengas de amplitude encontradas para os componen-
tes eletrofisiolégicos, representados por curvas em gréficos, resultam de
vérias etapas de processamento e andlise dos dados. Essas etapas incluem o
pré-processamento dos dados seguido pelo processamento de sinais (bioe-
létricos ou hemodinimicos) e andlises estatisticas.

Tais etapas sao necessdrias tanto nos estudos com RMF e EEG
e sdo realizadas por meio de andlises em softwares especificos, requerendo
por parte do pesquisador o conhecimento e dominio técnico para exporta-
¢ao dos dados e manuseio dos comandos de anilise.

Ha4 softwares comercializados que estabelecem uma interface es-
pecifica com o tipo de arquivo gerado, frequentemente adquirido com o
equipamento, e hd também outros softwares que poderao ser utilizados, re-
querendo neste caso a conversio dos arquivos para fins de compatibilizagao.

De forma muito simplificada, pode-se dizer que a etapa de pré-
-processamento de dados hemodinimicos (RMF) ou eletrofisiolégicos
(EEG) tem como fung¢ao promover a melhoria dos dados que serdo anali-
sados a posteriori (fase de processamento), excluindo-se informagoes que
nao estao relacionadas com o evento que estd sendo estudado (tarefa de
linguagem). Nesta fase, sao realizadas corregoes de artefatos, gerados por
atividade motora, e filtragem dos dados para melhora da resolugao.

O processamento de dados ¢ destinado  andlise dos registros ele-
trofisioldgicos ou da imagem funcional. Esses dados sao analisados por
meio de métodos estatisticos que tém como principio calcular a probabi-
lidade de uma drea cerebral especifica estar relacionada com o paradigma
investigado, no caso dos estudos com RMF; no caso dos estudos com
EEG, tais métodos sdo utilizados para extrair as médias dos ERPs do com-
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ponente eletrofisiolégico de interesse (e.g., N400) e que, assim, informam
os correlatos neurais da linguagem

CORRELATOS NEURAIS DA LINGUAGEM

Compreender as mudangas no funcionamento cerebral em cir-
cunstincias tipicas e atipicas do desenvolvimento a luz da linguagem tem
implicagdes significativas sobre as teorias de desenvolvimento e de como a
linguagem ¢é representada no cérebro ao longo da trajetéria maturacional.
No entanto os estudos nessa drea ainda sao escassos, principalmente em
circunstincias tipicas do desenvolvimento.

Consequentemente, o modelo de processamento neural da lin-
guagem vem sendo construido ao longo das décadas a partir do modelo
adulto e das circunstincias atipicas do desenvolvimento da linguagem'”-'8.
Neste contexto, as dificuldades cognitivas e linguisticas que consti-
tuem parte do quadro de manifestagio de diferentes Transtornos do
Neurodesenvolvimento tém subsidiado grande parte dos achados que
adentram a relagdo genética-cérebro-linguagem e promovido constante

debate sobre as teorias concernentes ao desenvolvimento da linguagem.

No cerne dessa discussao estd a visao de modularidade da arqui-
tetura cerebral, utilizada para explicar questoes ligadas ao desenvolvimento
da linguagem e de habilidades cognitivas que subsidiam a linguagem. Essa
visdo tem sido questionada sob a justificativa que a modularidade cere-
bral vai sendo construida ao longo do desenvolvimento como um proces-
so natural que decorre da interagio gene-cérebro-ambiente, possivel pela
existéncia de uma predisposicao genética para que ocorra a especializacao
hemisférica ao longo do percurso do desenvolvimento cognitivo, linguisti-
co e de maturagao cerebral®.

Essa predisposi¢do para dreas de processamento neural da lingua-
gem tem sido mostrada em estudos com RMF e EEG. A trajetéria matura-
cional vista por meio dos estudos com EEG mostra que criangas apresen-
tam uma distribui¢ao topografica dos sinais elétricos, menos localizada e
lateralizada e com aumento na laténcia dos componentes eletrofisioldgicos.
Esse padrio passa a ser modificado na medida em que as regras que organi-
zam os sistemas fonoldgico, semantico e sintdtico, bem como discursivas,
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vao sendo automatizadas pela crianga, e os padroes eletrofisiolégicos pas-
sam a ser mais focais e lateralizados a esquerda. Em meio a esse processo,
a especializagao cortical para processos fonoldgicos se estabelece logo nos
primeiros meses de vida, enquanto 0s processos semanticos e sintaticos

ocorrem mais tarde, respectivamente, por volta de 12 e 30 meses'”.

Esse mesmo padrio de funcionamento, difuso e pouco laterali-
zado 2 esquerda, também tem sido reportado nos estudos com criangas, a
partir da técnica de RME Nos primeiros anos de vida, o cérebro apresenta
padrées de ativagio mais difusos e bilaterais, que passam a ser, posterior-
mente, mais focais e lateralizados, sendo o processo de lateralizacao da
linguagem concluido por volta dos cinco anos de idade®.

Apesar dessa ativagao cortical ainda pouco lateralizada em relagao
a0 padrio apresentado por criangas mais velhas e adultos, recém-nascidos
com poucos dias de vida jd apresentam ativagio de dreas especializadas no
processamento da linguagem como o cértex frontal inferior e o cértex tem-
poral esquerdo quando apresentado estimulo com fala natural. Também os
feixes de substincia branca, conectando o cértex temporal e pré-motor, jd
estao presentes, exceto a conexao pelo fasciculo longitudinal superior, que
conecta o giro frontal inferior (drea de Broca) com o cértex temporal que
se estabelece ao logo do processo maturacional®'.

Ao longo dos anos, a compilagao de dados, produto dos estudos
com técnicas ndo invasivas para o estudo do funcionamento cerebral (in-
cluindo a técnica de RMF e EEG), com vistas as bases neurais do proces-
samento da linguagem, tem permitido a constru¢io dos mapas de proces-
samento da linguagem pelos seus componentes.

O uso de modelos cognitivos e psicolinguisticos tem servido de
aporte para o delineamento metodolégico de estudos que utilizam técnicas
nao invasivas para investigagao do funcionamento cerebral, na busca pelos
correlatos neurais que subsidiam habilidades cognitivas e linguisticas e,
assim, conferindo importantes avangos na neurociéncia da linguagem.

A seguir, serd realizada uma breve consideracao sobre os correla-
tos neurais da linguagem, visto pelos seus componentes.
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PROCESSOS FONOLOGICOS

Um dos aspectos que mais tem sido investigado no contexto de
desenvolvimento da linguagem com o uso das técnicas de RMF e de EEG
¢ a resposta neural apresentada por criangas logo nos primeiros dias e meses
de vida para sons verbais e nio verbais. A capacidade de perceber e discri-
minar sons ¢ imprescindivel para a aquisi¢ao da linguagem falada.

A percepgao auditiva corresponde ao estdgio inicial para a com-
preensao da linguagem falada. Inicialmente, o cérebro da crianca apresenta
capacidade para aprender sons que nao sao pertinentes a lingua materna.
Essa capacidade diminui consideravelmente ao final do primeiro ano de
vida, quando a percep¢ao e a discrimina¢io de sons da fala passam a ser
prioritariamente voltadas as peculiaridades da lingua materna®.

Essa programacao bioldgica para o processamento acustico dos
sons da fala tem sido respaldada pelos estudos funcionais, como a técnica
de RME que mostram que aos trés meses de idade jd é possivel observar a
ativagio de estruturas nomeadamente reconhecidas pela sua participagio
na percepg¢ao da fala, como os giros temporal e angular, evidenciando uma
assimetria funcional precoce para a percep¢ao da linguagem falada®.

Jé nos estudos com a técnica de EEG, o componente Mismatch
Negativity (MMN) tem sido amplamente investigado por pesquisadores
interessados em compreender como ocorre o desenvolvimento do sistema
de percepgao da fala.

O MMN ¢ uma deflexao negativa com distribui¢ao topogrifica
frontocentral, que ocorre entre 100-250 milissegundos apds a apresenta-
¢ao de um estimulo que tem como condi¢io a violagio de um padrio
sequencial pela introdugao de outro padrio de estimulo (e.g., ba-ba-ba-
-ba-ta-ba-ba...). Uma peculiaridade observada nos estudos com criangas
¢ que o MMN pode apresentar tanto pico positivo quanto negativo, ob-
servando-se também mudangas em fun¢io do tipo de contraste sonoro
a ser utilizado. Por volta dos seis aos sete meses as criangas conseguem
detectar contrastes fonémicos que pertencem e que nao pertencem a lingua
materna. No entanto, por volta dos 10 e 12 meses, elas passam a detectar
apenas contrastes fonémicos da sua lingua'”.
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O efeito MMN, descrito primeiramente por Nidtinen e
colaboradores, em 1992%, ¢ uma modulagio na amplitude do MMN, que
ocorre como uma resposta eletrofisiolégica do cérebro a um paradigma
que viola um padrio sequencial de estimulo e que independe da resposta
voluntdria da pessoa, sendo, portanto, pré-atencional.

O componente MMN tem importante participacdo em habilida-
des perceptuais e de discriminagio auditiva (verbal e nao verbal) e, portanto,
relacionado com os processos fonolédgicos’. E por nao requerer uma resposta
consciente, o componente MMN tem sido atil para investigar se o sistema
auditivo de individuos com dificuldades para apresentar respostas no nivel

comportamental é capaz de discriminar estimulos de diferentes categorias®.

Esse componente, observado também em paradigmas visuais,
apesar de ainda ser pouco conhecido se comparado ao paradigma com
estimulo auditivo, é considerado uma resposta automdtica a predic¢ao de
erros perceptuais®.

PROCESSAMENTO SEMANTICO

O paradigma de fluéncia seméntica (evocacio) sem produgio de
fala (inner speech) tem sido o mais utilizado com criangas e adultos para
investigacio da dominincia cerebral relativa a linguagem, com a técnica de
RME. Em criangas, esse paradigma tem possibilitado também investigar o
processo de lateralizagio hemisférica ao longo do desenvolvimento, por
meio da evocagio de substantivos e verbos.

O padrao de ativagao cortical de criangas e adolescentes durante
a evocagio de verbos, sem producio de fala, é bastante semelhante quanto
as dreas recrutas, incluindo a drea de Wernicke, o giro cingulado e o cértex
pré-frontal inferior, exceto a drea de Broca no hemisfério esquerdo, que
tende a ser ativada nos individuos mais velhos. Esse dado sugere ser resul-
tado do processo de maturagio cortical e também do desenvolvimento do
sistema semantico e de outros recursos cognitivos que permitem o acesso
mais rdpido as palavras durante a realizagao da tarefa”.

Aos trés meses de idade, as criancas ji apresentam um padrao de
ativacao cerebral hierarquizado, semelhante ao do adulto, quando escutam
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frases curtas na lingua materna. Nota-se, entdo, uma rdpida ativagao do
giro de Heschl seguida por ativagdes mais lentas no giro temporal superior
e frontal inferior mediante a apresentagao de frases curtas na lingua mater-
na. As ativagoes observadas na regido frontal inferior (drea de Broca) em
idade tao precoce, com aumento do sinal de BOLD posteriormente a repe-
ticio do estimulo (frases), sugere que essa regido também tem importante
participacao nos processos de meméria verbal, de modo que o seu maior
recrutamento em tarefas de linguagem em idades posteriores, durante a
fase verbal do desenvolvimento, estd para além das habilidades de progra-
magio motora de movimentos requeridos para a fala®®.

Estudo realizado com criancgas mais velhas (7 aos 13 anos) mos-
trou que as diferengas observadas entre elas e adultos jovens (19 anos) em
paradigma de nomeagao por confrontagio visual incluem o aumento da
ativacao cortical para os adultos jovens, observado em regides cerebrais co-
nhecidas pela fung¢io de automonitoramento de produgio da fala (por¢io
posterior do giro temporal superior e operculum parietal), processamento
visual de objetos (por¢io lateral da regido temporal posterior e regioes oc-
ciptais) e, principalmente, da drea dorsolateral do cértex pré-frontal para
estimulos mais complexos®.

Assim, verifica-se que muitas das diferencas mais significativas
encontradas nos estudos com paradigmas de linguagem com a técnica de
RME, observadas no padrio de ativagio cerebral de criancas e adultos,
estdo na intensidade da ativagio de uma regido especifica e no tempo que
essa regiao passa a ser recrutada, mediante a apresenta¢ao do estimulo.
Tais mudancgas refletem o processo de automatizagao da linguagem, mais
consolidado para os adultos, e permitem o acesso mais rdpido e direto as
representagdes semanticas

No campo dos estudos neurofisiolégicos, o componente N400
tem sido o mais estudado em meio aos processos neurais relacionados ao
processamento semantico.

O N400 ¢ uma deflexdo negativa com distribui¢io topografica
centro-parietal, que ocorre entre 200-500 milissegundos (com pico de am-
plitude em 400 ms) apds a apresentagao de um estimulo critico que marca
a relacao congruente; ou nao, entre o verbo e o objeto (e.g., comer-banana;
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comer-sapato). O aumento na amplitude do N400 foi associado como
uma resposta eletrofisioldgica do cérebro mediante 0 aumento na demanda
do processamento semantico, requerido mediante uma situagao de viola-
¢a0 ou incongruéncia semAantica®.

J4 se passaram muitos anos desde que o efeito N400 foi descrito
por Kutas e Hillayard (1980)%. Desde entdo, esse componente eletrofisio-
l6gico tem sido amplamente investigado e reportado em estudos que uti-
lizaram paradigmas de linguagem com palavras (primimg seméintico), com
frases (final congruente e incongruente) e com discurso. O efeito N400
tem sido encontrado tanto em paradigmas com estimulos verbais quanto
nio verbais, por meio de estimulos visuais', incluindo condigées de viola-

¢ao do conteddo de sequéncia de imagens®".

Em termos desenvolvimentais, registra-se uma redu¢io na am-
plitude do N400 entre 5 e 16 anos, ou seja, o efeito N400 é obtido mais
rapidamente pelos individuos mais velhos. Essa modulagiao na amplitude
do N400 tende a se estabilizar por volta dos 15 e 16 anos de idade’®. Um
efeito semelhante ao N400 (N400-like) foi observado em criancas com
dois anos de idade, em tarefa de priming semantico®.

Desde que o N400 foi descrito como uma medida eletrofisiol4-
gica importante, relacionada com o processamento seméntico, vérios estu-
dos tém sido conduzidos com diferentes grupos clinicos, a fim de conhecer
as semelhancas e diferencas encontradas entre o efeito N400 observado em
grupos com e sem alteragdes cognitivas e de linguagem'. Apesar de ainda
existir muitas discussoes no entorno dos achados que apontam para pre-
digoes sobre o desenvolvimento da linguagem, a partir do processamento
neural, as diferengas encontradas na amplitude do N400 ainda nos primei-
ros dois anos de vida tém sido consideradas um dos marcadores biolégicos
de prejuizos no desenvolvimento do sistema seméntico, comum nos casos
com desenvolvimento atipico de linguagem?.

PROCESSAMENTO SINTATICO

O uso de paradigmas sintdticos com a apresentagao verbal de fra-
ses tem sido amplamente utilizado para a investigacio das bases neurais do
processamento sintdtico. No entanto um grande desafio ao pesquisador
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que almeje explorar a base neural implicada neste processo ¢ a constru¢ao
de paradigmas que permitam isolar os processos de ordem estritamente
semantica daqueles que s2o estritamente sintdticos, uma vez que a compre-

ensdo ou a construgao de uma frase é subsidiada por ambos os processos®.

E sabido que o circuito temporo-frontal tem importante partici-
pacao no processamento tanto semantico quanto sintdtico, embora estudos
com RMF e EEG tenham mostrado especializacoes de dreas de componen-
tes eletrofisioldgicos a partir do uso de paradigmas com violagao seméntica
e sintdtica de frases. Os resultados a partir desses estudos mostraram que a
porgao posterior do giro temporal superior e a por¢ao triangular e orbitdria
da regido frontal inferior estdo relacionadas com o processamento seman-
tico, enquanto a por¢ao anterior do giro temporal superior e a por¢ao

opercular estao relacionadas com o processamento sintdtico?.

A especializagio neural observada nas regioes frontal e temporal
para o processamento sintdtico ocorre ao longo dos anos. Por volta dos cinco
e seis anos de idade, o circuito neural responsdvel pelo processamento sin-
tdtico ainda nao estd bem estabelecido, o que leva ao recrutamento bilateral
do giro frontal inferior, reflexo do gerenciamento cerebral para desempenhar
tarefas complexas, como o julgamento de frases com violagao sintdtica?.

Estudos com RMF tém mostrado que a especializa¢io cortical

para o processamento sintdtico ainda nao estd consolidada até os dez anos
dade. o s N

de idade. Essa consolidagao pela aquisi¢ao de novas estruturas e de regras
de organizacao sintdtica da lingua estd associada a maturacao do circuito
fronto-temporal. Esse percurso maturacional segue nos adultos jovens, até
que o giro frontal inferior direito nao mais seja recrutado e ocorra um
significativo aumento na ativagio da por¢io anterior do giro temporal su-
perior esquerdo e da por¢ao opercular do giro frontal esquerdo, padrao este

observado em adultos®*38.

Referente aos estudos com EEG, de forma mais expressiva, trés
componentes eletrofisioldgicos tém sido investigados e relacionados com
o0 processamento sintdtico: o Early Left Anterior Negativity (ELAN), o Left
Anterior Negativity (LAN) e o P600. Estes componentes tém reforcado a
premissa da existéncia de subprocessos neurais envolvidos em diferentes
fases do processamento sintdtico da linguagem'”.
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O efeito Early Left Anterior Negativity (ELAN) ou Negatividade
Anterior Esquerda Precoce é uma deflexdo negativa precoce, com pico entre
150 e 250 ms e distribui¢do topografica anteriorizada (frontal-temporal).
O componente ELAN estaria envolvido numa forma de processamento
sintdtico preliminar, na qual ocorreria a identificagio das palavras pela sua
categoria gramatical (e.g., verbo, substantivo, dentre outros), desprovido
do efeito de contexto da frase e sensivel a violagoes de categoria sintdtica®,
como, por exemplo, no uso seguido de dois verbos principais numa frase:
“O cachorro comeu caiu a ra¢ao”.

O Left Anterior Negativity (LAN) ou Negatividade Anterior
Esquerda, com pico entre 300 e 500, tem sido observado apéds a apresenta-
¢a0 de um estimulo com violagao morfossintatica, gerada a partir da flexao
verbal, derivagao prefixal ou sufixal®®. Por outro lado, tarefas de violagio
cronoldgica de sequéncia de imagens também tém mostrado um aumento
de Negatividade Anterior Esquerda (Left Anterior Negativity, LAN), suge-
rindo que este componente pode ter a fun¢io de intermediar os processos

léxico-semAntico e sintatico’4.

Por sua vez, o P600 é uma deflexdo positiva com distribuicao
topogréfica centro-parietal, que ocorre entre 500 e 800ms (com pico de
amplitude em 600ms) apds a apresentagao de um estimulo critico funda-
mental para o estabelecimento da relagio gramatical entre os elementos de
uma frase. Um aumento na amplitude do P600, apés a apresentagao verbal
de frases que apresentavam palavras incongruentes com a estrutura sintdti-
ca da frase, foi primeiramente descrito por?' quem nomeou esse fen6meno
eletrofisiolégico de “efeito P600”. Desde entdo, o P600 tem sido ampla-
mente investigado na tentativa de melhor compreender seu envolvimento
no processamento sintdtico da linguagem.

O P600 tem sido relacionado com processos sintdticos de
integracao, que sdo estabelecidos a partir da relagio que os elementos
gramaticais estabelecem entre si dentro da frase. Esse componente parece
estar também associado aos mecanismos de reandlise e reparo da frase,
decorrentes do mecanismo de acomodacio e sustentagao de informacoes
da frase pela memoria de trabalho ao iniciar o parsing sintdtico. Assim, o
P600 ¢ sensivel a manipulagoes de elementos da frase, que geram rupturas
na representagao da estrutura candnica da sintaxe da frase, nas relagoes de
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concordincia de género e nimero, mas também sensivel a influéncia do

contexto semantico que rege a frase’.

Apesar de ainda nio serem muitos, estudos que abordam as mu-
dangas neurofisiolégicas do cérebro ao longo do desenvolvimento mos-
traram que alguns dos componentes eletrofisiolégicos relacionados com
0 processamento sintdtico ainda nao estao presentes na primeira infincia.

Antes dos sete anos de idade, o efeito ELAN, que precede o efeito
P600, ainda nio é observado em tarefa de violagio sintdtica, sugerindo que
o efeito ELAN emerge ao longo dos anos, com a automatizagao de proces-
sos sintdticos*’. Esses processos sio consolidados 2 medida que a criancga
passa a ter um repertdrio sobre as regras gramaticais que regem a relacio
entre palavras numa frase®.

E interessante notar que, mesmo em tarefas que, a principio, es-
tao mais relacionadas com o processamento sintdtico, como o julgamento
de violacoes de concordincia verbal, criancas com idade entre 10 e 12 anos
apresentam um efeito N400 mais proeminente, contrdrio do que ¢ visto
nos adultos, em que se observa o efeito P600. Esse achado sugere que,
embora nesta idade as criangas sejam capazes de compreender sentencas de
forma semelhante aos adultos, em termos eletrofisioldgicos, é ainda bas-
tante diferente o reflexo de um processamento sintdtico ainda niao conso-

lidado na adolescéncia.

CONSIDERACOES FINAIS

Nao hd ddvida de que a evolugao tecnolégica, com o surgimento
de equipamentos que permitem a realizagio de estudos sobre o funciona-
mento cerebral de forma nio invasiva, trouxe contribui¢ées incomensurs-
veis para os estudos na drea da linguagem. Mas é importante reconhecer
que parte das mudangas relacionadas & participagao de regides cerebrais,
bem como de componentes eletrofisiolégicos especificos numa tarefa de
linguagem especifica, deve-se a evolugio no delineamento dos paradigmas
de linguagem, que foram sendo propostos em associagao com esses adven-
tos técnicos.
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Também nio hd davidas de que os desafios impostos ao pesqui-
sador para o uso dessas técnicas ainda sio muitos (e.g., problemas metodo-
16gicos, andlise e interpretacio de dados) e nao hd outro meio possivel para
resolvé-los seno pela multidisciplinaridade, condigio essa que ¢ o alicerce
das neurociéncias, incluindo a neurociéncia da linguagem.

Em relagao a producao de conhecimento nesta drea, pode-se dizer
que os resultados reportados até o momento ainda sao escassos, se com-
parados aos estudos com adultos, seja por meio das técnicas de EEG ou
de RME Esse panorama também ¢ extensivo ao Brasil, porém ainda mais
restrito se comparado ao contexto cientifico internacional. No Brasil, o
conhecimento cientifico e, principalmente, o dominio tecnoldgico para
uso dessas técnicas ainda estao bastante centralizados em algumas univer-

sidades do pais.
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Uso DA TECNOLOGIA NA AVALIACAO
E INTERVENCAO DOS DISTURBIOS
DA FLUENCIA

Anelise Junqueira BOHNEN
INTRODUCAO

O objetivo deste capitulo é conversar sobre tecnologia, seus con-
ceitos e concepgoes, € suas formas de uso para a avaliacao, o diagnéstico
diferencial e o tratamento dos distirbios de fluéncia, principalmente a
gagueira.

Em quatro diciondrios distintos'*, o vocdbulo tecnologia tem sig-
nificados convergentes, a saber:

“[...] estudo das ciéncias aplicadas; método, processo para lidar com um
problema técnico especifico; sistema pelo qual a sociedade prové aos seus
membros as coisas desejadas ou necessdrias'. A aplicagio do conhecimento
cientifico para propdsitos prdticos. Maquindrios ou equipamentos desen-
volvidos para tal conbhecimento. Tecnologia é o ramo do conbecimento per-
tinente ds ciéncias aplicadas. Tecnologia é um substantivo feminino que
significa teoria geral elou estudo sistemdtico sobre técnicas, processos, méto-
dos, meios e instrumentos de um ou mais oficios ou dominios da atividade
humana®. Técnicas ou conjunto de técnicas de um dominio pam’cular“.

A tecnologia a servigo da Saide estd definida pela Organizagao
Mundial da Satde (2016)° como sendo a aplica¢io de conhecimentos or-
ganizados e habilidades que estao sob a forma de aparatos ou aparelhos,
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medicamentos, vacinas, procedimentos e sistemas desenvolvidos para solu-
cionar um problema de satide e melhorar a qualidade de vida.

Em uma primeira leitura destas citagoes, apesar das distancias
no tempo, percebe-se que o vocibulo Zecnologia nao se refere somente
ao emprego de instrumentos, aparatos e equipamentos que qualificam o
fazer fonoaudioldgico necessirio para a avaliagao e terapia dos distirbios
de fluéncia. Refere-se também ao uso de métodos e processos cientificos
inerentes as concepgoes e paradigmas relativos ao tema e ao grau de habili-
dades e competéncias do profissional que emprega a tecnologia. Conhecer
a teoria geral e o estudo sistemdtico sobre técnicas, processos, métodos,
meios e instrumentos da atividade humana® e o conjunto de técnicas de
um dominio particular*é de essencial valia para a prética fonoaudiolégica.

Assim, Tecnologias para avaliagao e intervengao nos distirbios de
fluéncia comegam a ser definidas nos paradigmas dos fonoaudiélogos que
atuam nesta drea, na forma como definem problemas de pesquisa e no uso
da estatistica para a afericio de dados. As concepgoes sobre distirbios de
fluéncia mudaram com os conhecimentos produzidos por novas tecnolo-
gias, métodos investigativos e processos. Em 1996, Fox et al.® mostraram
através de neuroimagens as diferengas entre cérebros de pessoas com e sem
gagueira. Foi quando, finalmente, a tecnologia do neuroimageamento pos-
sibilitou mostrar como os cérebros funcionam ao falar fluentemente e ao
gaguejar. E entdo o mundo pode perceber que gagueira e distirbios de flu-
éncia ndo sao causados por problemas psicolégicos, como o senso comum
costumava dizer. Momentos de gagueira foram registrados na laringe em
1977 em filmagens realizadas com o fibroscépio éptico”, considerado a
época como uma inovadora tecnologia.

Somente vinte anos mais tarde, Wu et al. (1997)° formularam a te-
oria do excesso de dopamina no cérebro de quem gagueja através de imagens
realizadas por PET Scan e comparagdes com medicacdes bloqueadoras deste
neurotransmissor. Esses estudos continuam em andamento até os dias de hoje,
cada vez com melhores resultados, devido ao avango da tecnologia da drea da
informdtica, que se reflete nos aparelhos de captagao de imagens do cérebro.

Portanto, as ideias do senso comum, de que gagueira teria causas
psicoldgicas'®, hd muito tempo j4 foram descartadas pela ciéncia e isso s6
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foi possivel gracas aos métodos investigativos associados a tecnologia de
ponta da drea da satude.

As necessidades de entender o funcionamento do corpo humano,
e em especial o do cérebro, impulsionaram a criagio e o desenvolvimento
de novos aparatos que contribuem para uma clareza maior na compreensao
de como a sincronia motora da fala se rompe em mais de 1% da populacao
mundial'. Essas tecnologias sao desenvolvidas de acordo com as possibili-
dades técnicas de um dado momento histérico e possibilitam avangos nos
mais diversos setores da sociedade e, no caso aqui especifico, também dos
distarbios de fluéncia, especialmente a gagueira.

Quando Van Riper publicou seu primeiro livro, em 1939'2, dei-
xou claro 2 comunidade cientifica que, apesar das consequéncias emocio-
nais que uma gagueira poderia gerar em algumas pessoas, ele ja intufa que
as dificuldades estavam no cérebro. E ele chegou a essa conclusio mesmo
sem nenhuma tecnologia a disposi¢ao. Certamente, como um dos inicia-
dores da Fonoaudiologia nos Estados Unidos, a tecnologia e os conheci-
mentos que existem hoje confirmaram parte de suas hip6teses. Esse é um
dado muito significativo porque a tecnologia sé existe porque cérebros que
pensam, que sdo criativos e interessados em melhorar a qualidade de vida
dos outros ou mesmo da sua prépria, buscam transformar ideias em reali-
dade. A tecnologia nao existe por si prépria.

Sendo assim, quando hd possibilidades tecnoldgicas que melho-
rem técnicas e procedimentos da avaliagio, do diagnéstico diferencial e
do tratamento da gagueira, é obrigagio profissional de todo fonoaudidlo-
go estar atento a esses avangos. leorias sio desenhadas a partir de novos
achados, e as consequentes formas de uso de tecnologias, técnicas e proce-
dimentos nio s6 produzem mais conhecimento como, a0 mesmo tempo,
auxiliam na qualidade de vida de quem gagueja. Através das novas tecnolo-
gias postas a servigo do entendimento da gagueira, principalmente a partir
da segunda metade dos anos de 1990, muitos estudos e pesquisas foram
realizados direcionados para o descobrimento das causas destas rupturas
na fluéncia da fala’
gante de todos, devido a complexidade deste distarbio e a variabilidade da
gagueira em cada pessoa que gagueja'’'*

. Pode-se dizer que esse foco sempre foi o mais insti-
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TECNOLOGIA E PESQUISA

Atualmente, hd uma quantidade de tipos especificos de tecno-
logias empregadas para a captagio de neuroimagens de cérebros em fun-
cionamento e iz vivo. Chang (2015)" mostrou com detalhes como essas
tecnologias permitiram um conhecimento sobre o cérebro infantil e a ga-
gueira. Uma das dividas existentes era se criangas pequenas com gagueira
apresentariam as mesmas bases neurais que sio encontradas nos adultos
que gaguejam. Ainda no se sabe exatamente por que quase 80% das crian-
¢as que gaguejam se recuperam espontaneamente sem intervencio. Pior
que isso, ainda nao hd formas precisas de diferenciar quais dessas criangas
Va0 OoU NA0 se recuperar sem intervengao. No entanto, segundo a autora, jé
hd suporte para a ideia de que a intervengao realizada o mais cedo possivel
pode alterar ou até normalizar as fungoes cerebrais antes que a gagueira
se instale completamente. Entendendo cada vez melhor a genética e de-
senvolvendo melhores tecnologias, os cientistas poderdo encontrar mar-
cadores biolégicos da manutencio da gagueira e o que determinaria essa
recuperagao espontanea.

A gagueira inicia predominantemente ao redor dos 33 meses,
embora haja relatos sobre criangas que comegaram a gaguejar aos 18 me-
ses, e que este inicio ¢ similar entre meninos e meninas'"'°. Esse dado ¢é
interessante porque a diferenca entre géneros é clara em adultos, em uma
propor¢io de quatro homens para uma mulher, mas nao ¢ tio visivel na
infincia. Se meninos e meninas gaguejam em igual propor¢ao na infincia,
o que determinaria que nos adultos a propor¢io seja de quatro homens
para uma mulher? Teriam as meninas uma capacidade maior de recupe-
racio espontanea do distirbio? Apesar de ainda nao haver total concor-

dincia entre os autores" '

sobre a proporgao entre géneros, algumas das
alteragdes observadas nos cérebros adultos nao sio vistas nos cérebros das
criangas. Principalmente o aumento de volume no hemisfério direito que

as imagens mostram nos adultos'”'®.

O uso da tecnologia para captagao de imagens em cérebros infan-
tis tem sido um desafio para os cientistas. Tudo o que for possivel descobrir
de forma nio invasiva proporcionard um conhecimento inestimével que,
por sua vez, poderd mudar completamente as técnicas e procedimentos de

avaliagdo e terapia para a gagueira®.
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Na drea da investigacao em cérebros de criangas que gaguejam, hd
um progresso significativo. Partindo do conhecimento de que as atividades
neurais ocorrem de forma sincronizada no cérebro, demonstrou-se que es-
sas atividades, associadas & massa branca que as interconecta, sao diferentes
em criangas que gaguejam e criangas fluentes'. Parece que, nas criangas
que gaguejam, essas atividades estao diminuidas na circuitaria que permite
a organizacao temporal dos controles motores. Esses resultados sugerem
que os circuitos da drea motora e os circuitos dos ginglios da base se de-
senvolvem de formas diferentes nas criangas que gaguejam. Isso pode afetar
o planejamento da fala e os processos necessdrios para o controle motor
adequado. A consequéncia disso ¢ a dificuldade de manter a fala fluida.
Esses achados' sio importantes porque sempre houve a discussio sobre se
o cérebro adulto estaria configurado para gaguejar desde sempre ou se a ga-
gueira configuraria o cérebro ao longo do tempo, jd que atividades motoras
sdo aprendidas por repeti¢do. As respostas para essas perguntas comegaram
a aparecer depois deste estudo, porque os autores obtiveram imagens de
cérebros de criangas entre trés e nove anos, com e sem gagueira, ¢ puderam
estabelecer as diferengas. Achados deste porte sao significativos porque a
tecnologia os possibilita. Mas a tecnologia é criada ou desenvolvida porque
hd a necessidade de aprender, de descobrir, de qualificar, de simplificar,
de melhorar.... E essa necessidade é a do pesquisador, é daquele que busca
uma forma de minimizar danos, de diminuir ou erradicar condicoes debi-
litantes. E claro que a tecnologia também ¢é desenvolvida para uma grande
quantidade de atividades, desde complexas, como um exoesqueleto®, por
exemplo, ou para enviar o homem até planetas distantes e até o lazer puro e
simples. No caso da gagueira e do foco deste capitulo, o importante é com-
preender que a tecnologia é criada por um ser humano desafiado a pensar.
E, se adequada e pertinente, trard vantagens ao trabalho fonoaudiolégico.

Da mesma forma, a tecnologia por si prépria nio terd valia se
aqueles para os quais ela foi desenvolvida nao souberem usd-la, ou a usa-
rem sem ética ou a desconhecerem. Igualmente, um fonoaudidlogo nio
deveria imaginar que o uso da tecnologia poderd substituir seu racioci-
nio clinico, seu conhecimento, sua capacidade de observagio. Poderd, sim,
servir para qualificar suas habilidades e competéncias para lidar com os
distarbios de fluéncia®'.
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TECNOLOGIA E GENETICA

Outra drea onde a tecnologia é importante no entendimento da
gagueira ¢ a genética. Além dos aspectos sobre o que as tecnologias torna-
ram possivel para o entendimento das questoes da genética na gagueira'’,
um grupo de pesquisadores® divulgou, em novembro de 2015, que de
2,1% a 3,7% dos casos de gagueira persistente sao causados por mutagoes
no gene AP4E]. Defeitos neste gene dificultam o transito das informacoes
intracelulares, especialmente no processo de direcionar as proteinas para o
compartimento de reciclagem. Esse grupo de pesquisadores descobriu que
aquele gene interage bioquimicamente com outro gene ji anteriormente
identificado com o transporte de proteinas em casos de gagueira. Esses
defeitos de trinsito intercelular jd foram correlacionados com outros dis-
tirbios neurolégicos, como a Doenga de Parkinson.

Para se chegar a tais conclusoes, a tecnologia na drea da bioqui-
mica e da neurogenética ¢ vital. Nao seria possivel investigar tais processos
sem a existéncia dessas tecnologias. E isso, no longo prazo, poderd signifi-
car o desenvolvimento de terapias genéticas especificas para gagueira, o que
seria uma forma de evitar que o fator hereditdrio envolvido em quase 80%
dos que gaguejam continuasse ativo.

TECNOLOGIA E AVALIACAO

No quesito aparatos e aparelhos para avaliacio da gagueira, exis-
tem desde tecnologias simples, como o abaixador de lingua, até as sofisti-
cadas, como os aparelhos de eletromiografia de superficie e eletroterapia®,
eletroglotografia®, o EVA (Evaluation Vocale Assistée)* eletrofisiologia®,

28 para captaglo de

ultrassonografia de lingua® e a fibronasolaringoscopia
imagens, movimentos e dudios, assim como uma quantidade de softwares
que analisam os varios quesitos da fluéncia e da nao fluéncia. Para garantir
gravagoes de falas fluentes e gaguejadas também sao necessdrios instrumen-
tos, como cAmeras de video, tripés, microfones especificos para fala, placas
de som compativeis e caixas de som, computador ¢ muitos softwares e

aplicativos disponiveis no mercado®.

No entanto, ¢ bom salientar que nem todos estes aplicativos “fa-
lam” Portugués. E, embora interessantes, contribuem pouco para a trans-
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cri¢do ou para a contagem de palavras ou silabas gaguejadas e para a ava-
liacio da velocidade de fala fluente e da duragio das palavras gaguejadas
em Portugués Brasileiro (PB). Isso quer dizer que, embora a tecnologia
seja excelente, ela precisa ser usada de forma adequada para que os dados
obtidos sejam condizentes com a realidade de um idioma e das pessoas que
falam esse dado idioma.

Aqui cabe uma ressalva: os resultados obtidos com o uso de tec-
nologias que nio falam o PB devem ser vistos com cautela. O fonoaudiélo-
go consciente das diferencas entre idiomas, como o Inglés e o PB, deve usar
essas tecnologias com cuidado e rigor metodolégico. Como essas linguas
sio muito distintas entre si, dados estatisticos obtidos em Inglés falado
nao podem ser generalizados para o Portugués Brasileiro. Mesmo que a
tecnologia usada seja simples e ficil de ser aplicada, é necessdrio que se
comparem dados estatisticos com toda a parciménia por conta das diferen-
tes estruturas de cada um desses idiomas. Para que se usem aplicativos ou
testes estrangeiros, a tradu¢io tem que cumprir os ditames internacionais
para tal, a validagao dos resultados precisa ser realizada com populacoes
que falem PB, nas vdrias faixas etdrias, e obtidas em locais diferentes do
pais para que os dados quantitativos sejam fidedignos e representativos da
real condicao do paciente e do local onde ele vive.

O uso da fibronasolaringoscopia'!, embora nio seja uma nova
tecnologia, tem colaborado para a verificacio dos movimentos atipicos
que ocorrem nas laringes de muitas pessoas que gaguejam®. Também estd
sendo usada como uma forma de mostrar a antecipacio da gagueira ¢ a
chamada gagueira encoberta. A antecipagio da gagueira é percebida por
muitos que gaguejam®®. Tanto é assim que a substitui¢ao de palavras é
uma das formas mais comuns de evitar a gagueira. O cérebro “avisa” que

3132 Esse “avi-

vai gaguejar em aproximadamente 450 milissegundos antes
so” pode ser observado nas laringes em momentos anteriores ao inicio da
fona¢io®, o que muitas vezes valida a percepgio do paciente porque esses
movimentos geralmente nio sao vistos ou ouvidos pelo terapeuta, mas po-
dem ser sentidos pelos que gaguejam. Essa é uma tecnologia simples, de
custo baixo, com baixo nivel de desconforto para o paciente e que permite

um diagndstico quase que imediato.
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Esses sio alguns exemplos que servem para mostrar que a tecno-
logia estd disponivel para ser usada para a avaliagio ¢ a comprovacio de
resultados terapéuticos.

TECNOLOGIA PARA A MELHORA DA FLUENCIA

Na questao especifica dos novos aparelhos e instrumentos para
fins terapéuticos, hd, no mercado internacional, alternativas que auxiliam
nos processos de avaliagdo e terapia dos distdrbios de fluéncia. Para melho-
rar a qualidade da fluéncia, existem aparatos e aplicativos que provocam
atraso no retorno auditivo reduzindo a velocidade de fala, alterando a fre-
quéncia da voz ouvida pelo usudrio para favorecer o efeito coro e, conse-
quentemente, diminuindo a frequéncia de gagueira. FluencyCoach, DAF
Assistant e outros semelhantes, sao aplicativos para telefones celulares, #a-
blets ou computadores e, embora, em sua maioria, sejam desenvolvidos
para falantes do Inglés, respondem bem ao falante do Portugués Brasileiro.
Sao gratuitos (ou quase) e muito bons para aumentar a fluéncia, especial-
mente em momentos de prdtica e realizagdo de exercicios. No entanto,
esses aplicativos nao tém a portabilidade que o SpeechEasy oferece. Este
aparelho induz a redugao da velocidade de fala e altera eletronicamente
a frequéncia da voz do usudrio, que a escuta como uma “segunda voz’.

3435 permitindo que a

Esta escuta em coro aciona os neurdnios espelho
fala se torne significativamente mais fluente para a maioria dos que o ex-
perimentam. Para a conscientizagao e monitoramento da fala gaguejada,
a eletromiografia de superficie e o TENS/FES estio sendo utilizados com

resultados significativos™?.

TECNOLOGIA, GAGUEIRA E O FUTURO PROXIMO

Em breve, algumas tecnologias estarao acessiveis no Brasil e pode-
rao melhorar as questoes ligadas a avaliacio, ao tratamento e & manutencio
da fluéncia adquirida. Muito se questiona sobre a eficicia de programas de
tratamento para a gagueira. Apesar de estudos que demonstram a eficicia
de tratamentos que provocam mudangas no cérebro de quem gagueja, e
que conseguem ser mantidos por longo tempo™, a recaida ou a diminuigio
da fluéncia ¢ relatada por virias pessoas que gaguejam, mesmo depois de
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um tratamento bem sucedido. Essa é uma questao que estd aprofundada e

discutida em Bohnen?!3¢

porque aborda as diferencas de sucesso entre pro-
gramas de terapia e processos terapéuticos, e as concepgdes de ser humano

envolvidas nestes paradigmas.

Para que haja manutencio dos objetivos atingidos em terapia, a
pessoa que gagueja necessita monitorar-se continuamente quanto a quali-
dade de sua fluéncia ou aos tipos de rupturas que surgem. Ela precisa de
constante feedback, de autocontrole e manter niveis de motivagio. Como
nem sempre isso ocorre de forma perfeita, as pessoas que gaguejam tendem
a, gradativamente, aumentar suas taxas de frequéncia de gagueira apés o
término do tratamento. Essas recaidas ocorrem em qualquer populacio
que necessita de manutenc¢ao para condigoes cronicas, como os que fazem
dieta, por exemplo.

Até o momento, algumas formas de manutengao sio usadas com
sucesso: 0 SpeechEasy, os varios aplicativos para celular, especialmente os gru-
pos terapéuticos em consultério. Sabemos que a intermiténcia é a caracters-
tica mais contundente da gagueira. Isso significa que ela oscila entre vdrias
severidades ao longo do dia e essa caracteristica interfere com em quaisquer
medidas objetivas usadas. Na maioria das vezes, o fonoaudidlogo atende seus
pacientes ao redor de duas vezes na semana, e isso é realmente diferente do
dia a dia que eles enfrentam nas mais variadas situa¢oes da vida real. Mesmo
que o paciente envie dudios todos os dias ao seu terapeuta, ainda assim essas
instincias curtas nao representam tudo o que ocorre. O fonoaudidlogo des-
conhece a maioria das formas de fala de seus pacientes quando estdo longe
do consultério e precisa confiar nos relatos que eles fornecem.

A tecnologia entio veio ao encontro dessas duas necessidades: a
pessoa que gagueja precisa auto monitorar-se de forma objetiva e o fonoau-
didlogo precisa ter uma visao mais clara do que ocorre com seus pacientes
quando eles ndo estao em sua presenca.

O NINiISPEECH
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A descri¢ao do NiNiSpeech a seguir foi fornecida por Shapira’,
Chief Executive Officer (CEO) da empresa que desenvolveu esse aparato.
O NiNiSpeech funciona como um aplicativo conectado ao telefone celu-
lar e, portanto, desloca-se com a pessoa que gagueja o tempo todo. Foi
desenvolvido para dar conta das demandas necessirias do paciente para a
manutengdo de fluéncia, fora do consultério. Tem um painel de monito-
ramento com base na web, que passa as informagées ao fonoaudiélogo. O
NiNiSpeech oferece para quem gagueja um excelente ambiente de pritica
em seu telefone celular. Incorpora as seguintes funcionalidades: pode co-
nectar-se com outras pessoas que gaguejam, para momentos de pratica; au-
xilia a encontrar pares compativeis para uma prdtica mais eficaz; possibilita
entrar em salas de bate-papo de video com uma variedade de pessoas que
gaguejam; oferece atividades de fala dirigidas e monitoradas; prové feedba-
ck em tempo real na tela; tem jogos para aumentar a motivagio; oferece
um resumo do acompanhamento de desempenho; e mede a performance
e o discurso através do Speech Efficiency Score (SES). Também oferece ao
fonoaudiblogo uma visao detalhada do desempenho de seu paciente no
mundo real e permite a troca de mensagens entre um e outro.

Apés a gravagio de um video de conversa com outras pessoas, 0
terapeuta recebe informagoes sobre quantidade de silabas faladas e/ou ga-
guejadas, velocidade de fala, as ocorréncias de gagueira e uma nota de efici-
éncia na fala. Estas informagoes sao compartilhadas apenas pelo terapeuta
e seu paciente numa tela onde também sio vistos detalhes da pessoa, dados
da ultima sessdo de terapia e o desempenho dos dltimos 14 dias.

De acordo com seus criadores, o NilViSpeech permite lidar com
os indices de recidiva na transferéncia do aprendido em consultério para o
dia a dia do paciente nos seguintes aspectos:

*  Ouvinte: NiniSpeech conecta uma pessoa que gagueja com outra para
préticas compartilhadas, dentro de um ambiente virtual seguro. E
pode fazer isso com muitas pessoas, tornando a prdtica mais realistica
do que dentro do consultério.

! Comunicagio pessoal de Y. Shapira com o autor, por email, em 2 de novembro de 2015.
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*  Medigoes: o NilNiSpeech oferece medidas automadticas, reais, objetivas,
quantitativas e consistentes. O SES mostra a frequéncia e a duragio das
ocorréncias de gagueira.

o Feedback: a pessoa que gagueja recebe feedback sobre sua pritica em
tempo real através de vdrios métodos visuais. Esse feedback propor-
ciona a assimilagao pelo cérebro das vdrias técnicas trabalhadas em
consultério.

*  Motivagio: o NiNiSpeech usa conceitos de “games” para aumentar a
motivagao da pessoa que gagueja a fim de manté-la praticando.

e DPara o Fonoaudiblogo, o ViNiSpeech oferece pela primeira vez uma vi-
sao do que ocorre fora de seu consultdrio. Pode monitorar, ouvir as fa-
las gravadas, reavaliar objetivos e ser, assim, mais eficaz no seu trabalho.

Esse aplicativo foi langado em Israel, em novembro de 2015, dis-
ponivel para experimentagao. Brevemente estard em outros locais. Ainda
estd na dependéncia de adaptagoes para diferentes idiomas. Sabe-se desde
j& que falard Portugués Europeu e Portugués Brasileiro. Essa tecnologia foi
criada por um pai de rapaz que gagueja que, apesar de bem sucedido em
terapia, nao conseguia se manter fluente por muito tempo. Essa questao, a
recidiva, instigou esse pai a buscar uma alternativa que estivesse ao alcance
de todos em termos de acessibilidade, usando formatos atraentes para os
jovens, como o telefone celular e os games e, a0 mesmo tempo, permitis-
se um elo estreito entre fonoaudidlogo e paciente em momentos fora do
consultério.

APLICATIVOS MOVEIS PARA ANALISE DE PROBLEMAS DA FALA

Querino Filho, Capellini e Oliveira (2013)* desenvolveram dois
aplicativos que atualmente estdo fase de finalizagdo, feitos para Tablets,
que vém suprir algumas necessidades imperativas, como o idioma, (fala
Portugués Brasileiro), o que vem ao encontro da facilitagio do trabalho de
avaliacdo das disfluéncias, que é um processo sempre trabalhoso e deman-
dador de tempo para o fonoaudiélogo. O primeiro aplicativo conta silabas
fluentes, quantidade de bloqueios, quantidade de prolongamentos, nime-
ro de repetigdes de sons, niimero de repeti¢cdes de parte da palavra, nimero
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de repetigoes de palavras monossildbicas e outras disfluéncias. O segundo
aplicativo destina-se a medir a velocidade de leitura: fornecerd dados de
gravagao de dudios, quantidade de palavras lidas, contagem de erros. Essas
informagdes podem ser enviadas por email para outros computadores, per-
mitindo que sejam feitas andlises posteriores.

Ao entrar no mercado, facilitard a avaliagao quantitativa da ga-
gueira, tao necessdria para a demonstragio da pratica clinica baseada em
evidéncia.

O ESTUDO DE VIABILIDADE DA TERAPIA REMOTA PARA GAGUEIRA ATRAVES DA
PrataAFOoRMA FREACH

A Terapia Kassel para Gagueira (KST) ¢ um curso intensivo de
um ano, realizado através da tecnologia de ‘computer-aided-fluency-sha-
ping” para grupos de pessoas que gaguejam. Usa um programa de bio-
~feedback chamado Flunatic, desenvolvido para ensinar um novo padrio de
fala. No inicio, era um tipo padrao de tratamento face-a-face. Depois de
oito anos, a concepgio foi estendida para um conceito de blended-learning
(aprendizagem mista) com 16 sessoes on-line, realizadas ao longo de 10
meses durante a fase de manutengio, apds o curso intensivo®.

Desde 2014, o KST também oferece uma versao online pura com
uma nova plataforma para a terapia da fala chamada Freach, cooperagio com
o maior plano de sadde alemio. A plataforma Freach foi recentemente in-
tegrada a um sistema de andlise de discurso padrao usando um algoritmico
(ASSIST) que aumenta as demandas contextuais e interacionais dos clientes,
trazendo situagoes cotidianas dentro de uma sala virtual. A intengao é au-
mentar e ampliar o grau de automagao para fora dos ambientes clinicos. Para
colocar esse sistema em pratica, vdrios desafios da tecnologia da informagao,
administragdo e tratamento organizagdo precisaram ser cumpridos®.

O plano do grupo alemio do Parlo Institut é expandir essas ex-
periéncias para toda a Europa através da instalagdo do projeto Horizon
Europeu 2020, com um parceiro Portugués para tratar de pessoas que ga-
guejam em Portugal. Num futuro préximo, o tratamento on-line para a
gagueira estard disponivel para outros paises europeus, para o Brasil e pai-
ses africanos de lingua portuguesa, como Angola.
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Para testar os possiveis resultados deste projeto em Portugués
Brasileiro, um estudo de viabilidade foi implementado, no Brasil, atra-
vés de um acordo de coopera¢io internacional entre o Parlo Institut, a
Universidade Estadual Paulista (Unesp) de Marilia e o Instituto Brasileiro
de Fluéncia - IBE. Como hd uma quantidade significativa de pessoas que
gaguejam sem acesso a terapia formal no Brasil, e nao hd ndmero suficiente
de profissionais treinados para atender a todos, esse estudo verificou a via-
bilidade técnica e operacional da plataforma Freach para o tratamento da
gagueira. Também verificou-se a forma de introdugao da Terapia Remota
para a gagueira no pais através de um tratamento qualificado para um
nimero maior de pessoas que gaguejam, assim como a oferta de formacao
técnica para um maior nimero de profissionais, com baixo custo e sem di-
ficuldades geogréficas. Os resultados mostraram uma viabilidade positiva
para a plataforma, tanto para as pessoas que gaguejam como para a forma-
¢ao de fonoaudidlogos em um pais de dimensao continental como o Brasil.

A plataforma Freach é uma sala de terapia virtual, que possibilita
a realizagdo de todo o processo terapéutico online, tanto de forma indivi-
dual como em grupo. A base teérica de referéncia é o programa terapéutico
comportamental Fluency Shaping. A terapia estd organizada em cinco fa-
ses, que vao do trabalho inicial motor para a fala até a manutengao e alta.
O paciente pode entrar na sala virtual de terapia a qualquer momento e l4
encontrard todos os seus materiais, exercicios e tarefas. Pode gravar sua voz
e receberd um gréfico de desempenho, compartilhado com seu terapeuta.

No Brasil, o estudo de viabilidade® foi realizado por cinco fo-
noaudiélogas (trés de Sao Paulo/SP, uma de Marilia/SP e uma de Porto
Alegre/RS) que foram treinadas para usar e trabalhar na plataforma.
Quando qualificadas, esse conhecimento prético foi repassado aos clientes
em sua primeira sessio remota. Cada fonoaudidloga trabalhou com dois
clientes por oito sessoes, sendo que a primeira e a ltima foram presenciais
e as seis intermedidrias foram on-line. Requereu-se que os profissionais e
clientes usassem computadores com acesso a internet de alta velocidade
com webcams. Gravagdes em video de amostras de fala espontinea e lei-
tura foram realizadas face-a-face antes e apds seis sessoes de atendimento
remoto através da plataforma Freach. Datas e tempo foram agendados com
antecedéncia com o gerente da plataforma para eventuais manejos de difi-
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culdades. No final de cada sessao, os clientes e os profissionais respondiam
a um questiondrio avaliando a viabilidade técnica da plataforma, analisa-
dos separadamente. A Parte I do questiondrio tinha quatro perguntas e as
respostas eram classificadas de 1 (excelente) a 5 (muito ruim). Na Parte II,
as perguntas eram sobre as dificuldades técnicas especificas encontradas.
Na Parte 111, profissionais e clientes eram estimulados a escrever sobre os
aspectos positivos e negativos da terapia remota. Para medir a for¢a de as-
socia¢io linear entre os dois grupos, foi usado o Coeficiente de Correlagio
de Pearson, assumindo que n= 50 e alfa <0,05, em que R teve de ser maior
do que 0,279 para ser significativa.

Clientes e clinicos avaliaram a experiéncia como étima e boa na
Parte I. A Parte II revelou que a maior dificuldade técnica encontrada foi
o atraso de som (delay). E na Parte 111, os dois aspectos mais positivos para
os pacientes foram a praticidade e a nao necessidade de enfrentar o tréfego
para ter acesso a terapeutas especializados. Para os clinicos, os aspectos
positivos relacionaram-se a possibilidade de atender pessoas que gaguejam
que ndo tém acesso a terapeutas especializados (sem necessidade de viajar),
a praticidade/funcionalidade e a flexibilidade de hordrios. Para clientes, os
aspectos negativos foram que a terapia remota nio tem a mesma eficicia
que a terapia presencial, além de algumas dificuldades técnicas na gestao
da plataforma. Para os clinicos, o aspecto mais negativo foi ter encontrado
dificuldades técnicas, tais como atraso de som. A comparagio entre as res-
postas dos dois grupos apresentou alta correlacio da Influéncia do clinico:
em exercicios realizados pelos individuos, sobre o desempenho do sujeito e em
exercicios realizados em casa. A correlagao entre a opinido do sujeito sobre
terapia remota e a pratica em casa foi de r=0,800.

Concluiu-se que a viabilidade técnica e operacional da plataforma
Freach para o tratamento da gagueira foi considerada muito boa. Algumas
adaptagoes de linguagem foram sugeridas ao Parlo Institut a fim de tornar a
experiéncia mais suave. A necessidade de oferecer um tratamento qualifica-
do para a gagueira, para um maior numero de pessoas que gaguejam, bem
como de oferecer a formagao de um maior nimero de fonoaudiélogos com
um custo menor em qualquer localiza¢ao geogrifica do pais, foi confirmada.
Os resultados deste estudo podem fornecer uma melhor compreensio sobre
as vantagens de realizar terapia remota para pessoas que gaguejam no Brasil.
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TECNOLOGIA E MEDICAMENTOS

Virias substincias estao sendo pesquisadas e experimentadas para
a diminuigio da gagueira em adultos. Quase na totalidade, essas substancias
sa0 bloqueadoras do neurotransmissor dopamina. O lider mundial dessas
pesquisas, Gerald Maguire, da Universidade da Califérnia em Riverside?,
em comunicagio pessoal A autora por email, revelou que recentemente
recebeu a aprovagio da Food and Drugs Administration dos Estados Unidos
para investigar os efeitos de uma nova substincia para a gagueira. E um
medicamento que age sobre um receptor de dopamina diferente dos pes-
quisados até agora e que jd se mostrou eficaz para a Sindrome de Tourette.
E o que se sabe no momento.

TecNOLOGIA E DEEP BrAIN STiMULATION (DBS)

De acordo com Maguire et al. (2012)*, existe a gagueira do de-
senvolvimento, que inicia na infincia, e a gagueira chamada “adquirida”,
que tipicamente ocorre em idade adulta e é geralmente secunddria a da-
nos neuroldgicos. Os autores relatam que hd uma crescente quantidade
de evidéncias que sugerem que os ginglios da base estao implicados na
sincronia motora da fala e, portanto, envolvidos com a gagueira. Também
relatam que disttirbios de movimento extrapiramidais, como a Doenca de
Parkinson, podem exacerbar uma gagueira jd existente ou causar gagueira
em idade adulta.

DBS* é um procedimento cirtirgico em que se coloca um neu-
roestimulador no cérebro que envia impulsos elétricos para regides espe-
cificas. Estes impulsos elétricos bloqueiam sinais anormais de vérias doen-
cas neuroldgicas, como Parkinson, tremor essencial e distonia. Ao longo
de duas décadas, a DBS promoveu uma melhora clinica significativa em
pacientes com vdrios distdrbios. Estudos com neuroimagens funcionais
mostraram que, embora nao se compreenda exatamente como funciona
essa estimulagio eletrofisiolégica nos/dos neurotransmissores. Mas tem au-
xiliado de forma significativa pessoas que nao respondem a outros tipos de
tratamento.

 Gerald G. Maguire, em comunicagio pessoal com o autor, por email, em 3 de novembro de 2015.
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Para a gagueira, Maguire e colegas estdo no momento aguardan-
do a aprovagio de fundos para pesquisar os efeitos da DBS em mais pa-
cientes com gagueira, com o objetivo de identificar a exata parte do cérebro
a ser estimulada.

CONSIDERACOES FINAIS

A técnica é um conjunto de procedimentos que requerem
conhecimento especializado para a sua realizagao. Técnico é o profissional
que estd habilitado a usar técnicas especificas que foram desenvolvidas
com o auxilio de novos conhecimentos tecnolégicos. Ou seja, hd muito, a
tecnologia colabora com o desenvolvimento de técnicas e procedimentos,
e estes, por sua vez, s6 serdo empregados a contento por um profissional
devidamente habilitado para tal. De acordo com o site Olhar Digital
(2014, p.1)®, até o final de 2015, “o Brasil deve ultrapassar o Japio e se
tornar o 4° pais com o maior numero de usudrios de internet, com 107,7
milhoes. Os dados sio da consultoria eMarketer e referem-se a pesquisa
realizada com base em estimativas e indicadores econdmicos, tecnolédgicos
e demogréficos de 41 paises”. Esses dados mostram o avango da forma de
acessar a informagio, especialmente as que usam a internet.

Apesar de essas distingoes entre técnicas, técnicos e tecnolo-
gias parecerem Gbvias, ndo se observa essa acurdcia para o trabalho com
a gagueira e outros disturbios de fluéncia, no Brasil. Através de relatos
de profissionais e de pessoas que gaguejam, muitos fonoaudidlogos ainda
desconhecem essa drea de trabalho, que tem um contingente de, aproxima-
damente, dois milhées de pessoas que esperam por tratamentos realizados
por profissionais especializados. Mais do que instrumentos, aparatos ou
inovagoes, fonoaudidlogos atualizados, que tenham na ciéncia seu parime-
tro de qualificagdo, sdo uma tecnologia imprescindivel para a eficicia dos
processos de avaliagao e terapia para distirbios de fluéncia.

Inovagio e tecnologia promovem o aprimoramento do exercicio
profissional, demandam tempo e maturidade, além da disponibilidade in-
terna de aprender. Aumentam a implementagao de mudancas de paradig-
mas sobre o que se investiga, exigem velocidade de respostas a essas mu-
dangas e sao dependentes das habilidades e competéncias dos profissionais
que as utilizam. Essas competéncias pessoais consolidam-se pelo entrecru-
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zamento de trés aspectos: a pessoa e sua biografia, a formagao educacio-
nal e a experiéncia profissional. Implica saber como mobilizar, integrar e
transferir conhecimentos, recursos e habilidades em um dado contexto®.
Todavia, a tecnologia, os conhecimentos, as habilidades e as atitudes nio
sdo suficientes para avaliar e tratar uma pessoa que gagueja. Isso porque as
competéncias nao existem antes ou & priori, elas sio o produto do saber
colocado em pritica.

Portanto, os saberes sobre o que a ciéncia nos diz sobre gagueira
e o entendimento de como a tecnologia colabora para a melhora da quali-
dade de vida de quem gagueja, nio sio suficientes. Avaliar e tratar pessoas
com gagueira nio ¢ simplesmente um seguir receitas pré-prontas, nio é um
conjunto de tarefas que existem por si proprias ou que se resolvem sé com
o uso da tecnologia. Para que essa tarefa seja realmente bem sucedida, ¢ ne-
cessrio que um profissional fonoaudidélogo retina recursos intelectuais, re-
cursos tecnoldgicos e culturais, além de conhecimento, a bem de conseguir
uma prdtica efetiva e o desenvolvimento de um raciocinio clinico integra-
do que promova melhoras no desempenho da fluéncia de seus pacientes.

Mais do que a tecnologia de per si, um fonoaudidlogo capacitado
¢ que possibilitard as transformagoes no cendrio brasileiro dos distarbios
de fluéncia no geral e da gagueira no particular. A tecnologia vem au-
mentando em nimero e quantidade, e isso diminui custos, o que é bom.
Contudo, sao os individuos que promovem as mudangas, especialmente
quando pensam grande e cuidadosamente®.
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AVANCOS TECNOLOGICOS NA
AVALIACAO E TERAPIA DA (FAGUEIRA

Cristiane Mogco Canbetti de OLIVEIRA
Paula Bianca Meireles de Mouwra BUZZETI

INTRODUCAO

A gagueira ¢ um distirbio da comunicagio, especificamente da
fluéncia, caracterizada por disfluéncias involuntirias e frequentes no fluxo
da fala, que prejudicam a produg¢io de uma mensagem continua, suave ou
sem esforco, e pronta ou rdpida. Neste sentido, a fala de todas as pessoas
que gaguejam estd prejudicada. No entanto, outras dimensoes ou aspectos
também podem estar envolvidos, e por isso esse distirbio é caracterizado
como multidimensional. Os aspectos mais citados na literatura e encontra-
dos na pritica clinica com as pessoas que gaguejam sao: motor, linguistico,
cognitivo, emocional e social.

A literatura aponta que, dentre as possiveis etiologias do distarbio,
a genética ¢ a causa mais frequente do subtipo de gagueira do desenvol-
vimento persistente. Os resultados das investigagoes de neuroimagens em
pessoas que gaguejam revelam a base neurobioldgica do distdrbio. Sendo as-
sim, gagueira é um distdrbio complexo e multifatorial caracterizado primor-
dialmente pela presenca excessiva de disfluéncias tipicas da gagueira (DTG)
(stuttering-likedisfluencies - SLD), que pode ocasionar consequéncias ou pre-
juizos no ajuste emocional e social das pessoas acometidas pelo disttrbio.
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A prevaléncia da gagueira encontra-se em torno de 5% da popu-
lagio mundial e, uma vez que sua taxa de recuperacio espontinea é, apro-
ximadamente, 80%), o distirbio prevalece em 1%, com estimativa de que
55 milhées de pessoas em todo 0 mundo sofrem deste distiirbio'. Meninas
possuem uma taxa de recuperagio consideravelmente maior do que me-
ninos, aumentando dessa forma a razio masculino/feminino no decorrer
da infincia e adolescéncia, chegando a uma proporg¢ao de trés ou quatro
homens para cada mulher afetada na idade adulta®. No Brasil, calcula-se
que cerca de 2 milhdes de pessoas gaguejam de forma cronica'. Portanto,
¢ primordial que profissionais especializados estejam capacitados para a
realizagao dos processos diagndstico e terapéutico da gagueira.

Com o advento da tecnologia, houve um aumento nas investiga-
¢oes de recursos que pudessem auxiliar na avaliacio e intervengao fonoau-
diolégica da gagueira, como softwares e aplicativos que, além de favorecer a
prética clinica, se adequam a realidade atual e proporcionam maior moti-
vagao ao paciente, principalmente as criancas e adolescentes.

Dentro deste contexto, abordar-se-4 inicialmente a temdtica de
avaliagio da gagueira e os procedimentos necessdrios para a conclusio
diagndstica, para posteriormente descrever sobre a terapia.

AVALIACAO

O critério diagndstico para a gagueira ¢ a presen¢a de no minimo
3% de disfluéncias tipicas da gagueira’, medida esta calculada em uma
amostra de fala espontanea, coletada por meio de registro audiovisual para
que seja transcrita e analisada posteriormente. Portanto, é possivel compre-
ender que o processo de avaliagio da gagueira sempre necessitou de alguns
recursos tecnoldgicos bésicos, como filmadora, computador (especialmen-
te o uso de alguns programas como Word e Media Player), crondmetro,
calculador e fones auriculares. No entanto, com o desenvolvimento da
tecnologia, novos recursos foram incorporados para facilitar esse processo.
Atualmente, os soffwares e aplicativos oferecem um amplo leque de possi-
bilidades que podem facilitar o diagnéstico da gagueira.

Vale destacar que, embora as tecnologias sejam importantes fer-
ramentas que auxiliam o diagnéstico, os “ouvidos e olhos clinicos” do fo-
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noaudiélogo sio essenciais. A filmadora registra as informacoes visuais e
auditivas das disfluéncias, por exemplo, mas a tipologia serd classificada
pelo avaliador. A detecgao de uma disfluéncia e sua classificagio é uma
habilidade que se espera de um fonoaudiblogo que trabalhe com os distur-
bios da fluéncia®.

Por meio da andlise do registro audiovisual, o avaliador observa
a presenca de um estalo de lingua, por exemplo. Um soffware de anilise
acustica pode mostrar que ocorreu um “ruido sonoro”, porém nao conse-
gue classifici-lo. Essa andlise qualitativa de um concomitante fisico, que
pode ocorrer antes ou associado a disfluéncia, é necessiria para elaborar o
plano terapéutico, bem como escolher os objetivos e as estratégias adequa-
das para a interven¢ao fonoaudioldgica.

A literatura cientifica apresenta testes ou avaliagoes com critérios
definidos para a classificagio da tipologia das rupturas e das medidas de

porcentagem de disfluéncias tipicas da gagueira®”.

O Instrumento de Gravidade da Gagueira, nas suas versoes 3 e
4 (SSI-3 e SSI-4), é um procedimento baseado em silabas, amplamente
utilizado para classificar a gravidade do distarbio, tanto no contexto cien-
tifico como clinico. Este instrumento combina o percentual de disfluéncias
tipicas da gagueira, a duracio média das trés maiores disfluéncias tipicas da
gagueira e os concomitantes fisicos observados no momento da avaliagio,
fornecendo, assim, um escore total da gravidade do distirbio®®.

A Ultima versao do Instrumento (SSI-4)* apresenta junto com o
livro um software, que tem como objetivo facilitar a contagem das silabas
fluentes e disfluentes e, assim, concluir sobre a porcentagem de disfluén-
cias tipicas da gagueira. Apés a instalacao do soffware, o avaliador utiliza o
teclado do computador para registrar a presenca de uma silaba fluente ou
disfluente. A contagem do tempo também ¢é realizada automaticamente, o
que permite a determinacio do fluxo de silabas por minuto. Desse modo,
o software facilita a coleta dos dados de duas medidas, a frequéncia e a du-
racdo das disfluéncias tipicas da gagueira utilizadas para avaliar a gravidade.
O terceiro componente do instrumento, concomitante fisico, conforme
descrito pelos autores, é subjetivo por natureza e, portanto, ¢ mais fécil
coletd-lo de forma tradicional®.
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Os autores descreveram também que a andlise deve ser realizada
a partir de um registro de uma amostra de fala, ¢ ndo em tempo real.
Consequentemente, os resultados podem ser conferidos com maior preci-
s30, 0 que favorece a confiabilidade das medidas®.

Esse procedimento pode ser utilizado para: avaliacao diagnéstica;
rastrear alteragoes na gravidade durante e ap6s a terapia’'’; descrever a dis-
tribui¢ao da gravidade em grupos experimentais que incluam pessoas com
gagueira; e validar outras medidas da gagueira''.

Outros recursos também foram criados a fim de auxiliar o pro-
cesso diagndstico da gagueira, como soffwares e dispositivos que serao des-
critos subsequentemente.

Um dos primeiros dispositivos eletrénicos para avaliar a frequ-
éncia das disfluéncias a partir da fala do individuo em tempo real -“7rue
Ialk” - ¢ utilizado no programa terapéutico Lidcombe'?. Trata-se de um
aparelho com dois botoes, um para silabas fluentes e outro para silabas dis-
fluentes, que devem ser pressionados pelo fonoaudidlogo de acordo com
a fala do paciente. Alguns investigadores descreveram que o procedimen-
to seria mais confidvel se fosse avaliado a partir de uma amostra gravada,
assim, a pessoa que utilizasse o procedimento poderia concentrar-se em

comportamentos auxiliares, como os concomitantes fisicos'*'.

Outro instrumento desenvolvido no final da década de 1990 foi
o “Sistema de Medigao da Gagueira”".Este soffware permitia medir a fre-
quéncia das disfluéncias, taxa de elocugao e naturalidade da fala. Para utili-
zacao deste instrumento, o ouvinte deveria indicar a fluéncia e disfluéncia
usando um mouse do computador, e a naturalidade da fala era classificada
entre 1 a 9, por meio das teclas numéricas. Um programa passo a passo de
treinamento para o usudrio acompanhava o soffware".

Para contagem da frequéncia de disfluéncias tipicas da gagueira,
aplicativos para smartphones e tablets, como, por exemplo, o “Medidor de
Disfluéncias”(em inglés, “The Disfluency Index Counter”) ou “ FluencyRater”,
podem ser utilizados. Estes aplicativos visam contar as silabas fluentes e
disfluentes em uma amostra pré-gravada ou em discurso presencial du-
rante a avaliagdo. Tais ferramentas s3o convenientes, porém nao h4 indica-
¢ao sobre o desempenho dos dispositivos, sobre como os usudrios devem
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empregi-los ou ao menos qualquer indica¢io da necessidade ou nio de
treinamento'.

A diferenca entre os dois aplicativos anteriores é que o “Medidor
de Disfluéncias” possibilita a contagem simples (distingue a silaba fluente
da disfluente) e também uma contagem mais detalhada, na qual o avalia-
dor pode selecionar trés tipos de disfluéncias: repeti¢oes, prolongamentos e
bloqueios. O aplicativo “FluencyRater” oferece apenas a contagem simples,
que distingue silaba fluente e disfluente.

Tendo em vista que a gagueira é um distdrbio multidimensio-
nal, e que, portanto, deve ser avaliada e tratada como tal, o aplicativo
“FluencyTracker” disponibiliza o registro das disfluéncias, dos sentimentos
em relacio 2 fala (positivos e negativos) e das reagoes de fuga. As informa-
¢oes ficam registradas e o aplicativo pode gerar um gréfico a fim de compa-
rar possiveis alteragoes nos diferentes dias ou situagoes avaliadas.

Com a populariza¢io dos dispositivos mdveis, como os rablets,
notou-se que a utilizagao de tais aparelhos contribuiria significativamente
para a otimizagao da avaliacao, diagndstico e terapia dos problemas de fala,
assim como a posterior tabulagio dos dados obtidos'.

Desse modo, a inclusao de recursos tecnoldgicos durante a avalia-
¢ao da gagueira pode reduzir o tempo utilizado pelo fonoaudidlogo e favo-
recer a precisdo das medidas obtidas. Os soffwares e aplicativos realizam de
forma automadtica o cdlculo de vérias medidas, tornando-as mais precisas,
uma vez que esses procedimentos na avaliagao tradicional seriam realiza-
dos manualmente pelo avaliador e estariam, assim, sujeitos a erros. Além
disso, os recursos tecnolégicos favorecem o registro dos dados, permitindo
inclusive a realizagio de graficos que podem facilitar a compreensio dos
resultados pelos pacientes e seus familiares.

No entanto, nenhuma ferramenta tecnoldgica substitui as deci-
soes e andlises qualitativas realizadas pelo préprio avaliador. Neste sentido,
sugere-se que o fonoaudidlogo estude e utilize as formas tradicionais de
avaliagdo da fluéncia e da gagueira, a fim de propiciar o uso adequado dos
recursos tecnoldgicos.
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TERAPIA

A seguir, serdo abordados os recursos tecnoldgicos que auxiliam
na intervengao terapéutica da gagueira. Essas ferramentas tém como meta
colaborar com a dinimica da terapia e proporcionar alternativas que com-
plementam as atividades da rotina clinica.

Sabe-se que processos terapéuticos resultam do conhecimento, da
técnica, do rigor metodoldgico, do uso adequado de estratégias fonoaudio-
légicas, da tecnologia e das habilidades e competéncias do profissional que
vai trabalhar com pessoas que gaguejam'’.

Tradicionalmente, recursos tecnoldgicos rotineiros, como filma-
dora e computador, sdo utilizados na terapia de gagueira. Sabe-se que a
motivagio é um aspecto que deve ser considerado e estimulado para faci-
litar 0 aumento da fluéncia na fala do paciente, bem como a transferéncia
e manutengdo das novas habilidades adquiridas na terapia. Atualmente, o
uso de dispositivos tecnolégicos favorece a motivagao dos pacientes para a
intervengio, tendo em vista que criangas e adolescentes sao acostumados
a0 uso destas ferramentas.

Outra vantagem destes recursos é que o terapeuta consegue utili-
zar vdrios estimulos para evocar as amostras de fala desejadas, respeitando
um dos principios terapéuticos na interven¢ao da gagueira, que é o aumen-
to gradual do tamanho e da complexidade linguistica. Seja palavra isolada,
duas palavras, ou até mesmo conversagio, figuras podem ser selecionadas
ou pequenos videos para desencadear a fala. Portanto, principalmente com
criangas, a apresentagao dos estimulos visuais por meio da tela de compu-
tadores, tablets e smartphones pode aumentar a motivagio do paciente e
facilitar o trabalho do terapeuta.

O uso da cAmera do computador, do smartphone ou do tablet é
indicado para facilitar o trabalho da aprendizagem da anatomia e fisiologia
da fala, também denominado exploragao da fala. O paciente fala, olhando
para a tela, e analisa os movimentos que realiza para aumentar a consci-
éncia das partes do corpo utilizadas na fala. Esse trabalho visa auxilid-lo
no controle sobre a produgio da fala e, consequentemente, no controle e
monitoramento da gagueira. Os mesmos recursos tecnoldgicos favorecem
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a exibi¢io de figuras e videos que propiciem a aprendizagem da anatomia
e fisiologia da fala, ou da “mdquina da fala”'®.

Ap6s a identificagio da fluéncia, os mesmos recursos podem ser
utilizados também para identificar as disfluéncias, os concomitantes fisicos
em pacientes adolescentes e adultos que gaguejam, ou mesmo escolares
conscientes do disttirbio, visando ao trabalho do entendimento e confron-
to com a gagueira.

Especificamente sobre as técnicas de promogio de fluéncia, ferra-
mentas tecnoldgicas simples e ficeis como o programa Power Point podem
ser utilizadas. O terapeuta insere figuras ou palavras (a estratégia deve ser
escolhida de acordo com a idade cronolégica e maturidade do paciente) de
forma que sao apresentadas uma a uma, com uma entrada lenta, a partir do
toque do teclado do computador para facilitar a redugio da taxa da elocu-
¢ao, por meio de um pequeno prolongamento das silabas de cada palavra
e do aumento do niimero e tempos das pausas.

Outros recursos também sao indicados para a aprendizagem da
técnica de reducao da taxa da elocugao: (1) a medida que entra uma fi-
gura ou palavra, a anterior sai de forma que a tela apresente um estimulo
por vez; (2) junto com a palavra, pode ser apresentada uma pista visual
do principal articulador usado no inicio da emissao, por exemplo, na tela
aparece a figura de uma “bola” e no canto a figura dos lébios; (3) também,
para os pré-escolares, a figura da tartaruga ou caracol, ou qualquer simbolo
que remeta a crianga ao conceito de “lento” pode ser utilizado; (4) para
criangas escolares ou pacientes adolescentes ou adultos, as primeiras pala-
vras podem ser apresentadas com o uso de um wunderline apés cada silaba
para recordar que o paciente deve prolongar levemente as silabas, como,
por exemplo, “es_co_la_".

Diminuir a tensdo muscular envolvida diretamente na gagueira
¢ outro objetivo fundamental e deve ser trabalhado, por exemplo, com
a prética negativa'’ por meio do Power Point. A pritica negativa ¢ uma
técnica que consiste em falar palavras com diferentes graus de tensdo mus-
cular: (1) inicialmente, a palavra é produzida com a gagueira que o pa-
ciente apresentou (com 100% da tensdo); (2) a segunda emissao deve ser
emitida com 50% da tensao, ou seja, reduzindo a tensdo pela metade e,
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consequentemente, o tempo de duragio dos bloqueios e prolongamentos
ou o numero de repeti¢oes; (3) a terceira emissio deve ser realizada sem
tensio muscular associada ou de forma suave e fluente.

O Power Point torna-se vidvel para que a palavra a ser treinada seja
apresentada nos slides de acordo com a forma que o paciente deve pronun-
ciar. Por exemplo: ao treinar a palavra “tapete”, em um mesmo slide, ela
aparecerd primeiro com bastante tensao e disfluéncias: “TaTaTaTapete”; di-
minuindo para uma tensao moderada, que deve ser apresentada em seguida:
“TaTapete”; posteriormente, de maneira suave e fluente, “Tapete”. As uni-
dades repetidas podem ser apresentadas em outra cor, como, por exemplo,
vermelho, para que o paciente perceba o que deve reduzir. O fonoaudidlogo
oferece 0 modelo auditivo e visual para o paciente, depois fala junto com
ele; em seguida, o paciente fala sozinho. Essa técnica faz com que o paciente
se aproxime voluntariamente da gagueira e aumenta a sensagao de controle
sobre a prépria fala. Quando utilizada com criangas, pode-se inserir figura
junto as palavras para que o trabalho se torne mais ludico.

E possivel também, por meio do Power Point, desenvolver estra-
tégias para trabalhar a suaviza¢io dos contatos articulatérios'’, a fim de
eliminar a tensdo durante a fala, especialmente no inicio da emissao, em
que costuma ser mais frequente. Por exemplo, ao exibir no slide a palavra
“pato”, ela aparecerd da seguinte maneira: (suave) pa_to. Dessa forma, o
paciente se lembrar4 de suavizar o inicio da palavra. E interessante ensind-
-lo, inclusive, sobre os pontos articulatérios; dessa maneira, associado a
palavra, pode-se inserir a figura de ldbios, para que ele se lembre de que o
“P” ¢é bilabial, entao deve diminuir a pressao dos libios para pronunciar a
palavra “pato”. Com criangas, as palavras podem ser substituidas por figu-
ras. E para evocar o conceito de suavidade, trabalha-se associado a figuras
que remetam a essa ideia, como ovelha e urso de pelucia, por exemplo.

Da mesma maneira, ¢ indicado aumentar a continuidade de fala
por meio da técnica de phrasing®, e, consequentemente, reduzir os inicios
da fala e a probabilidade de gaguejar. O terapeuta deve trabalhar hie-
rarquicamente, primeiro com duas palavras, aumentando a complexidade
gradualmente. Por exemplo:

164



Avaliagio da fala e da linguagem:
perspectivas interdisciplinares

O_me _ni no_
O_me_ni_no_¢é bo_ni_to
O_me_ni_no_bo_ni_to_gos_ta_de_ jo_gar_bo_la

Os sinais que unem as palavras constituem um reforgo visual para
que o paciente se lembre de pronuncid-las como se emendasse uma palavra
na outra. Os sinais de underline retomam a estratégia para redu¢io da taxa
de elocugio, descrita anteriormente. As palavras e frases utilizadas devem
estar de acordo com a idade do paciente e, de preferéncia, fazer parte de sua
rotina. Com pré-escolares, pode-se utilizar a mesma estratégia, emendando
figuras e desenhos. No caso do exemplo citado, iniciaria com o desenho
de um menino que apareceria em seguida unido ao desenho de uma bola,
e o terapeuta mediaria a constru¢io das frases verbalmente com a crianga.

Ainda no sentido de aliar técnicas de terapia a tecnologia, desen-
volvido para androides, o aplicativo “Ernesto, o0 menino com gagueira em
familia” permite melhorar a fluéncia de criangas e adolescentes por meio
de ferramentas que, além de trabalhar a fluéncia, favorecem a articulagio
verbal, fonologia e voz. Este aplicativo consiste de uma versao digital do
livro fisico, que conta a histéria de um rapaz que gagueja, descreve sua re-
lagao com a familia e amigos e como lidam com a gagueira. Fornece, ainda,
conselhos para pais e educadores acerca de como se comunicar com uma
crianga com gagueira e ajuda a crianga a compreender o que acontece na
sua fala. Junto ao livro multimidia, hd quatro jogos interativos:

* Falar: aborda mecanismos de fala, articulagao dos sons, produgio de
palavras com e sem esfor¢o e monitorizacio da prépria fala;

e Identificar: reconhecimento auditivo de sons fortes e suaves (com e
sem esforco);

*  Memorizagio: produgio de palavras com e sem esforco e de forma suave;
*  Desenhar: representagio da gagueira por meio de desenho?.

Além de aplicativos, outros métodos convenientes para a terapia
da gagueira tém sido desenvolvidos. Muitas pesquisas tém demonstrado
beneficios proporcionados as pessoas que gaguejam pela alteracio da retro-
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alimentacdo auditiva durante a emissio oral**?*. Nesse sentido, soffwares e
dispositivos foram criados a fim de possibilitar a utilizagio deste recurso.

Desenvolvido com o objetivo de auxiliar no tratamento da ga-
gueira, o “Mais Fluéncia” é um programa de computador que utiliza recur-
sos como DAF/FAF (DelayedAuditory Feedback/FrequencyAltered Feedback
— Retroalimentagio Auditiva Atrasada/Retroalimenta¢ao com Frequéncia
Alterada). Os beneficios destes recursos para pessoas que gaguejam jd fo-
ram comprovados® e podem ser utilizados separadamente ou associados. E
necessdria a utilizagio de um microfone e um fone de ouvido (preferencial-
mente unilateral) — o microfone para captar a voz e o fone para reproduzir,
no ouvido do paciente, o som da prépria voz que foi modificada pelo
programa. Com esse recurso, o falante ouve a prépria voz como efeito de
coro®. O fonoaudi6logo deve orientar o paciente para que o programa seja
utilizado de forma correta.

Nessa mesma linha de soffwares, é possivel mencionar o Fono Tools,
também desenvolvido para promover mudangas na comunicago oral por
meio da alteragio do feedback auditivo. Funciona na mesma dinimica que
o “Mais Fluéncia”; entretanto, o fone utilizado é bilateral e o programa pos-
sui sete diferentes modos de monitoramento auditivo: amplificagdo, atra-
so, frequéncia, inversdo, mascaramento, repeti¢io e ritmo. Inicialmente,
o clinico deve realizar o cadastro do paciente no programa e, em seguida,
selecionar o modo de monitoramento desejado.

Um estudo analisou, por meio do FonoZools, o efeito imediato
do atraso, mascaramento e amplificacio do feedback auditivo na fluéncia
de pessoas com gagueira moderada e grave. Os resultados mostraram que
a retroalimentagio auditiva atrasada promoveu fluéncia apenas nas pessoas
com gagueira grave/ muito grave, € que 0 mascaramento € a ampliﬁcagéo
diminuiram as disfluéncias tipicas da gagueira em ambos os grupos, porém
sem alterar significativamente a taxa de elocugao?.

Uma recente pesquisa foi realizada com 16 escolares gagos, de 7 a
17 anos, divididos em dois grupos: 8 com gagueira moderada ¢ 8 com ga-
gueira grave/muito grave. O efeito imediato do atraso na retroalimenta¢ao
auditiva foi analisado durante a leitura oral. Foi solicitado a cada partici-
pante que lesse o trecho de um texto na condigao de escuta habitual e, em
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seguida, outro trecho do texto na condigao de atraso. O software Fono Tools
foi a ferramenta utilizada para provocar o atraso de 100ms. Os resultados
mostraram que o grupo de gagueira moderada, embora tenha diminuido o
nimero de disfluéncias tipicas da gagueira, apresentou redugao dos fluxos
de silabas e de palavras fluentes por minuto, enquanto um efeito positivo
foi observado no grupo com gagueira grave/muito grave, que apresentou
promogao da fluéncia da leitura e aumento dos fluxos de silabas e de pala-
vras fluentes por minuto?.

Cabe ressaltar que, embora muitos estudos jd tenham demonstra-
do a efetividade da alteracio na retroalimentagao auditiva no tratamento

24-29

da gagueira®™®, estratégias auditivas nio devem ser utilizadas de forma

absolutista para todas as pessoas que gaguejam, pois nem todas sao benefi-
ciadas. E de suma importancia que sejam realizados testes individuais*?,
especialmente quando o paciente considerar o investimento em um dis-

positivo que desempenhe essa fun¢ao, como, por exemplo, o SpeechEasy.

O SpeechEasy ¢ um dispositivo semelhante a um aparelho audi-
tivo, pois ¢ utilizado na orelha (monoaural), destinado as pessoas com ga-
gueira. Sua fungio é proporcionar um feedback auditivo para o usudrio,
que passard a ouvir a prépria voz com atraso na retroalimentagao auditiva
e alteracdo de frequéncia, auxiliando, assim, na melhora da fluéncia em
alguns casos. E recomendado para pessoas acima de dez anos de idade e
que ndo tenham perda auditiva na orelha em que for utilizd-lo. Existe em
trés diferentes modelos — retroauricular, canal e micro-canal - sendo que no
Brasil apenas o modelo microcanal é comercializado'.

Existe um aplicativo disponibilizado pela prépria empresa do
SpeechEasy - o FluencyCoach - que possibilita a alteragio do Prich e do
Delay (o atraso vai 25 a 250 milisegundos), e a pessoa que gagueja pode
utilizar em seu smartphone ou tablet com o auxilio de um fone. O tera-
peuta também pode utilizar este dispositivo na terapia com seus pacientes.
Outros aplicativos com a fungio de provocar o atraso na retroalimenta-
¢a0 auditiva ou outras formas de alteragoes estao disponiveis, como DAF
Professional, entre outros.

Pesquisas realizadas com a utilizagio do SpeechEasy apontaram
inimeros beneficios para a fluéncia dos usudrios, entretanto encontra-
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ram também grande variabilidade de resultados individuais, refor¢ando a
ideia de que este método de intervengio nao deve ser utilizado de forma

arbitraria®*?’.

Levando-se em consideragio todos os dados e as referéncias jd
mencionados, é possivel concluir que os recursos tecnolégicos desenvolvi-
dos para auxiliar o trabalho fonoaudiolégico na gagueira contribuem signi-
ficativamente para a otimizagao dos servicos prestados pelo fonoaudiélogo,
bem como para que os pacientes atinjam melhoras significativas em sua
fluéncia. Vale destacar que, dada a complexidade da gagueira, ainda hd
muito que se explorar neste sentido, mas o avango da tecnologia aliado a
atuagio de profissionais especializados e capacitados certamente tém coo-
perado para um progndstico mais efetivo.
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RECURSO TECNOLOGICO APLICADO
AO DIAGNOSTICO DOS DISTURBIOS DA
RESSONANCIA DA FALA: NASOMETRIA

Viviane Cristina de Castro MARINO
Vanessa Moraes CARDOSO
Jeniffer de Cdssia RILLO DUTKA

INTRODUCAO

A fala implica na producido de sons com significado linguistico
e pode ser entendida como um sistema de som que ¢é utilizado para expres-
sar a linguagem'. Quando exposta a determinada lingua, o falante deve
aprender a produzir os sons de seu sistema linguistico para uma comuni-
cagao produtiva. Do ponto de vista anatémico e fisiolégico, a produgio
da fala envolve a integragao dos vérios subsistemas: respiratério, fonatério,
articulatério e ressonatdrio. O acometimento de um subsistema pode des-
favorecer os demais'.

Ao produzir a fala, movimentos articulatérios e ressonancia de
ondas actsticas geradas na glote ocorrem no trato vocal. A configuragao do
trato vocal assumida pelos articuladores - paredes faringeas, palato mole
e duro, ldbio lingua e mandibula - possibilitard ajustes no comprimento
e no formato das cavidades de ressonincia, que reforgarao certas regioes
de frequéncia. Neste sentido, pode-se dizer que articulagio e ressonincia
estdo intimamente relacionados'. Particularmente, a energia sonora gerada
pela vibragao das pregas vogais é direcionada superiormente no trato vocal
e vibrard pelas cavidades de ressonancia, iniciando pela cavidade faringea
e, em seguida, incluindo a cavidade oral e/ou nasal. A energia sonora re-
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sultante da vibracao da energia sonora por essas cavidades adicionard a
qualidade de ressonincia da fala’.

O mecanismo velofaringeo ¢ essencial para a producio da fala
com ressonincia apropriada, porque é responsdvel por regular e direcionar
a energia actstica e o fluxo de ar para as cavidades apropriadas (oral ou na-
sal). Durante a produgao de sons orais, o mecanismo velofaringeo fecha e,
consequentemente, bloqueia a passagem da energia sonora para a cavidade
nasal. Tal bloqueio permite que a energia sonora gerada na glote e pressao
do ar seja transmitida exclusivamente para a cavidade oral. Durante a pro-
ducio dos sons nasais, o mecanismo velofaringeo se abre e permite que a
cavidade nasal se acople as cavidades oral e faringea, dividindo a energia
acustica entre estas cavidades®.

O relativo equilibrio da vibragao da energia sonora do som nas
cavidades oral, nasal ou nasofaringea determinard se a qualidade da fala
serd percebida como normal ou alterada. Qualquer condi¢io que impeca
a transmissao apropriada do som pelas cavidades do trato vocal ou, ainda,
o equilibrio oronasal nas cavidades resultard em um disttrbio de ressonin-
cia®. Distarbios de ressonincia podem ocorrer devido as condigdes pato-
légicas nasais/nasofaringeas (adenoide hipertréfica, por exemplo) ou por
alteragdes na funcio velofaringea (fissura labiopalatina, cancer de cabeca e
pescogo, doengas neuromotoras, deficiéncia auditiva)’. O impacto dessas
alteragoes para o ouvinte é a ocorréncia da diminuigio (hiponasalidade)
ou excesso (hipernasalidade) de nasalidade da fala, nos casos de patologias
nasais ou de alteragoes na fungio velofaringea, respectivamente.

Os distarbios de ressonincia sao clinicamente diagnosticados pelo
profissional fonoaudidlogo, por meio de avaliagio perceptivo-auditiva. O
diagnéstico clinico pode ser corroborado com medidas instrumentais, in-
cluindo a nasometria. O nasdmetro ¢ um sistema baseado em um computa-
dor que permite ao clinico determinar a quantidade relativa de energia oral
e nasal na fala de um individuo, estabelecendo um indice da nasalidade de
fala denominado nasalincia. A medida de nasalincia tem sido usada para
documentar o equilibrio oronasal em intimeras populages clinicas.

Este capitulo apresenta a nasometria como um recurso instru-
mental que pode corroborar a avaliagao perceptivo-auditiva dos distarbios
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de ressonancia. Contribuicoes e limitacdes da nasometria pesquisa e na
prética clinica sao discutidas.

RESSONANCIA NORMAL DE FALA E MECANISMO VELOFARINGEO

Ressonancia ¢ considerada um atributo complexo da fala. Do
ponto de vista acistico, a distribui¢ao apropriada da energia sonora gerada
na glote para o trato vocal supralaringeo é necessdria para a produgao de
determinados sons da fala. Particularmente, a distribui¢io da energia para
a cavidade oral ou nasal depende da completa separacao das cavidades oral
e nasal. Do ponto de vista fisioldgico, tal separagio é fun¢ao do mecanismo
velofaringeo (MVEF), constituido pelo palato mole e pelas paredes laterais
e posterior da faringe.

O MVF requer a agao coordenada de védrios muasculos pares envol-
vidos na fala, bem como inerva¢io motora e sensorial adequada. Durante a
producio dos sons orais da fala, o véu move para cima e para trds em dire-
a0 & parede posterior da faringe, a fim de fechar firmemente o véu contra
a parede posterior da faringe (ou das adenoides, no caso de criancas). Ao
mesmo tempo, as paredes laterais da faringe se movem em dirego a linha
média, e a parede posterior da faringe se move anteriormente* Os padroes
de fechamento velofaringeo podem variar entre os individuos (coronal, sa-
gital, circular e circular com prega de Passavant), mas, independentemente
do tipo do padrio de fechamento, o completo fechamento da valvula ve-
lofaringea é necessdrio para a produgao dos sons orais, enquanto sua aber-
tura é necessdria durante a produgao de sons nasais’. O funcionamento
adequado do MVF ¢ essencial para que a energia sonora seja direcionada
para as cavidades oral e nasal de forma apropriada, dependendo do som da
fala a ser produzido.

O termo ressonincia ¢ atribuido por Peterson-Falzone, Hardim-
Jones e Karnnel® para descrever os atributos actsticos e perceptuais da fala.
Os autores argumentam que nio existe um termo que seja completamente
aceito para identificar os aspectos perceptivos do sinal da fala, ja que os
mesmos variam e estio na dependéncia das condigoes de ressonancia do
trato vocal. Por esta razio, dao preferéncia ao uso do termo “ressonincia’
de fala. O termo ressonancia foi discutido por Boer e Bressmann’, que
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apontaram uma distin¢o atribuida a este conceito, conforme entendi-
mento de cientistas da fala e fonoaudiélogos clinicos. Segundo os autores’,
enquanto para as ciéncias da fala o termo ressonincia é empregado para
a frequéncia de resposta do trato vocal ao sinal da fonte glética, fonoau-
didlogos usam o termo distirbio de ressonincia fundamentalmente para
indicar o nao equilibrio da ressonancia oronasal na fala. Neste sentido, os
distdarbios de ressonincia que podem ser encontrados incluem a hiperna-
salidade, hiponasalidade, a ressonincia cul-de-sac e a ressonincia mista’.
Estes tipos de distirbios de ressonincia serao apresentados na préxima

se¢do deste capitulo.

Kummer? atribui o conceito de ressonancia a qualidade da fala,
que resulta da vibragao do som nas cavidades de ressonancia do trato vo-
cal. A autora comenta que o balango relativo da vibragio do som nestas
cavidades determinard como a qualidade da voz [e da fala] serd percebida
pelo ouvinte. Acrescenta, ainda, que, embora o termo ressonincia contri-
bua para a “qualidade da voz” como um todo, a hipernasalidade e outros
disturbios de ressonincia nio sio de origem laringea, j4 que resultam da
vibragao anormal da energia sonora produzida na fonte glética nas cavi-
dades do trato vocal. Neste sentido, propoe que as alteragoes na fala sejam
identificadas como “disttirbios de ressonancia” ao invés de distirbios de
voz. Henningsson et al.® também distinguem o disttrbio da voz do distir-
bio de ressonéncia da fala, atribuindo o primeiro as alteragoes estruturais
e/ou funcionais no nivel da laringe e o segundo as alteragdes supralaringeas
de natureza estrutural ou funcional.

O termo nasalidade de fala é atribuido para a percepgao que o
ouvinte tem sobre o grau de ressonancia na fala de um sujeito. De acordo
com Sweeney’, nasalidade se refere & percepgao que o ouvinte tem da resso-
nancia nasal que ocorre durante a produgao de unidades multisegmentais
resultante do acoplamento das cavidades de ressonincia oral e nasal. No
Portugués Brasileiro, tipicamente ocorre em consoantes nasais e vogais na-
salizadas. Neste sentido, nasalidade é considerada um tipo de ressonincia
presente na produ¢io normal da fala e pode ser definida como o equilibrio
entre ressonancia oral e nasal”. Alguns autores acrescentam que existe um
faixa de aceitabilidade, por parte do ouvinte, para a ressonincia nasal de
fala, sendo esta percebida em um continuo®. Em condigoes patoldgicas, os
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distirbios de ressonincia podem estar associados a causas diversas (fissura
labiopalatina, disfun¢ao velofaringea, obstrucio nasal), resultando em al-
teracoes na nasalidade de fala’.

RESSONANCIA DE FALA ALTERADA

O distirbio de ressonincia pode ser resultante de qualquer fa-
tor que impega a transmissao da energia sonora ou que afete o equilibrio
da ressonéncia oronasal’. O distirbio de ressonincia pode ser decorrente
tanto de alteragoes das habilidades de fechamento e abertura do mecanis-
mo velofaringeo durante a fala quanto de dificuldades para transmissao da
energia sonora para as cavidades de ressonincia®“. Os tipos de disttrbios
de ressonéncia estdo na dependéncia do funcionamento do MVFE, do ta-
manho e da forma das cavidades de ressonincia e da presenga de bloqueio
no trato vocal’. Os distirbios de ressonincia na fala, comumente iden-
tificados pelo fonoaudiblogo, incluem a hipernasalidade, hiponasalidade,
ressondncia cul de sac e ressonincia mista*’. O grau e a consisténcia destes
distirbios podem variar’.

A hipernasalidade ocorre quando hd excesso de ressonincia nasal
durante a produgio da fala oral em decorréncia do acoplamento anormal
das cavidades de ressonincia. Auditivamente, a fala é percebida como na-
sal durante a produgio de sons vozeados, em especial as vogais, por te-
rem duragio mais longa®. Dentre as alteragdes estruturais que resultam
em hipernasalidade destacam-se: o palato com tecido curto para realizar o
fechamento velofaringeo apds a corregao cirtirgica primdria do palato; e a
fissura fistula oronasal grande (uma abertura no palato apés o fechamento
cirtirgico da fissura palatina?). Outras possiveis causas estruturais da hiper-
nasalidade incluem palato curto congénito ou faringe mais ampla e pro-
funda® , que podem ocorrer de forma isolada ou associada as sindromes’.
Tumores na cavidade oral (hemagioma em criancas ou tumores malignos
em adultos) comumente necessitam de ressecgdo cirtirgica, e ressecgoes na
cavidade oral podem afetar a integridade da separagao das cavidades oral
e nasal e o funcionamento velofaringeo, resultando em hipernasalidade’.
A remocio cirdrgica da adenoide (adenoidectomia) em pacientes com
histérico de fissura palatina pode resultar em uma maior distdncia entre
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palato e parede posterior da faringe, comprometendo o fechamento ve-
lofaringeo e, consequentemente, causando hipernasalidade de fala®. Além
das alteragoes estruturais, alteragdes neurofisiolégicas que envolvem pobre
movimentagio das estruturas velofaringeas podem resultar em hipernasa-
lidade de fala. Doengas neuromusculares (distrofia miotdnica do tipo I,
miastenia grave, por exemplo), lesdes neuroldgicas (traumatismo craniano,
paralisia cerebral, por exemplo) e lesdes nos nervos cranianos (NC IX,
glossofaringeo,NC V vago e NC XII, hipoglosso) podem comprometer a
movimentagao das estruturas velofaringeas e resultar em hipernasalidade®”.

Erros de aprendizado no funcionamento velofaringeo também
podem resultar em hipernasalidade, combinados ou nio as alteragdes es-
truturais e neurofisioldgicas. Por exemplo: em pacientes com deficiéncia
auditiva severa, em que o monitoramento auditivo durante a produgio
da fala é comprometido, pode haver dificuldade no estabelecimento da
abertura ou fechamento velofaringeo apropriado para a producio nasal
ou oral dos sons da fala, respectivamente. Como consequéncia, podem
ocorrer hipernasalidade, hiponasalidade ou ambos®. O erro de aprendizado
pode ser também encontrado em individuos que tiveram a insuficiéncia
velofaringea corrigida por meio de prétese de palato, mas que apresentam
velofaringe hipodinimica’. Nestes casos, mesmo apds a corregao da altera-
¢ao estrutural da insuficiéncia velofaringea, a produgao de fala pode ocor-
rer sem envolvimento adequado do mecanismo velofaringeo. Vale ressaltar
que os erros de aprendizagem requerem terapia fonoaudioldgica para sua
remediacio.

A hiponasalidade refere-se a redugao da ressonincia nasal durante
a produgdo dos sons nasais em decorréncia de obstru¢io parcial nasofa-
ringea ou redugio do tamanho da drea velofaringea e/ou das cavidades
nasais®”- De forma geral, o individuo ¢ percebido auditivamente como obs-
truido®. Jd o termo denasalidade refere-se a ressonincia anormal devido ao
bloqueio total das vias aéreas**. Considerando-se que ¢ impossivel identifi-
car se hd bloqueio total da cavidade nasal por meio da avaliagao perceptiva,
o termo hiponasalidade ¢ empregado de forma geral®>. A hiponasalidade
afeta as consoantes nasais e, quando severa, pode afetar a qualidade das
vogais, uma vez que todas as vogais, especialmente as mais altas, tém um
pouco de ressonincia nasal causada pela transmissao transpalatal. De for-

176



Avaliagio da fala e da linguagem:
perspectivas interdisciplinares

ma geral, a hiponasalidade é quase sempre causada por uma obstrugio na
nasofaringe ou na cavidade nasal e requer tratamento medicamentoso ou
cirargico. Dentre as causas da hiponasalidade destacam-se: hipertrofia de
adenoide, hipertrofia de tonsila adentrando a regiao faringe, estenose ou
atresia de coanas, desvio de septo, retalho faringeo obstrutivo apds corre-
¢ao cirtrgica da insuficiéncia velofaringea ou retrusio da maxila restringin-
do o espago da cavidade faringea®.

A ressonéncia cul-de-sac ocorre quando a energia acustica é dire-
cionada para o trato vocal, mas é “presa’ em uma cavidade de fundo cego
devido a presenca de uma obstrugao, produzindo uma qualidade abafa-
da**, A localizacio da obstrucio determina se a ressonincia cul-de-sac é
qualificada como oral (por exemplo, resultante de microstomia, em que hd
uma limitagdo para a abertura da cavidade oral), nasal (resultante de obs-
trugao anterior - narinas estenéticas ou no desvio de septo- em pacientes
com insuficiéncia velofaringea), ou faringea, quando a maior parte do som
permanece na orofaringe durante a fala em decorréncia, por exemplo, do
aumento das amigdalas, que, ao bloquear o som na orofaringe, dificulta a
passagem do som pela cavidade oral>. Conforme apontado na literatura,
auditivamente existe uma diferenca sutil entre hiponasalidade e ressonin-
cia cul-de-sac’. Considerando que o bloqueio de uma das cavidades de
ressonancia associado a ressonancia cul-de sac ¢ de origem estrutural, a
intervengdo é medicamentosa ou cirtrgica®.

A ressonincia mista ¢ considerada pela literatura quando hd a
combinagao da hipernasalidade, hiponasalidade e ressonincia cul de sac?.
Segundo a literatura, a hipernasalidade e hiponasalidade nio podem
ocorrer simultaneamente, mas podem ocorrer em diferentes momentos
durante a fala encadeada de um mesmo falante’. Por exemplo: quando
coexiste uma insuficiéncia de tecido para o funcionamento velofaringeo
adequado (palato curto) e um bloqueio na faringe, impedindo que a ener-
gia sonora seja direcionada para a cavidade nasal (adenoides aumentadas,
por exemplo), pode-se ouvir a presenga de hipernasalidade durante sons
orais e hiponasalidade durante a produgio das consoantes nasais®. A apra-
xia de fala também pode resultar em ressonincia mista em decorréncia da
dificuldade do individuo em coordenar a atividade velofaringea apropriada
durante a produgido dos sons orais ou nasais’.
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A identificagio e a classificagao dos disttirbios de ressonincia sio
de responsabilidade do fonoaudidlogo, enquanto o diagnéstico da etiolo-
gia desses distdrbios requer participagio de vérios profissionais, como, por
exemplo, o otorrinolaringologista, o cirurgiao plistico, o neurologista, den-
tre outros.

AVALIACAO DOS DISTURBIOS DE RESSONANCIA

A avaliagio perceptivo-auditiva realizada por profissional treina-
do ¢é considerada padrao ouro para avaliar os distirbios de ressonincia'®!".
No entanto, a percep¢io da nasalidade de fala excessiva ou diminuida nem
sempre ¢ facilmente obtida, além de ser subjetiva e apresentar confiabilida-
de baixa''. A falta de concordancia nos julgamentos da nasalidade de fala
¢ atribuida, pelo menos em parte, aos aspectos metodolédgicos envolvidos
em sua avalia¢ao'?, incluindo escalas perceptivas utilizadas, inexperiéncia

do avaliador e estimulos de fala selecionados.

A avaliacio clinica dos distirbios de ressonancia é comumente
corroborada com medidas instrumentais. O uso da avaliagio instrumen-
tal pode fornecer maior sistematicidade e/ou objetividade no diagnéstico
dos distirbios de ressonincia da fala’. Medidas actsticas da ressonincia
da fala e, em particular, a nasometria sao utilizadas para corroborar os
julgamentos perceptivos da nasalidade de fala. A nasometria é um método
computadorizado que permite medir o correlato actstico da nasalidade de

8,14

fala (nasalancia) por meio de instrumentos como o Nasémetro®'*. Por ser

um método nao invasivo, a nasometria vem sendo amplamente empregada

nos EUA e em outros paises para fins clinicos e de pesquisa.

AVALIACAO INSTRUMENTAL: NASOMETRIA

Em 1970, o primeiro instrumento eletrénico capaz de medir o
sinal actstico oral e nasal e calcular um escore que representa a razao entre
o sinal actstico oral e nasal da fala foi descrito. Este instrumento, nomeado
de Tonar - 7he Oral Nasal AcosuticRatio — operava na fala de frequéncia
entre 350 Hz e 650 Hz'®. Previamente a criacio do Tonar, os disttrbios de
ressonancia somente eram avaliados clinicamente pelas impressoes subjeti-
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vas de fonoaudiélogos clinicos do aspecto da nasalidade de fala. O Tonar,
com seus principios de tecnologia eletrdnica, permitiu a obtengao de me-
didas mais precisas, quantitativas e objetivas da nasalidade de fala relacio-
nada aos distirbios de ressonincia.

Em 1976, o Tonar 11, foi disponibilizado comercialmente e, neste
sistema, uma equagao foi introduzida para calcular a nasalincia (razao da
energia acustica nasal pela soma da energia actstica oral e nasal, multipli-
cada por 100). Ao multiplicar a razao da energia actstica obtida por 100
obtém-se um escore, em percentagem, denominado nasalancia'®. Trés van-
tagens foram apresentadas em relagao a férmula introduzida no Tonar II:
1) a comparagio entre o produto nasal e a combinagio do produto oral e
nasal oferecida pelo Tonar II parece assemelhar-se as impressoes intuitivas
dos ouvintes ao processar o sinal nasal da fala, discernindo o grau de nasa-
lidade da fala; 2) o estabelecimento de limites absolutos em cada extremo
da nasalancia em seu continuo, gerando escores com limites minimos para
sons desprovidos de sons nasais e escores com limites méximos para sons
exclusivamente nasais; 3) o escore, por ser apresentado em porcentagem,
permite que o avaliador e o paciente tenham, de imediato, o resultado do
aspecto de fala avaliado'®. Segundo sumarizado na literatura®, embora o
Tonar I e Tonar II tenham sido os primeiros instrumentos capazes de for-
necer informagées objetivas sobre o produto actstico da fala, os mesmos
apresentaram limitagoes em relagdo a orientagao da placa e a face do indi-
viduo, o que possivelmente comprometia os dados obtidos. Tais limitacoes
levaram Fletcher, Adams e McCutcheon’®, em 1989, a desenvolver uma
nova geracio de instrumento: o Nasémetro.

NASOMETRO
VERSOES DO EQUIPAMENTO

A partir de 1986, a empresa KayElemetrics Corp. disponibilizou
no mercado o Nasdmetro, um instrumento com base nos principios do
Tonar II, porém redesenhado, usando avangos tecnolégicos no médulo
eletronico. A forma mais comum de o clinico determinar a nasalincia ¢
por meio do nasémetro, sendo ela, possivelmente, a medida objetiva mais
amplamente empregada que se relaciona com a nasalidade da fala'’. Uma
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das grandes vantagens em obter esta medida, por meio do Nasoémetro, ¢

sua relativa fdcil aplicagdo e seu cardcter nio invasivo®.

Diferentes geragdes do nasdmetro sao reportadas na literatura,
tendo cada uma delas métodos distintos de processamento do sinal'®. O
Nasdmetro 6200 (KayElemetrics Corporation, Lincoln Park,N]J), introdu-
zido inicialmente em 1986, representa o modelo original do equipamento
e ¢ fonte de muitos achados de nasaldncia da fala normal e patoldgica
encontrados para sujeitos com fala normal e em populagées clinicas dis-
tintas”. O Nasdémetro 6200 converte niveis de pressio sonora em corrente
direta e envia os dados para o computador, sendo que no Nasémetro 6200
nao ¢é possivel a gravagio dudio simultaneamente a captura dos sinais. Esta
versao do equipamento opera na banda de frequéncia de 500 Hz, sendo
os sinais transmitidos para filtros de banda passa baixo (frequéncia central
de corte = 500 Hz; - 3 dB largura de banda de 300 Hz) para capturar a
regido de frequéncia mais baixa do espectro da fala, que ¢ caracteristica
da nasalidade'”. O Nasémetro II 6400 (KayElemetrics/ PENTAX, Lincoln
Park, NJ) veio substituir a versio anterior do equipamento e incorporou
mudangcas em relagao a versao original, conforme detalhado na literatura®.
Esta segunda geragao do nasdmetro, distribuida em 2003, faz uso de um
pré-amplificador juntamente com uma placa de som especifica no compu-
tador'®, operando na mesma banda de frequéncia da versao anterior”. O
modelo mais atual do nasémetro (Nasoémetro II 6450) foi introduzido no
mercado em 2009, trazendo novas mudangas na aquisi¢do do sinal'®. Vale
ressaltar que o corte no sinal dudio no equipamento Nasometro resultante
do sistema de filtragem das frequéncias acima de 500Hz esfavorece julga-
mentos perceptivos. Por este motivo, aconselha-se realizar gravacao dudio
simultinea para avaliagoes perceptivas.

Diferengas na aquisi¢ao do sinal foram reportadas para versoes dis-
tintas do nasdmetro', levando autores a advertirem clinicos e pesquisadores
para uma possivel nio equivaléncia nos achados obtidos entre os equipa-
mentos Nasdometro II 6400 e Nasémetro 6200, recomendando cautela na
interpretagio dos dados encontrados nestes sistemas'’. Diferencas de dois
pontos sdo previstas pelo fabricante para diferentes versdes do Nasometro.
Um estudo reportou diferengas nos escores de nasalincia entre os equipa-
mentos Nasometro II 6450 e Nasdémetro 6200 entre 1-2 pontos'®.
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EQUIPAMENTO E AQUISICAO DOS SINAIS ACUSTICOS

No nasémetro, os niveis de pressao sonora oral e nasal do sinal
acustico da fala sdo captados por dois microfones separados por uma placa
de metal. O microfone nasal ¢ posicionado superiormente e o microfone
oral ¢ posicionado inferiormente a placa separadora de som. Esta placa
oferece, aproximadamente, 25dB de separagao entre o sinal oral e nasal.
A placa deve ser posicionada entre o nariz e o ldbio superior do sujeito
avaliado® , e um capacete mantém a placa em posi¢ao durante a avalia¢io
(Figura 1). Vale ressaltar que, previamente a captagao da energia da fala de
um sujeito, é necessdrio calibrar o equipamento, seguindo as recomenda-
coes disponibilizadas no manual do equipamento®, a fim de garantir que o
dado coletado e a andlise posterior sejam acurados (Figura 2).

Durante a produgao da fala, os microfones captam a energia
acustica da cavidade oral e da cavidade nasal, simultaneamente. O sinal
captado por cada um dos microfones ¢ filtrado e digitalizado por médulos
eletronicos (Figura 2) e analisado em um computador por um software
especifico, sendo o resultado apresentado em tempo real na tela do com-

putador (Figura 3).

Figura 1 - Placa separadora de som (microfones oral e nasal) posicionada
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Figura 2 - Placa separadora posicionada no médulo do Nasémetro IT 6400
(calibragao)

Mais especificamente, ao produzir a fala durante a leitura ou a re-
petigao de um texto, o sinal da fala é capturado pelos microfones do nasdme-
tro e 0 programa computa a razao da energia actstica nasal pela energia total
(soma da energia oral e nasal). O software converte, entdo, esta razio em
porcentagem, ao multiplicd-la por 100. A seguinte férmula representa como
o escore de nasalincia é obtido: Nasalincia = N + (N + O) x 1008. O valor
expresso em porcentagem (escore de nasalincia) é apresentado na tela do
computador (Figura 3). Note-se que os valores apresentados na tela do com-
putador referem-se & média, valor maximo e valor minimo de nasalancia.
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Figura 3 - Representagio numérica (média, valor mdximo e minimo) e
gréfica (nasograma) da andlise do texto oral durante cdlculo dos valores de
nasalincia

Além dos valores de nasalincia (expressos em porcentagem) para
um determinado estimulo de fala (texto, por exemplo), o equipamento
nasdmetro ainda dispoe de outro registro (em barras ou linhas) na tela
do computador denominado nasograma, representando a nasaldncia ob-
tida (Figura 3). Este registro mostra pontos individuais e em sequéncia,
conforme eles sao coletados durante a produgao do estimulo (texto). A
configuragio do nasograma pode ser Util e colaborar no entendimento dos
resultados obtidos, j4 que permitem visualizar a nasaléncia obtida sequen-
cialmente durante a produ¢io de um determinado estimulo de fala®.

Em termos percentuais, para a fala normal e durante a produgao
de sons orais, os valores de nasalincia variam entre 10 ¢ 30% do nivel de
base (baseline), enquanto durante a producao de sons predominantemente
nasal estes valores estio, em média, entre 45 e 65% deste nivel®". E im-
portante notar que durante a produ¢io dos sons orais a energia acustica
atravessa os tecidos Gsseos e musculares, mesmo na presenca de fechamen-
to velofaringeo. A placa separadora de som nao é capaz de bloquear total-
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mente o sinal recebido da boca em relagao aos sinais emitidos pelo nariz,
resultando nesta passagem de energia de um lado para o outro. Outro
aspecto que poderia justificar nasalincia registrada durante a fala oral é o
fato de que, mesmo para falantes sem alteragoes de fala, existe leve resso-
nancia nasal durante a produgao das vogais®. Na fala patoldgica, quando
hd excesso de ressonincia nasal, os valores de nasaldncia para a estimulos
de fala desprovidos de sons nasais sao mais altos que os estabelecidos para
a fala normal e sugerem hipernasalidade. Por outro lado, quando ha falta
de ressonincia nasal, os valores de nasalincia obtidos para estimulos de
fala predominantemente nasais sao inferiores aos estabelecidos para a fala
normal e sugerem hiponasalidade®.

EsTiMULOS DE FALA

Os valores de nasalancia sio obtidos solicitando ao paciente que
leia ou repita (no caso de criangas pequenas) um texto padronizado, senten-
cas ou silabas. Conforme sumarizado por Kummer® e Mayo ¢ Mayo', no in-
glés norte- americano, o texto “Zoo Passage”™ constituido somente por sons
orais - ¢ utilizado para inferir se hd fechamento velofaringeo e se 0 mesmo ¢é
mantido durante a fala encadeada. Quando isso nio ocorre, o ouvinte perce-
be a fala como hipernasal neste estimulo de fala’®.Sentengas nasais, constitui-
das predominantemente por consoantes nasais (35% dos sons sio nasais),sao
usadas para favorecer a identificagio de obstru¢do nasal ou nasofaringea que
reduz a transmissao da energia actstica pela cavidade nasal. Quando hd pre-
senca de tal obstrugao, o ouvinte identifica a presenca de hiponasalidade
neste estimulo de fala. O texto Rainbow, um estimulo com distribui¢io ba-
lanceada de sons orais e nasais (11,5% dos fonemas nesta passagem sio con-
soantes nasais), é utilizado para verificar o aspecto temporal do fechamento
velofaringeo. Quando hd altera¢oes no aspecto temporal do fechamento ve-
lofaringeo, a fala é percebida pelo ouvinte como hipernasal, com assimila¢ao
da nasalidade ou como ambos (hipernasalidade-hiponasalidade)®.

Outras linguas, incluindo o Portugués Brasileiro (PB), desen-
volveram estimulos de fala similares aos utilizados no inglés-americano.
Trindade, Genaro e Dalston (1997)" desenvolveram conjunto de frases e
foram os primeiros autores a estabelecer valores normativos de nasalincia
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para falantes do PB. Esses estimulos incluem o estimulo oral ZOO-BR, o
estimulo oral alternativo ZOO2-BR constituido por consoantes de baixa
pressao, as sentengas nasais NASAL-BR (constituidas por consoantes na-
sais) ¢ o estimulo nasal alternativo NASAL2-BR desprovido de consoan-
tes de alta pressao. Um estimulo representando distribuigao balanceada de
sons orais e nasais, para ser utilizado no PB, como o RainbowPassage, nio
foi apresentado pelos autores. Outros autores® sugeriram o uso do vocd-
bulo “papai”; no entanto este estimulo de fala apresenta limitacoes: pode
ser somente utilizado para avaliar hipernasalidade e, por ter extensao curta,
pode ter baixo critério de validade. Alguns autores recomendam o uso de
estimulos de fala constituidos por, pelo menos, seis silabas?'.

Conforme apontado por Marino et al.**

, os textos padronizados
apresentados para o inglés norte-americano e para o PB por Trindade,
Genaro e Dalston (1997)" foram utilizados para estabelecer valores nor-
mativos de nasalncia e sdo amplamente utilizados para fins clinicos com
pacientes mais velhos e com boa leitura. Para o inglés americano, esti-
mulos de fala mais curtos foram desenvolvidos por Mackay e Kummer®
para serem utilizados com criangas pequenas. O SNAP Test (Simplified
Nasometric Assessment Procedure), por exemplo, consiste de um conjunto
de estimulos mais curtos (incluindo repetigao de silabas) que é repetido
pela crianga, apds sua apresentagio pelo avaliador. Outros textos alternati-
vos (Turtle e Mouse) foram desenvolvidos para serem utilizados com crian-
cas’’. Estimulos de fala mais curtos e com sentengas menos complexas fo-
ram recentemente desenvolvidos para o PB e valores normativos para estes
textos foram obtidos*. Espera-se que esses textos possam ser utilizados por
criangas e até mesmo por adultos com dificuldade de leitura, favorecendo a
obtengao dos valores de nasalancia para essas populagoes.

VALORES NORMATIVOS DE NASALANCIA

Valores normativos de nasalincia devem ser estabelecidos para
uma determinada populagio, a fim de possibilitar a comparagio dos resul-
tados obtidos na clinica para um individuo que estd sendo avaliado com
os valores estabelecidos para a lingua falada por ele. Valores normativos
de nasalancia foram obtidos para muitas linguas no mundo, incluindo o
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PB'2%2, Os primeiros estudos envolvendo o PB visaram & normatizacao
dos valores de nasalancia para a populagio sem distirbios de ressonincia®
e a obtengdo dos limites para a normalidade® da nasalincia, jd que tais
valores sao descritos na literatura com dependentes da lingua e do diale-
to". Conforme apontado na literatura®, quando os valores de nasalincia
do individuo que estd sendo avaliado é comparado com dados normati-
vos de sua lingua, pode-se realizar um julgamento em relagio ao aspecto
da ressonéncia. Neste sentido, valores de nasaldncia mais altos do que os
normativos sugerem hipernasalidade enquanto valores de nasalancia infe-
riores aos normativos sugerem hiponasalidade. Vale ressaltar que o nivel de
nasalincia varia de acordo com a vogal produzida, sendo que valores mais
altos de nasalancia sdo esperados para vogais altas e valores mais baixos de
nasalincia sao esperados para vogais baixas®.

Além do efeito da lingua e a constituigao fonética dos estimu-
los de fala, outras varidveis, como o género e a idade dos sujeitos, podem
influenciar os valores de nasalincia e, portanto, devem ser considerados.
Estudos normativos envolvendo falantes do PB para a leitura ou repeticio
de textos encontraram valores de nasalincia inferiores para criancas quan-

19,22

do comparados aos adultos e, ainda, valores de nasaldncia mais altos

para mulheres adultas do que homens da mesma idade®.

RELACAO ENTRE NASALANCIA E NASALIDADE DE FALA

Valores de nasaldncia podem ser comparados a nasalidade de fala
de um individuo, identificada perceptivamente pelo ouvinte. A relagio entre
julgamentos perceptivos da nasalidade de fala e valores de nasalincia pode
ser avaliada de duas formas: por meio do estabelecimento da sensibilidade e
especificidade e por andlises de correlagao’. Por meio da sensibilidade e espe-
cificidade podem-se estabelecer os valores de corte que melhor distingam fala
normal e distirbio de ressonincia’. Sensibilidade refere-se 4 extensao na qual
um escore identifica corretamente individuos sem alteragées de ressonincia,
enquanto a especificidade refere-se a extensio na qual um escore exclui cor-
retamente individuos com fala normal daqueles com fala alterada®. Para o in-
glés norte-americano, a melhor sensibilidade para o texto oral foi encontrada
com valores de corte entre 26 e 32, com eficiéncia geral do diagnéstico entre
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.69 e .87%. Valores de nasalincia para estimulo nasal (Nasal Sentence) me-
nores que 50 mostraram sensibilidade de 48 a 1.0 e especificidade entre .79
€.91%. Para o PB, durante a leitura do texto oral ZOO-BR, o valor de corte
de 27% ¢ definido como limite superior de normalidade. Assim, valores su-
periores a 27% podem ser interpretados como sugestivos de hipernasalidade
para falantes do PB. Por outro lado, na leitura do conjuntos de frases nasais,
o valor de corte de 43% ¢é definido com limite inferior de normalidade, ou
sejam valores inferiores a 43% podem ser interpretados como sugestivos de

hiponasalidade para falantes do PB'.

Andlises de correlagao sio também usadas para descrever a relacio
entre os valores de nasalincia e as avaliacoes perceptivas da severidade dos dis-
tirbios de ressonncia’. Conforme apontado por Sweeney, Sell e O’regan®®
os resultados obtidos em estudos envolvendo a lingua inglesa indicaram que
a correspondéncia entre nasalincia e nasalidade nao ¢ absoluta nem linear.
Variagoes na correlagio reportada na literatura americana foram atribuidas
as diferengas metodoldgicas entre os estudos (diferencas nos estimulos de fala
e nas escalas utilizadas nos julgamentos perceptivos, grau de experiéncia do
avaliador, diferencas entre as amostras de fala usadas na avaliagao perceptiva
e na nasometria)~. Estudos envolvendo o PB, que investigaram a correlagio
entre os valores de nasalancia e nasalidade, também encontraram variabili-
dade nos achados. Por exemplo, um estudo® indicou alta correlagio entre
nasalidade e escores de nasaldncia para as duas amostras de fala produzidas
por sujeitos adultos, além de sugerir que a concordancia interjuizes ao redor
de 70% pode ser um aspecto que favorece a obten¢io da correlagio entre
nasalidade de fala e escores de nasalancia. Outro estudo obteve correlacio
baixa entre nasalidade e nasalincia para duas frases utilizadas em criangas que
tiveram sua nasalidade de fala julgada como leve™.

APLICACAO CLINICA DO NASOMETRO EM CONDICOES PATOLOGICAS

Estudos apresentados na literatura apontam a validade da nasome-
tria no diagndstico dos disttrbios da ressonincia e, portanto, o Nasdmetro
¢ considerado um instrumento efetivo que pode corroborar a avaliagao e
o diagnéstico dos distdrbios de ressonincia em individuos de risco para a
disfuncio velofaringea e obstrugoes aéreas superiores”. Uma lista de possi-
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bilidades do uso clinico do nasémetro e estudos representativos da aplicacao
clinica desse instrumento sao apresentados por Mayo, Mayo". De forma
geral, dentre as muitas possibilidades de uso do nasémetro destacam-se: (a)
identifica¢do de mudancas na nasalidade de fala ap6s procedimentos cirtirgi-
cos (faringoplastia, veloplastia intravelar, uvulopalatofaringoplastia, cirurgia
ortogndtica, maxilectomia, cirurgia endoscépica funcional dos seios da face);
(b) selegao de sujeitos de risco para adenoidectomia ou efeitos pés adenoide-
ctomia e tonsilectomia; (c) identificagao dos efeitos de tratamento por CPAP
(Pressao Positiva Continua nas Vias Aéreas) ou protese de palato; (d) avali-
a¢io de obstrugio de vias aéreas superiores ou hiponasalidade; (e) avaliagio
da nasalidade de fala de criangas com deficiéncia auditiva ou implantadas; (f)
avaliacio de criangas com apraxia de fala; (g) avalia¢io de pacientes com di-
sartria, (g) monitoramento de intervengoes cirurgicas e/ou fonoaudioldgicas
realizadas; (h) uso como procedimento de biofeedback.

CONSIDERACOES GERAIS

O uso de recurso instrumental pode fornecer maior sistemati-
cidade e/ou objetividade no diagnéstico dos disturbios de ressonancia da
fala, corroborando julgamentos perceptivos da nasalidade de fala. A na-
sometria oferece o correlato actstico da nasalidade de fala (nasalincia),
sendo considerada efetiva para o uso com populagoes clinicas distintas.
Clinicamente, uma das limita¢oes encontradas é a nio correspondéncia
absoluta dos valores de nasaldncia e nasalidade de fala em casos que apre-
sentam hipernasalidade leve. De forma geral, a nasometria é considerada
um instrumento valioso no diagnéstico dos distirbios da ressonincia e no
monitoramento destes distirbios apds intervengio.
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EscA1.AS DE DESENVOLVIMENTO
PARA AVALIACAO DE CRIANCAS

Dionisia Aparecida Cusin LAM ONICA
Amanda Tragueta FERREIRA-VASQUES

INTRODUCAO

O desenvolvimento infantil ¢ influenciado por complexas in-
teracoes entre os fatores biolégicos, psicossociais e ambientais, que propor-
cionario a trajetéria individual da evolugio da crianga, no decorrer da vida.

Diversas sdo as possibilidades de alteragio no percurso do desen-
volvimento de um bebé, considerando os periodos pré-natal, perinatal e
p6s-natal'. Os fatores interferentes nestes periodos podem ser divididos em
dois amplos grupos: os fatores intrinsecos e os extrinsecos. Dentre eles, en-
contram-se os fatores genéticos, hereditdrios, biolégicos, neuroldgicos, es-
truturais, funcionais, ambientais, sociais, emocionais e comportamentais'~.

Nesta perspectiva, o acompanhamento do desenvolvimento de
criangas e a andlise destes fatores, na primeira infincia, sio cruciais para a
compreensdo dos rumos do desenvolvimento nos seus diferentes estdgios.
Na trajetéria do desenvolvimento infantil, é possivel verificar criangas que
nio apresentam e que apresentam sinais de risco, alteragoes ou lesdes neu-

roldgicas, problemas metabdlicos ou sindromes genéticas®*.

A primeira infincia (zero a dois anos) é um periodo considerado
critico para o desenvolvimento infantil. Assim, o acompanhamento infan-
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til desde a mais tenra infincia é fundamental nio somente para prevenir
atrasos, na presenca da condigio de risco, mas também para estimular suas
habilidades, aprimorando seu potencial.

Os procedimentos de triagens e avaliagdes tém como objetivos:
monitorar o desenvolvimento; realizar os encaminhamentos adequados;
orientar a familia em rela¢io as expectativas do desenvolvimento e formas
de aperfeigod-lo; intervir precocemente e monitorar os efeitos dos procedi-
mentos de intervencgio.

Para o acompanhamento de criangas quanto ao desenvolvimento,
¢ necessdrio que o servico ofereca condicoes de assisténcia integral a satde,
com medidas preventivas, habilitadoras e reabilitadoras’. A organizagao de
um servigo publico, para este fim, necessita de condigoes fisicas e estruturais
que congreguem o conhecimento cientifico, com a utilizagao de procedi-
mentos avaliativos que favorecam a identificagio da crianga de risco, redu-
zindo resultados falsos negativos no diagnéstico infantil. O diagndstico pre-
coce, nesta perspectiva, traz desafios para os profissionais da drea da saide®”.

A avalia¢io clinica do desenvolvimento infantil ¢ indispensavel,
considerando dois aspectos fundamentais: o conhecimento cientifico e a
experiéncia do profissional ou equipe que atenderd o bebé. Somada a este
aspecto encontra-se a avaliacio objetiva, por meio da utilizagao de instru-
mentos padronizados, possibilitando a comparagio do bebé com dados nor-
mativos da populagao com desenvolvimento tipico, conduzindo de maneira
mais assertiva o diagnéstico precoce de alteragdes do desenvolvimento, redu-
zindo a possibilidade de falso negativo, permitindo intervencio adequada®®.

Quando uma determinada alteragio ¢ diagnosticada precoce-
mente, o acompanhamento do bebé, bem como a estimulagio e trata-
mentos adequados reduzirao as consequéncias funcionais destas alteragoes,
contribuindo para o desenvolvimento futuro e redugao do impacto desta
condi¢do, interferindo na qualidade de vida da crianga e de sua familia.

No processo de avaliagio infantil, a escolha dos instrumentos a
serem utilizados é de extrema relevancia. Ela deve se basear em critérios,
tais como: o referencial tedrico, a acessibilidade, incluindo custos do ins-
trumento, treinamentos para sua utiliza¢ao, tempo de aplicacao e, princi-

palmente, propriedades psicométricas”'*.
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As propriedades psicométricas de um instrumento referem-se a
critérios de validade e confiabilidade. A validade ¢ definida como a ca-
pacidade de um teste realmente medir aquilo a que se propoe, em vdrias
dimensées, como conteudo e critérios concorrentes, ou seja, na compa-
racio de um instrumento com outro, este demonstra a possibilidade de
mensurar o mesmo comportamento''. Medidas confidveis s3o replicdveis
e consistentes gerando os mesmos resultados, ou seja, ¢ sua coeréncia, de-
terminada por meio da constincia dos resultados, e medidas validas sdo
representagoes precisas das caracteristicas que se pretende medir'’.

No Brasil, o desafio para a realizagao de triagens ou diagndstico
precoce ¢ a escolha dos instrumentos, pois hd caréncia de instrumentos
normatizados e padronizados para a populagao, implicando na utilizacao
de procedimentos de avaliagao desenvolvidos em outros paises, de acordo
com suas normas, muitas vezes nao compativeis com a realidade brasilei-
ra” #1113, Autores afirmam que é necessdrio validar medidas para a popula-
cio brasileira'®.

Na aplicacio de instrumentos de avaliacio, deve-se considerar o
conhecimento do profissional sobre a aplicabilidade do instrumento e os
recursos disponiveis a serem utilizados, verificando a sensibilidade, especi-
ficidade e confiabilidade na avaliagio. Utilizar instrumentos de avaliagao
confidveis é fundamental para garantir maior eficicia no processo avaliati-
vo e de diagnéstico e melhor planejamento terapéutico’.

Mesmo considerando a importincia de escalas e testes de ras-
treio, principalmente pela menor demanda de tempo em sua aplicagio, é
indispensdvel a possibilidade de ter disponiveis instrumentos que se preo-
cupem com a obtengdo de quocientes do desenvolvimento, em suas dreas
fundamentais (motora, linguistica e pessoal-social), proporcionando crité-
rios para o diagndstico precoce e possibilitando intervengao acertada com
repercussio na qualidade de vida da populacio. E vasta a literatura que

abrange os instrumentos de avalia¢io disponiveis para tais fins”!'""1%1516,

INSTRUMENTOS DE TRIAGEM E AVALIAGAO UTILIZADOS NO BRASIL

Como instrumentos de avaliacio do desenvolvimento infantil
podem ser encontrados Escalas, Testes ou Inventdrios, a maioria com a
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finalidade de rastreio (triagem) e, em menor quantidade, instrumentos de
diagndstico. Ressalta-se a escassez de instrumentos padronizados na faixa
etdria de zero a dois anos.

Virios paises tém se preocupado com o acompanhamento longi-
tudinal do desenvolvimento de criancas, principalmente das que apresen-
tam sinais de risco para alteracoes do desenvolvimento, pois esta condi¢ao
pode se tornar um problema de satide publica>'7'%. E necessrio verificar o
custo-efetividade do instrumento em termos de sua acurdcia, para reduzir
o numero de falsos positivos ou falsos negativos, pois essas condigoes po-
dem trazer custos adicionais financeiros para o sistema de satide e emocio-
nais para a populagao-alvo'’.

A seguir, serao apresentados alguns instrumentos de triagem e
avaliagao do desenvolvimento infantil, utilizados no Brasil, sua finalidade
e estado da arte.

Earry LANGUAGE MILESTONE ScaLE (ELM)Y®
A Early Language Milestone Scale (ELM) é considerada um ins-

trumento de triagem'. A faixa etdria de abrangéncia é de zero até 36 me-
ses e é composta pela Fungao Auditiva Receptiva (AR), Fun¢io Auditiva
Expressiva (AE) e Func¢io Visual (V). Quarenta e um comportamentos
estao dispostos em folha unica, na forma de grifico, de maneira que se
possa localizar cada item e 0 més no qual determinada habilidade deve ter
seu inicio. A Escala apresenta um gréfico indicando os valores de 25%,
50%, 75% e 90% como representativos de porcentagens de criancas que
atingiriam a habilidade testada durante o processo de validagio da escala,
dentro de cada faixa etdria.

O tempo de aplicagio da escala vai depender da idade e do nivel
de habilidade da crianga avaliada. Inicialmente, traga-se uma linha vertical
em toda a escala, exatamente na idade cronoldgica da crianca a ser testada.
Os materiais necessdrios para a realizacao da escala sio: protocolo de res-
posta, sino, copo, colher, ldpis e bola. Em seguida, deverao ser verificados
todos os itens que cruzam esta linha vertical em cada uma das trés fungoes
AR, AE, V para se determinar os niveis de teto e base. Devem-se identificar
os trés itens de sucesso e de fracasso em cada uma das fun¢oes. Considera-
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se a testagem direta (T); a observagao incidental do comportamento em
questao (O) e/ou o relato dos pais (H). Se o nivel “base” da crianga estiver
entre os 90%, em todos os itens e sem falhas, cruzando a linha da idade
da crianga, considera-se que a crianga apresenta desempenho adequado.
A falha em um ou mais itens entre os 90%, na tentativa de se encontrar
a base, requer a determinagao do nivel teto para tal fungao. Se o valor de
75% no item de teto exceder a idade cronoldgica da crianga, considera-se
que passou na escala ELM. Pode-se tragar a linha de desempenho em cada
fun¢ao avaliada apés a andlise do desempenho da crianga.

OBSERVACAO DO COMPORTAMENTO CoMUNICATIVO (OCC)%°

Protocolo desenvolvido para estruturar de maneira mais objetiva a
observagao do comportamento comunicativo de criangas de zero a seis anos.
Pode ser utilizado no acompanhamento de criancas com desenvolvimento
tipico ou de risco para alteragdes comunicativas, de diferentes etiologias.

E importante realizar filmagem da aplicagio do teste para andli-
se posterior. Sao verificadas habilidades comunicativas, as quais englobam
habilidades dialégicas e conversacionais, meios de comunicagao, funcoes
comunicativas, compreensio verbal, contextualizagao da linguagem, for-
mas de manipula¢io e uso funcional dos objetos, simbolismo, organizacao
do brinquedo e imitagdo. A aplica¢io do protocolo deve ser realizada em
ambiente estruturado e em situagoes semidirigidas, com atividades ludicas
e interativas, nas quais sio oferecidos objetos concretos com o objetivo de
verificar suas acoes e interagoes.

Na primeira versao do protocolo, s3o analisadas as seguintes cate-
gorias: Inten¢ao comunicativa; Interagao com avaliadora; Contato ocular;
Inicio didlogo; Manutengao didlogo; Vocalizagoes; Producao de palavras;
Producio de frases com mais de dois elementos; Compreensio de ordens
simples; Realizagao de ordens simples; Compreensao de ordens complexas;
Realizagio de ordens complexas; Narrativa; Brincar simbdlico; Tempo de
aten¢do; Func¢io de informar; Fungao de protestar; Fungao de solicitar;
Fungao de oferecer; Fun¢io de Imitar. Para melhor andlise e posterior pa-
dronizagao, o protocolo estd em processo de adaptagio do conteudo de
andlise, dividido por faixas etdrias.
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INVENTARIO DO DESENVOLVIMENTO DE HABILIDADES COMUNICATIVAS
MACARTHUR - PRIMEIRAS PALAVRAS E GESTOS?!

O Inventirio do Desenvolvimento de Habilidades Comunicativas
MacArthur - Primeiras palavras e gestos* foi adaptado e normatizado®'.
Este Inventdrio apresenta o objetivo de recolher informagoes referentes a
observagao familiar quanto a compreensio, produgio lexical e uso de ges-
tos. E composto por duas partes: uma relacionada 4 compreensio e produ-
¢ao lexical e outra relacionada a agdes e gestos.

O inventdrio é organizado por se¢oes.

A secdo A é denominada “Primeiros Gestos Comunicativos” tem
a finalidade de verificar se a crianga j comegou a responder 4 linguagem. E
composta por trés questdes. A se¢io B é composta por 28 frases, em que se
solicita que o familiar responda, dentre as frases apresentadas, qual a frase
que a crianga parece compreender.

A segio C é composta por duas perguntas: uma sobre a frequén-
cia de nomeagao e outra sobre a frequéncia de imitagao.

A sec¢ao D é composta por 421 itens organizados em 22 catego-
rias semAnticas. Incluem substantivos (brinquedos, animais, veiculos, co-
mida e bebida, roupas, partes do corpo, mdveis e aposentos, utensilios da
casa, objetos, lugares e pessoas), efeitos sonoros e sons de animais, verbos,
qualidades e atributos, jogos e rotinas, pronomes, quantificadores, palavras
de tempo, estados (verbos “ser” e “estar”), interrogativas, preposicoes, loca-
tivos e artigos. Essa se¢do foi planejada para verificar as observagdes quanto
a0 comportamento comunicativo. Os pais sdo questionados sobre quais as
categorias que apenas compreendem (recep¢ao) e aquelas que compreen-
dem e falam (recepgao e expressio). A segunda parte focaliza agdes e gestos.
Sdo 63 gestos, organizados em seis categorias. A categoria A - Primeiros
Gestos Comunicativos — é composta por 13 itens e inclui gestos déiticos:
dar, mostrar, apontar e gestos comunicativos ja convencionais. E solicitado
aos pais que informem se cada um dos itens é observado sempre, algumas
vezes ou nao observado. A categoria B - Jogos e Rotinas - é composta por
oito itens, no qual o familiar vai responder se cada comportamento ja foi
realizado pela crianga. A categoria C - Agoes com objetos — consta de 17
itens; a D - fingindo ser os pais - por 12 itens; a E - imita¢io de outras
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atividades - por 15 itens; e a categoria F - agdes com um objeto no lugar
de outro - é composta por um item e espago para acrescentar os comentd-
rios do familiar quanto a observacao destas categorias. A partir da categoria
B até a categoria E solicita-se que o familiar responda positivamente ou
negativamente. H4 espago para escrever as observagoes do familiar quanto
a estes quesitos. A parte 3 é composta de informagoes gerais, dados de
identificagao e outras informacoes.

Desta forma, a metodologia de coleta das informagdes é baseada no
relato parental, por meio do questionamento, a fim de fornecer dados repre-
sentativos do universo infantil, uma vez que estes convivem com a crianga
no ambiente familiar. Apés a aplicagio do inventdrio MacArthur, os dados
sio transformados em porcentagens, seguindo as normativas previstas no
Manual do Inventdrio. Apesar da faixa etdria a que se refere o instrumento,
a secao D tem sido utilizada para recolher informagoes quanto as categorias
semAanticas, em qualquer faixa etdria, para verificar a percep¢io da familia
quanto a recepgao (compreende) e expressao (compreende e fala).

ABERTA INFANT MOTOR ScaLE (AIMS)?

A Alberta Infant Motor Scale tem por objetivo verificar a maturagao
motora de bebés, desde o nascimento até a aquisi¢ao independente da mar-
cha, por volta de 18 meses. Compée-se de 58 itens, distribuidos nas posicoes
prono, supino, sentado e em pé. E aplicada de maneira espontinea, por meio
da observagao de cada um dos itens em trés aspectos do desenvolvimento
motor: sustentagio de peso, postura e movimentos antigravitacionais. O es-
core final da escala ¢ global e fornece resultado normal, suspeito ou anormal,
de acordo com a idade da crianga. Amplamente utilizada na avaliagio de
bebés nascidos a termo e prematuros, bem como para acompanhamento de
criangas com suspeita de atraso motor e verificagao da eficicia da intervengio
precoce, quando necessdria. Escala util, prdtica e de baixo custo.

TESTE DE SCREENING DE DESENVOLVIMENTO DENVER-I1%4

Trata-se de uma escala de triagem do desenvolvimento para crian-
cas de zero a seis anos, que avalia o desempenho nas seguintes habilidades:
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Pessoal-Social (PS), Linguagem (LG), Motor Fino-Adaptativo (MFA) e
Motor Grosso (MG), com 125 itens distribuidos para esse fim. Sua aplica-
¢ao ¢ realizada por meio de testagem direta das habilidades, da observacao
do comportamento e da consideracio do histérico relatado pelos pais. Na
administracio do instrumento, inicialmente, é calculada a idade da crianca
em meses e, em seguida, é tragada uma linha vertical no protocolo de re-
gistro do teste. Aplicam-se procedimentos relativos a essa faixa etdria para
todas as dreas, seguindo as normas de aplica¢do. Os resultados sao assim
anotados: Avancado - quando a crianca realiza a atividade na habilidade
que ultrapassa totalmente a sua linha da idade; Passou - quando a crianca
desempenha adequadamente a atividade; Atengao - quando a linha da ida-
de se encontra na drea azul da barra da prova a ser aplicada, e a crianga falha
ou se recusa a fazer a atividade proposta; Falha - quando a crianga falha em
qualquer atividade proposta, podendo isto ser considerado atraso ou aten-
¢ao0; Atraso - quando a linha da idade ultrapassa a marca azul e a crianca
nao realiza ou se recusa a fazer a tarefa proposta; Nao oportunidade - se
os pais relatarem que a crianga nao realiza a tarefa devido a restri¢des dos
cuidadores, por nao ter tido oportunidade desta experiéncia ou por outras
razdes; Recusa - se a crianga se recusa a realizar a tarefa proposta. O resul-
tado final ¢ interpretado segundo critérios do manual: Normal - quando
a crianga nao apresenta nenhum “atraso” e, no mdximo, uma “aten¢ao’;
Risco - quando a crianga apresenta duas ou mais “atengdes” e/ou um ou
mais “atrasos’; Nao testdvel - marcagio de “recusas” em um ou mais itens
quando a linha da idade estiver completamente a direita ou em mais do
que um item com a linha da idade na drea 75% - 90%. Apés aplicacao
do instrumento sio tracadas novas linhas referentes a0 desempenho da
crianga para a drea avaliada, levando-se em consideragio a dltima habi-
lidade que ela realizou com éxito. Dessa forma, obtém-se quatro linhas
de desempenho correspondentes a cada habilidade: Pessoal-Social, Motora
Fina-Adaptativa, Linguagem ¢ Motora Grossa. O Teste de Screening de
Desenvolvimento Denver II prevé a corre¢ao da idade da prematuridade
para criangas abaixo de 24 meses. A traducdo, adaptagao transcultural e
validagao do Teste de Desenvolvimento Denver II estao sendo realizadas
por um grupo de pesquisadores brasileiros.
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INVENTARIO PORTAGE OPERACIONALIZADO (IPO) 2

O Inventdrio Portage Operacionalizado foi criado por Bluma et
al. (1976)% e adaptado para a realidade brasileira®. Esse material tem sido
utilizado para monitorar as aquisi¢oes de desempenho de criangas; propor-
cionar ensino de habilidades e sistema de registro; propor procedimentos
de treinamento domiciliar; compor curriculo para a avaliagao e o ensino
de criangas com necessidades especiais; elaborar procedimentos de inter-
vengio e de avaliacio dos progressos da crianga ao longo e depois de um
periodo de intervengao.

-

E composto por 580 comportamentos, distribuidos em 5 dreas
(motora, cognitiva, linguagem, autocuidados e socializagao), separados por
faixa etdria, de 0 a 6 anos, e uma drea especifica (estimulagio infantil) para
bebés de 0 a 4 meses. A drea de estimulagao infantil possui 45 itens, a de de-
senvolvimento motor, 140; a de autocuidados, 105; a de cognigao, 108; a de
socializagao, 83; e a de linguagem, 99 itens. Os itens sao divididos por faixas
etarias: 0 a4 meses, 1 a2 anos, 2 a 3 anos, 3 a4 anos, 4a 5 anos e 5 a 6 anos.

O IPO tem se mostrado um instrumento extremamente util na
identificagdo de defasagens de criancas, embora nao tenha objetivo de diag-
néstico. Quando aplicado em forma de questiondrio para os pais, verifica-
-se que este instrumento auxilia na compreensio sobre o desenvolvimento
e desempenho da crianca. A operacionalizagio das habilidades consiste em
especificar as respostas observadas, as condigoes de avaliagao, ou seja, como
proceder para avaliar, que objetos usar em cada item e qual critério usar
para a corregao das respostas ou nimero de acertos/erros por tentativa.

O livro publicado® traz todas as informagées relevantes para o
conhecimento deste inventdrio.

ProTocoLo DE OBSERVACAO COMPORTAMENTAL (PROC) %7

O PROC, elaborado em 2004, objetiva sistematizar a avaliagao
de criangas com idade entre 12 e 48 meses, quanto ao desempenho das
habilidades comunicativas e cognitivas por meio de observagido compor-
tamental. £ um instrumento ttil na detecgio precoce de criangas com
alteragoes no desenvolvimento da linguagem, mesmo antes do apareci-

201



Ciria M. GIACHETT
(Ora.)

mento da oralidade. A aplicagio leva de 30 a 40 minutos e a avalia¢io
deve ser registrada em video para andlise posterior. Apresenta a descri¢io
de varidveis quantitativas e qualitativas. O protocolo apresenta trés dreas:
1. Habilidades Comunicativas; 2. Compreensdo Verbal; 3. Aspectos do
Desenvolvimento Cognitivo. E oferecida lista para organizar uma caixa
com brinquedos. O material estd disponibilizado em livro com as infor-
magdes de aplicabilidade®.

EscaLA DE DESENVOLVIMENTO DE GESELL E AMATRUDA (EDGA) 8

A EDGA ¢é uma escala para verifica¢io do desenvolvimento glo-
bal de criancas na faixa etdria de 0 a 72 meses. As categorias de andlise sao:
habilidades motora grossa, fina, adaptativa, linguagem e pessoal-social. Os
comportamentos sio organizados em idades-chave, verificadas nas folhas
de respostas. O resultado final é quantitativo e expresso em Quociente de
Desenvolvimento (QD). O material estd disponibilizado em livro com as
informagdes de aplicabilidade®®.

Pepratric Evaruation ofF DisasiLity INvENTory (PEDI) 2°

Instrumento utilizado para caracterizar os aspectos funcionais de
criangas de seis meses a sete anos e seis meses de idade. A versao brasileira
foi adaptada’. E aplicado por meio de entrevista com os responsdveis, para
avaliar as habilidades funcionais de crian¢as com alteragdes do desenvolvi-
mento durante sua rotina didria. Abrange trés dreas: autocuidado, mobi-
lidade e fungao social, distribuidas em trés partes distintas de aplicagao. A
andlise realizada em cada item da primeira parte é diante da resposta sobre
a realizagio ou nao da atividade questionada. Um escore individual por
drea é encontrado, designando o desempenho funcional individualmente
em cada drea. A segunda parte ird quantificar a ajuda do responsivel na
realizacio de algumas tarefas nas trés dreas de andlise. Nesta parte, a pon-
tuacdo serd atribuida de acordo com os seguintes critérios: assisténcia total,
assisténcia mdxima, assisténcia moderada, assisténcia minima, supervisao
e independente. A dltima parte é composta por uma lista de alteracoes,
utilizadas pela crianga, para realizar as tarefas funcionais. A pontuagio ¢é
especifica para cada item. Os escores obtidos sao transformados em escores

202



Avaliagio da fala e da linguagem:
perspectivas interdisciplinares

escalares e normativos. O material estd disponibilizado em livro com as
informagdes de aplicabilidade®.

EscaLa DE DESENVOLVIMENTO INFANTIL DE BayLEy (BAYLEY-III)3°

As escalas Bayley-III de desenvolvimento infantil, atualizada em
2006 (BSID-III)*, sao utilizadas para avaliar o desenvolvimento funcional
progressivo de criangas na faixa etdria de zero a 42 meses, nos dominios:
Motor, Cognitivo, Linguagem, Social-emocional e Adaptativo. Essa esca-
la tem sido amplamente utilizada em outros paises, porém ainda nao foi
padronizada e validada para a populagao brasileira. A aplicagio dos itens
da avaliagao ¢ realizada por meio da observagao direta e intera¢io com a
crianga, utilizando material lddico, de forma sistemdtica, e hd partes que
podem ser aplicadas questionando os familiares. O desempenho ¢é ava-
liado de maneira global, com a somatéria do desempenho nas escalas. E
reconhecida como vélida (alta sensibilidade e confiabilidade) e precisa na
avaliagao do desenvolvimento infantil, tanto para avaliacio clinica quanto
para utilizagio em pesquisas cientificas. As escalas Bayley I1I sé podem ser
aplicadas por profissionais especializados e treinados, exigindo-se treina-
mento para a aplicacio.

EscaLA DE DESENVOLVIMENTO MENTAL DE GRIFFITHS (EDMG)3!

E um instrumento de diagnéstico que abrange cinco dreas do de-
senvolvimento (motora grossa, linguagem, pessoal-social, motora fina-adap-
tativa e de execugao). Existem duas escalas: uma para criangas de zero a dois
anos e outra para criangas de dois a oito anos. A primeira é constituida por
manual, caderno de registro e kit de materiais e a segunda, por manual de
administragdo, caderno de registro, caderno de grafismo e kit de materiais.
Para sua aplicagao, é necessdrio realizar treinamento com profissional habili-
tado. No Brasil, hd a autorizagio para a adaptacio e normatizagio da escala
para criangas de zero a dois anos (ainda em curso). Essa escala pode ser uti-
lizada para acompanhamento do desenvolvimento infantil em criangas com
ou sem risco para alteracio no desenvolvimento, bem como para diagndstico
de alteracoes nas diferentes dreas do desenvolvimento individualmente ou
de maneira global, permitindo melhor compreensio das consequéncias de
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patologias e acometimentos mais graves nas dreas do desenvolvimento em
si. Em cada drea ou subescala, os itens estdo organizados por sequéncias de
comportamentos. A avaliagio do desenvolvimento permite cotar os resul-
tados de forma a obter um perfil que expresse as dreas de desenvolvimento
mais favorecidas e as menos valorizadas e 0 modo como a crianga se situa em
relagdo & média da faixa etdria correspondente. A interpretagio do perfil e a
andlise do constructo das subescalas conduzem ao diagnéstico e permitem
fazer uma andlise qualitativa do comportamento da crianca. E vastamente
utilizada para acompanhamento do desenvolvimento infantil, permitindo
visualizagio clara da evolugio do desempenho de cada crianga, devido a dis-
posicao da folha de resposta do instrumento.

As Escalas de Desenvolvimento Mental de Griffiths EDMG?! e as
Escalas de Desenvolvimento Infantil de Bayley-III** destinam-se ao diag-
ndstico de alteracoes nas diferentes dreas do desenvolvimento.

CONSIDERACOES FINAIS

O fonoaudidlogo tem papel fundamental no diagnédstico das al-
teragoes da linguagem infantil. Quando se avaliam criangas em condigdes
de risco, principalmente na primeira infincia, é de extrema relevincia que
sejam verificadas todas as dimensoes do desenvolvimento infantil, uma vez
que uma drea influencia a outra. No processo de diagndstico do desenvol-
vimento infantil ¢ indicada a aplicagdo de mais de um instrumento para
que se verifique se hd concordancia quanto aos escores obtidos. O proces-
so de diagndstico fonoaudiolégico envolve diferentes e complexas acoes,
tais como: observagdes sistemdticas e aplicagio de provas que comparam o
desempenho da crianga com outras criangas com desenvolvimento tipico;
uso de instrumentos que favorecam a comparagio de criangas com um
grupo de referéncia. O uso de procedimentos formais requer alguns cuida-
dos por parte do avaliador, uma vez que requer rigor na aplicagao, dominio
no manuseio e, principalmente, cuidados na andlise e interpretagao dos
resultados obtidos quando se utilizam instrumentos que nao estio norma-
tizados e padronizados para a realidade brasileira.
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PRrREDITIVOS DA LINGUAGEM FALADA NA
IDENTIFICACAO DE PROBLEMAS DA ESCRITA

Ana Luiza G.P NAVAS

INTRODUCAO

Nas tltimas décadas, a busca pelo conhecimento sobre as habi-
lidades necessdrias para o sucesso do desenvolvimento de leitura tem sido
a motivagdo para grande parte da pesquisa cientifica na drea da psicologia
cognitiva, neurociéncias e fonoaudiologia. No entanto, saber quais sao es-
sas habilidades nao garante que a complexidade de intera¢oes e influéncias
destes processos seja entendida. Hd a real necessidade de estudar quais as
habilidades e quais os mecanismos que permitem predizer o desempenho
de leitura e escrita, para, assim, investir na promogao do desenvolvimen-
to infantil tendo em conta essas habilidades. O modelo tradicional mais
conhecido, no qual se espera a crianca falhar, para ento reconhecer a ne-
cessidade e tratar, ¢ um modelo caro, pouco efetivo e, de certa forma,
injusto com a crianca e sua familia. A promogdo da saide e prevengao de
transtornos de aprendizagem sio abordagens muito mais duradouras e efe-
tivas para garantir que toda crianga atinja seu potencial de aprendizagem!’
. Para tanto, devemos identificar os fatores preditivos para o aprendizado
da leitura, por exemplo. Seriam esses fatores os mesmos para a crian¢a que
tem um desenvolvimento tipico de leitura ou seriam outros os fatores re-
levantes quando a crianga jd apresenta um transtorno de linguagem oral?
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Se houver possibilidade de identificar com precisao quais as habi-
lidades de linguagem oral, no momento 1, relacionadas com as habilidades
de leitura, no momento 2, deverd ser possivel intervir e promover o de-
senvolvimento das mesmas, para que esta influéncia seja positiva e exerca,
assim, um papel protetor do desenvolvimento de linguagem escrita.

Para entender essas relagdes complexas, faz-se importante langar
mio do modelo interativo de processamento de leitura?, que considera
crucial a ativagao sincronizada e equilibrada de quatro processadores, de
diferentes niveis linguisticos: fonoldgico, ortografico, semantico e contex-
tual (Figura 1).

Processador
contextual

Processador
semantico

Processador
fonologico

Processador
ortografico

Fonte: Adams MJ. Beginning to read: thinking and learning about print. Cambridge: MIT; 1990.
Adaptado do modelo de: Seidenberg MS, McClelland JL. A distributed, developmental model of

word recognition and naming. Psychol Rev. 1989; 96(4):523-68.
Figura 1 - Modelo processamento de leitura

O modelo preconiza que, no inicio da alfabetizagao, hd paula-
tinamente a construgio de um léxico ortogrifico visual que vai sendo es-
tabelecido com a experiéncia, estimulos, e explicitacao das relagdes entre
fonemas e suas combinag¢oes (processador fonoldgico) e os grafemas ou
unidades graficas (processador ortogrifico). Na maioria dos casos, neste
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momento do desenvolvimento da crianga, a apropriacao da linguagem oral
ja estd estabelecida de forma sincronica e harmoniosa. Ocorre, entao, o re-
conhecimento visual da palavra e sua relagao com a representagao fonolégi-
ca correspondente, 0 acesso ao significado (processador semantico) e, mais
ainda, ao sentido que quer se empregar para aquele enunciado, frase ou
texto, com base no contexto onde estes ocorrem (processador contextual)?.

Qualquer falha estrutural ou lentidao neste complexo processa-
mento de informagdes entre os processadores pode resultar em dificulda-
des para reconhecer letras, palavras, encontrar seu significado ou, ainda, de
compreender um texto.

Virios estudos tém demonstrado que as condigdes favordveis para
o desenvolvimento de linguagem oral, compreendendo a estrutura fonolé-
gica, morfol(’)gica, semantica e sintdtica, sao essenciais para que essa relagao
com a linguagem escrita acontega*

Além disso, o conhecimento do alfabeto e a identificacio dos
sons das letras também tém sido considerados importantes aquisigoes para
o aprendizado da leitura, uma vez que possibilitam o acesso rdpido e auto-
matico dos fonemas correspondentes aos grafemas’.

Existem fatores universais no desenvolvimento de leitura, mas
alguns aspectos sdo dependentes da natureza do cddigo ortogréfico e fono-
légico; sendo assim, as particularidades do Portugués-Brasileiro (PB) tém
que ser consideradas®. O PB é uma ortografia quase transparente, ja que hd
para a maioria dos fonemas uma correspondéncia biunivoca com os gra-
femas correspondentes. H4 alguns fonemas, como o /s/, que apresentam
multiplas representagoes grafémicas (<z>, <s>, <sc>, <xc>, etc.)®.

Além dos fatores relacionados a linguagem oral, a relagao entre
as unidades de representagio fonoldgica e representagio grafica, ou seja, a
transparéncia dos sistemas de escrita varia entre os idiomas’ (Ziegler et al.,
2010). O estudo de Seymour, Aro e Erskine (2003)® investigou o desempe-
nho comparativo entre cinco idiomas (Inglés, Francés, Portugués, Alemao e
Espanhol) no 1° ano, para identificagao da relagao entre letras e som (Figura
2), leitura de palavras (Figura 3) e leitura de pseudopalavras (Figura 4).
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Ident relacdo letra-som

99,5
91,2 92,5 94 8 I
Francés  Portugués Inglés Espanhol Alemdo

Fonte: Seymour PH, Aro M, Erskine JM. Foundation literacy acquisition in European orthogra-

phies. BrJ Psychol. 2003; 94(pt. 2):143-74.
Figura 2 - Desempenho em identificagao letra-som (% de acertos) para
aprendizagem da leitura, em diferentes idiomas, 1°. Ano

Leitura de palavras

947 97,7 Leitura de pseudopal 8id
o 84,9 88,8
= 735 76,9
33,9
I 293
Francés Portugués Inglés Espanhol Alemio Francés Portugués Inglés Espanhol Alem3o

Fonte: Seymour PH, Aro M, Erskine JM. Foundation literacy acquisition in European orthogra-
phies. Br ] Psychol. 2003; 94(pt. 2):143-74.

Figuras 3-4- Desempenho em acurdcia de leitura (% de acerto) para pala-
vras e pseudopalavras, em diferentes idiomas, 1°. Ano

Outra caracteristica do PB é que quase todos os nomes de letras
em portugués envolvem o som que estas representam (por exemplo: a letra
M=eme, representa o fonema /m/). A forma explicita que o PB nomeia as
letras do alfabeto contendo o fonema que a mesma representa tem se mos-

trado relevante para o desenvolvimento de habilidades metalinguisticas®'.
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Especificamente em relagio ao processamento fonoldgico, pode-
-se considerar como o principal fator preditivo, jd que falhas neste processo
tém sido associadas com dificuldades maiores no aprendizado da leitura e
da escrita. Trata-se de um conjunto de habilidades que envolvem a per-
cepeao, a organizagao e a manipulagio de unidades fonoldgicas que estao
intimamente relacionadas 4 diade oralidade-escrita, sobretudo, no inicio
da alfabetizacio.

O desempenho em tarefas de processamento fonolégico é predi-
tor do desenvolvimento de leitura, mas essa relagio ¢ bastante complexa.
Ha4 virios aspectos que precisam ser considerados para que se entenda essa
predicdo entre o dominio e processamento da fonologia e a leitura: (a) a
natureza linguistica do estimulo (b) a complexidade fonoldgica, e (c) pro-
ducio de resposta oral.

Como parte do processamento fonolédgico, devem-se considerar
vérias habilidades de processamento da informacio fonolégica, como a
competéncia metalinguistica, a memdria fonoldgica, a nomeagio automd-
tica rdpida. Dentre estas, a competéncia metalinguistica ¢ de suma im-
portancia para o aprendizado da leitura e deve ser entendida como termo
guarda-chuva, que congrega uma gama de habilidades de manipula¢ao de
diferentes tamanhos e complexidade de unidades fonolégicas, como fone-
mas, silabas simples e complexas, rimas, etc. O tipo de tarefa apresentada
também difere enormemente em demanda cognitiva. Ou seja, avaliar a
consciéncia fonoldgica nao ¢ trivial, e podem-se medir, inadvertidamente,
competéncias muito distintas dependendo do teste, instrumento ou prova
de avaliagao utilizada''.

O tempo de leitura é fortemente influenciado por diversas carac-
teristicas psicolinguisticas, como a complexidade da estrutura fonolégica
das palavras, a frequéncia de ocorréncia e a extensdo da palavra, além da
consisténcia ortografica do sistema de escrita e a previsibilidade semantico-
-sintdtica pelo contexto.

O estudo de Dellisa, e Navas (2013)'* teve como objetivo com-
parar o desempenho em leitura de criangas, com textos criados a partir de
duas dimensoes: tamanho das palavras e complexidade sintdtica. Leitores
sem queixa demonstraram leitura mais rdpida e com menos erros em tex-
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tos com palavras curtas em comparagao ao texto com palavras longas. Em
relagao a dimensao de complexidade sintdtica dos textos, também houve
diferenca, quanto ao tempo de leitura, entre o texto mais simples e o mais
complexo sintaticamente.

Outros autores', também alertam para a estreita rela¢io entre
dificuldades com o processamento de linguagem oral e o desempenho pos-
terior em leitura. O estudo em questéo foi feito com falantes bilingues do
espanhol e catalao, com distarbio especifico de linguagem. O processa-
mento fonolégico mostrou forte relagio com o desenvolvimento da leitura
bem como com a compreensao de leitura.

Por outro lado, cada vez mais se confirma o impacto do aprendi-
zado da leitura e da escrita até mesmo na percepgio de fala. O estudo de
Monzalvo e Dehaene-Lambertz (2013)'* investigou a mudanga de ativagio
cerebral durante uma tarefa de percep¢ao auditiva de reconhecimento de
sentengas com sotaque de lingua materna e de lingua estrangeira em um
paradigma de ressonancia magnética funcional. Um ano de instrugao for-
mal de leitura foi suficiente para aumentar a ativagao em regioes envolvidas
com as representagoes fonoldgicas (regido posterior superior temporal) e
de integragdo de sentencas. Os resultados mostram que o aprendizado da
leitura aproveita e expande as redes de linguagem falada previamente esta-
belecidas durante o desenvolvimento infantil.

E importante ressaltar que diferentes subsistemas de linguagem oral
se relacionam com competéncias distintas na linguagem escrita, ao longo
do desenvolvimento. No inicio do desenvolvimento, as habilidades metalin-
guisticas sao mais relevantes e preditoras da acurdcia e tempo de identificagio
letra-som e do reconhecimento de palavras (ou pseudopalavras) .. Com o
tempo, uma vez que o reconhecimento inicial de palavras se aprimora, ou-
tras habilidades, como o vocabuldrio® e o conhecimento morfossintdtico'®
passam a ser mais importantes para a compreensao de leitura.

A revisao de literatura publicada por Hagen, Miranda ¢ Mota
(2010)" investigou a relagao entre consciéncia morfoldgica e alfabetizagio,
e aponta para a escassez do tema em lingua portuguesa. Hd para a leitura
em Portugués uma grande sobreposi¢ao entre os aspectos morfoldgicos e
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fonolégicos, e, mais ainda, ambos os aspectos contribuem para o sucesso
da compreensio de leitura®.

FATORES DE RISCO E PROTECAO NOS TRANSTORNOS DE LEITURA E ESCRITA

Como ja mencionado anteriormente, antes mesmo de as criangas
terem contato formal e explicito com a leitura, é possivel identificar alguns
sinais precoces nas habilidades de linguagem e, especificamente, nas habi-
lidades fonolégicas, como estimativa do risco individual para os distarbios
de leitura. No estudo longitudinal de Scarborough (1990)" foi identificado
que algumas criangas, cujas habilidades iniciais de linguagem falada eram
pouco desenvolvidas, mais tarde apresentaram dificuldades para aprender a
ler e escrever e até mesmo tiveram o diagndstico de dislexia. Aos dois anos
e meio, essas criangas jd apresentavam dificuldades na produgio de fala e
na compreensao de estruturas sintdticas mais complexas. Aos trés anos, o
vocabuldrio receptivo j4 era reduzido e a nomeagio de objetos aquém da
capacidade de outras criangas de mesma idade. Finalmente, o estudo de-
monstrou que, a0s cinco anos, o baixo nivel de habilidade metalinguistica
(consciéncia fonolégica), dificuldades na associa¢io de letras e sons foram
associadas com o que mais tarde se confirmou como um quadro de trans-
torno especifico de leitura ou dislexia.

Mesmo em uma ortografia de natureza transparente, com é o
caso do finlandés, esses fatores preditivos podem ser identificados, con-
firmando a evidéncia cientifica de que hd como promover o desenvolvi-
mento dessas habilidades iniciais com vistas & diminuigao dos impactos na
aprendizagem de leitura e escrita. Outro estudo longitudinal sobre dislexia
na Finlandia identificou, em criangas de trés anos e meio, que as melhores
varidveis preditoras do desempenho em leitura e escrita foram o risco fa-
milial para a dislexia, o conhecimento das letras do alfabeto, a consciéncia
fonolégica e a habilidade de nomeagao rédpida®.

Em Portugal, Moura, Moreno, Pereira, Simées (2015)*' encon-
traram que criangas com dislexia apresentam um desempenho pior em
consciéncia fonoldgica e nomeacio ripida do que as criangas dos grupos
controle, tanto quando se controla por idade de leitura quanto pela ida-
de cronolégica. Sendo que o desempenho em consciéncia fonoldgica foi
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importante preditor da acurdcia de leitura, e o desempenho em nomeacao
rdpida esteve mais relacionado a aspectos da fluéncia de leitura.

De acordo com os resultados do estudo de Thompson, Hulme,
Nash, Gooch, Hayiou-Thomas, Snowling (2015)**, o transtorno especifico
de leitura estd associado a multiplos fatores, e as criancas que apresentam
dificuldades de linguagem falada esto sob risco de desenvolver o quadro
de dislexia. A histéria familial é um importante preditor nos anos pré-
-escolares, no entanto, mais tarde, a bateria de screening deve incluir me-
didas para verificar o conhecimento de letras, a consciéncia fonoldgica e a
nomeagao ripida.

CONSIDERACOES FINAIS

Diante das evidéncias cientificas compiladas neste texto, conclui-se
que as falhas no desenvolvimento da linguagem oral sdo preditores impor-
tantes dos transtornos de linguagem escrita. Por outro lado, o bom desenvol-
vimento das habilidades de linguagem pode servir como fator de protecio,
quando hd risco para dificuldades de aprendizado da leitura e da escrita.

Tanto em uma situa¢io como na outra, a estimulagio precoce, com
o intuito de promover o desenvolvimento de linguagem, pode causar um
impacto positivo e duradouro e deve ser sempre a abordagem preferencial.
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PROCEDIMENTO DE AVALIACAO
MioruncioONAL OROFACIAL — MBGR

Katia Flores GENARO
Andréia Fernandes GRAZIANT
Giédre BERRETIN-FELIX

O processo de diagndstico fonoaudioldgico abrange, dentre
outros, 0s aspectos do sistema estomatognético, visto que este se relaciona
a0 desempenho de virias fungdes, tais como a respiragao, a mastigacio, a
degluticao e a fala. Nesse sentido, este capitulo visa abordar questoes per-
tinentes a0 exame miofuncional orofacial (MBGR), no que se refere aos
itens investigados, forma de avaliagao, registro das informagoes, organiza-
a0, andlise e interpretacio dos dados para a definigao do diagndstico e das
metas terapéuticas.

Mesmo antes da regulamentagio da Fonoaudiologia como profis-
sa0, em dezembro de 1981, o exercicio profissional j4 era uma realidade no
Brasil. Tais profissionais realizavam avaliagio do sistema estomatogndtico,
cada qual seguindo seu roteiro especifico de exame, a fim de compreen-
der as disfuncoes e desenvolver, a partir de terapia, o equilibrio morfo-
funcional. Nas duas tltimas décadas, houve importante avanco técnico-
-cientifico da profissdo’, especialmente com a criagio das especialidades
em Fonoaudiologia, somado & organizagio da Sociedade Brasileira de
Fonoaudiologia em Departamentos e Comités.
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A Motricidade Orofacial, por se tornar uma especialidade, im-
pulsionou a sistematizagio e a padronizagio da avalia¢io do sistema es-
tomatogndtico. Especialistas passaram a discutir e propor protocolos de
avaliagdo clinica e de exames instrumentais, para refletir, dentre outros
temas, a uniformiza¢io da nomenclatura, os novos conhecimentos de ava-
lia¢do e terapia oriundos da prdtica clinica e de pesquisas, realizadas tanto
no Brasil como em outros paises’. Atualmente, estao publicados alguns
protocolos para a avaliagio do sistema estomatogndtico, que envolve um
exame geral e um especifico para determinadas condi¢oes® 4. No inicio da
primeira década do segundo milénio, quatro fonoaudidlogas, que ensina-
vam Motricidade Orofacial para alunos de graduacao e pés-graduagao lato
sensu, sentiram a necessidade de padronizar um roteiro de exame, que con-
templasse os itens a serem investigados e, assim, a partir de 2006, passaram
a se reunir com esta finalidade.

Inicialmente, foi consultada a literatura para determinar os itens
e possibilidades de respostas, que deu origem a primeira versao preliminar,
analisada por seis fonoaudiélogos com experiéncia em avaliagao do siste-
ma estomatogndtico, os quais sugeriram adequacoes. Deste modo, obteve-
-se a segunda versdo preliminar, que foi aplicada em 233 jovens e adultos
com distirbio miofuncional orofacial e em 10 adultos sem este disttrbio.
Foram necessdrios alguns ajustes para dar origem 2 terceira versao prelimi-
nar. Finalmente, essa versao foi aplicada em 17 jovens e adultos com dis-
turbio miofuncional orofacial e, assim, obteve-se a versio final da proposta
desses profissionais para o exame miofuncional orofacial’. Ao longo de
sua aplicacio clinica por diversos profissionais da drea, outras adaptacoes e

adequagoes foram realizadas®".

Essa proposta de exame foi desenvolvida exclusivamente para
auxiliar na formacio dos alunos, oferecendo-lhes um roteiro de avaliagao
que também permitisse, além da realizagao do exame em si, desenvolver
o raciocinio diagndstico, fazer relagoes entre os aspectos estrutural e fun-
cional, definir condutas pertinentes e elaborar metas terapéuticas. Por essa
razao, a proposta é extensa, uma vez que, além de contemplar todos os
itens a serem investigados e as possibilidades de resposta, pode propiciar a
vivéncia do aluno na realizagao de um exame clinico completo na drea da
Motricidade Orofacial.
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Cada resposta recebe uma pontuago, em que zero equivale a con-
di¢ao adequada, enquanto valores maiores que zero indicam comprometi-
mento, o qual pode ser graduado, de forma que quanto maior a pontuagao
recebida, pior a condi¢do. Todavia, a graduagio da condigao depende da
percepgao do avaliador para interpretar e determinar a sua significAncia
clinica. Por outro lado, uma vez que graduar a condicio depende de expe-
riéncia e treinamento do avaliador, é possivel utilizar apenas zero ou um,
ou seja, normal ou alterado.

A proposta estd organizada em partes, como o exame intraoral, o
exame extraoral, a tonicidade, a mobilidade e as funcoes orofaciais. Deste
modo, é possivel obter a pontua¢io individual para cada aspecto, como
também uma pontuagio geral, que envolve um conjunto de itens. A and-
lise quantitativa possibilita determinar o grau de alteragdo funcional, es-
tabelecer prioridades no tratamento, definir etapas no processo de reabi-
litagdo, assim como constatar a evolugio terapéutica, coletar informacoes
e comparagoes para fins de pesquisa. Na figura 1 pode ser visualizada a
pontuagio obtida por um caso, referente ao exame intraoral e extraoral, to-
nus, mobilidade e fung¢des orofaciais, tanto na avaliacao inicial quanto na
avaliagdo apds 17 sessoes. Observa-se que para os aspectos intra e extraoral
nao houve alteragao, atribuido a condi¢do morfoldgica, por se tratar de
um caso em tratamento ortodontico. Por outro lado, pode ser observada
melhora em relagdo aos aspectos funcionais.

=2 Inicial = Final

T T 1

Mobilidade  Fungdes Orofaciais

Figura 1 - Pontuacio obtida antes e apés a terapia miofuncional orofacial
para os aspectos avaliados
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Precedendo ao exame miofuncional, a realizacio do levantamento
do histérico clinico, parte essencial do processo diagndstico, se faz necessd-
ria, visto que favorece a compreensio dos achados, bem como a definicio
de condutas apropriadas a cada caso. Assim, informagoes que apontem
possiveis fatores etiolégicos ou agravantes da condigao funcional podem
ser investigados, tais como: queixa, antecedentes familiares e tratamentos
realizados; satide geral, respiratdria e sono; hdbitos orais deletérios; alimen-
tagdo, mastigacio e degluticao; fala e audigao; e dados escolares.

Durante a avaliacio do sistema estomatogndtico, é essencial que
todas as normas de biosseguranca sejam adotadas e respeitadas”. Além
disso, preconiza-se que os aspectos morfoldgicos e funcionais sejam docu-

mentados por meio de imagens em foto e video>'¢'

para serem detalhada-
mente analisados em outro momento, pois algumas condi¢ées podem nio

ser visualizadas facilmente.

Alguns aspectos sao avaliados presencialmente a partir de men-
suragdes por meio de paquimetro digital. Ressalta-se que a bateria deste
instrumento deve ser previamente verificada, para que os valores obtidos
sejam confidveis. As caracteristicas estruturais da face, como tipo e propor-
¢ao facial, sdo verificadas, além da simetria facial obtida pela comparacio
do valor da distincia entre a comissura dos olhos e dos ldbios, em ambos
os lados. A oclusio dentdria anterior é também verificada para analisar a
relagio entre a maxila e a mandibula, por meio da obtengao de medidas
dos trespasses horizontal e vertical.

Na forma presencial, também ¢ avaliada a tonicidade dos l4bios, da
lingua, das bochechas e do mentual, por meio de palpagio digital. Além dis-
s0, verifica-se a atividade da articula¢io temporomandibular a partir de algu-
mas provas, como: palpagao dos musculos masseteres em repouso e durante
a contragao mdxima, para perceber a simetria no recrutamento das fibras
musculares de ambos; constatagao de dor durante a palpacio dos musculos
masseter, temporal, pterigoideo, esternocleidomastéideo, trapézio e da pro-
pria articula¢o temporomandibular; além dos movimentos mandibulares
em que se mensuram a lateralidade da mandibula e a abertura da boca.

Outros aspectos morfoldgicos e os funcionais sio avaliados a par-
tir da andlise das imagens. Deste modo, para a documentagio necessdria a
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avaliagdo, sdo registradas imagens estdticas do corpo inteiro (frente, perfil
em ambos os lados e costas), da face (frente e perfil), da lingua e do frénulo
lingual, da arcada dentdria superior e inferior, da oclusao (frente e poste-
rior bilateralmente), do palato duro, do véu palatino e da tGvula. Também
sao registradas as provas de mobilidade (lébios, lingua e mandibula) e das
fun¢oes de mastigagio, degluticio e fala. Algumas variagoes nas tomadas das
imagens podem sofrer varia¢ao, de acordo com a especificidade da avaliagio.

Com o propésito de obter imagens confidveis, com boa quali-
dade e nitidez, sao necessdrios alguns requisitos, como: padronizagao do
espago fisico com fundo preto, liso e sem brilho; iluminagao controlada
do ambiente para evitar reflexos e sombras que interfiram na qualidade da
imagem; enquadrar a regido a ser registrada; e controlar a distincia entre a
estrutura registrada e a lente da cAmera que estd apoiada em um tripé’-'%,
Outro importante fator é a qualidade técnica da cAmera utilizada. Para
as tomadas de corpo inteiro, ¢ indicada a lente regular, enquanto a lente
macro destina-se aos registros da cavidade oral que, neste caso, também re-
quer uma lAmpada circular para controlar a luminosidade e evitar sombras
em algumas estruturas. Além disso, afastadores labiais sao recomendados
para melhor visualiza¢io das estruturas e, em alguns casos, cAmeras endos-
cépicas podem ser utilizadas para as imagens da regido posterior da cavida-
de oral7". Atencao também deve ser dada a detalhes, como tirar éculos,
brincos, sapatos (em caso de registro do corpo inteiro), casacos ou roupas
volumosas, além de prender o cabelo para visualizar a regiao cervical, pavi-
lhao auricular e ombros®.

A documentagao inicial é obtida, mas outras devem ser perio-
dicamente realizadas para acompanhar a evolu¢io do caso, rever as metas
quando necessdrio e orientar o paciente e seus familiares. Cabe lembrar
que, para fins de comparagio, hd que se seguir um mesmo padrao para a
realizagao da documentagio, pois alguns aspectos técnicos podem interfe-
rir na visualizagdo e gerar uma andlise equivocada.

A partir das imagens, o aspecto morfolégico é detalhadamente
analisado e relacionado as fungées, para compreender as alteragoes fun-
cionais, pois estruturas anatdmicas preservadas sdo primordiais para uma
fun¢ao adequada®. Assim sendo, identificar e compreender as disfungoes,
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além de relacionar os diversos aspectos avaliados, favorecem a determina-
¢ao assertiva de encaminhamentos e de metas a serem alcancadas.

Deste modo, a andlise ¢ iniciada pela verificagio das caracteris-
ticas posturais da cabega e ombros em relagio ao corpo, pois as fungoes
orofaciais demandam movimentos mandibulares e sabe-se da relagao entre
face, cranio e coluna cervical®; além disso, desequilibrios do sistema esto-
matogndtico podem gerar compensagoes e hdbitos posturais inadequados,
levando a adaptagoes®”. A partir desta andlise, pode ser identificada a ne-
cessidade de encaminhamento para um profissional da 4rea da fisioterapia.

Aspectos como ldbios, bochechas, lingua, palato duro, véu pala-
tino, Gvula e tonsilas palatinas sao analisados para caracterizd-los quanto
a forma, simetria e posi¢do habitual, no caso dos ldbios ¢ da lingua. Os
dentes e a oclusdo dentdria também sao analisados no que se refere ao na-
mero de elementos dentdrios nas arcadas superior e inferior, a presenca de
falhas dentdrias que podem levar a adaptagoes funcionais da lingua, o uso
de aparelhos ou proteses, assim como a condigao de satde oral. Quanto a
oclusio, a relagao horizontal, vertical e transversal entre os arcos dentdrios
¢ verificada para identificar mordida cruzada anterior, mordida cruzada
posterior ou mordida aberta. A presenga de alteracoes morfoldgicas nesses
aspectos justifica 0 encaminhamento para profissionais especializados da
drea odontoldgica.

Nesse momento, a relagio entre as estruturas deve ser verificada
para identificar desequilibrios, como, por exemplo, comprimento do ldbio
superior versus ma oclusao. Além disso, algumas condi¢oes como a pre-
senca de lesoes na cavidade oral podem justificar o encaminhamento para
profissionais das dreas da odontologia ou medicina.

Com o propésito de analisar a mobilidade dos ldbios e da lingua,
algumas provas sao realizadas, uma vez que a atividade muscular influencia
o desempenho das fungées orofaciais. A partir da execugao de tarefas moto-
ras ap6s ordem verbal ou modelo do avaliador, o movimento das estruturas
¢ classificado segundo o seu desempenho: adequado, quando realizado com
precisao, ritmo/coordenagao e sem movimento associado; alterado, quando
a precisio e o ritmo/coordenagao estao comprometidos ou hd movimento
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associado, bem como nio corresponde a0 movimento solicitado; ou ainda
nio realiza o movimento.

Nesse item sio investigados os movimentos de lébio, como pro-
trair e retrair com os ldbios abertos e fechados, lateralizar protraidos para
direita e esquerda, assim como estalar em protrusio e em retragao. Para a
lingua, os movimentos testados sao protrair, retrair, elevar o dpice na papila
incisiva, elevar o dpice no ldbio superior, elevar e abaixar tocando os ldbios,
tocar a comissura direita e esquerda, tocar as bochechas direita e esquerda,
estalar o dpice e o corpo, sugar e vibrar. Recomenda-se que todos os movi-
mentos sejam realizados trés vezes e o mais completo possivel, com atengao,
para sempre retornar a posi¢ao de repouso antes de iniciar a testagem do
préximo movimento. Ao avaliar os ldbios, deve-se solicitar que os dentes
sejam levemente ocluidos durante toda a prova, assim como para avaliar a
lingua deve-se solicitar que a boca seja mantida aberta ao longo da prova.

a avaliacio do véu palatino sio solicitadas vdrias emissoes, nio
N liagao d

continuas, da vogal “a” para verificar a presenca e a simetria do movimen-
to velar e, se possivel, o ponto de fixagao do musculo levantador do véu
palatino. Algumas condigbes como malformagoes, traumas ou paresias/
paralisias podem gerar disturbios da fala, como hipernasalidade e emissao

e ar nasal, além de naso regurgitacao de alimentos durante a degluticao.

d I, além d gurgitacio de al tos durante a deglutig

A mobilidade de mandibula é analisada a partir da execugio dos
movimentos de abertura e fechamento da boca, assim como da lateraliza-
¢ao mandibular para ambos os lados. Essa movimentagao pode estar limi-
tada diante de disfungao da articula¢o temporomandibular.

As fungdes de respira¢io, mastigacio, degluticao e fala sao in-
vestigadas a partir da anélise das imagens e relacionadas a condi¢ao mor-
folégica. Nesse sentido, o modo respiratério ¢ verificado, uma vez que a
respiragao oronasal leva a vdrias alteracdes, dentre elas: a mastigagao inefi-
ciente, devido a dificuldade de coordenagio com a respiragao; degluticao
atipica e/ou adaptada decorrente da condi¢ao muscular e/ou morfoldgica;
e imprecisio e comprometimento na ressonincia da fala®.

Outra fungio avaliada é a mastigagao, quanto a incisio e tritu-
racdo, velocidade e padrao mastigatério, fazendo o uso de porcoes de ali-
mentos, como biscoito tipo wafer, pio de queijo ou francés. As causas
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da disfun¢ao mastigatéria estao relacionadas a deformidade dentofacial,
proteses mal adaptadas, auséncia de elementos dentdrios, sadde oral ina-
dequada, problemas respiratérios, hipotonia, disfun¢ao temporomandibu-
lar e sensibilidade orofacial alterada, entre outras. Um estudo comparou
a mastigacdo em criangas, distribuidas em dois grupos de acordo com o
modo respiratério, tendo encontrado velocidade aumentada, presenca de
residuos na cavidade oral e ruido, assim como ldbios abertos no grupo com

respiragao oronasal®.

Na avalia¢io da degluti¢io sao verificados aspectos como a posi-
¢ao dos ldbios e da lingua, contengao do alimento, contragio da muscu-
latura perioral, presenca de ruido, movimento de cabega e residuos apds a
fungio, além da coordenagio. E analisada a degluti¢io habitual de liquido,
para a qual se utiliza 4gua, assim como a de sdlido; aproveitando a prova da
mastigacao, a degluticao dirigida de liquido também ¢ testada. A condicao
muscular e morfoldgica pode alterar a degluti¢ao® e, alguns autores verifi-
caram, a partir de revisao da literatura, que a desproporgao entre a maxila e
a mandibula promove ajustes fisiopatolégicos para a realizacio de fungoes,
incluindo a deglutigio®.

Em relagio a fala, as estruturas do sistema estomatogndtico - alia-
das, dentre outras, a condi¢ao muscular, & aprendizagem dos movimentos
articulatérios, ao frénulo lingual e a capacidade para discriminar os sons
da lingua - sio fundamentais para a sua realizacao®?’. Em alguns casos, o
comprometimento morfofuncional pode prejudicar o desenvolvimento da
fala e, deste modo, a avaliagio desta fun¢io ¢ importante para compreen-
der determinados distirbios da fala. Na avaliagdo, por meio de amostras de
fala espontinea e dirigida, ¢ verificada a presenca de distor¢oes e troca de
pontos articulatérios, como forma de adaptacio funcional decorrente da
condicio estrutural, bem como de omissoes e substituicoes, alteracoes na
velocidade, no ritmo e na coordenacio.

Ap6s a andlise das imagens e filmes, sdo levantados quais aspectos
morfolégicos estdo alterados, identificando os aspectos funcionais altera-
dos. Na sequéncia, a relagio entre a fun¢io e a forma é determinada e,
deste modo, é possivel verificar a necessidade de encaminhamentos para
a interven¢do de determinadas dreas, tais como fisioterapeuta, pediatra,
otorrinolaringologista, nutricionista, psicélogo, odontopediatra, ortodon-
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tista, dentre outros. Da mesma forma, o momento de iniciar o tratamento
miofuncional pode ser estabelecido, se previamente ou simultaneamente a
realizagao da terapia miofuncional orofacial.

No campo das anomalias craniofaciais, quadros sindromicos evi-
dentes ou malformagées isoladas podem determinar comprometimentos
em diferentes niveis da linguagem, como também nos aspectos morfofun-
cionais, o que justiﬁca um exame minucioso do sistema estomatognatico,
pois as fun¢oes de respiragao, mastigacio, degluticao e fala podem estar
afetadas. Além disso, a md oclusio pode cursar com tais quadros e acarretar
comprometimentos funcionais na mastigagao, na medida em que a condi-
¢ao dentdria é desfavordvel para a incisio e tritura¢io dos alimentos. Assim,
pode levar os individuos a quebrar o alimento com as maos, utilizar dieta
facilitada ou pressionar o alimento contra o palato na tentativa de tritura-
¢ao. Nesses casos, o tratamento deve ser realizado por varios profissionais
em equipe, incluindo o fonoaudidlogo, a fim de minimizar os problemas
instalados e prevenir outros. Destaca-se a importincia da contribuigao da
familia no processo de reabilitagio; contudo, para tais casos, muitas vezes
pais, cuidadores ou familiares nao estao preparados para enfrentar essa ta-
refa que lhes é imposta.

Alguns casos sindréomicos evidenciam virios comprometimentos
miofuncionais orofaciais, como na sindrome de Moebius, em que sio en-
contrados comprometimentos na suc¢io, degluticao, mastigacio e fala, o
que requer a atuagao do fonoaudiblogo. No que se refere a fala, alteracao
na produgio dos fones [p], [b], [m] e [f] podem ser encontradas®. Para
alguns autores®, os distirbios da fala presentes decorrem de alteragdes
orofaciais inatas, como vedamento labial insuficiente, auséncia de mobi-
lidade dos musculos faciais, hipersalivacdo, assimetria facial, dvula bifida,
micrognatia, auséncia de elementos dentdrios, hipoplasia da lingua, dentre
outras. Ao analisar 22 casos entre 1 e 11 anos de idade, um estudo obser-
vou que todos apresentavam alguma alteragao no sistema estomatogndtico,
como: alteragao em palato e na lingua, como sulco longitudinal profundo
e lingua geogréfica; alteragio no ténus e na mobilidade da lingua; libio
superior curto com falta de selamento no repouso; mobilidade labial alte-
rada; succdo ineficiente e dificuldade na mastigagao™.
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Deste modo, independente da condi¢ao instalada, seja malforma-
¢ao isolada, despropor¢io maxilomandibular ou sindrome, dentre outras, ¢
fundamental a caracterizacao morfofuncional do sistema estomatogndtico
e a compreensdo das disfungoes, na busca da reabilitagio miofuncional
orofacial.

CONSIDERACOES FINAIS

A obtengdo de informagoes a partir da avaliagdio miofuncional
orofacial favorece a melhor compreensio das relacoes entre as condigoes
anatomicas e funcionais do sistema estomatogndtico. Tais informagoes sao
essenciais no processo de diagnéstico, no progndstico e no estabelecimento
de condutas terapéuticas apropriadas, as quais possibilitarao o sucesso do
tratamento.

Apesar da existéncia e da importincia de exames instrumentais
para avaliar algumas fungées orofaciais, o exame clinico ainda é soberano
para definir o diagnéstico e o plano terapéutico das disfuncoes orofaciais.
Esse exame deve ser realizado por profissionais capacitados, utilizando pro-
tocolos padronizados. Contudo, mesmo os protocolos padronizados re-
querem treinamento para a sua aplicagio e, especialmente, a interpretacio
dos resultados obtidos, estabelecendo as possiveis relagoes morfofuncio-
nais. Assim sendo, recomenda-se que os profissionais conhegam e realizem
corretamente o exame miofuncional.
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A CLINICA E A PESQUISA NA AVALIACAO E
Di1AGNOsTICO FONOAUDIOLOGICO

Célia Maria GIACHETT
Tamara Andrade LINDAU

A atuagao clinica e o desenvolvimento de pesquisas na drea
de avaliacio e diagnéstico fonoaudiolégico tém sido uma realidade na
Universidade Estadual Paulista (Unesp) de Marilia desde o inicio da dé-
cada de 1990. Ao longo desses anos, esse trabalho teve por finalidade a
determinagao do perfil fonoaudiolégico e, principalmente, do fenétipo da
linguagem falada nos diferentes transtornos do neurodesenvolvimento, de
origem genética ou nio.

Nessa perspectiva, investiu-se (1) na utilizagdo de instrumen-
tos formais de avaliagao da linguagem (e.g., Teste Illinois de Habilidade
Psicolinguistica)', (2) na elaboragao de instrumentos sistemdticos” e (3)
na adaptagio de procedimentos de avaliacio da linguagem falada (e.g.
Preschool Language Assessment Instrument — Second Edition, Test of narrative
Language)®*. Essa atuagio tem contribuido para a realizagio de estudos
comparativos e transculturais.

Este capitulo tem por objetivo apresentar informagoes sobre a
atuagao clinica e na pesquisa do grupo Avalia¢do da Linguagem e Fala
(Conselho Nacional de Desenvolvimento Cientifico e Tecnoldgico -
CNPq) e membros do Laboratério de Estudos, Avaliagao e Diagnéstico
em Fonoaudiologia (LEAD) da Unesp, além de contribuir para o cresci-
mento da Ciéncia Fonoaudiolégica.
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ATUACAO CLINICA E DE PESQUISA DO GRUPO DE PESQUISA: “AVALIACAO DA
FALA E DA LINGUAGEM”

No ano de 2002, inscrevemos no Conselho Nacional de
Desenvolvimento Cientifico e Tecnolégico-CNPq®> o grupo de pesqui-
sa Avaliacio da Fala e da Linguagem, na drea de Ciéncias de Saude -
Fonoaudiologia. Este grupo tem cardter interdisciplinar, ou seja, investiga
o fenétipo de linguagem dos diferentes transtornos do neurodesenvolvi-
mento. Atualmente, congrega 12 pesquisadores de diferentes instituigoes
de exceléncia no ensino superior ou na pesquisa e, ainda, 15 alunos em
diferentes etapas de formagao, da graduagio ao pés-doutorado.

O grupo tem desenvolvido pesquisas com os seguintes objeti-
vos’: (1) adaptar culturalmente e validar procedimentos de avaliacio da
linguagem falada; (2) construir e validar instrumentos de avaliagao; (3)
caracterizar o fenétipo da linguagem e do comportamento de diferentes
transtornos do neurodesenvolvimento com ou sem etiologia genética; (4)
correlacionar os achados da linguagem e dados eletrofisiolégicos.

Nos anos de 2011 e em 2014, o grupo realizou Simpdsios
Internacionais, com o objetivo de promover a interlocu¢io de pesquisa-
dores, estudantes de graduacao e pés-graduacio e, também, de discutir e
fortalecer convénios institucionais. O grupo tem investido na formacio
de recursos humanos de alunos de graduacio, pds-graduagao e pds-dou-
torado. Seu cardter interdisciplinar e interinstitucional tem se consolidado
ao longo dos anos por meio do desenvolvimento integrado de projetos de
pesquisa e publica¢oes em periddicos de impacto nacional e internacional.

ATUACAO CLINICA E DE PESQUISA DO LABORATORIO DE ESTUDOS, AVALIACAO E
DiaGnosTIco FonoaupioLoGico (LEAD) — UNEsp/MARILIA®

Vinculado ao Departamento de Fonoaudiologia da Faculdade
de Filosofia e Ciéncias, da Unesp-Marilia, o LEAD d4 suporte ao desen-
volvimento de atividades de pesquisa de membros do grupo Avaliacio da
linguagem e fala.

O laboratério foi criado para a realizagio de atividades de ensino,
extensao e prestacao de servicos 2 comunidade, no 4mbito da avaliagao e do
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diagnéstico fonoaudiolégico. O laboratério também d4 suporte ao desenvol-
vimento de atividades de pesquisa de alguns membros da equipe do Instituto
Nacional de Ciéncia e Tecnologia sobre Comportamento, Cogni¢io e
Ensino (Institutos Nacionais de Ciéncia e Tecnologia, (http://inct.cnpq.
br/web/inct-ecce)’, com sede na Universidade Federal de Sao Carlos, com
apoio do Ministério da Ciéncia, Tecnologia e Inovacio/ Conselho Nacional
de Desenvolvimento Cientifico e Tecnolégico (MCT/CNPq) e da Fundagio
de Amparo a Pesquisa do Estado de Sao Paulo (FAPESP).

O LEAD estd localizado no Centro de Estudos da Educacio e da
Satde (CEES), que é uma Unidade Auxiliar da Faculdade de Filosofia e
Ciéncias, da Unesp - Campus de Marilia (FFC).

Ressalta-se que um dos principais focos de investigagao do LEAD
¢ exatamente o mesmo do grupo de pesquisa, ja que incide sobre a adap-
tagao cultural ou o desenvolvimento de procedimentos de avalia¢io fono-
audioldgica e a sua aplicagao em individuos que apresentam transtornos
de comunica¢io, de natureza desenvolvimentista (neurodesenvolvimen-
to) ou adquirida, com vistas a caracterizagao de perfis, 2 determinagao de
diagnéstico fonoaudioldgico e prognéstico. Esse foco de atuagio tem sido
marcado pelo desejo de objetivar a0 méximo uma informagao a partir de
um nivel quantificado do desempenho, possibilitando vivenciar a pratica
que envolve a selecao de instrumentos de avaliagao para investigacio de
habilidades especificas, que podem auxiliar no planejamento terapéutico, e
na realizagio de avalia¢oes continuas, a fim de estabelecer as modificagoes
necessérias ao plano de intervengao. Também temos atuado com caracte-
rizagdo de fenétipos/quadros de linguagem e comportamento.

Nos dltimos seis anos, a linha de pesquisa do Grupo de pesquisa
e do LEAD estd voltada prioritariamente a investigagio do desempenho da
linguagem falada utilizando procedimentos formais, e por esta razao buscou
a autorizagao formal da editora PRO-ED, responsével pela comercializagao
dos instrumentos, para realizar a tradugio e adaptacio do Preschool Language
Assessment Instrument — Second Edition (PLAI-2)’ e do Tést of Narrative
Language (TNL)* para o Portugués Brasileiro®’. Esse processo foi realizado
seguindo as etapas fundamentais para adaptagao de instrumentos entre cul-
turas e tem sido utilizado em diferentes investigagdes do grupo.
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Na sequéncia, apresentaremos uma sintese das atividades desen-
volvidas pelo grupo no laboratério.

ATIVIDADES DESENVOLVIDAS PELO GRUPO NO LEAD

Virias atividades de pesquisa tém subsidiado o desenvolvimento
da clinica fonoaudioldgica na avalia¢do e no diagnéstico. A necessidade
de investimento na sele¢ao de instrumentos de avaliagao que auxiliem na
investigagao e caracteriza¢o de fenétipos de linguagem tem direcionado
o trabalho do grupo. A seguir, apresentaremos algumas atividades que tém
sido desenvolvidas pelo grupo.

1. ADAPTAGAO DE INSTRUMENTOS E APLICACAO EM CRIANGAS COM DESENVOL-
VIMENTO TIPICO DE LINGUAGEM

Até o presente momento, dois instrumentos norte-americanos foram
adaptados para o portugués brasileiro pelo grupo, a saber: o Preschool Language
Assessment Instrument — PLAI-2® € o Test of Narrative Language (TNL).

O Preschool Language Assessment Instrument — PLAI-2° é um ins-
trumento destinado a avaliar as habilidades comunicativas de criancas en-
tre 3 anos e 5 anos ¢ 11 meses de idade. Essa habilidade ¢ mensurada por
meio de 70 estimulos proporcionalmente distribuidos entre linguagem
receptiva (resposta nio verbal) e expressiva (resposta verbal)’, em que os
estimulos sao divididos em quatro niveis de abstracio, a saber:

* Escolha: nomeacio de objetos, agdes e realizar imitacoes, composto
por 17 itens - 8 receptivo e 9 expressivo;

* Andlise seletiva: nomeagao ou selegio dos atributos de objetos e agoes
com base em suas fun¢oes ou elementos, composto por 17 itens - 8
receptivo e 9 expressivo;

* Andlise perceptual: nomeagao ou selecao dos aspectos sutis, mas per-
ceptivelmente significativos, de objetos, agdes e entidades com base
nas restri¢des linguisticas, composto por 15 itens - 5 receptivo e 10
expressivo;
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* Raciocinio: nomeagao ou selegio de objetos, caracteristicas ou fungoes
para prever resultados e justificar respostas, composto por 21 itens - 10
receptivo e 11 expressivo.

A Figura 1 apresenta um esquema ilustrativo dos itens e subitens
que compdem a habilidade comunicativa do PLAI-2.
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Raciocinio
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=
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=
=
=]
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ay
=
]
==
=
[~
==

Analise Seletiva

Expressao

Analise Perceptual

Raciocinio

Fonte: Blank M, Rose SA, Berlin LJ. Preschool language assessment instrument. 2nd ed. Austin:
Pro-Ed; 2003

Figura 1 - Itens e subitens que compdem a habilidade comunicativa do
Preschool Language Assessment Instrument (PLAI-2)

Este instrumento fornece, ainda, dados extralinguisticos sobre o
perfil de respostas e de problemas comportamentais e ambientais (i.e., ava-
liagao nio padrao), permitindo uma visao clinica da crianga durante o teste.
As categorias avaliadas nesta forma de avaliagao sio as seguintes: “Apdticos”
(sem resposta, resposta atrasada e de baixo volume), “Impetuosos” (agoes
extras, verbalizagio excessiva e volume alto), “Total acumulativo de com-
portamentos” e “Adequagao das respostas expressivas’ (i.e., totalmente
adequada, aceitdvel e ambigua)®®.

De forma geral, seus objetivos contemplam: 1) identificar as
criangas com desempenho de linguagem significativamente abaixo de seus
pares por idade cronolégica; delinear habilidades em nivel receptivo ou ex-
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pressivo; verificar progresso no desenvolvimento da linguagem mediante
programas de intervengio; investigar habilidades receptivas em criancas
que nao utilizam a linguagem expressiva; e medir habilidades comunicati-
vas para pesquisas cientificas’.

Destaca-se que a adaptagio do PLAI-2 para o Portugués Brasileiro
foi resultado de uma dissertacio de mestrado, e, como resultado, a versio
adaptada atendeu as equivaléncias tedrica, seméntica e cultural. Em rela-
¢ao a aplicagao, o procedimento discriminou o desempenho das criangas,
e o escore bruto tendeu a ser crescente em funcio da idade®’ (Processo

FAPESP n° 2012/19808-5).
O Teést of Narrative Language (TNL)*foi adaptado para o Portugués

Brasileiro por membros do LEAD' e aplicado em criangas tipicas uma dis-
sertagao de mestrado'' (Processo FAPESP n° 2014/07550-9).

Esse instrumento tem por objetivo investigar a aquisi¢ao de habi-
lidades narrativas em tarefas de producio e compreensio de criancas com
idade entre 5 anos ¢ 11 anos e 11 meses.

Pontualmente, as tarefas de compreensao tém o intuito de men-
surar a habilidade da crianga para responder as perguntas de cardter literal
inferencial sobre a histéria. As tarefas de produgao, por sua vez, foram
desenvolvidas para medir indicadores de desenvolvimento baseados nas
dimensées do modelo cognitivo de representagio do esquema narrativo
(i.e., macro e microestrutural)?.

Dessa forma, esse instrumento permite mensurar habilidades
como memoria textual, coesio textual, organizacio textual, coeréncia glo-
bal, habilidade para formular mdltiplas sentengas sobre um mesmo tema
central de histérias. Os parimetros de anélise baseiam-se em trés tipos de
narrativa, a saber:

*  Narrativa pessoal sem figura: para anélise da compreensao a crianca deve
responder as perguntas sobre a histéria contada pelo examinador; para
andlise da produgao, a crianga deve recontar a histéria.

*  Narrativa ficcional com cinco figuras sequenciais de contexto cotidiano:
para andlise da compreensio, a histdria é apresentada verbalmente pelo
examinador, com o auxilio de cinco figuras, em que a crianca deve
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responder posteriormente as perguntas feitas pelo examinador. A anj-
lise da produgio, por sua vez, é avaliada por meio da produgio verbal
de uma histdria a partir da apresenta¢io de outras cinco figuras em
sequéncia.

*  Narrativa ficcional formato de figura tinica com conteiido fantasia: para
andlise da compreensdo, o examinador apresenta verbalmente a histéria,
com apoio visual de figura tnica, e a crianca deve responder as perguntas
sobre a histéria; para andlise da produgao, a crianga deve produzir verbal-
mente uma histdria a partir da apresentagao de outra figura.

Para cada um dos itens propostos, o instrumento dispde de sis-
tema de pontuagio (escala de 0 a 1) com base nos principais elementos de
histéria, conferindo um escore para cada subteste e um escore global pela
soma dos subtestes, os quais serdo utilizados para andlise dos dados.

Destacam-se, dessa forma, as indica¢bes de uso do 7VL: 1) iden-
tificar criangas com transtorno de linguagem; 2) identificar discrepancias
entre habilidade de produgao e compreensio da linguagem narrativa; 3)
investigar o progresso terapéutico durante a intervengao de linguagem; 4)
medir habilidades de narrativa para fins de pesquisa®.

2. Uso Do PrescHOOL LANGUAGE ASSESSMENT INSTRUMENT — PLAI-23 Em
CRIANCAS COM TRANSTORNOS DE LINGUAGEM E PREMATUROS

A versao adaptada do PLAI-2 foi utilizada para investigar o de-
sempenho de pré-escolares com queixa de distdrbios da comunica¢io'*".
Esta dissertagao de mestrado teve por objetivo verificar se esse instrumento
identificaria de forma correta casos positivos e negativos de distdrbios da
comunica¢io, mediante uma proposta metodoldgica: o estudo simples-
-cego. Como resultado, verificou-se que a versio brasileira do PLAI-2 foi
capaz de identificar e discriminar criancas com e sem distrbios da co-
municagao, sendo, portanto, sensivel para identificagio de alteragoes da

linguagem falada (Processo FAPESP n° 2014/07551-5).

Também utilizando esse instrumento, foi realizada uma pesqui-
sa de Iniciacao Cientifica, que teve por objetivo investigar e comparar o
desempenho das habilidades receptivas e expressivas da linguagem falada
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de criangas prematuras na versao adaptada do PLAI-2". O resultado des-
te trabalho mostrou que houve diferenca estatisticamente significante na
comparagao entre criangas nascidas a termo e criangas prematuras com de-
senvolvimento tipico de linguagem, nas diferentes faixas etdrias (Processo

FAPESP n° 2015/03396-8).

3. ELABORACAO E VALIDAGCAO DE INSTRUMENTO DE AVALIACAO

Como mencionado anteriormente, o grupo também tem tra-
balhado com a construgio de instrumentos/protocolos de avaliacio
fonoaudioldgica.

A proposta de um instrumento de avalia¢io da disfagia orofarin-
gea na Paralisia Cerebral'?, foi apresentada em uma disserta¢io de mestra-
do. Este trabalho teve como objetivo elaborar e validar o contetido e o pro-
cesso de reposta de um instrumento de avaliagao para disfagia orofaringea
pedidtrica na Paralisia Cerebral em sua versio eletronica.

Uma segunda proposta (apresentada neste livro) consiste em um
Roteiro descritivo com o intuito de contribuir para ampliar o arsenal de re-
cursos instrumentais na drea da avaliacio da comunicacao e seus disttirbios.

4. UtiLizacAo po EEG - POTENCIAIS RELACIONADOS A EVENTOS (EVENT-
REeLATED POTENCIAL - ERP)

Mais recentemente, foi adquirido o Geodesic EEG System 300
pelo Instituto Nacional de Ciéncia e Tecnologia sobre Comportamento,
Cognigao e Ensino (INCT-ECCE). Membros do LEAD participam deste
Instituto e desenvolvem pesquisas em parceria. Esse equipamento possi-
bilita a investigagao de Potenciais relacionados a eventos (Event-Related
Potencial - ERP) e, paraisso, dispoe de: um amplificador de alta densidade
conectado a touca, com sensores geodésicos com sistema HydroCel (128
canais) a serem distribuidos no escalpo; o software E-Prime Professional 2.0
para apresentagao dos estimulos; e o software NetStation para registro e
andlise dos potenciais.

Os ERPs siao medidas eletrofisioldgicas de atividades pds-sindpti-
cas de células piramidais do cértex cerebral geradas em resposta a estimulos
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de diferentes modalidades sensoriais. A extragao de ERPs (i.e., complexos
de ondas positivas e negativas varidveis em amplitude e laténcia) ocorre em
tempo real e tem subsidiado a investigagdo da atividade cortical correlata a

distintos processos cognitivos-comportamentais'>'°.

Esse equipamento tem a vantagem de ser um sistema ndo in-
vasivo de investigacdo da atividade cerebral, que oferece maior agilidade
na execugio de experimentos, uma vez que exerce leve compressao e se
ajusta facilmente ao formato da cabega do individuo, nao requerendo o
uso de material abrasivo no couro cabeludo. E uma vantagem de extre-
ma valia para a condugao de estudos com populagdes especificas, em in-
dividuos com pouca idade, com deficiéncia intelectual e com problemas
comportamentais.

Atualmente, vdrias pesquisas (incluindo dissertagio de mestrado,
tese de doutoramento em parceria com o INCT” e pés-doc do Programa
de Pés-Graduagao em Fonoaudiologia) tém sido desenvolvidas pelo grupo,
utilizando os instrumentos de avalia¢ao da linguagem adaptados e o equi-
pamento Geodesic EEG System 300 no LEAD, visando a investigacio do
perfil da linguagem falada de sujeitos com desenvolvimento tipico e de po-
pulagdes de risco para o desenvolvimento da linguagem e, também, do pa-
drao de ativa¢io cerebral dessas populagdes durante atividades seménticas.

CONSIDERACOES FINAIS

De forma geral, o investimento em instrumentos de avaliagio
fonoaudiolégica e, mais recentemente, a possibilidade de correlagao do
desempenho comportamental da linguagem com os achados eletrofisiol-
gicos contribuirdo para ampliar a atuacio do grupo de pesquisa.

As parcerias cientificas do grupo e do LEAD com o INCT-ECCE
(UFSCar) e outras institui¢goes de exceléncia, nacionais e internacionais,
tém proporcionado o fortalecimento das pesquisas, a consolidagao do
grupo e o impacto positivo na produ¢io do conhecimento na ciéncia
fonoaudiolégica.
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ROTEIRO DESCRITIVO DA AVALIACAO
FoNoAuDIOLOGICA DA CRIANCA

Célia Maria GIACHETT
Cristiana FERRARI

O processo de avaliagao fonoaudiolégica, como etapa inicial de
investigagao acerca do status de habilidades de comunicagao, ¢é crucial no
trabalho do fonoaudiélogo, uma vez que a obtengao de dados relevantes
servird para a tomada de decisoes bem fundamentadas sobre, por exem-
plo, a necessidade de se realizar intervengao. Nessa etapa, sio levantadas
as questoes clinicas a serem investigadas, bem como os procedimentos de
avaliagdo que melhor responderao as perguntas de avaliagao. Roteiros de
avaliagdo podem ser ferramentas Uteis nesse processo de investigacio, as-
sim como no trabalho de ensino de futuros profissionais.

Neste capitulo, apresentaremos um roteiro de avalia¢io fonoau-
diolégica infantil, com o intuito de contribuir para ampliar o arsenal de
recursos instrumentais na drea da avaliagio da comunicagio e seus dis-
turbios. Nas primeiras versoes do instrumento, de uso restrito aos mem-
bros de nossa equipe, o Roteiro era referido como Protocolo de Avaliagao
Fonoaudioldgica. Decidimos nomind-lo, na versio atual, de Roteiro
Descritivo pelas razoes que se seguem:

1. Como roteiro, o instrumento proposto tem a finalidade de apresentar
um esquema do que deve ser abordado ou estudado;

2. Sendo um roteiro descritivo, sua fungao é proporcionar o detalhamen-
to ou caracterizagdo, de maneira organizada, do conjunto de habilida-
des, que normalmente ¢ alvo de avaliacio fonoaudioldgica.
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Este capitulo serd subdividido em trés partes. Na primeira par-
te, apresentamos informagoes sobre como utilizar o Roteiro Descritivo
de Avaliagao Fonoaudiolégica da Crianga. Em seguida, apresentamos o
Roteiro Descritivo de Avalia¢io Fonoaudioldgica da Crianga. Por tltimo,
sugerimos uma forma de sintese e organizagao da informagao registrada
para chegar ao perfil fonoaudiolégico da crianca.

PARTE 1: COMO UTILIZAR O ROTEIRO DESCRITIVO

O Roteiro estd organizado em oito blocos, a saber: (1) Dados de
identificacdo e informagdes sobre a crianga; (2) Fungoes sensoriais/perceptuais;
(3) Fungoes cognitivas; (4) Linguagem falada; (5) Dimensoes relacionadas a
linguagem falada (Voz, articulago, fluéncia e préxis oral e verbal); (6) Fungoes
relacionadas a ingestao, manipula¢io e degluticao de alimentos; (7) Linguagem
escrita; (8) Habilidades matemadticas. Cada bloco contém itens de avaliagio,
que sio apresentados ora na forma de pergunta, ora na forma de afirmagio.
Para itens apresentados na forma de pergunta (e.g. “O sono ¢ ininterrupto?”),
indicamos as alternativas cabiveis que deverao ser assinaladas (quando aplicé-
vel) ou apresentamos um espaco em branco onde a informagio solicitada deve
ser fornecida. Cada pergunta ou afirmacio faz referéncia a uma determinada
condi¢do/caracteristica/habilidade da crianca [e.g . a crianga ... “(* ) detecta a
presenca de som”]. Caso o utilizador do roteiro julgue que a condi¢ao/caracte-
ristica/habilidade estd presente, o item serd assinalado com um “X”; caso julgue
que a condi¢ao/caracteristica/habilidade indicada em um item particular nao
estd presente ou que ela ndo se aplica ao caso, o item deverd ser deixado em
branco ou ser assinalado como “NA” (nio aplicdvel), respectivamente.

Alguns itens foram elaborados para que o utilizador possa acres-
centar informagoes sobre condigao/caracteristica/habilidade/sinais/sinto-
mas que nao foram indicados explicitamente no Roteiro. Para estas infor-
magdes, campos apropriados foram delimitados.

O leitor observard também que, para alguns itens, sugerimos a
atribui¢ao de pontuagio, cujos valores poderao variar de item para item,
a depender da complexidade ou relevancia do item para fins de diagnés-
tico da comunicagdo. Itens que envolvem habilidades mais complexas,
por exemplo, receberam pontuagio relativamente maior que outros itens
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do mesmo bloco. Os valores atribuidos serdo usados na folha intitulada
“Sintese dos Achados”, que serd descrita mais adiante. A finalidade desta
folha é sumariar os dados obtidos, de forma a facilitar a visualizacio do
perfil de habilidades da crianga. Note-se, porém, o cardter arbitririo dos
valores atribuidos aos itens por parte das autoras. Em revisoes subsequen-
tes, esse aspecto do Roteiro poderd ser modificado.

Em relagdo as informagées contidas no bloco 1, previmos a inclusio
de campo para fornecimento de informagoes sobre outras caracteristicas/mani-
festacdes que podem estar diretamente ligadas ao quadro/fenétipo da crianga.
Tratam-se de dados complementares, nao propriamente sobre a comunicagio,
mas que podem ter impacto sobre ela (e.g. aspectos comportamentais e qua-
lidade do sono). Nosso grupo tem investigado o comportamento de criangas
com diferentes distiirbios da comunicagio, com ou sem sindromes genéticas.
Nossos achados, ainda que iniciais, apontam que alteragdes no comportamento
tém sido manifestagoes frequentes nos quadros de transtornos do neurodesen-
volvimento em decorréncia de sindrome genéticas com distiirbios de lingua-
gem/aprendizagem' ou gagueira®. Questoes relacionadas ao sono e sua quali-
dade sao fatores que podem justificar alteragoes comportamentais, dificuldades
atencionais e de memoria, que podem comprometer o desempenho escolar ou
agravar e manter o quadro fonoaudiolégico®™. Por isso, esses aspectos merecem
registro no Roteiro. A presenca de alteracio na qualidade do sono pode indicar
diferentes encaminhamentos associados a terapia fonoaudiolégica.

O bloco 2 apresenta informagoes sobre as fungdes sensoriais/per-
ceptuais relacionadas a visao e audigao, principais canais sensoriais ligados
a entrada da informagio. Acrescentamos um audiograma para facilitar o
acesso aos dados audioldgicos. As habilidades auditivas e visuais figuram
no inicio do Roteiro, porque o conhecimento prévio sobre o status das
mesmas podem ter implicacoes sobre outras habilidades e também sobre a
selecao de procedimentos de avaliagao que serdo empregados.

O bloco 3 contém itens relacionados as fungoes cognitivas, tais como
atengio, memdria, orientagao espacial e temporal. Como o olhar do fono-
audidlogo estd voltado prioritariamente para a comunicagio, algumas vezes
podemos negligenciar outras habilidades componentes que complementariam
o quadro clinico da crianga e que seriam relevantes na defini¢ao do diagnéstico
e da conduta clinica.
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Os blocos 4 e 7 (respectivamente, linguagem falada e linguagem
escrita) estdo organizados em duas secoes: recepgio e expressio. Cada uma
dessas secoes contempla habilidades relativas aos diferentes componentes
da linguagem, tanto na modalidade oral quanto na escrita.

No bloco 5, reunimos outros aspectos da comunicagio, que in-
cluem a voz, a articulagio, a fluéncia e a praxis oral e verbal. Esta subdivi-
sdo foi realizada para complementar informagoes sobre a comunicagao fa-
lada nos aspectos relacionados a qualidade e uso da voz, a fluéncia e ritmo
da fala, a préxis e a articulagdo. O resultado do bloco pode também indicar
a necessidade de avaliagao especifica fonoaudioldgica e encaminhamento
para exames complementares.

No bloco 6, reunimos as fungées relacionadas a deglutigao de ali-
mentos. Neste bloco, contemplamos informagées sobre motricidade orofa-
cial, articulagdo temporomandibular, mastigacao e degluti¢ao propriamente
dita. Recomendamos que procedimentos especificos para avaliar a degluti-
¢ao (e.g. manipulagao de consisténcias e volumes) somente sejam usados por
profissionais com experiéncia na drea para nao colocar em risco criangas com
quadros neurolégicos/mecinicos graves. A inclusio de itens relativos a de-
gluticao deve servir apenas como forma de rastrear eventuais alteragoes nesse
dominio. Assim, em presenca de queixas especificas quanto ao ganho de peso,
pele ressecada, engasgos frequentes e pneumonias de repetigao, o profissional
deverd realizar o encaminhamento do caso para servicos especializados.

No bloco 8, que finaliza o roteiro, apresentamos itens referentes
as habilidades matemdticas, mais especificamente as habilidades numéricas
e aritméticas. A inclusio desses itens em um bloco especifico, ainda que
nao relacionada diretamente com a comunica¢io, pode fornecer informa-
¢oes importantes para o diagnéstico diferencial dos transtornos especificos
da leitura e escrita e da aprendizagem.

Para preencher o roteiro, o utilizador poderd fazer uso de instrumentos
avaliativos informais ou formais (protocolos, provas, observagao e testes norma-

)>"> que melhor responderem as questdes referentes ao conjunto de habili-

tivos
dades previstas no presente roteiro. No bloco referente a linguagem falada, por
exemplo, nosso grupo tem utilizado Preeschool Language Assessment Instrument:

Second Edition e Tést of Narrative Language (TNL), versao adaptada'®"’.
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PARTE 2: ROTEIRO DESCRITIVO DE AVALIACAO FONOAUDIOLOGICA DA CRIANCA

Nome: Escolaridade:

D.N.: Discrepancia idade-série:
Sexo: () nio ha

Idade Atual: () até 2 anos

Tel.: () mais de 2 anos
Endereco:

Encaminhado por:

Informagées sobre a crianga

Lateralidade:
Maio dominante: () Direito () Esquerdo ( ) Indefinido
Olho dominante: () Direito () Esquerdo ( ) Indefinido
Pé dominante: () Direito () Esquerdo ( ) Indefinido

Caracteristicas comportamentais:

() Ansiedade () Agressividade
() Isolamento () Problemas de atengao
() Quebra regras () Outros:

Qualidade do sono:

O sono ¢ ininterrupto? () Sim () Nao. Quantas vezes acorda?__

O sono ¢ agitado? () Sim ( ) Nao

Durante o sono apresenta:

() movimentos isolados () movimentos ciclicos de membros
() sonambulismo () ronco
() enurese noturna () bruxismo

A que horas a crian¢a adormece durante a noite (hh:mm)?
Quanto tempo passa dormindo 4 noite (hh:mm)?
A qualidade/quantidade do sono ¢ um problema? ( ) Sim () Nao

Hordrio que a crianga desperta (hh:mm)?

Modalidade preferencial de comunicagio:

() falada () escrita () gestual () mista

Outras informagdes:
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Fungoes sensoriais/perceptuais

() Detecta presenga de sons.
() Localiza a fonte sonora.
() Discrimina sons ambientais.
Audigio
() Reconhece sons ambientais.
() Responde quando chamado.
(

) Reconhece familiares pela voz.

—

) Enxerga objetos a distancia (5,0 m).

—

) Enxerga objetos 4 distdncia curta (30 — 40 cm).

—

) Detecta objetos apresentados em diferentes pontos do campo visual (esquerdo/
Visio direito, inferior/superior).

—

) Segue com os olhos objetos em movimento.

—

) Detecta/percebe detalhes de objetos.

—

) Realiza adequadamente atividades que requerem coordenagio viso-motora.

Anormalidades observadas

Auriculares (de posicio, de formato, entre outras):

Oculares (alinhamento, distincia interocular, motilidade, entre outras):

Achados audiolégicos
250 500 1K 2K 3K 4K 6K 8K Hz 250 500 1K 2K 3K 4K 6K 8K Hz
0 0
10 10
20 20
30 30
40 40
50 50
60 60
70 70
80 80
90 90
100 100
110 110
Masc.: VA: | [Masc.: VA: ]
VO: | VO: |
LRF LDV Indice de il de Fala
Masc.: Masc.: Masc.:
oD dB dB oD dB dB M % dB dB
oD
OE dB dB|| oE dB dB D % dB dB
Masc.:
M % dB dB
OE
% dB dB

Imitanciometria:
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Fungbes cognitivas

Atencao

+1,0 () Mantém aten¢ao dirigida a estimulos visuais pelo tempo requerido.
+1,0 () Mantém atengio dirigida a estimulos auditives pelo tempo requerido.
+1,0 () Alterna o foco atencional de um estimulo visual para outro.

+1,0 () Alterna o foco atencional de um estimulo auditivo para outro.

Meméria

Curto prazo (inferior a 60 segundos):

+1,0 () Lembra-se de sequéncias de digitos ouvidas.
+1,0 () Lembra-se de sequéncias de palavras ouvidas.
+1,0 () Lembra-se de sentengas ouvidas.

+1,0 () Lembra-se de sequéncias de figuras.

+1,0 () Lembra-se de sequéncias de digitos escritas.
+1,0 () Lembra-se de sentencas ouvidas.

Longo prazo

+1,0 () Lembra-se de sequéncias de digitos ouvidas.
+1,0 () Lembra-se de sequéncias de palavras ouvidas.
+1,0 () Lembra-se de eventos passados e/ou autobiogréficos.
+1,0 () Lembra-se de sequéncias de figuras.

+1,0 () Lembra-se de sequéncias de digitos escritas.

+1,0 () Lembra-se de sequéncias de palavras escritas.

Orientagao
Espacial

Reconhece a posi¢ao relativa de objetos:
+1,0 () em cima de/embaixo de;

+1,0 () a direita de/a esquerda de;

+1,0 () atrds de/na frente de;

+1,0 () reproduz arranjos de figuras/objetos a partir de um arranjo fornecido como
modelo.

Orientagao

Temporal

Reconhece:

+1,0 () em que periodo do dia est4;

+1,0 () em que dia da semana estd;

+1,0 () em que més estd.

Reconhece relagbes temporais entre eventos:
+1,0 () antes de/depois de;

+1,0 () primeiro/dltimo;

+1,0 () ontem/hoje/amanha.

Outras informagées:
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Linguagem falada

Fonética e

Recepgao

Emissao

Percepgao/discriminagao
Pode discriminar:
+1,0 () sons vocdlicos;

+1,0 () sons consonantais
oclusivos;

+1,0 () sons consonantais
fricativos;

Fala espontinea
Pode produzir:
+1,0 () sons vocdlicos;

+1,0 () sons consonantais oclusivos;

+1,0 () sons consonantais fricativos;

Fonologia +1,0 () sons nasais; +1,0 () sons nasais;
+1,0 () sons de consoantes +1,0 () sons de consoantes liquidas;
liquidas.

+50( )E inteligivel.
Repete acuradamente:
+2,0 () logatomas;
+2,0 () palavras;
+2,0 () enunciados.

Fala Repeti¢ao Processos fonolégicos observados

De estruturagio sildbica

() () Redugio de encontro consonantal.

() () Apagamento de silaba rona.

() () Apagamento de fricativa final.

() () Apagamento de liquida final.

() () Apagamento de liquida inicial.

() () Apagamento de liquida intervocilica.

() () Metdtese.

De substituigao

() () Dessonorizagio de obstruinte.

() () Anteriorizagio.

() () Substitui¢ao de liquida.

() () Semivocalizagio de liquida.

() () Plosivizagao de fricativas e africadas.

() () Posteriotizagio.

() () Assimilagio.

() () Sonorizagdo pré-vocdlica.

Outras informagdes:
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Linguagem falada
Recepgio Emissao
Reconhece palavras /expressoes Nomeia/diz/descreve:
que designam:
+1,0 () objetos; +1,0 () objetos;
+1,0 () atributos de objetos; +1,0 () atributos de objetos;
+1,0 () fungdo de objetos; +1,0 () fungio de objetos;
+1,0 () partes de objetos; +1,0 () partes de objetos;
+1,0 () relagdes temporais; +1,0 () relagdes temporais;
+1,0 () relagoes espaciais; +1,0 () relagbes espaciais;
.. +1,0 () relagoes de tamanho; +1,0 () relagoes de tamanho;
Semantica
+1,0 () relagoes de quantidade/ +1,0 () relagées de quantidade/magnitude;
magnitude;
+1,0 () relagdes de igualdade/ +1,0 () relagoes de igualdade/singularidade;
singularidade;
+1,0 () agdes; +1,0 () acoes;
+1,0 () partes do corpo. +1,0 () partes do corpo;
+1,0 () exemplos de uma categoria particular de
objetos.
+1,0 () Reconhece sentengas +1,0 () Completa sentengas com vocibulo ade-
semanticamente incor- quado ao contexto (e.g. o gato...).
reta (e.g. o gato late).
Compreende: Produz:
+1,0 () enunciados com base em +1,0 () enunciados com morfemas que indicam
morfemas que indicam plural;
plural;
+1,0 () enunciados com base em +1,0 () enunciados com morfemas que indicam
morfemas que indicam género;
género;
+1,0 () enunciados distinguiveis +1,0 () enunciados utilizando adjetivos;
Sintaxe com base em adjetivos;
+1,0 () enunciados distinguiveis +1,0 () enunciados utilizando conectivos;
com base em conectivos;
+1,0 () frases (duas palavras, sem +1,0 () frases (duas palavras, sem verbos ou
verbos ou locugio verbal); locugao verbal);
+1,0 () instrugées simples (uma +1,0 () oragoes simples (sujeito e predicado);
agao);
+1,0 () instrucoes complexas (duas | +1,0 () oracdes complexas (sujeito, predicado
ou mais agoes). e complementos).
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Linguagem falada

Pragmitica,
Habilidades
Conversa-
cionais e
Narrativa

Recepgao Emissao

Na conversagao:

+1,0 (

+1,0 (

+1,0 (

) faz contato visual
com o interlocutor;

) mantém contato
visual;

) exibe atengio com-

partilhada;
+2,0 () Expressa desejos e necessidades.
+1,0 () Fornece informagao pessoal.

+1,0 () Emprega regras sociais ao iniciar ou finalizar
interagao (e.g. oi, obrigado).

+2,0 () Inicia didlogo.

+1,0 () Propde tépico.

+2,0 () Mantém tépico.

+2,0 () Troca turnos de conversagio.

+1,0 () Reformula mensagem (e.g. acrescenta informa-
¢a0) em funcio da reacio do interlocutor.

+1,0 () Faz pergunta para obter nova informagao.

Em histérias contadas: Em histérias contadas:

+1,0 (

+1,0 (

+1,0 (

+2,0 (

) identifica fatos +1,0 () Descreve/conta fatos interligados temporalmente;
interligados tempo-
ralmente;

) identifica persona- +1,0 () menciona personagens envolvidos;
gens;

) identifica onde e +1,0 () informa onde e quando a histéria acontece;
quando a histéria
acontece;

) compreende hist6- | +2,0 () E capaz de recontar histéria ouvida.
rias contadas.

Dimensoes relacionadas a linguagem falada

Voz, Arti-
culagio e
Fluéncia

+1,0 (
+1,0 (
+1,0 (
+1,0 (
+1,0 (
+1,0 (
+1,0 (
+1,0 (
+1,0 (
+0,5 (

) A qualidade da voz ¢ adequada para idade e género.

) A ressonancia da voz ¢ adequada.

) A voz se apresenta com intensidade adequada.

) A voz se apresenta com pitch adequado para idade e género.
) Apresenta coordenagio pneumofonoarticulatéria.

) Fala com fluéncia.

) Fala com velocidade e ritmo adequados.

) Articula os sons consonantais de modo preciso.

) Realiza movimentos orofaciais sob comando.

) Sob imitagao, movimentos orofaciais saio melhor realizados.

Prixis Oral
e Verbal

Quanto a estabilidade e acurdcia da produgio verbal em ocasiées distintas

+1,0 (
+1,0 (

) A produgio verbal de uma mesma palavra ¢ relativamente estdvel.

) A produgio verbal de uma mesma palavra em sentenga veiculo ¢ relativamente
estvel.
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Degluticio e fungoes relacionadas

(
(
(
(
(
(
(

) realiza vedamento labial.

) realiza sucgdo de liquidos.

) morde (corta, perfura, rasga) alimentos com os dentes da frente.
) mastiga alimentos com os dentes posteriores.

) a0 mastigar, move o bolo alimentar de um lado ao outro da boca.
) consegue engolir liquidos sem dificuldades.

) consegue engolir o bolo alimentar sem dificuldades.

Anormalidades observadas:

(
(
(
(
(
(
(
(
(
(
(
(
(
(
(
(

) abertura ou fechamento da boca incompleto.

) presenca de ruido ao abrir e fechar a boca.

) abertura e/ou fechamento da boca com desvio para direita ou esquerda.
) ma oclusio.

) dificuldade para beber.

) faz forga para engolir solidos.

) saliva excessiva presente.

) dor ao engolir.

) incapaz de formar o bolo alimentar.

) alimento cai pelos cantos da boca.

) multiplas tentativas para deglutir.

) presenca e residuos de alimento na cavidade oral.
) regurgitacio oral.

) regurgitacio nasal.

) escape de alimento.

) outras:

Outras informagées:
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Linguagem escrita

Leitura e
Escrita

Recepgao

+1,0 () Discrimina letras de ntimeros.

Identifica relagdes:

+1,0 () de igualdade entre letras do alfabeto ou algarismos.

+1,0 () de correspondéncia entre letras maitsculas e mintsculas.

+1,0 () de igualdade entre palavras escritas.

+1,0 () Identifica correspondéncias entre letras do alfabeto e respectivos nomes.
Identifica correspondéncias entre palavras escritas e figuras:

+1,0 () compostas por silabas simples — CV.

+1,0 () compostas por silabas complexas (e.g. grupos consonantais).

Identifica correspondéncias entre palavras faladas e escritas:

+2,0 () compostas por silabas simples — CV.

+2,0 () compostas por silabas complexas.
Le:
+1,0 () letras e algarismos

+1,0 () palavras compostas por silabas simples
+1,0 () com fluéncia

+2,0 () palavras compostas por silabas complexas
+1,0 () com fluéncia

+2,0 () frases e/ou pequenos textos
+1,0 () com fluéncia

+3,0 () Revela compreensio na leitura de frases e/ou de pequenos textos.

Emissao

Escreve sob tarefa de cépia:

+1,0 () letras e algarismos

+1,0 () palavras compostas por silabas simples

+1,0 () palavras compostas por silabas complexas

+1,0 () frases e oragoes

Escreve sob tarefa de ditado:

+1,0 () letras e algarismos

+2,0 () palavras com silabas simples:

+1,0 () irregulares

+1,0 () regulares

+2,0 () palavras com silabas complexas

Escreve/elabora/constréi (os itens sio mutuamente excludentes):
+2,0 () frases e pequenos textos, sem as convengoes ortograficas da lingua.

+3,0 () frases e pequenos textos, segundo as convengdes ortograficas da
lingua.

Outras informacdes:
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Habilidades matematicas

Habilidades
Numéricas e
Aritméticas

Recepgio

+1,0 () Reconhece algarismos.
+1,0 () Identifica relagoes entre quantidade e numeral.

+1,0 () Identifica relagoes matemdticas entre quantidades (e.g. de equivaléncia, de
ordem, diferente de..., maior e menor que... ).

Compreende problemas aritméticos simples (i.e., sendo capaz de identificar a opera-
¢do aritmética requerida):

+1,0 () de adigio
+1,0 () de subtragio
+1,0 () multiplicagio

+1,0 () divisio

Emissao

+1,0 () Nomeia algarismos.

+1,0 () Escreve algarismos sob ditado.

+1,0 () Realiza corretamente contagem de quantidades.
Realiza operagées aritméticas simples:

+1,0 () de adicao

+1,0 () de subtragio

+1,0 () multiplicagio

+1,0 () divisao

Quanto a forma de resolugio de problemas matemdticos (os itens sao mutuamente
excludentes)

+3,0 () Resolve operagdes aritméticas simples de modo formal.

+2,0 () Resolve operagoes aritméticas simples apenas de modo nao formal (e.g. mani-

pulando objetos/desenhando).

Outras informacées:
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Sintese dos Achados

Habilidade/ Componente

Pontuagao obtida

Pontuagao esperada

Atengio

Memoria

Orientacio Espacial

Orientagio Temporal

Voz, Articulagao e Fluéncia

Praxis Oral e Verbal

Habilidades Numéricas e

Aritméticas

Recep¢ao | Emissao

Recepcao Emissao

Fonética e Fonologia

SemaAntica

Sintaxe

Pragmitica, Habilidades Con-
versacionais e Narrativa

Leitura e Escrita

Hipéteses diagndsticas:

Condutas:
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PARTE 3: PERFIL FONOAUDIOLOGICO DE CRIANCAS

Na folha sintese (v. quadro “Sintese dos Achados”, incluido na
parte final do Roteiro), apresentamos um quadro resumo para uma visio
geral do perfil de habilidades do paciente. Para essa finalidade, o utilizador
observard a pontuagdo identificada em duas colunas: a do valor obtido
(pontuagao atribuida como resultado da avaliagio) e a coluna do valor
esperado (pontua¢io méxima sugerida, que engloba todos os itens de ava-
liagao aplicdveis ao caso). A “distAncia’ (medida pela diferenca) entre os
valores esperados para determinado componente/habilidade e os valores
obtidos para os mesmos componentes serve para melhor visualizar as dreas
de habilidades que se mostram adequadas e também aquelas que se mos-
tram com problemas. Como j4 afirmamos, itens de avaliacio que nao se-
jam aplicdveis ao caso em questao deverio ser excluidos do total de pontos
esperados para determinado bloco. Por exemplo, itens que avaliam a com-
peténcia leitora ou habilidades aritméticas podem nio ser considerados
para uma crianga em idade pré-escolar. Nesse caso, a pontua¢io maxima
esperada deveria computar somente os valores dos itens de avaliacio que
se aplicaram ao caso. Por outro lado, em se tratando de crianga em idade
pré-escolar com suspeita de hiperlexia, o utilizador pode julgar ser conve-
niente a inclusio de dados sobre habilidades de leitura. Nesse caso, a pon-
tuagdo mdxima sugerida para itens relativos a leitura poderd ser admitida
na coluna “pontuagio esperada”.

CONSIDERACOES FINAIS

O desejo de empregar recursos instrumentais para caracterizagio
do perfil fonoaudiolégico de criancas com diferentes distirbios da comu-
nicagao foi a principal motivacio para construir este roteiro descritivo de
avaliagdo. Ao fazer isso, procuramos propor um recurso simples, mas que
fosse, a0 mesmo tempo, o mais completo possivel. Para esse fim, a primeira
providéncia foi elencar as principais perguntas de avaliagao que deveriam
ser respondidas para caracterizar o perfil de habilidades de comunicagao de
criangas pré-escolares e escolares com queixas que venham a ser atendidas
em servigos de avalia¢io fonoaudioldgica.
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O Roteiro nao pretende esgotar todas as questoes de avaliagio que

podem ser formuladas, uma vez que hipSteses diagndsticas novas podem

surgir 2 medida que avan¢amos no processo de avaliagao. Este Roteiro nao

deve ser usado para classificagio de desempenho em “tipico” ou “alterado”;

sua fungio é, reiteramos, fornecer informagées sobre o perfil de habilida-

des de comunicagio e outras relacionadas 4 comunicagio. Esperamos que,

no futuro, este Roteiro possa ser operacionalizado de modo a prevermos

para cada item as condigoes e procedimentos de avaliagio.
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