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RESUMO

A Sindrome de Moebius constitui uma doenga congénita classicamente desencadeada por
fatores genéticos, no entanto, a sindrome tem sido considerada como relevante para a satude
publica, em virtude do crescente numero de casos associados a praticas abortivas clandestinas
pelo uso do medicamente Cytotec®. Este medicamento foi originalmente formulado para
tratamento da ulcera péptica e possui como principio ativo o misoprostol, substincia capaz de
atuar na contratilidade uterina durante a gestagio com conseqilente aumento na amplitude e
fregiiéncia das contragdes, estimulando sangramento uterino e expulsdo parcial ou total do
feto. Acredita-se que a relagio de tais efeitos com a Sindrome de Moebius deve-se ao
impacto provocado pela substéncia misoprostol na vascularizagdo do tronco cerebral, gerando
isquemia com necrose e ocasional calcificagéo do nucleo do nervo facial. No que concerne a
sua base genética, padrdes distintos de heranca foram sugeridos, tais como, heranca
autossémica dominante, autossémica recessiva e recessiva ligada ao X. O gene responsavel
pela sindrome permanece desconhecido, todavia, inumeras pesquisas evidenciaram sua
localizacdo proxima a banda q12.2 do cromossomo 13 ou no proprio cromossomo 13 Seu
quadro de manifestagdes clinicas inclui lesio dos nervos facial e abducente, associada a
malformagBes de membros, notadamente os pés tortos congénitos. No entanto, a presenca de
variagio fenotipica é esperada, em virtude do comprometimento diferenciado dos demais
pares cranianos entre os casos da desordem, principalmente dos nervos bulbares. Desse modo,
extensa gama de malformagdes associadas foi identificada, incluindo paralisia de lingua e/ou
faringe, auséncia do musculo peitoral, sindactilia com ou sem auséncia do misculo peitoral
(Anomalia de Poland), envolvimento bulbar, hipoglossia-hipodactilia (Sindrome de Hanhart)
e ocasionalmente retardo mental. Dentro do espectro fonoaudiolégico identificamos
ocorréncia de comprometimento das fungdes orais e de degluti¢io, fala e linguagem, em
virtude da presenca de lesdio dos pares cranianos e do retardo mental. N3o obstante, é pouco
conhecido o espectro de comprometimento da linguagem oral nesta desordem. Desse modo, 0
objetivo geral deste estudo & caracterizar a linguagem oral em uma populagdo de quinze
individuos com a Sindrome de Moebius, na faixa etaria de dois a treze anos, de ambos os
sexos, atendida em trés centros de referéncia para diagnéstico genético no estado do Ceara.
Para tanto, foi realizado estudo descritivo do tipo transversal no periodo de fevereiro a

dezembro de 2002, por meio de avaliagdo clinica dos componentes da linguagem oral, a saber,
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fonologia, morfossintaxe, seméntica e pragmatica. Dentre os resultados observados,
consideramos idade média de sete anos e cinco meses com maior prevaléncia do sexo
masculino (53.3%) e presenca de caracteristicas fisicas relacionadas a membros em 93.3% da
populagiio estudada, especialmente pés tortos congénitos. Dentre as caracteristicas
craniofaciais, presentes em todos os individuos avaliados, ressaltamos a ocorréncia de
paralisia facial, estrabismo e micrognatia como as mais prevalentes. Evidéncias de alta
ocorréncia de relato de tentativa de aborto pelo uso do medicamente Cytotec® foi identificada
em nosso estudo, haja vista sua ocorréncia em 100.0% dos casos que referiram tal pratica
(10/10). A via de administragio mais empregada foi a via conjugada oral e vaginal (70.0%),
com uso médio de dois comprimidos de Cytotec® (90.0%) durante o primeiro trimestre
gestacional em todos os casos (100.0%). Identificamos ocorréncia exclusiva de disturbio de
fala em 20.0% dos individuos, distirbio de linguagem em 46.7%, distlrbio de linguagem e
fala em 13.3% e presenca de comprometimento da linguagem oral em 26.7%. Concluimos
com base nos dados citados, que o distirbio de linguagem na Sindrome de Moebius apresenta
grau de comprometimento variavel com prejuizo de todos os componentes da linguagem oral,
notadamente as habilidades fonolégicas e morfossintaticas. Dentre suas manifestagdes, sdo
constantes o nivel de desenvolvimento lingiistico abaixo do esperado para a idade, o
comprometimento da inteligibilidade de fala e o déficit na construcdo de sentencas e

narrativas.
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ABSTRACT

The Moebius syndrome constitutes a congenital disorder classically caused by genetic factors.
The syndrome is considered relevant for public health because of the increasing number of
cases associated with the use of Cytotec® for abortion practice. This medication was
originally marketed for the treatment of peptic ulcer and contains misoprostol, a substance
that acts on uterine contractility during pregnancy increasing the amplitude and frequency of
uterine contractions, stimulating uterine bleeding with partial or total expulsion of the fetus.
The relation of these effects with the Moebius sequence is believed to be caused by the impact
on brainstem vascularization caused by misoprostol leading to ischaemia with necrosis and
occasional calcification of the facial nerve nucleus. Distinct patterns of inherence has been
suggested such as autosomal dominant, autosomal recessive and X-linked recessive. The gene
responsible for the syndrome is still unknown although many researches suggest it’s location
next to the band ql12.2 of the chromosome 13 or on the chromosome itself. The clinical
manifestations include lesion of the facial and abducens nerves associated with limb
malformations, specially club foot. The presence of phenotypic variation is also expected,
secondary to the compromise of the other cranial nerves, mainly bulbar. In this way, a great
range of malformations has been identified, including tongue and/or pharynx paralysis, absent
pectoral muscles, syndactyly with or without pectoral muscle absence (Poland syndrome),
bulbar involvement, hypoglossia-hypodactyly —syndrome (Hanhart syndrome) and,
occasionally, mental retardation. The speech-language manifestations include compromise of
oral and deglutition, speech and language functions, secondary to cranial nerves lesions and
mental retardation. The language compromise in this disorder is still not well known. In this
way, the main objective of this study is to characterize the oral language in a population of
fifteen subjects with Moebius syndrome with age ranging from two to thirteen years old, from
both sexes, seen in one of the three main center for genetic diagnosis in the state of Ceara.
The present work is a descriptive study of a cross-sectional design conducted from February
to December/2002, using a clinical evaluation of language components including
morphology, syntax, semantics and pragmatics. The results showed mean age of seven years
and five months with greater prevalence of males (53,3%), limb involvement in 93.3% of the

study population, mainly club foot. Craniofacial involvement occurred in all individuals and



facial nerve paralysis, strabismus and micrognathia were the most prevalent. High occurrence
of report of abortion tentative with the use of Cytotec® was identified. All subjects that
reported this practice used Cytotec® (10/10). The administration route most used was the
combined, oral and vaginal (70%), with the use of two tablets (90%) during the first trimester
of pregnancy in all cases. We identified exclusive speech involvement in 20% of the subjects,
language disturbance in 46.7%, speech and language disturbance in 13.3% and oral language
involvement in 26,7%. Based on our evidence we conclude that the language disturbance in
the Moebius syndrome presents with a variable compromise of all oral language components
mainly phonological, morphological and syntactical abilities. The delay in linguistical
development, incomprehensive speech and the deficit of constructions of sentences and

narrations are constant.
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A Sindrome de Moebius constitui uma doenga congénita, cujas manifestagdes
cardinais incluem paralisia do nervo facial e abducente, associada a anomalias de membros,
especialmente pés tortos congénitos.

A paralisia do nervo facial afeta a mimica facial, as fungdes orais e de deglutigdo. A
ocorréncia de comprometimento de outros pares cranianos poderd verficar-se, agravando
ainda mais o distirbio miofuncional oral e a disfagia presentes na desordem. O nervo
abducente é responsavel pela movimentagdo ocular, logo lesdes em seu nucleo desencadeardo
quadros de estrabismo e/ou oftalmoplegia.

Desde a descrigdo inicial da Sindrome de Moebius, fatores etioldgicos de base
genética foram propostos, com padrdes distintos de heranga, tais como, heranga autossémica
dominante, autossémica recessiva e recessiva ligada ao X. O gene responsével pela sindrome
permanece desconhecido, todavia inimeras pesquisas evidenciaram sua localizag¢@o proxima a
banda q12.2 do cromossomo 13 ou no proprio cromossomo 13 (SLEE; SMART; VILJOEN,
1991).

Estudos recentes apontam para a existéncia de fatores etioldgicos de origem ambiental
na génese da Sindrome de Moebius, representados pelo emprego indiscriminado do
medicamento Cytotec® em praticas clandestinas de aborto. Seu efeito teratogénico ainda nao
foi completamente elucidado, mas acredita-se que o seu principio ativo, a substincia
misoprostol, afete a contratilidade uterina e a irrigagdo sangiiinea do feto (ALBANO et al.,
1993), gerando isquemia com necrose e ocasional calcificagdo do nticleo facial (GONZALEZ
et al., 1993).

Observamos, em nosso Estado, crescimento significativo do nimero de casos da
Sindrome de Moebius, com relato de tentativa de aborto pelo uso do Cytotec®. Esse fato
pode ser claramente evidenciado pelo aumento da demanda de criangas com Sindrome de
Moebius nos servigos de fonoaudiologia e genética da rede de satide publica. Ndo obstante,

e

f »
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mostram-se escassas as pesquisas fonoaudioldgicas relacionadas & area da linguagem oral
nessa desordem.

A atuacdio integrada da Fonoaudiologia ¢ da Genética vem proporcionando ganhos
imensuraveis ao diagnostico médico e fonoaudioldgico das inumeras desordens genéticas que
cursam com os distirbios da comunica¢io humana, permitindo, assim, o estabelecimento de
medidas eficazes de diagndstico, remediac@o e reabilitagdo dos distirbios da comunicagio e
da degluticdo nestas desordens.

Esta a¢do integrada encontra seu apice na inter-relagdo de suas atuagdes no campo da
saide comunitéria, atuando com o objetivo primordial de prevenir as desordens genéticas e
suas conseqiiéncias fonoaudiol6gicas em toda a comunidade.

A Fonoaudiologia Preventiva busca integrar, em seu espectro de atuacdo, medidas
efetivas e eficazes de prevengdo dos distirbios da comunicacéio de natureza primaria ou
idiopatica e, principalmente, aqueles de natureza secundaria, quando estdo associados a
patologias ainda mais prevalentes, tais como as desordens genéticas e as alteragdes sensoriais
e cognitivas.

Dentre as sindromes genéticas que apresentam distirbios da comunicag@o, ressalta-se
a Sindrome de Moebius, pelo crescimento de casos e pela gravidade de suas manifestacoes. E
¢ por possuir, em seu espectro clinico, comprometimentos eminentemente motores, em
virtude da paralisia de pares cranianos, que as pesquisas fonoaudioldgicas tém enfatizado as
alteragdes da musculatura orofacial e fungGes orais, em detrimento dos aspectos relacionados
a fala e principalmente a linguagem.

Considerando, assim, a escassez de estudos nessa area, esta pesquisa elege como meta
primordial, a caracterizacdo da linguagem oral de criangas com Sindrome de Moebius, na
faixa etaria de dois a treze anos, bem como, a verificagdo da ocorréncia de possiveis

disturbios de linguagem oral no espectro clinico dessa condig&o.
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2. REVISAO DE LITERATURA
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2.1- GENETICA DOS DISTURBIOS DA COMUNICAGCAO

A Genética, enquanto ciéncia, possui como objeto de estudo a natureza hereditéria
das doencas humanas, correlacionando-se com a Fonoaudiologia, pela existéncia de diversas
sindromes genéticas que possuem, em seu espectro clinico, transtornos da linguagem, fala,
audicdio e degluticio. As desordens genéticas associadas aos disturbios da comunicagdo
foram classificadas, por intimeros autores, de acordo com o padrdo de heranca e suas
caracteristicas fonoaudiologicas.

De acordo com Sparks e Millard (1981), a realizagdo de pesquisas sobre as
caracteristicas de linguagem e fala em sindromes genéticas ¢ muito recente e ainda incipiente,
necessitando, pois, de maiores estudos. Outros autores ressaltaram a importincia de o
fonoaudidlogo investigar os aspectos clinicos, padrdes de heranca, taxa de incidéncia e
caracteristicas de linguagem e fala em sindromes genéticas, para possibilitar o diagndstico
fonoaudiolégico dos distirbios da comunicagéo de origem genética.

Estudos similares desenvolvidos por Sanger et al. (1984) também estabeleceram os
achados clinicos, a etiologia e as desordens da comunicagdo em diversas sindromes. Quanto a
génese etioldgica, as doengas genéticas se subdividlem em desordens cromossdmicas,
sindromes ligadas ao X, desordens autossdmicas dominantes, desordens autossomicas
recessivas, doengas multifatoriais e alteragdes desencadeadas por fatores ambientais.

Os autores salientaram, ainda, a importancia da participacdo do fonoaudidlogo na
equipe multidisciplinar de diagndstico genético, com o intuito de oferecer aos demais
integrantes do grupo informacdes suplementares sobre a histéria familiar e as anomalias
relacionadas a linguagem, fala e/ou audigdo, uma vez que informagdes sobre o impacto do

retardo mental, da deficiéncia auditiva, das fissuras labio-palatinas e dos déficits
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neuromusculares na linguagem e na aprendizagem escolar serdo descritas com maior

especificidade pelo fonoaudi6logo, por ser esta sua area de atuago profissional.

Concluiram ponderando a importancia de intervengdes médica e fonoaudiologica
realizadas precocemente, com o objetivo de possibilitar o melhor desenvolvimento da crianga
afetada, assim como de orientar os familiares sobre os possiveis prejuizos € os cuidados
necessarios para cada sindrome em particular.

Meyerson (1985), ao estudar os efeitos do diagndstico de sindromes genéticas na
reabilitacdio das alteragdes de fala, comentou acerca de inumeras pesquisas que descreveram
os padrdes de fala de sindromes diversas, bem como sobre os aspectos genéticos do atraso de
linguagem, dislexia, autismo e gagueira.

A atuagdo de fatores genéticos no desencadeamento da surdez no periodo da infincia
foi estudada por Lenzi e Zaghis (1988), que acompanharam 1.568 criangas com perda auditiva
de grau severo a profundo, durante quinze anos. Dessas, 25% apresentaram perda auditiva de
origem hereditaria; 43% deficiéncia auditiva adquirida; e 32%, apresentaram deficiéncia
auditiva idiopéatica; concluindo-se entdo que a maior parte do ultimo grupo pertencia a base
genética.

Granato; Pinto e Ribeiro (1997) referiram que cerca de 50% das perdas auditivas de
grau profundo se desencadeiam por alteragGes genéticas, congénitas ou tardias, sendo o
aconselhamento genético a forma mais eficaz de sua prevengdo. O fonoaudidlogo devera,
portanto, estar atento a tais alteragdes, haja vista a responsabilidade de realizar o mais
precocemente possivel o encaminhamento para diagndstico e aconselhamento genético.

Estudos sobre a existéncia de base genética para as desordens da comunicacéo também
foram posteriormente analisados por Gilger (1992), que considerou a possibilidade de as
alteragbes de linguagem sofrerem modificagdes tanto por eventos ambientais, como por

intervengdes terapéuticas. Enfatizou, também, a importincia de um diagndstico
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fonoaudiolégico preciso, capaz de possibilitar o estabelecimento adequado das propostas
terapéuticas necessarias a cada caso.

Alteracdes da fala e da audigdo constituem achados comuns em malformagdes
congénitas da regido craniofacial. Assim, o conhecimento dos critérios de diagnostico,
aspectos genéticos € histéria natural dessas condigdes tornam-se imprescindiveis para o
estabelecimento da terapéutica fonoaudiologica (CAREY; STEVENS; HASKINS, 1992). Os
autores ressaltaram, ainda, que dismorfologistas, geneticistas e fonoaudi6logos deverdo estar
atentos ao diagndstico diferencial entre defeitos faciais isolados e dismorfismos faciais
presentes em sindromes diversas.

Giacheti; Ruiz e Richieri-Costa (1997) relataram a experiéncia de dez anos de atuagio
multidisciplinar no Hospital de Pesquisa e Reabilitagio de Lesdes Labiopalatais da
Universidade de Sao Paulo (USP), na cidade de Bauru — SP. Tal atuag@o surgiu em virtude da
auséncia de pesquisas sobre a relagdo existente entre fendtipo e transtornos da comunicagéo e
da presenga de alteragdes fonoaudiologicas em um numero significativo de sindromes.

A divisdo das sindromes se deu de acordo com o transtorno da comunicacéo de maior
relevancia. Dentre as sindromes com maior ocorréncia de distirbios da linguagem,
destacaram-se as de Down, do Cromossomo X-Fragil, da Displasia Fronto-Nasal, de Apert, de
Crouzon, de Pfeifer, de Sotos, de Cornélia de Lange, de Asperger, de Rett e de Prader-Willi.

Com relagio as alteragbes da voz, sobressairam-se as Sindromes de Freeman-Sheldon,
Disostose acro-facial, Werner, Schwartz-Jampel, Williams, Turner, Silver-Russel e Pierre
Robin. Ja nas Sindromes com maior incidéncia de alterages auditivas se incluiram as
sindromes de Waardenburg, Treacher-Collins, Nager e EEC.

Giacheti et al. (1997) ressaltaram a possibilidade de déficits especificos de linguagem

estarem associados a defeitos estruturais do sistema nervoso, especialmente a agenesia ou
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hipoplasia do corpo caloso, haja vista a relagéo deésa estrutura com a cognigdo, memaria e
outras fungdes superiores como, por exemplo, a linguagem.

Seus estudos correlacionaram a presenga de disturbio de linguagem, envolvendo com
primazia o processamento fonolégico, com anomalias estruturais da por¢do posterior do corpo
e esplénio do corpo caloso em duas criangas brasileiras.

Segundo os autores, a atuagdo conjunta de fonoaudiélogos e geneticistas possibilitara,
a caracteriza¢do do quadro sindromico, o estabelecimento do prognéstico € a identificagéo de

condutas de reabilitacio e orientagdes mais adequadas a cada caso.

2.2- DESENVOLVIMENTO DA LINGUAGEM ORAL

Discorrer sobre o desenvolvimento da linguagem infantil consiste, sem davida, numa
das mais complexas tarefas de profissionais envolvidos com a comunicagdo e seus disturbios,
em virtude de consideravel discordéncia existente entre as diversas abordagens que buscam
interpretar, 4 luz de seus pressupostos tedricos, a maneira como a linguagem humana se
desenvolve, bem como descrever os fatores predisponentes e mantenedores de distirbios em

S€uUS processos.

Tais abordagens constituem teorias explicativas do desenvolvimento da linguagem que
oscilam entre as teorias naturalistas e empiricistas (FLETCHER; WHINNEY, 1997).
Inicialmente, Chomsky, nos anos 60, propds a existéncia de um dispositivo inato para a
linguagem, determinado geneticamente; nos anos setenta, o foco de estudo se deteve na
influéncia da cogni¢do e do meio social para a aquisi¢@o lingiiistica; e na década de oitenta,

houve um crescimento acerca da relevancia das variagées inter-individuais.
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Atualmente, as abordagens conexionistas vém adquirindo consideraveis avangos na
medida em que tentam identificar fatores correlacionais entre o papel do input € o papel das
estruturas e processos pré-adaptados no desenvolvimento da linguagem. Sob tal perspectiva, a
linguagem ¢é caracterizada como um sistema composto de dois niveis: o substrato neurologico
€ 0 processamento simbolico.

Desse modo, assumiremos a defini¢do de linguagem proposta por Gerber (1996), que a
concebe como um sistema finito de principios e regras que permitem que um falante codifique
significados em sons e que um ouvinte decodifique sons em significados. Apesar de
estruturalmente finito, esse sistema lingiiistico podera ser infinitamente remodelado, gracas a
acdo criativa de cada sujeito.

O autor considera, ainda, que o conhecimento que cada falante/ouvinte tem dessas
regras deve-se 3 existéncia de uma gramatica mental inconsciente que armazena as
regularidades do sistema lingiiistico. Tem-se essa forma de gramaética descritiva como
universal, uma vez que ocorre de maneira similar em todas as criangas com desenvolvimento
normal, suportando, assim, a hip6tese de uma predisposi¢éo genética para o desenvolvimento
da linguagem humana.

Didaticamente, podemos dividir a competéncia lingiiistica do falante/ouvinte em
regras fonoldgicas, sintaticas, morfolégicas e semanticas. Todavia, ¢ valido ressaltar que a
aquisi¢do de tais habilidades ocorre de maneira simultinea e inter-relacionada e que todas

envolvem habilidades de expresséo e recep¢do (KUDER, 1997) (Quadro 1).



Quadro 1 — Elementos da linguagem expressiva e receptiva.
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Componentes da Expressao Recepcio
linguagem

FONOLOGIA - Desenvolvimento do sistema - Consciéncia fonoldgica /
fonologico; fonémica;

SINTAXE - Aquisi¢@o dos elementos - Compreensdo e interpretagdo
bésicos e tipos de sentengas; de tipos de sentencas e regras
- Estagios de construgdo frasal; de transformagzo das

sentencas;

SEMANTICA - Desenvolvimento do - Identificagdo de palavras;
vocabulario; - Interpretagdo figurativa e ndo-
- Recuperagéo de palavras; figurativa;

PRAGMATICA - Emprego de atos de fala e - Analise e interpretag@o dos
regras de conversagio; atos de fala diretos e indiretos;

Fonte: Kuder (1997).

2.2.1- Desenvolvimento Fonologico

A aquisi¢do das regras fonoldgicas pressupde a apropriagdo, pelo falante, do sistema

de sons com valor opositivo ao da lingua nativa a que estd exposto. Para tanto, a crianca

necessitard conhecer o inventdrio de sons bem como as suas regras de combinag¢do em

unidades significativas. Tais aprendizagens constituem a base do conhecimento fonoldgico

(GERBER, 1996).

Em adicdo ao desenvolvimento segmental relacionado & aquisi¢do dos fonemas

consonantais € vocalicos, a apreensdo das caracteristicas supra-segmentais da lingua

possibilitara o aperfeicoamento da capacidade fonolégica de express@o, em virtude do

contraste semantico possibilitado pelas mudancas de ritmo e de velocidade da fala.
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No que concerne ao desenvolvimento fonologico receptivo, tem-se que, logo apds o
nascimento, os bebés demonstram grande habilidade para discriminar pardmetros acisticos
que sinalizam diferengas de fala, por meio de mecanismos perceptivos inatos (FLETCHER;
WHINNEY, 1997).

Inicialmente, a capacidade distintiva envolve contrastes de sons externos a lingua
materna, possibilitando, assim, a aprendizagem de qualquer lingua a que os bebés sejam
expostos. No entanto, o contato continuo com a lingua de sua comunidade conduzira a uma
perda gradativa de tal habilidade e, por conseguinte a uma maior sensibilidade de sua lingua
materna, evoluindo em uma seqiiéncia ordenada de estagios vocais universais, independentes
da sua comunidade lingiiistica, que se desenvolvem ainda no periodo fetal e perduram até os

anos escolares (Quadro 2).

Quadro 2 — Estagios do Desenvolvimento Fonético / Fonolégico Perceptivo.

IDADE CARACTERISTICAS FONOLOGICAS

Periodo pré-natal - percep¢do da voz materna;

0—-1més - discriminag¢3o de contrastes acusticos € da voz materna;
1 — 4 meses - discriminag@o de ritmos;

- identificacdo de silabas;
4 — 6 meses - preferéncia pela fala autodirigida;
- percepgio das vocalizagdes associadas aos formatos faciais;
6 — 8 meses - distingdo prosddica de palavras estrangeiras;
7 — 10 meses - redug@o da percepcdo de contrastes fonéticos estrangeiros;
- compreensdo de palavras contextuais especificas;
10 — 12 meses - perda da percepcdo de contrastes fonéticos estrangeiros;
- habilidade distintiva exclusiva da lingua materna;
24 meses - reconhecimento de contrastes fonolégicos em silabas;

36 meses - reconhecimento de contrastes fonoldgicos adultos;
Fonte: Fletcher; Whinney (1997).
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A produgdo da fala se inicia logo apds o nascimento, quando o bebé produz sons e
vocalizagdes ainda indiferenciadas, e estende-se, geralmente, até sete/oito anos de idade,
momento em que a crianga j4 devera ter adquirido todos os fonemas da sua lingua.

Inicialmente, os bebés passam por estagios ordenados de desenvolvimento fonologico
particularmente semelhantes em diferentes linguas (FLETCHER; MACWHINNEY, 1997).
Por volta de dois meses de vida, a crianca produz sons ainda indiferenciados, os “arrulhos”,
diretamente relacionados a sensagOes internas de dor, prazer e desconforto. Gradativamente,
essas produgdes sonoras irio se diferenciando de acordo com o tipo de mensagem
comunicativa a ser transmitida.

Entre 6 ¢ 9 meses de idade, surge o balbucio candnico, cujas produgdes sdo
estruturalmente modificadas para que possam, cada vez mais, assemelhar-se a estrutura
silabica da fala padrio do adulto. Num primeiro momento, o balbucio se constitui de silabas
com estrutura consoante-vogal (CV), sendo duplicadas e re-duplicadas a medida que o bebé
amadurece. Gracas a sua entonagdo variada e ritmica, o balbucio representa um verdadeiro
discurso e ndo apenas treino muscular como propdem Fletcher e Whinney (1997).

O balbucio tardio, com inicio entre 10 e 12 meses, prepara o bebé para o estagio de
fala significativa, que se inicia com a produgéo das primeiras palavras no final desse estagio.
De inicio sdo produzidas palavras de acordo com a facilidade de pronuncia e simplicidade da
organizagdo fonologica.

Variagdes lingiiisticas interindividuais poderdo ocorrer. N&do obstante algumas
caracteristicas fonoldgicas mantém-se, como a ordem de aquisi¢do dos seguintes fonemas:

- Vogais que antecedem as consoantes;
- Consoantes nasais e glides que antecedem as plosivas;

- Consoantes plosivas surdas e anteriores que antecedem as plosivas sonoras e

posteriores;
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- Consoantes fricativas, africadas e liquidas constituem os sons mais tardios.

O desenvolvimento inicial da linguagem oral se rege por processos de simplificagdo
fonologica (PSF), definidos por Yavas, Hernandorena e Lamprecht (1992) como operagdes
mentais que atuam nos padrdes de fala da crian¢a, com o objetivo de facilitar a produgdo
articulatéria de classes de sons complexas. Na maioria das criangas, €sses pProcessos
fisiologicos do desenvolvimento fonoldgico serdo superados até a idade de sete anos.

De acordo com os citados autores, os PSF s@o considerados inatos por se apresentarem
determinados geneticamente; naturais por derivarem de dificuldades articulatdrias intrinsecas
4 crianca; e universais, por se mostrarem comuns a populagdes distintas. Com base na forma
de alteragdio presente, poderdo ser divididos em processos de estrutura silabica e processos de

substituigdo.

»  Processos de Estrutura Sildbica
- Reduc¢do do Encontro Consonantal (REC): apagamento de um elemento do encontro
consonantal, geralmente a liquida;
- Apagamento de silaba dtona: Apagamento da silaba ndo acentuada;
- Apagamento de fricativa final: apagamento do /s/ na posi¢do FSDP ou FSFP;
- Apagamento de liquida final: apagamento de liquida lateral ou ndo-lateral na posi¢do FSDP
ou FSFP;
- Apagamento de liquida intervocdlica: apagamento de liquida lateral ou nao-lateral que
ocorre entre duas vogais;
- Apagamento de liquida inicial: apagamento de liquida lateral ou n#o-lateral em posicéo
ISIP;
- Metatese: reordenacdo de sons dentro da mesma palavra;

- Epéntese: inser¢@o de uma vogal entre duas consoantes.
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= Processos de Substituicdo

- Dessonoriza¢do de obstruinte: substituigdo de plbsivas, fricativas e africadas sonoras por
seus respectivos pares surdos;
- Anteriorizagdo: substitui¢io de fonemas palatais ou velares por alveolares ou labiais;
- Substituicdo de liquida: substituigio de uma liquida lateral ou ndo-lateral por outra liquida;
- Semivocalizacdo de liquida: substituigio de uma liquida lateral ou néo-lateral por uma semi-
vogal;
- Plosivizagdo: substituigdo de uma fricativa ou africada por uma plosiva;
- Posteriorizagdo: substituicio de uma labio-dental, dental ou alveolar por uma palato-
alveolar ou velar;
- Assimilagdo: substitui¢do de um som por influéncia de outro que se encontra na mesma
palavra; |
- Sonorizagdo pré-vocdlica: substitui¢do de plosivas, fricativas ou africadas surdas por seus
respectivos pares sonoros antes de uma vogal.

Em adic¢8o ao desenvolvimento do sistema fonoldgico, a crianga também precisara de
habilidades metafonolédgicas de reflexdo sobre a estrutura fonoldgica da sua lingua, para que

se torne capaz de distinguir e manipular os elementos fonolégicos.

2.2.2- Desenvolvimento Morfologico

O desenvolvimento morfologico inclui a aprendizagem de regras morfo-fonémicas e

de formagdo das palavras. Tal aquisi¢gdo possibilita que a crianga adquira morfemas
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individuais e regras de flexdio e derivagdo de palavras, governando, assim, a estrutura das
palavras (KUDER, 1997).

Inicialmente, as primeiras palavras constituem elementos lingiiisticos classe aberta
(substantivos, verbos, etc), por serem mais enfatizadas nos atos de fala do adulto, seguidas de
palavras morfologicamente mais complexas, os elementos classe fechada (preposigoes,
conectivos, verbos auxiliares, etc) (GERBER, 1996).

Entre dois e trés anos, as criangas passam a observar regularidades nas formas que
ouvem e as generaliza para outras situagdes lingiiisticas (FLETCHER; MACWHINNEY,
1997). No final desse periodo, tem inicio o desenvolvimento metalingiiistico de reflexdo sobre

a linguagem e seus componentes.

2.2.3- Desenvolvimento Sintdtico

A aquisi¢io das regras sintaticas permite que o falante/ouvinte combine palavras e
frases durante a formacgfio de sentengas. Esse conhecimento refere-se & compreensdo da
relacdo entre os elementos lexicais e sua fungfo sintatica e as habilidades para criar e entender
sentencgas, discriminar sentengas n#o-gramaticais e reconhecer ambigiiidade lexical
(GERBER, 1996).

Precisar a idade de surgimento das regras sintaticas constitui uma tarefa dificil, haja
vista a discrepancia existente entre as habilidades expressivas e receptivas, pois, mesmo
produzindo apenas holofrases por volta de um ano, a maioria das criangas nessa idade

demonstra ja compreender estruturas sintaticamente mais complexas.
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Os estagios de desenvolvimento sinttico caracterizam-se por um aumento gradativo
na extensdo de producdes da crianga e englobam as seguintes fases (FLETCHER;
MACWHINNEY, 1997):

- Holofrase: por volta de um ano a crianga inicia a produgéo das primeiras palavras;

- Enunciado de duas palavras: surge geralmente aos 18 meses de idade, sem a presenca
de marcadores sintaticos;

- TFala telegrafica: aos 24 meses, a crianga emprega mais de duas palavras; no entanto,
h4 auséncia de elementos conectivos, ocorrendo apenas palavras que denotam
“contetido”, geralmente substantivos ou verbos;

- Sentencas complexas: surgem entre 24 e 48 meses de idade, sendo formadas por mais

de quatro palavras associadas a marcadores sintaticos.

2.2.4- Desenvolvimento Semdntico

A semantica compreende o estudo do significado de uma lingua, seja de palavras
individuais (semantica lexical), seja de sentengas. O aprendizado das regras seméanticas
depende da habilidade da crianga para correlacionar a representagdo fonoldgica de uma
palavra ou sentenca 4 sua representagéo conceitual (BISHOP, 2002).

A aquisi¢io do vocabulario expressivo inicia-se por volta de um ano de idade,
quando a maioria das criangas ja adquiriu as primeiras palavras. No inicio, tais palavras
encontram-se limitadas a conceitos bésicos do cotidiano das criangas, geralmente
substantivos, seguidog por palavras de agdio (verbos) e rotinas sociais (FLETCHER;

MACWHINNEY, 1997). Entre 18 e 24 meses, esse vocabulario passard por expansio
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significativa e continuara se desenvolvendo durante os anos escolares € a fase adulta
(GERBER, 1996).

O desenvolvimento semantico envolve a aquisigdo dos 1éxicos literal e ndo-literal,
quando as criancas deverdo apreender ndo apenas o significado explicito e concreto dos
enunciados, mas, também, o significado idiomatico ou metaférico de palavras e sentencas.

.Todas as informagBes semanticas sdo armazenadas no “dicionario mental” ou léxico do
falante/ouvinte (GERBER, 1996).

Como j4 mencionado anteriormente, a aquisi¢do das regras fonoldgicas,
morfoldgicas, sintiticas e seméanticas ocorre de maneira interdependente, uma vez que
interagem na determinagio da competéncia lingiiistica. Entretanto, em adigdo a
aprendizagem da competéncia gramatical, a crianga também precisard desenvolver
habilidades pragmaticas de utilizagdo das regras aprendidas em contexto comunicativo.
Tal habilidade nada mais é do que o estabelecimento da competéncia do falante/ouvinte

para a comunicagao.

2.3- SINDROME DE MOEBIUS

2.3.1- Perfil Epidemiologico

A Sindrome de Moebius constitui uma desordem genética rara ndo progressiva
(RIZOS; NEGRON; SERMAN, 1998), cuja incidéncia populacional ainda nfo estd

determinada. N&o h4 predominéncia de sexo (MENDEZ; LEE, 1981) e sua ocorréncia da-se
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de forma esporadica na maioria dos casos, especialmente naqueles em que h4, associados a
diplegia oculofacial, anomalias de membros (RIZOS; NEGRON:; SERMAN, 1998); todavia,
recorréncia familiar pode ocorrer (KREMER et al., 1996; OMIM, 2001).

Nos casos de Sindrome de Moebius em que ha a presenca de malformacgOes
esqueléticas, o risco de recorréncia é de aproximadamente 2% (HARBORD et al., 1989); ja na
diplegia facial com ou sem envolvimento do musculo ocular, a predisposi¢do hereditaria
mostra-se maior (RIZOS; NEGRON; SERMAN, 1998).

De acordo com Macdermot et al. (1991), os aspectos clinicos sugestivos de alto risco
de recorréncia incluem auséncia de defeitos esqueléticos, paralisia facial isolada,
oftalmoplegia, deficiéncia auditiva e contraturas digitais. Nesses casos, 0 risco atinge um
valor de 25 a 30%.

A morbidade de criangas afetadas pela Sindrome de Moebius varia de acordo com a
presenga de anomalias associadas, tais como: ulceragio da cornea ou ceratite em decorréncia
da impossibilidade de fechar os olhos e redugéo da lubrificagdio; caries dentarias, pelo
actimulo de alimento na boca em virtude da paralisia facial e da lingua; ou broncopneumonias
aspirativas, pelo disturbio de degluti¢do (MENDEZ; LEE, 1981).

Meyerson (2001) considerou que o nimero de casos da Sindrome de Moebius vem
aumentando significativamente nos Gltimos anos e mencionou que, de acordo com a Fundagdo

da Sindrome de Moebius, mais de mil casos foram identificados até o ano de 1999.

2.3.2- Etiopatogenia

A localizagdo da desordem priméria, responsavel pelas manifestagdes clinicas da

sindrome, constitui o maior ponto de controvérsia. As principais hipéteses incluem defeito
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muscular periférico (KALVERBOER; COULTRE; CASAER, 1970), sendo demonstrada
auséncia de fibras musculares em bidpsias da musculatura facial (ELSAHY, 1973), aplasia de
ntcleos do tronco cerebral e disturbio supranuclear (ELSAHY, 1973; MORELLO e
CONVERSE, 1977). Todavia, a hipotese mais aceita menciona a presenca de displasia
primaria dos niicleos faciais (KALVERBOER; COULTRE; CASAER, 1970), tendo sido
descritas, inclusive, pelo proprio Dr. Moebius (ELSAHY, 1973).

Olson et al. (1970) forneceram evidéncias adicionais 2 hipotese de a paralisia facial na
Sindrome de Moebius estar relacionada 3 lesio do moto-neurdnio inferior, néo
necessariamente restrita a0s nervos cranianos.

Meyerson e Foushee (1978) realizaram estudo retrospectivo acerca dos mecanismos
patolégicos subjacentes a Sindrome de Moebius, descrevendo inicialmente o surgimento de
hipéteses relacionadas a presenca de agenesia de nervos e nucleos revelados por exames
histolégicos (HENDERSON, 1939), seguidos de consideragdes sobre a auséncia de tecidos
musculares (RICHARDS, 1953); hipoteses sobre defeitos musculares congénitos (EVANS,
1955; NISENSON et al., 1955); explanag@o sobre comprometimentos nucleares ou
supranucleares (HOWEVER; VAN ALLEN; BLODI, 1960); consideragdes sobre a presenga
de aumento da pressdo intraventricular durante o periodo gestacional (SOGG, 1961) ou a
ocorréncia de neuropatia ou miopatia de base (PITNER; EDWARDS; McCORMICK, 1965).

Mendéz e Lee (1981) assinalaram que estudos eletromiograficos sugerem uma causa
nuclear ou supranuclear para a Sindrome de Moebius e que, anteriormente, a maior discussdo
cientir.ca considerava a existéncia de base neurogénica ou muscular para a doenga. Algumas
pesquisas também tém mencionado sua associa¢do a teratogenos como, por exemplo, a
talidomida.

Jamal et al. (1988) apresentaram dois casos de Sindrome de Moebius, cujos exames

eletromiograficos permitiram identificar a presenca de miopatia localizada na musculatura
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facial. Os autores consignaram, ainda, que tal transtorno atinge inicialmente os musculos
faciais, podendo, com o avancar da idade, afetar também outros grupos musculares.

De acordo com Vanhaesebrouck et al. (1989), existem trés principais hipoteses
etiologicas para a Sindrome de Moebius: hipoplasia priméria ou secundaria dos nucleos do
tronco cerebral e defeito muscular. Os achados de estudos postmortem que indicam depositos
minerais no tronco cerebral em alguns pacientes com 2 Sindrome de Moebius sugerem a
ocorréncia de necrose isquémica durante o periodo pré-natal como possivel fator etiologico
para a desordem. Até tais descobertas, os Unicos achados possiveis consistiam na
identificacio de hipoplasia dos niicleos do tronco cerebral, por meio de tomografia
computadorizada ou pneumoencefalografia.

Em adicfo, os autores propuseram uma nova teoria segundo a qual a seqiiéncia de
disruptura no territorio da artéria subclavia poderia explicar a Seqiiéncia de Moebius. Para
tanto, descreveram o caso de uma menina portadora da sindrome, em que se identificou por
meio de tomografia computadorizada, calcificagédo pontocerebelar e alargamento das cisternas
basal e peripontina. Tais achados néo haviam sido descritos, até o momento, em associagao a
Sindrome de Moebius.

Harbord et al. (1989) apresentaram o caso incomum de Sindrome de Moebius
associada 2 hivoplasia cerebelar unilateral, desencadeada por disruptura vascular envolvendo
a artéria basilar. Os autores também salientaram que mecanismos de disruptura vascular
sempre deverdo ser considerados como possivel causa da Sindrome de Moebius.

De acordo com Harbord et al. (1989), a Sindrome de Moebius constitui uma entidade
clinica com diversas etiologias.

Lipson; Webster e Weaver (1990) referem-se a discussdo sobre se a desordem €
primariamente displastica ou degenerativa e s€ a sua localizagdo patologica da-se no tronco

cerebral, nos nervos periféricos ou na musculatura da face e olhos.
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Hamaguchi et al. (1993) mencionaram que achados de autdpsia sugeriram a presenga
de hipoplasia e necrose dos nucleos do tronco cerebral, sendo recentemente hipotetizada a
isquemia durante o periodo pré-natal dessa regido como possivel causa da Sindrome de
Moebius. De acordo com os autores, displasia de outros nervos cranianos, do cerebelo ou do
nicleo olivar poders estar associada a displasia do nucleo do nervo facial.

Igarashi; Rose e Storgion (1997) publicaram dois casos de Sindrome de Moebius,
cujos exames tomograficos evidenciaram pequenas calcificagdes tegmentares do tronco
encefilico, sinalizando para a necrose dessa regido no periodo intra-uterino inclusive do
centro respiratério, e agravando o prognostico de vida das criangas neles envolvidas.

Lammens et al. (1998) sugeriram a presenga de malformagio primaria subjacente a
Sindrome de Moebius devido a defeitos no tronco cerebral, com base em achados
neuropatolégicos pertencente a dois pacientes com a desordem: malformacdo congénita do
tronco cerebral com perda neuronal nos nucleos de nervos cranianos e microcalcificagdes
tegmentares.

Segundo Marti-Herrero et al. (1998), a patogénese da Sindrome de Moebius
permanece desconhecida, sendo a teoria de hipéxia/isquemia fetal a mais aceita. Todavia, em
alguns casos anomalias cromossomicas tém sido detectadas.

A existéncia de inimeras hipdteses etiologicas para a Sindrome de Moebius, tais como
agenesia do nucleo de nervos cranianos, infarto ou hemorragia do tronco cerebral, infec¢do
congénita e trauma ao nascimento, eis 0 que propdem Rizos; Negron e Serman (1998).

Matsunaga et al. (1998) sugeriram que as calcificagdes no soalho do quarto ventriculo,
encontradas em uma garota japonesa com uma forma severa da Sindrome de Moebius
guardam relagdo com graves lesdes do tronco cerebral, provavelmente associadas a disturbios

no suprimento sanguineo dessa regiéo, em estagios precoces do desenvolvimento fetal.
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Hamaguchi et al. (1993) mencionaram que achados de autOpsia sugeriram a presenca
de hipoplasia e necrose dos nucleos do tronco cerebral, sendo recentemente hipotetizada a
isquemia durante o periodo pré-natal dessa regido como possivel causa da Sindrome de
Moebius. De acordo com os autores, displasia de outros nervos cranianos, do cerebelo ou do
nicleo olivar podera estar associada a displasia do nicleo do nervo facial.

Igarashi; Rose e Storgion (1997) publicaram dois casos de Sindrome de Moebius,
cujos exames tomograficos evidenciaram pequenas calcificagdes tegmentares do tronco
encefalico, sinalizando para a necrose dessa regido no periodo intra-uterino inclusive do
centro respiratorio, e agravando o prognéstico de vida das criangas neles envolvidas.

Lammens et al. (1998) sugeriram a presenga de malformagiio primaria subjacente a
Sindrome de Moebius devido a defeitos no tronco cerebral, com base em achados
neuropatolégicos pertencente a dois pacientes com a desordem: malformacdo congénita do
tronco cerebral com perda neuronal nos nucleos de nervos cranianos e microcalcificagdes
tegmentares.

Segundo Marti-Herrero et al.. (1998), a patogénese da Sindrome de Moebius
permanece desconhecida, sendo a teoria de hipéxia/isquemia fetal a mais aceita. Todavia, em
alguns casos anomalias cromossomicas tém sido detectadas.

A existéncia de inimeras hip6teses etiologicas para a Sindrome de Moebius, tais como
agenesia do niicleo de nervos cranianos, infarto ou hemorragia do tronco cerebral, infec¢do
congénita e trauma ao nascimento, €is o que propdem Rizos; Negrén e Serman (1998).

Matsunaga et al. (1998) sugeriram que as calcificagdes no soalho do quarto ventriculo,
encontradas em uma garota japonesa com uma forma severa da Sindrome de Moebius
guardam relag8io com graves lesoes do tronco cerebral, provavelmente associadas a disturbios

no suprimento sanguineo dessa regiéo, em estagios precoces do desenvolvimento fetal.
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De acordo com o Pictures of Standart Syndromes and Undiagnosed Malformations
(POSSUM, 1998) a hipotese etiologica relacionada 2 vascularizagdio do tronco cerebral se
suporta em achados histopatologicos sugestivos de calcificagdo dessa regido, supostamente
associada & exposigdo do feto ao misoprostol e a cocaina, durante a gestagao.

Bonanni e Guerrini (1999) defenderam que a Sindrome de Moebius freqiientemente
resulta de hipoplasia ou aplasia bilateral dos nacleos do VI e VII nervos cranianos no tronco
encefalico.

Fontenelle et al. (2001) ressaltaram que, apesar de a origem da Sindrome de Moebius
permanecer desconhecida, a influéncia de fatores genéticos e ambientais se manifesta
claramente, sendo a aplasia ou hipoplasia dos nicleos dos nervos facial e o6culo-motor,

secundaria 4 isquemia fetal transitoria, a teoria etioldgica mais aceita.

2.3.2.1 — Origem Genética

Os mecanismos causais da Sindrome de Moebius constituiram motivo de controvérsia
. desde as primeiras publicagdes sobre a desordem. Kalverboer; Coultre e Casaer (1970)
propuseram que, apesar de a causa permanecer desconhecida, padrdes de heranga autossdmica
recessiva e transmissdo dominante podem ser hipotetizados.

Apesar de considerar a existéncia de fatores hereditarios representados por transmissdo
dominante ou por transmissdo recessiva ligada ao X, Elsahy (1973) postula que a auséncia de

hist6ria familial pode ocorrer, néo se identificando exclusividade de nenhum sexo.
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Meyerson e Foushee (1978) relataram que apenas poucos estudos sugeriram a
ocorréncia de recorréncia familial e aludiram a agdo de teratogenos como possivel causa da
sindrome, ressaltando a importéancia de investigagdo cuidadosa do historico gestacional.

Steigner et al. (1975) apud Meyerson © Foushee (1978) destacaram que a presenca de
similaridades entre pacientes com anomalias orofaciais ¢ de membros de etiologia
desconhecida, incluindo a Sindrome de Moebius, indicam expressividade variavel de uma
{nica sindrome dismérfica, mais do que a existéncia de sindromes distintas.

Mendéz e Lee (1981) consideraram a ocorréncia de transmissdo autossomica
dominante na Sindrome de Moebius, com possibilidade de mecanismos de transmissao
recessiva ou translocaciio cromossomica. Todavia, na maioria dos casos, nenhuma histéria
familiar pode ser identificada.

Apesar de admitirem a existéncia de estudos que relacionam o uso materno da
Talidomida durante a gestagdo como fator etiologico da Sindrome de Moebius, Jamal et al.
(1988) consignaram a ocorréncia de fatores hereditarios, ao descreverem dois casos da
afeccio em uma mesma familia.

Quanto ao padrio de heranga da Sindrome de Moebius, a maioria das pesquisas
registrou a presenga de heranga dominante com expressividade variavel e penetrancia
- incompleta; todavia, heranga autossdmica recessiva (RIZOS; NEGRON; SERMAN, 1998),
heranca recessiva ligada ao X e heranca autossémica dominante também foram propostas
(OMIM, 2001).

Slee; Smart e Viljoen (1991) descreveram o segundo caso de Sindrome de Moebius
associado & presenca de delegdo na regido ql12.2 do cromossomo 13. A primeira pesquisa
realizada por Ziter et al. (1977), apresentaram trés geragoes afetadas pela Sindrome de

Moebius, com evidéncias de translocagio entre os cromossomos 1 (p34) e 13 (ql13).
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Apesar de reconhecerem a heterogeneidade genética da desordem, Slee; Smart e
Viljoen (1991) propuseram que O gene candidato para a Sindrome de Moebius estaria
localizado préximo a banda q12.2 do cromossomo 13 ou no préprio cromossomo 13, havendo
a necessidade, no entanto, de estudos elucidativos utilizando técnicas de biologia molecular, a
fim de confirmar tal hipotese.

Ferguson (1996) afirmou que, na maioria dos casos, ndo existe base genética
subjacente 4 Sindrome de Moebius e que 0 risco de recorréncia entre irmaos € zero.

Apbs o estudo de uma familia com Sindrome de Moebius com padrdo de heranca
autossdmica dominante, Kremer et al. (1996), tendo excluido a regidio candidata para a doenca
no cromossomo 13q12.2-q13, identificaram o gene para 0 Cromossomo 3q21-22, sugerindo,
assim, a heterogeneidade genética da Sindrome de Moebius. Em adi¢do ao MBSI1 no
cromossomo 13 e no 3q21-g22 (MBS2), outro lécus para a sindrome foi mapeado no
cromossomo 10g21.3-g22.1 (MBS3) (OMIM, 2001).

Lorenz (2002) defendeu a existéncia de padrdes variaveis de heranca na Sindrome de

Moebius e identificou como possiveis localizagdes cromossdmicas as regides 13q12.2-q13,

3g21-q22 e 10q21.3-q22.

2.3.2.2 — Origem Ambiental

Elsahy (1973) propds a ocorréncia de fatores ambientais, na auséncia de padrdes
hereditarios, ao descrever o primeiro caso de Sindrome de Moebius associado a exposi¢do
materna 2 talidomida, empregada para tratamento de crises de ansiedade. Assim como outros

agentes ambientais, a talidomida pode modificar fatores genéticos durante o desenvolvimento
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embrionario e ocasionar malformagﬁes faciais e/ou de m3os. No entanto, sua rela¢do
etiologica com a Sindrome de Moebius n?o ¢ clara.

A Sindrome de Moebius tem sido associada, por diversos autores, a0 uso da substancia
misoprostol como abortivo durante 0 periodo gestacional, principalmente em virtude do
crescimento significativo do mimero de casos apos a sua comercializagdo no Brasil, sob a
forma do medicamento Cytotec®, originariamente destinado ao tratamento médico da ulcera
gastrica (COELHO, 1991).

Nada obstante, com o conhecimento da populagdo sobre o seu valor abortivo, 0
Cytotec® passou a Ser empregado, de forma indiscriminada por inumeras gestantes,
especialmente nas regides em que hé a proibigdo do aborto, muito embora exponha o feto e a
mie a inimeros riscos e seqiielas, dado mostrar-se inefetivo em 50% dos casos. A ineficiéncia
do Cytotec® para o aborto esta relacionada ao numero de comprimidos empregados, a rota de
utilizagdo (via oral, via vaginal ou via oral e vaginal), ao periodo gestacional e a
susceptibilidade individual (COELHO, 1991).

O emprego de prostaglandinas como abortivos, no Brasil, restringiu-se at¢ o ano de
1986 a praticas hospitalares regulamentadas juridicamente. Todavia, com a descoberta pela
populagdio do seu poder abortivo, 0 Cytotec® passou a ser utilizado indistintamente em

"abortos clandestinos. Até a atualidade, o numero de abortos provocados pelo seu uso
permanece desconhecido, tendo em vista que apenas as maes com complicagdes dele
decorrentes procuraram atendimento médico (COELHO, 1991).

Atualmente, a comercializagio do medicamento Cytotec® esta proibida em farmacias
de todo o pais, por determinago da Portaria 344/98 do Ministério da Saude, que regulamenta
a distribuicgio de medicamentos sujeitos a controle especial. Sua utilizagdo encontra-se restrita

ao Ambito hospitalar sob supervisio da vigiléncia sanitéria municipal.
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Courtens et al. (1992) sugeriram a ocorréncia da Sindrome de Moebius ocasionada
pela exposigéo fetal a benzodiazepinos (BZD), ao apresentarem O caso de um bebé de trés
semanas exposto a tal substancia durante o periodo fetal. Dada a auséncia de comprovagoes
irrefutaveis acerca do efeito teratogénico dos BZD, os autores propuseram, entdo, algumas
medidas diagnosticas: a exclusgo de tal exposigéo em criangas portadoras da Sindrome de
Moebius e a investigagio mais detalhada da musculatura facial de bebés expostos aos BZD
durante o periodo gestacional.

Os efeitos teratogénicos do Cytotec® foram investigados por Fonseca et al. (1993),
por meio da identificagdo de trés casos de malformagdes incomuns do cranio, em um intervalo
de cinco meses detectados em hospital infantil da cidade de Fortaleza, cujas maes relataram o
uso do misoprostol durante o primeiro trimestre gestacional.

Albano et al. (1993) ressaltaram o impacto dos efeitos teratogénicos desencadeados
pelo emprego do uso do misoprostol em regides onde o aborto ¢ ilegal. Para tanto,
descreveram o caso de um bebé de 5 meses de idade, do sexo masculino, que apresentou, no
nascimento, inimeros sinais dismorficos associados 2 atresia de coanas, estando
possivelmente relacionados ao uso de Cytotec® por volta do 2° més gestacional (dois
comprimidos por via oral, em dose unica).

Segundo os referidos autores, os efeitos sobre o feto provocados pela administragdo de
prostaglandinas dos grupos E e F poderiam estar relacionados ao aumento da atividade uterina
que provoca uma reducdo do afluxo sanguineo, gerando assim isquemias em determinadas
fases do desenvolvimento. )

Ao se referirem a sete pacientes expostos ao misoprostol durante o primeiro trimestre
gestacional, Gonzalez et al. (1993) relataram a presenca de defeitos de membros em toda a
amostra e diagnostico de Seqiiéncia de Mobius em quatro dos sete pacientes. Nada obstante,

embora ndo chegando a dados comprobatérios sobre o efeito teratogénico do misoprostol, os
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autores sugeriram a associagado etiologica da Seqiiéncia de Mobius a defeitos de ruptura
vascular.

Em adicgo, ratificaram a agdo do misoprostol na contratilidade uterina durante a
gestagdo, 0 que gera um aumento na amplitude e freqiiéncia das contragdes, estimulacdo de
sangramento uterino e expulséo parcial ou total do feto.

A relacdo de tais efeitos com a Seqiiéncia de Mdbius pode estar associada a alteragoes
provocadas pelo misoprostol na vascularizagdo do tronco cerebral, gerando isquemia com
necrose e ocasional calcificagdio do nicleo facial, como demonstrado em trés bebés com
malformagdes de membros e Seqiiéncia de Mobius (THAKKAR et al. 1977 apud
GONZALEZ et al., 1993; GOVAERT et al. 1989 apud GONZALEZ et al., 1993).

Em 1994, Coelho et al. publicaram as caracteristicas e padrdes de uso do Cytotec®
como recurso abortivo, bem como as opinides, a respeito desse numero de 102 mulheres, com
idade média de 25 anos, que utilizaram o misoprostol como abortivo durante o periodo
gestacional. Eles concluiram que o misoprostol ndo é uma alternativa segura para o aborto
ilegal no Brasil e sugeriram a necessidade de reformulagio da legislagdo sobre esta pratica em
nosso pais, para garantir acesso a métodos seguros e efetivos.

Alguns fatores ambientais poderfio exacerbar o defeito de ruptura vascular na regiao
do tronco encefilico: rubéola, hipertermia, hipoxia generalizada, uso de drogas,
benzodiazepinos, cocaina, talidomida e misoprostol durante o primeiro trimestre gestacional,
e diabetes gestacional (RIZOS; NEGRON; SERMAN, 1998).

Carvalho et al. (1999), ao estudarem dois casos de Sindrome de Moebius associados
ao uso do misoprostol como abortivo, definiram a desordem como uma anomalia genéticel de
ocorréncia esporadica, tendo, como possivel mecanismo patogénico, a presenca de eventos

hipéxico-isquémicos durante o primeiro trimestre gestacional.
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Nunes; Friedrich e Loch (1999) apresentaram um caso de Sindrome de Moebius
associado ao uso do misoprostol durante a gravidez e o desenvolvimento de hipoventilagdo
alveolar congénita central.

Boudoux et al. (2000) verificaram em seus estudos, a associagdo positiva entre 0 uso
de misoprostol durante o primeiro trimestre gestacional e a Sindrome de Moebius verificavel
em seis dos dez pacientes investigados, e concluiram sinalizando para a importincia de
pesquisas com uma amostra maior, a qual possibilite uma relagdo mais fidedigna entre as
variaveis.

Vargas et al. (2000) estudaram a associagdo entre O uso de misoprostol durante o
periodo gestacional e a presenga de malformacGes associadas a defeitos de ruptura vascular
(vascular disruption).

Esses defeitos foram definidos como alteragdes no desenvolvimento normal da
vascularizagdo do embrido/feto, freqiientemente relacionadas a influéncias ambientais, como
o uso do misoprostol durante o periodo gestacional, podendo atuar de forma direta na
vascularizagdo fetal ou indiretamente por meio do aumento da contratilidade uterina.

O espectro preciso de malformagdes envolvidas no fenotipo de defeitos de ruptura
vascular permanece obscuro, ante a variedade de transtornos associados. Dentre eles, aqueles
autores destacaram, como principais categorias diagnosticas, a reducdio de membros do tipo
terminal transverso; as Seqiiéncias de Poland e/ou Moebius; a Seqiiéncia de hipodactilia-
hipoglossia; a Artrogripose; a Atresia intestinal; a Microsomia Hemifacial, a Microtia € o
Cisto Porencefalico.

Dentre as 92 criangas avaliadas, a maior ocorréncia se concentrou na Sindrome de
Moebius (31,2%), seguida de redu¢do de membros do tipo tranversal (29%), microsomia
(17,2 %), artrogripose (9,7 %), microtia (9,7%), cisto porencefalico (2,1 %) ¢ hipodactilia-

hipoglossia (1,1 %).
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Fontenelle et al. (2001) ressaltaram a influéncia de fatores ambientais na génese da

Sindrome de Moebius, como é o caso da hipertermia, da exposi¢do da gestante a infec¢@o, do

emprego do misoprostol, &lcool, cocaina, talidomida e benzodiazepinicos, entre outros.

2.3.3- Diagnostico Clinico

De acordo com Meyerson e Foushee (1978), o critério primordial para o diagnéstico

da Sindrome de Moebius constitui na presenca de diplegia congénita envolvendo os nervos

facial e abducente.

Os critérios diagnésticos sdo de dificil defini¢do; no entanto, com base em publicagoes

anteriores, Kumar (1990) estabeleceu alguns deles, os quais auxiliam no diagndstico da

Sindrome de Moebius:

1)

2)

3)

Paralisia do nervo facial parcial ou completa mostra-se essencial para o diagnostico de
Sindrome de Moebius;

Malformagdes de membros (sindactilia, braquidactilia ou digitais ausentes) e pes
tortos estdo freqilentemente associadas  paralisia facial;

Presenca de manifestagdes clinicas adicionais associadas a paralisia facial poderéo
estar presentes e auxiliario no diagndstico diferencial da Sindrome de Moebius:l
paralisia do nervo ocular uni ou bilateral (comumente do nervo abducente e mais
raramente dos nervos oculomotor e troclear); hipoplasia da lingua em virtude de
paralisia do nervo hipoglosso; dificuldade de degluti¢do e fala por paralisia dos nervos
trigémio, glossofaringeo e vago; malformagdes orofaciais (Gvula bifida, micrognatia e

deformidades auriculares); outras anomalias do sistema musculo-esquelético
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(anomalia Klippel-Feil, auséncia da cabeca do esterno ou peitoral maior, defeitos nas

costelas e nos musculos branquiais).

A Sindrome de Moebius constitui-se numa entidade clinica bem distinta das Miopatias
oculofaringeana e ocular. No entanto, Olson et al. (1970) ressaltaram a importancia da
realizacdo de biopsia e andlise histoquimica muscular para o diagnéstico diferencial destas
desordens na presenga de casos atipicos da Sindrome de Moebius.

De acordo com Meyerson e Foushee (1978), a Sindrome de Moebius tem sido
associada com outras malformagdes, incluindo a Anomalia de Poland, a Sindrome de Hanhart,
o Nanismo, a Neuropatia Progressiva, a Artrogripose € a Adactilia-Aglossia.

Ferguson (1996) considerou a existéncia de uma variedade de sindromes que podem
estar relacionadas 2 Sindrome de Moebius, sendo necessaria a realizacio de diagndstico
diferencial. Sob uma perspectiva anestésica, foco de seu estudo, as distingdes mais
importantes referem-se a presenca de doengas neuromusculares ocorridas no inicio da
infancia, tais como Distrofia Miotonica Infantil, Distrofia Muscular Fascioescapulohumoral e
Doenga de Charcot-Marie-Tooth.

O diagnéstico diferencial devera ser realizado com relacdio a Miopatias Congénitas,
Sindrome de Poland e Sindrome Adctilia-Aglossia (POSSUM, 1998).

A possibilidade de identificagdo precoce da Sindrome de Moebius, ainda no periodo
gestacional, emerge de proposta de Sherer e Spafford (1994 apud RIZOS; NEGRON;
SERMAN, 1998) que se utilizaram da sonografia, uma vez que dependem a teoria de
desenvolvimento in utero da sindrome.

Sjogreen; Andersson-Norinder ¢ Jacobsson (2001) sugeriram a existéncia de critérios
minimos necessirios ao diagndstico da Sindrome de Moebius, a saber, paralisa uni ou

bilateral dos nervos facial e abducente; envolvimento de outros nervos cranianos,
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freqiientemente dos nervos hipoglosso e glossofaringeo; anomalias orofaciais e craniofaciais;
malformagdes de membros; € retardo mental, em alguns casos.

Na auséncia de marcadores genéticos para a Sindrome de Moebius, seu diagndstico se
realiza com base em achados clinicos, sendo obrigatéria a presenga de paralisia congénita de

origem central dos nervos facial e abducente.

2.3.4. Espectro Clinico

Kalverboer; Coultre e Casaer (1970) descréveram as manifestacdes clinicas de um
caso de Sindrome de Moebius, incluindo auséncia de movimentagéo facial, orelhas largas e
proeminentes, retrognatia, estrabismo convergente € auséncia de movimentos oculares de
abducao.

Morello e Converse (1977) apresentaram o caso de uma mulher com Sindrome de
Moebius, acompanhado durante 30 anos, cujos achados clinicos principais referiam-se a
presenga de paralisia facial bilateral, envolvimento do III e XII pares cranianos, inteligéncia
n.ormal e auséncia de anormalidades esqueléticas.

Os autores propuseram os seguintes achados para a sindrome:

- Fraqueza facial uni ou bilateral;

- Perda uni ou bilateral dos movimentos oculares de abdug@o;

- Anormalidades esqueléticas de extremidades (pés tortos, sindactilia, outras anomalias
digitais);

- Envolvimento em alguns casos da musculatura braquial;

v

e e
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- Paralisia em alguns casos de outros pares cranianos (trigémio, oculomotor, glossofaringeo e
hipoglosso);

- Ocasional deficiéncia auditiva;

- Retardo mental em 10% dos casos.

De acordo com Meyerson e Foushee (1978), a Sindrome de Moebius se caracteriza por
diplegia congénita do VI e VII pares cranianos, acompanhada por outras condigdes, tais como
envolvimento de outros pares cranianos, hipogenesis mandibular e de lingua, ptose ocular,
deformidades auriculares e de membros.

A primeira descricio da diplegia facial congénita foi desenvolvida por Von Graaefe
em 1880; posteriormente, em 1888, Moebius descreveu a associagdo entre diplegia facial
congénita e outros malformagdes, nomeando-a como uma nova entidade clinica, entdo
determinada de Sindrome de Moebius (KUMAR, 1990; RIZOS; NEGRON; SERMAN,
1998).

Ao analisar a distribuicsio dos achados clinicos em 106 pacientes com Sindrome de
Moebius, Engler (1979 apud HAMAGUCHI, 1993) detectou a presenca de anomalias de
extremidades em 48% dos casos, retardo mental em 17%, anomalias do musculo peitoral
maior em 9% e micrognatia em 6%.

Variagio fenotipica na Sindrome de Moebius ¢ esperada, em virtude do
comprometimento diferenciado dos demais pares cranianos entre os casos da desordem,
principalmente dos nervos bulbares (OXFORD MEDICAL DATABASE, 1996). Nao
obstante, suas manifestagdes clinicas cardinais incluem paralisia uni ou bilatetal do nervo
facial, associada a paralisia do nervo abducente (HAMAGUCHI, 1993; HARBORD et al.,
1989; IGARASHI; ROSE; STORGION, 1997; OXFORD MEDICAL DATABASE, 1996;

SMITH, 1989; TURK et al., 1999; VOIRIN et al., 1990).
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Ferguson (1996) mencionou a ocorréncia de sintomas associados & Sindrome de
Moebius, como, por exemplo, a auséncia do musculo peitoral (Sindrome de Poland),
anomalias espinhais, Sindrome de Klippel-Fiel ou artrogripose.

O autor estabeleceu, ainda, em ordem decrescente de ocorréncia, as anomalias
associadas aos dezenove casos de Sindrome de Moebius investigados em sua pesquisa, a
saber: paralisia do VII par craniano (19), paralisia do VI par craniano (17), micrognatia (16),
paralisia do XII par craniano (14), anomalias de membros (13), paralisia do XI e X pares
cranianos (5), doenga cardiaca congénita (4), auséncia unilateral do musculo peitoral (3),
microstomia (2), fissura palatina (2), anormalidade de ventilagio/apnéia (1), abrasdo da
coérnea (1), neuropatia periférica (1) e deformidades da espinha/escoliose (1).

Baraitser e Rudge (1996) assinalaram que, apo6s a descri¢do inicial da desordem, uma
extensa gama de malformag3es associadas puderam ser identificadas, incluindo a auséncia do
musculo peitoral, a sindactilia com ou sem auséncia do musculo peitoral (Anomalia de
Poland), o envolvimento bulbar, a hipoglossia-hipodactilia (Sindrome de Hanhart) e,
ocasionalmente, o retardo mental.

Henderson (1939 apud RIZOS; NEGRON; SERMAN, 1998) acrescentou a esses
achados a oftalmoplegia externa, a paralisia de lingua e os pés tortos congénitos. Dentre os
ac.:hados faciais poderdo ser identificados micrognatia, pregas epicanticas, malformagdes
auriculares e defeitos da musculatura branquial.

A oftalmoplegia congénita ocasiona restricio severa ou mesmo auséncia dos
movimentos visuais indispenséveis ao desenvolvimento da percep¢do € do funcionamento
visuo-motor, afetando assim, o desenvolvimento mental global, dada a reducdo do input
visual (KALVERBOER; COULTRE; CASAER, 1970).

Os autores supracitados apresentaram o caso de uma crianga do sexo masculino, de 12

anos de idade, com diagndstico genético de Sindrome de Moebius, discutindo a influéncia da
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restricio dos movimentos oculares comuns a esta afec¢fo no desenvolvimento da funcdo
visuo-motora. O paciente apresentou atraso geral no desenvolvimento visuo-motor, explicado
pelo déficit neurologico que gera impossibilidade de executar de forma habil os movimentos
( qgcessérios as fungdes visuais de exploragdo, modelagdo e corregao essenciais ao
desenvolvimento das a¢des perceptivas.

O comprometimento do nervo abducente pode ser evidenciado por meio da dificuldade
de realizar movimentos oculares laterais e da presenca de estrabismo convergente. 0
comprometimento do III par craniano pode ocasionar ptose palpebral, e a lesdo do nervo
facial afetara a articulag@io dos sons, a expressdo facial e a alimenta¢@o, em graus variaveis de
comprometimento (MEYERSON; FOUSHEE, 1978).

Jamal et al. (1988) referiram que a fraqueza do nervo abducente e o envolvimento do
I1I, IV e XII pares cranianos também podem ocorrer na Sindrome de Moebius. Segundo esses
autores, nem todos os componentes do nervo facial estardo envolvidos na desordem, haja vista
a preservacio do paladar e da secrecdo lacrimal em dois casos apresentados por eles, assim
como mencionado na literatura.

Meyerson e Foushee (1978) enfatizaram que cerca de 50% das criangas com Sindrome
de Moebius apresentam anomalias de membros superiores ou inferiores, auséncia do musculo
peit;)ral maior, deslocamento do quadril ou contraturas dos joelhos.

De acordo com Stabile et al. (1984), a variabilidade fenotipica da Sindrome de
Moebius tem sido discutida em vérios estudos, especialmente quanto as malformagdes
esqueléticas, tais como defeitos do musculo terminal transverso, artrogripose multipla

congénita e anomalias digitais.

Outras malformagdes incluem pés tortos eqiiino-varo (Figura 1), hipomelia (redugéo
no comprimento dos membros), sindactilia (SMITH, 1989), polidactilia, branquidactilia,

oligodactilia e/ou auséncia do musculo trapézio (OXFORD MEDICAL DATABASE, 1996).
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Consoante Larrandaburu et al. (1999), a ocorréncia de Sindrome de Moebius e da
Anomalia de Poland tem sido descrita esporadicaménte. No entanto, ha a hipotese de que tais
patologias na realidade representam variacdes de uma mesma condigéo.

Gillberg ¢ Winnergard (1984) apresentaram 0 caso de uma crian¢a do sexo masculino
com Sindrome de Moebius associado ao quadro de Autismo Infantil, diagnosticado conforme
os critérios propostos pelo DSM-III (1980).

Esses autores consideraram a possibilidade de tal transtorno constituir uma
manifestagio da sindrome, tendo em vista a presenca de disfuncio em nivel de tronco cerebral
como denominador comum entre as duas patologias. Questionaram, todavia, se esta
ocorréncia ndo seria aleatéria, uma vez que tal disfungdo, em associagdo com o
comprometimento das vias dopaminérgicas, ¢ considerada por alguns autores como um dos
fatores subjacentes ao Autismo Infantil. Desse modo, a explicagéo mais aceita e coerente para
tal caso, segundo ainda aqueles autores, traduz-se na existéncia de um fator patogénico
comum 2 Sindrome de Moebius e ao Autismo Infantil.

Jamal et al. (1988) estabeleceram a presenga de deformidades auriculares como sinais
minor na Sindrome de Moebius nos dois pacientes descritos em sua pesquisa.

Ao examinarem dezessete criangas e jovens com a Sindrome de Moebius, Gillberg e
Steffenburg (1989) observaram a presenga de algumas ou de todas as manifestagdes do
transtorno autista em 40% dos casos. Eles também afirmaram que a alta freqiiéncia de
comportamentos autisticos na amostra estudada associada a baixa incidéncia do autismo
infantil na populagiio normal, aponta para a presenca de déficit neurobioldgico comum as
duas patologias.

Dificuldades respiratérias foram descritas em poucos casos; todavia, sua presenca
torna o prognostico extremamente reservado. Hamaguchi (1993) relatou trés casos de

Sindrome de Moebius que apresentavam taquipnéia continua, tanto durante o sono como em
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vigilia, sugerindo sua relago direta com lesdes no centro nervoso da respiragio, localizado no
tronco cerebral. Ressaltou também que, apesar de poucas mengdes sobre tal relagdo, a
taquipnéia continua cons‘titui)um sintoma importante da Sindrome de Moebius.

Ferguson (1996) confirmou essa etiopatogenia ao considerar que estudos de
polissonografia revelaram a presenca de anormalidades do controle ventilatorio na Sindrome
de Moebius, provavelmente associada a lesdes no tronco cerebral, incluindo hipoventilagdo
central e taquipnéia de origem idiopatica.

Igarashi; Rose e Storgion (1997) descreveram o caso de duas criangas que
apresentavam dificuldade respiratéria, com necessidade de ventilacdo continua, associada a
necrose do tronco cerebral, com incluso do centro respiratério. Referidos autores concluiram
que calcificagio e necrose do tronco cerebral sdo achados aparentes, tanto em exame
patolégico como radiografico, nos casos de Sindrome de Moebius que envolvem deficiéncia
respiratoria.

A paralisia do nervo facial resulta em inabilidade para fechar os olhos adequadamente,
ocasionando, assim, reducio ou auséncia das secregdes lacrimais. Desse modo, as criangas
afetadas pela Sindrome de Moebius constituem populagdo de risco para lesdes da coOrnea
secundarias a procedimentos anestésicos. Todavia, nenhuma das dezenove criangas
investigadas em seu estudo apresentou tal alteragio (FERGUSON, 1996).

Em associagio aos achados tipicos da Sindrome de Moebius, alguns autores
identificaram caracteristicas incomuns, tais como oligoferenia - em 15% dos casos (SMITH,
1989), diabetes insipidus, dextrocardia, neuropatia periférica, psicose (ENGLER, 1979 apud
HAMAGUCH], 1993) e auséncias multiplas de dentes primarios e permanentes (RIZOS;

NEGRON; SERMAN, 1998).
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Segundo Ferguson (1996), anomalias cardiacas em associa¢do 4 Sindrome de Moebius
s30 bem descritas pela literatura. Quatro casos, dentre as dezenove criangas avaliadas em sua
pesquisa, apresentaram doenga cardiaca congénita.

Yeh e Kipp (2002) apresentaram o primeiro caso descrito na literatura de associagio
entre a Sindrome de Klinefelter e a Sindrome de Moebius, envolvendo um paciente que
apresentou padrio cromossdémico 47 XXY e achados clinicos da Sindrome de Moebius, tais

como paralisia ocular e facial bilateral, hipoplasia do musculo peitoral e pés tortos.

2.3.5. Espectro Fonoaudiologico

2.3.5.1. Comprometimento das fungdes orais e de degluti¢do

Meyerson e Foushee (1978) mencionaram a presenga de redugéo de abertura da boca e
mandibula hipoplasica em pacientes com Sindrome de Moebius, sendo essa ultima
frlaqiientemente considerada como secundaria & movimentagdo inadequada intra-utero, mais
do que como um achado dismoérfico primario. A presenga de fissura palatina acompanha, na
maioria dos casos, a hipoplasia mandibular. Atrofia de lingua e fasciculagdes podem ser
esporadicamente notadas.

A presenca de trismus neonatal mereceu registro de Abadie et al. (1994), \}eriﬁcével
em uma das quatro criangas com Sindrome de Moebius estudadas em sua amostra, constituida

por vinte e quatro pacientes entre um e doze dias de vida admitidos em um hospital infantil
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por trismus neonatal. Os citados autores ressaltaram que a presenca desse sinal, logo apos o
nascimento, constitui um fator de agravamento do prognostico clinico.

Ferguson (1996) considerou, dentre as anomalias das estruturas orofaciais, a presenca
de micrognatia em dezoito das dezenove criang:as;:éom a Sindrome de Moebius investigadas
no seu estudo. Em adi¢3o, mencionou a possibilidade de o envolvimento do nervo hipoglosso
ocasionar hipoglossia ou anquiloglossia, com conseqtiente comprometimento da coordenagéo
dos movimentos de lingua.

Quanto aos dismorfismos faciais com repercussdo nas fungdes orais, ressaltam-se as
seguintes caracteristicas clinicas: redugio ou auséncia da mimica facial (fdcies de mascara),
micrognatia e paralisia de lingua. Para Rizos; Negron e Serman (1998), hipoplasia e paralisia
de lingua, bem como fraqueza muscular do palato séo apenas ocasionalmente notados.

A reducdo ou auséncia da mimica facial freqilentemente afeta a regido inferior da face,
com maior comprometimento de mandibula, 1abios € lingua, gerando sialorréia, alojamento do
alimento em regido de bochechas e posterior dificuldade articulatoria (RIZOS; NEGRON;
SERMAN, 1998). A micrognatia ¢ um achado comum (OXFORD MEDICAL DATABASE,
1996) e encontra-se relacionada a deficiéncia neuromuscular dos musculos mandibulares
durante o periodo fetal (SMITH, 1989; RIZOS; NEGRON; SERMAN, 1998).

Hipertrofia do processo corondide e trismo neonatal foram descritos em dois pacientes
afetados pela Sindrome de Moebius por Turk et al. (1999).

Com o inicio da mastigacfio, a principal dificuldade da crian¢a com a Sindrome de
Moebius resulta de alteracio dos movimentos orofaciais envolvidos nesse processo, os quais
repercutirdo na formagfio do bolo alimentar. Tal comprometimento funcional decorre da

escassez ou mesmo da auséncia dos movimentos mastigatorios e da restri¢do da abertura de

boca (ALTMANN et al., 1999).
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Sjogreen; Andersson-Norinder e Jacobsson (2001) consideraram a existéncia de
manifestacBes orofaciais significativas na Seqiiéncia de Mbius, com um amplo espectro de
comprometimento, variando de individuos afetados minimamente, com fraqueza facial
unilateral e paralisia do nervo abducente, até¢ severamente comprometidos, com anomalias
sistémicas multiplas e paralisia de vérios nervos cranianos. Tais manifesta¢oes apresentam
tendéncia 2 melhoria com o passar dos anos, em virtude da instalagio de mecanismos
compensatorios.

Ao ver desses autores, a paralisia facial podera variar da fraqueza sutil até a auséncia
total de movimento, afetando mais gravemente o terco superior da face.

Serpa et al. (2002) descreveram os achados orais de doze pacientes com a Sindrome de
Moebius, quais sejam: fraqueza facial, 1abio superior hipopléstico, microstomia, hipolasia da
mandibula, atrofia de lingua e mordida aberta.

No periodo neonatal, os sintomas mais aparentes da Sindrome de Moebius estdo
relacionados & paralisia do nervo facial, com repercussdo direta nas fungdes orais,
especialmente sucgéo e degluticéo.

Taybi (1975) apud Meyerson e Foushee (1978) observou manifestagdes radioldgicas
de distarbios da deglutigdo e conseqiiente aspira¢do em pacientes com Sindrome de Moebius.
Tais dificuldades de alimentac#o afetam o crescimento e o desenvolvimento infantil, uma vez
que as dificuldades iniciais referem-se a inabilidade de sucgdo e amamentagdo. Em alguns
casos, os problemas de mastigagdo e degluticio podem persistir até o terceiro ano de vida.

Desse modo, a presenca de inabilidade para sugar e de quadros disfagicos constitui
uma das principais dificuldades evidenciadas apds o nascimento de criangas com Sindrome de
Moebius (OXFORD MEDICAL DATABASE, 1996). O disttrbio na fung&o de suc¢do podera

estar associado a inumeros fatores, como alteragdes constitucionais e funcionais da lingua e
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véu palatal ou pressdio negativa insuficiente na cavidade oral em virtude de alteragdo no
vedamento labial (ALTMANN et al., 1999).

O grau de severidade da disfagia tem relag@o linear com o nivel de comprometimento
neuroldgico, ou seja, manifesta-se de acordo com 0s pares de nervos cranianos afetados além
do nervo facial. Via de regra, a disfagia ndo € severa, a menos que haja les3o concomitante de
outros nervos cranianos (V, IX, X ou XII) (ARVEDSON; BRODSKY, 1993).

Ferguson (1996) considerou que a ocorréncia de dificuldades de degluticdo em virtude
da paralisia dos nervos cranianos néo se apresenta ihcomum na Sindrome de Moebius. Dentre
as dezenove criancas do seu estudo, cinco apresentaram fraqueza da musculatura bulbar por
paralisia do nervo glossofaringeo ou do vago e quatro possuiam histérico de aspirac@o.

A dificuldade de alimentagio é secundaria ao comprometimento neuromuscular da
face e orofaringe, em virtude da paralisia bulbar, e podera levar & aspiragdo de secregdes €
quadros de broncopneumonia (RIZOS; NEGRON; SERMAN, 1998; SMITH, 1989), com
impacto no estado nutricional e pulmonar da crianga, podendo, por vezes, ocasionar seu 6bito
(ALTMANN et al., 1999).

Dificuldades respiratérias também poderfio estar associadas, dificultando
sobremaneira a alimentacdo por via oral, em virtude do impacto na coordenagdo entre as
funcdes de sucgdo, respiragdo e degluti¢do.

Com o inicio da mastigagdo, a principal dificuldade da crianga com Sindrome de
Moebius refere-se 2 alteragio dos movimentos orofaciais envolvidos nesse processo, os quais
repercutirdo na formagio do bolo alimentar. Tal comprometimento funcional decorre da

escassez ou mesmo da auséncia dos movimentos mastigatorios e da restri¢do da abertura de

boca (ALTMANN et al., 1999).
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2.3.5.2. Comprometimento da fala

Com relagdio a fala, a lesdio do nervo facial afeta as atividades reflexas, automaticas e
voluntarias da musculatura facial, ocasionando fraqueza e/ou paralisia da musculatura
orofacial, clinicamente representada por quadros de Disartria Flacida, em diferentes graus de
comprometimento. Seus sintomas principais incluem limitacdo na forca, amplitude e
velocidade dos movimentos dos articuladores e imprecisédo na articulagio das consoantes. A
abertura limitada da boca e a micrognatia reduzem a area do trato vocal, podendo resultar, em
alguns pacientes, em uma articulagéo “abafada” (MEYERSON; FOUSHEE, 1978).

Murdoch; Johnson e Theodoros (1997) teceram consideragdes a respeito dos achados
perceptivos e fisiologicos da disartria congénita na Sindrome de Moebius, concluindo que as
principais disfungdes no mecanismo de producio da fala estdo relacionadas ao nivel da
vélvula articulatéria. Alteracdes ao nivel dos esfincteres velofaringeo e laringeo e do sistema

respiratério também podem ser identificados.

2.3.5.3. Comprometimento da linguagem oral

Retardo mental ocorre esporadicamente (KALVERBOER; COULTRE; CASAER,
1970). Esses autores apresentaram o caso de uma crian¢a com Sindrome de Moebius com

reducdio moderada de sua capacidade intelectual, sem registro, no entanto, de interferéncias no

seu desempenho escolar. .



59

Com relagio ao desenvolvimento cognitivo, Gorlin et al. (1976) in: Meyerson e
Foushee (1978) referiram a presenca de retardo mental em 10% a 15% dos pacientes com
Sindrome de Moebius. De acordo com Mendéz e Lee (1981) e Stabile et al. (1984), a presenca
de retardo mental ocorre apenas em 10% dos casos.

Engler (1979 apud HAMAGUCHI, 1993) identificou retardo mental em 17% dos 106
pacientes avaliados. Ja Rizos; Negron e Serman (1998) mencionaram a possibilidade de
afeccdo de 10% a 50% dos casos de Sindrome de Moebius.

Meyerson e Foushee (1978) consideram que a presenga de retardo mental geralmente
ocasiona atraso no desenvolvimento da fala e da linguagem. No entanto, dada a complexidade
de tais fungdes e a ocorréncia de distirbios em criangas intelectualmente normais, o nivel
intelectual n3o pode ser considerado como o unico fator causal de distirbios da fala e da
linguagem em criangas com Sindrome de Moebius. Os autores mencionaram outros possiveis
fatores desencadeadores de tais disturbios, como, por exemplo, a limitagdo na exploragdo do
ambiente em virtude das anomalias de membros; as admissdes hospitalares freqiientes; a
estimulagdo ambiental restrita; a rejeigdo ou superprote¢do, mais provavelmente, pela
deficiéncia no reforgo da articulag@o.

Corroborando com tal afirmativa, Smith (1989) identificou oligofrenia em 15% dos
pacientes com Sindrome de Moebius, 0o que implica na presenca de outras anomalias do
sistema nervoso central.

Em virtude de informacdes controversas da literatura, inexistem, até a atualidade,
dados confiaveis sobre a incidéncia do retardo mental na Sindrome de Moebius, haja vista
evidéncias opostas em inGimeros artigos, variando desde a auséncia de alteragéo no

desenvolvimento intelectual até a presenca de incidéncia variavel (POSSUM, 1998).
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Conforme Altmann et al. (1999), na auséncia de retardo mental a linguagem
desenvolve-se normalmente, apesar de pequenos déficits serem esperados em virtude da falta
de estimulago, reduciio das experiéncias motoras e internagdes freqiientes.

Sjogreen; Andersson-Norinder e Jacobsson (2001) identificaram a presenca de
distirbio de linguagem em apenas um caso da amostra, o qual se associa ao retardo mental.
Apresentaram, ainda, pela primeira vez, dois casos de Sindrome de Moebius relacionados a
presenca de gagueira.

Os autores concluiram salientando a importdncia de intervengdo precoce e
especializada na Sindrome de Moebius, a fim de minimizar suas conseqiiéncias para as
criangas afetadas e seus familiares.

E discutida ainda a interferéncia do distirbio visuo-motor para o desenvolvimento da
leitura e da escrita, que, segundo esses autores, pode estar presente na auséncia de
dificuldades escolares. Desse modo, a realizagdo de programas de estimulagéo visual, com o
intuito de prevenir tais disturbios, deve ser cautelosamente analisada.

Corroborando tal afirmativa Stebbins et al. (1975) relataram um caso semelhante ao
anterior, em que, apesar da presenga de importante comprometimento visuo-motor, a crianga
a;;resentava desempenho académico equiparado ao seu nivel cognitivo e acima do esperado
para as dificuldades visuais.

Seu disturbio visual consistia na restri¢do severa dos movimentos oculares horizontais,
apresentando nivel de integragdo visuo-motora e desenvolvimento perceptual incompativel
com a sua idade cronoldgica.

Assim como Kalverboer; Coultre e Casaer (1970), o autor desconsidera a importéncia

de programas de estimulagdo visual para o diagnostico e a remediag@o das dificuldades de

aprendizagem escolar.
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A expressdo facial consiste num importante aspecto paralingiiistico, que permite
significar a comunica¢do humana. Sua auséncia dificulta sobremaneira a identificagdo de
pistas lingiiisticas durante o processo da comunicag@o.

Os autores consideraram ainda que, quanto mais severo o comprometimento dos
nervos cranianos € maior o numero de anomalias associadas, maior a gravidade do atraso e
dos problemas motores da fala. Todavia, as criangas mais velhas e os adultos jovens com
Sindrome de Moebius avaliados na pesquisa de Meyerson e Foushee (1978) apresentaram fala
inteligivel com funcionalidade comunicativa.

Ao avaliarem uma familia com Sindrome de Moebius, Stabile et al. (1984)
identificaram, em dois casos da amostra, altera¢des no Potencial Auditivo de Tronco Cerebral
(BERA), compativeis com disfungdo auditiva no nivel supranuclear, clinicamente manifesta
por perda auditiva mista de grau moderado. Essa lesdo acistica, associada a presenca de
retardo mental, sugere envolvimento mais generalizado do sistema nervoso central e ndo
apenas dos nucleos dos nervos cranianos.

Jamal et al. (1988) apresentaram dois casos de Sindrome de Moebius associados a
perda auditiva neurossensorial de grau profundo, provavelmente de origem coclear. Tal
achado descarta a possibilidade de a deficiéncia auditiva ser ocasionada pela paralisia do
nervo facial.

Martins et al. (2001), ao realizarem avaliagdo otorrinolaringologica e auditiva em
cinco criangas com a Sindrome de Moebius, identificaram a presenga de obstrugdo tubaria,

associada a perda auditiva condutiva, como achados mais freqiientes na populacéo estudada.
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3. OBJETIVOS




3.1- OBJETIVO GERAL

Caracterizar a linguagem oral em individuos com diagnostico de Sindrome de
Moebius, atendidos em trés centros de referéncia para diagndstico genético no estado do

Ceara.

3.2- OBJETIVOS ESPECIFICOS

1- Identificar a ocorréncia de comprometimento da linguagem oral em individuos com a

Sindrome de Moebius;

2- Estabelecer o grau de severidade do comprometimento da linguagem oral nos

individuos avaliados;
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4. METODOLOGIA




4.1- ESTUDO METODOLOGICO

Realizamos estudo transversal, de casos prevalentes de Sindrome de Moebius, haja
vista a doenga possuir baixa incidéncia na populagdo geral e constituir uma alteracdo

congénita.

Para a selecdo da populag@o de estudo, utilizamos uma base secundéria, constituida
pela populacdo atendida no Servigo de Fonogenética do Hospital Infantil Albert Sabin, no
Ambulatorio de Genética do Hospital César Cals e no Setor de Genética do Ambulatério de
Pediatria da Universidade Federal do Cear4, institui¢des publicas que realizam atendimento

genético em nosso estado.

4.1.1- Populacio de estudo

Consideramos como populacdo de estudo, os casos prevalentes de Sindrome de
Moebius, de ambos os sexos, com idade cronoldgica entre dois e treze anos, residentes ou ndo
na cidade de Fortaleza-CE, atendidos em pelo menos um dos trés servigos mencionados até o

més de dezembro de 2002.
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O processo empregado para selecdo dos casos consistiu de amostragem por
conveniéncia, uma vez que a pesquisa em questdo enfoca o estudo de uma anomalia genética

de baixa incidéncia.

O diagnoéstico genético de Sindrome de Moebius foi estabelecido por meio de
diagndstico clinico, realizado por médico geneticista de acordo com os critérios propostos
pelo Oxford Medical Database — Dysmorphology Photo Library (1996): Paralisia congénita
do nervo facial (VII p. c.), uni ou bilateral; Reduco ou auséncia da mimica facial (facies de
mdscara); Paralisia congénita do nervo abducente (VI p.c.); Estrabismo e ptose palpebral;
Dificuldade para se alimentar durante os primeiros meses de vida; Malformacdo de membros
em alguns casos com sindactilia, polidactilia, branquidactilia, oligodactilia e auséncia do

musculo trapézio ou peitoral; retardo mental e atraso no desenvolvimento.

Para o estabelecimento do diagnéstico foi considerada obrigatdria a presenca da
paralisia facial congénita e reducéio ou auséncia da mimica facial, associadas a pelo menos um

dos demais critérios.

Dentre a populagdo considerada elegivel foram excluidos os casos com diagnésticos
médicos de transtornos graves associados & Sindrome de Moebius, como a Paralisia Cerebral
ou Encefalopatia Infantil, Doenga Neurodegenerativa, e/ou Estados Convulsivos ou

diagnoéstico médico de Transtorno Psiquidtrico.

4.1.2- Descri¢éio do comprometimento da linguagem oral na Sindrome de Moebius

No decorrer da andlise descritiva, classificamos a linguagem oral de acordo com a
presenca ou auséncia de comprometimento em seus processos € com base na descrigido do seu

grau de comprometimento, quando presente.
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Foi estabelecida como variavel independente Sindrome de Moebius e como variavel

dependente o Distirbio de Linguagem.

No que concerne & linguagem oral, caracterizamos os achados baseando-se nas

seguintes categorias:

Linguagem oral normal: auséncia de desvios ou alteragdes no
desenvolvimento temporal dos componentes da linguagem (fonologia,
morfossintaxe, semantica e pragmatica);

Distarbio de Linguagem: presenga de diferengas na seqliéncia de
desenvolvimento da linguagem ou nas estruturas adquiridas, caracterizadas
por prejuizo da linguagem compreensiva e/ou do uso da linguagem falada,
escrita e/ou outro sistema de simbolos, podendo envolver a forma da
linguagem (fonologia, morfologia e sintaxe), o conteido da linguagem
(seméantica) ou o seu uso em situacdes de comunicagdo (pragmatica) em
qualquer combinacdo (KUDER, 1997).

Disturbio Fonoldgico: presenga de prejuizo no componente fonoldgico da
linguagem oral podendo afetar o processamento central da informacdo
fonolédgica e/ou produgdo dos fonemas contrastivos da lingua. Déficits nos
demais componentes na linguagem oral poderdo ocorrer, desde que
secundarios a alteracdo fonoldgica.

Comprometimento da linguagem oral: prejuizo das habilidades expressivas
e/ou receptivas de um ou mais componentes da linguagem oral (fonologia,
morfossintaxe, semantica e pragmatica), em pacientes em idade escolar,
que necessitariam, pois, de avaliagdo da modalidade escrita da linguagem

para defini¢do do diagnostico fonoaudioldgico.
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» Distarbio de Falg: alteracdo estmtural e/ou funcional no mecanismo de
producio da fala, caracterizada por comprometimento da fonacdo,
articulac@o e/ou capacidade fonética.

A presenga de comprometimento ou disturbio na linguagem oral dos individuos
avaliados foi classificada com base no grau de severidade, estabelecido de acordo com o
desenvolvimento das habilidades sintaticas e fonologicas.

Os parametros de classificagdo englobaram quanto a sintaxe, estruturacdo e
compreensio de sentengas, numero de categorias frasais e seus usos. Com relagdo a fonologia
observamos a ocorréncia de processos de simplificagdo fonoldgica, fisioldgicos e patologicos,
inteligibilidade da fala e auséncia de expressdo verbal.

De acordo com estes parametros foram estabelecidos trés graus de severidade do
comprometimento da linguagem oral na Sindrome de Moebius:

- QGrauleve

fala inteligivel com erros

persisténcia de PSF fisiologicos

reducdo na variac@o sintatica
- sintaxe pouco elaborada
- Grau moderado
- Ininteligibilidade parcial
- Ocorréncia de PSF patologicos
- auséncia de conectivos = fala telegrafica
- auséncia de compreensdo de sentencas complexas
- reducdo na variagdo sintatica

- sintaxe pouco elaborada
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- Grau severo
- ininteligibilidade de fala ou auséncia de fala
- holofrase sem recursos comunicativos compensatorios

- auséncia de estruturacdo e compreensdo frasal

4.2- TRABALHO DE CAMPO

4.2.1- Instrumentos para a coleta dos dados

Os instrumentos empregados na coleta de dados foram desenvolvidos com base na

revisio literaria realizada e na experiéncia clinica e constaram de duas fases:

42.1.1- Roteiro de coleta de dados clinicos (Apéndice A)

Foi empregado roteiro contendo questionamentos a respeito dos antecedentes
" gestacionais e hereditérios da crianca avaliada, suas condi¢des de parto, intercorréncias nos
periodos péri e pos-natais, desenvolvimento neuropsicomotor, habilidades relacionadas a

linguagem oral e recursos comunicativos.

42.1.1- Roteiro de avaliagio da linguagem oral (Apéndice B)

Utilizamos roteiro contendo informacdes sobre as habilidades comunicativas;

componentes da linguagem oral (fonologia, morfossintaxe, semantica e pragmatica) e fala.



70

Inicialmente procedemos a investigagéo da ocorréncia dos seguintes comportamentos
comunicativos: atividade gestual, vocalizagdes, contato fisico e visual, expressdo
corporal/facial e choro. Estas condutas foram consideradas presentes ou ndo de acordo com a
sua identificacdo no momento da avaliagdo da linguagem oral, em situagdes ludicas de fala

encadeada.

No que concerne a linguagem oral averiguamos as habilidades fonoldgicas, por meio
da aplicacdo da Avaliagdo Fonolégica da Crianca (AFC), desenvolvida por Yavas;
Hernandorena e Lamprecht (1992) devendo ser aplicada em criancas a partir de trés anos de

idade.

A AFC ¢ composta por cinco pranchas de desenhos tematicos apresentadas as criangas
com o intuito de eliciar a amostra mais representativa de fala encadeada por meio da

nomeacdo espontanea.

Os resultados da prova foram analisados em primeira instdncia quanto ao inventario
fonético, sendo este considerado completo ou incompleto de acordo com a andlise
comparativa entre o conjunto de sons identificados na amostra de fala da crianga e o esperado

‘ para sua idade cronoldgica conforme a tabela consonantal do portugués.

Ja o sistema fonologico foi considerado adequado ou inadequado com base na
identificacdo de ocorréncia acima de 75% dos fones contrastivos (fonemas) de acordo com o
esperado para a idade cronoldgica da crianga, bem como, auséncia de processos fonologicos
persistentes e/ou patologicos.

Quando da impossibilidade de realizagdo da Avaliacdo Fonoldgica da Crianga
proposta por Yavas; Hernandorena e Lamprecht (1992), a analise das habilidades fonolégicas

foi realizada em situagdo de fala encadeada, por meio da observancia do nivel de

inteligibilidade da expressdo verbal. Sendo considerada ocorréncia de alteracdo das



71

habilidades fonoldgicas na presenca de inillteligibilidade parcial ou total da fala ou mesmo
auséncia de linguagem oral.

A avaliacdo das habilidades morfossintaticas foi realizada com o auxilio de cartelas de
figuras situacionais, que serviram de estimulo para a narracdo de histdrias relacionadas, a fim
de investigar a capacidade da crianga para empregar os elementos morfossintaticos e os
diversos tipos de sentencas de acordo com o contexto apresentado. Desse modo, tais
habilidades foram consideradas adequadas quando a crianga apresentou nivel de construcéo

frasal e estagio sintatico compativeis com o esperado para a sua idade cronoldgica.

As habilidades semaénticas foram investigadas prioritariamente quanto & extensdo do
vocabulario de expressdo e recepgdo da crianca, por meio de tarefas de identificacdo de
palavras e nomeacdo de figuras, sendo consideradas inadequadas quando for identificado uso
e/ou compreensao restrita de palavras e significados de baixa freqiiéncia e conceituacdes mais

elaboradas, especialmente aquelas relacionadas a abstragdes.

A adequacdo da habilidade de compreender o significado das palavras foi avaliada de
acordo com a compreensdo demonstrada pela crianga em situacées de comandos verbais
apresentados por meio de palavras isoladas, palavras contextualizadas, sentengas simples e

sentencas complexas.

A analise do emprego dos tragos semanticos ocorreu através de tarefas de pareamento
e/ou nomeacdo de figuras representativas de sinonimias e antonimias, bem como, por meio de

interpretacdo de elementos lexicais com duplo sentido e metaforas.

Quanto as habilidades pragmaticas, inicialmente consideramos a presenca ou auséncia
de atividade dialogica oral, observada no decurso de todas as tarefas do processo avaliativo.
Quando presente, caracterizamos a ocorréncia das habilidades de inicio € manutencdo de
didlogo, troca de turnos, manuten¢do do topico conversacional e adaptabilidade ao contexto

comunicativo.
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Em segl}ida identiﬁcamqs os comportamentos lingiisticos Qcorridos durantga as
situacdes de comunicagdo de acordo com a fun¢do apresentada pela crianca, a saber:

- Fun¢8o de regulacdo do comportamento: presenca de condutas de comunicagdo
diretamente relacionadas a sensagGes internas de dor, fome e/ou desconforto;

- Funcéo de interacdo social: ocorréncia de comportamentos comunicativos com a intengo
de focalizar a atencdo do outro em si mesmo, sem necessariamente haver processo
dialogico;

- Fung¢do de atengo conjunta: surgimento de condutas que possibilitam efetivamente a
comunicagdo por meio de didlogo verbal ou ndo-verbal.

Com relagdo aos aspectos da fala observamos a articulaco, a inteligibilidade da fala e
a qualidade vocal.

A articulagdo foi considerada adequada na auséncia de compensagdes e/ou alteracdes
na produgdo motora dos sons quanto ao modo e ponto de articulagdo; distorcida quando
houver produgdo distorcida dos fonemas consonantais e alterada quando for identificada
substitui¢do ou omissdo fonémica.

Os movimentos orais foram analisados durante a fala esponténea e durante a execugéo
de praxias oro-faciais, sendo observada a amplitude, precis@o e velocidade dos movimentos
realizados a fim de identificar possiveis inadequacdes motoras.

A qualidade vocal foi classificada em adequada, rouca ou soprosa, de acordo com os

pardmetros de fonte gldtica, ressonéncia e tensdo muscular.

4.2.2- Coleta dos dados

A coleta de dados foi realizada no periodo de fevereiro a dezembro de 2002. Iniciamos

com o levantamento dos pacientes com diagnostico genético de Sindrome de Moebius com
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idade cronoldgica entre dois e treze anos, atendidos no Servigo de Fonogenética do Hospital
Infantil Albert Sabin, no Ambulatério de Genética do Hospital César Cals e no Setor de

Genética do Ambulatorio de Pediatria da Universidade Federal do Ceara.

Para a identificacdo dos casos, enviamos aos pediatras, neuropediatras e geneticistas
dos centros supracitados um comunicado sobre o teor da pesquisa, solicitando o

encaminhamento de todos os pacientes para o Hospital Infantil Albert Sabin.

A convocacdo dos pacientes para avaliagdo fonoaudiolégica foi feita por meio de carta
ou telefonema, de acordo com os dados contidos nos prontudrios. Quando do
comparecimento, os pais ou responséveis pela crianca foram comunicados sobre a pesquisa e
solicitados a autorizar ou ndo sua participagdo, que deveria ser ratificada pela assinatura do
Termo de Consentimento Livre e Esclarecido, segundo a resolugdo do CNS 196/96 (APENDICE

Q).

Apds o consentimento para participagdo na pesquisa, realizamos a coleta dos dados.
Inicialmente procedemos com a coleta dos dados clinicos e posteriormente, realizamos

avaliacdo da linguagem oral.

4.2.3- Processamento e Analise dos Dados

Os dados foram digitados no programa Epi Info Versdo 6.04. Em seguida realizamos

analise descritiva das variaveis do estudo, cujos achados foram categorizados em tabelas.
As variaveis caracterizadas na analise descritiva séo apresentadas a seguir:
HiSTORIA CLINICA

- Idade cronologica e sexo



- Malformag:ées de membros e/ou estruturas craniofaciais

- Comportamentos comunicativos

- Queixa fonoaudioldgica

- Antecedentes hereditarios

- Antecedentes gestacionais

- Tentativa de aborto pelo uso do Cytotec

- Condigdes de parto

- Intercorréncias péri-natais

- Desenvolvimento pos-natal: fisico, psicomotor e lingliistico
AVALIACAO DA LINGUAGEM ORAL

- Comportamentos comunicativos
- Linguagem oral
- Habilidades fonologicas
- - Habilidades morfossintaticas
- Habilidades seméanticas
- Habilidades pragmaticas
- Diagnostico fonoaudiologico

- Grau de comprometimento da linguagem oral
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5.1- ANALISE DESCRITIVA

Neste capitulo, apresentaremos os resultados obtidos na coleta dos dados referentes a
historia clinica e avaliagdo da linguagem oral dos individuos com a Sindrome de Moebius
avaliados no nosso estudo. Para tanto, iremos subdividir este capitulo em duas partes, a saber:

- 5.1.1- Histoéria Clinica
- 5.1.2- Avaliacdo da Linguagem Oral

Inicialmente, serdo apresentadas as Tabelas 1 a 21, contendo informacdes sobre os
dados de identificagdo e caracterizagdo da amostra dos individuos avaliados, bem como, os
dados referentes & anamnese fonoaudioldgica.

Na segunda parte as Tabelas 22 a 41 permitirdo evidenciar o espectro fonoaudiolégico
dos individuos avaliados com a Sindrome de Moebius, no que concerne as habilidades de

linguagem oral.

5.1.1- Histéria Clinica

DADOS DE IDENTIFICACAO E CARACTERIZACAO DA AMOSTRA

Apresentamos nas tabelas 1 e 2 a caracterizagdo da populagdo estudada quanto aos
dados de identificagdo dos individuos com a Sindrome de Moebius, segundo sexo e idade
cronoldgica. Consideramos a idade média da populagdo avaliada em 7 anos e 5 meses, com

prevaléncia discretamente maior no sexo masculino (53.3%).
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Tabela 1- Individuos com a Sindrome de Moebius, segundo idade cronoldgica e sexo.

Registro Identificacio Sexo Idade
01 B.S.L. F 2a 8 meses
02 P.S.F. F 2a 8 meses
03 D.F.R.C. M 2a 10 meses
04 L. X M. M 5a 9 meses
05 E.K. M. C. F 6a 9 meses
06 W. E. P. M 7a
07 S.D.P. M 7a 4 meses
08 S.M.P.C. F 8a
09 M.E.B. L. F 8a 6 meses
10 K.E.T.F. M 9a
11 D.R. S. M 9a 4 meses
12 F.C.O. M 9a 5 meses
13 P.H.C.F. M 10a
14 M. C.O.S. F 12a 2 meses
15 Y.M.P.L F 13a

Tabela 2- Distribuicdo da freqiiéncia dos individuos com a Sindrome de Moebius, segundo o
Sexo.

Sexo Freqiiéncia Percentual
Masculino 8 53.3%
Feminino 7 46.7%
Total 15 100.0%

As Tabelas 3, 4 e 5 evidenciam a ocorréncia de caracteristicas fisicas presentes no
espectro clinico da Sindrome de Moebius, relacionadas aos membros inferiores e superiores,
bem como as estruturas craniofaciais.

Caracteristicas fisicas relacionadas aos membros foram identificadas em 93.3%
(14/15) dos individuos avaliados, apresentando prevaléncia significativamente maior quanto &
ocorréncia de pés tortos congénitos (73.3%).

As caracteristicas fisicas relacionadas as estruturas craniofaciais mais prevalentes entre
os individuos avaliados foram em ordem decrescente de ocorréncia: paralisia facial (100.0%),
estrabismo  (100.0%), pregas epicanticas (86.7%), micrognatia (73.3%), oftalmoplegia
(46.7%), palato ogival (40.0%), deformidades auriculares (33.3%), paralisia de lingua

(26.7%), microdontia (13.3%) e fissura (6.7%).
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Tabela 3- Distribuicdo da freqliéncia dos individuos com a Sindrome de Moebius, segundo a
ocorréncia de manifestacOes fisicas relacionadas aos membros e/ou estruturas

craniofaciais.
Caracteristicas fisicas Freqiiéncia Percentual
Relacionadas aos membros
Presentes 14 93.3%
Ausentes 1 6.7%
Total 15 100.0%
Relacionadas as estruturas
craniofaciais
Presentes 15 100.0%
Ausentes 0 -
Total 15 100.0%

Tabela 4- Distribui¢do da freqiiéncia de caracteristicas fisicas relacionadas aos membros em
individuos com a Sindrome de Moebius.

Caracteristicas fisicas - Freqiiéncia Percentual
membros
Pés tortos 11 73.3%
Sindactilia 1 6.7%
Pés tortos + Sindactilia 2 13.3%
" Amputacdo congénita 0 -
Ausente 1 6.7%
Total 15 100.0%

g
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Tabela 5- Distribuicdo da freqiiéncia de caracteristicas fisicas relacionadas as estruturas
‘craniofaciais em individuos com a Sindrome de Moebius. '

Caracteristicas craniofaciais Freqiiéncia Percentual

Paralisia Facial Unilateral

Presente 10 66.7%
Ausente 5 33.3%
Total 15 100.0%
Paralisia Facial Bilateral

Presente 5 33.3%
Ausente 10 66.7%
Total : 15 100.0%
Deformidades Auriculares

Presentes 5 33.3%
Ausentes 10 66.7%
Total 15 100.0%

Pregas epicanticas
t=)

Presentes 13 86.7%
Ausentes 2 13.3%
Total 15 100.0%
Estrabismo

Presente 15 100.0%
Ausente 0 -
Total 15 100.0%
Oftalmoplegia

Presente 7 46.7%
Ausente 8 53.3%
Total 15 100.0%
Micrognatia

Presente 11 73.3%
Ausente 4 26.7%
Total 15 100.0%
Paralisia de lingua

Presente 4 26.7%
Ausente 11 73.3%

Total 15 100.0%
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Caracteristicas craniofaciais Freqiiéncia Percentual

Palato ogival

Presente 6 40.0%
Ausente 9 60.0%
Total 15 100.0%
Microdontia

Presente 2 13.3%
Ausente 13 86.7%
Total 15 100.0%
Fissura labio-palatina, labial ou

palatina

Presente 1 6.7%
Ausente 14 93.3%
Total 15 100.0%

A tabela 6 explicita a queixa fonoaudiolégica apresentada pelos familiares de
individuos com a Sindrome de Moebius, quando da coleta dos dados clinicos. As informagdes
foram classificadas de acordo com a 4rea de comprometimento fonoaudioldgico, a saber:
fala/linguagem oral, fungdes orais e degluti¢io ou ambas as categorias.

Tabela 6- Distribuicio da freqiiéncia da queixa fonoaudiologica apresentada pelos familiares
de individuos com a Sindrome de Moebius, segundo a area.

Queixa fonoaudioldgica Freqiiéncia Percentual
Fala/Linguagem Oral g 53.3%
Fungdes orais e degluticdo 1 6.7%
Fala/Linguagem Oral + 6 40.0%

Fungdes orais e degluti¢cdo

Total 15 100.0%

Na tabela 7 apresentamos a freqliéncia de relatos de antecedentes hereditarios em
individuos com a Sindrome de Moebius, observados em 40.0% (6/15) dos individuos

avaliados.
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Os antece_dentes hereditarios referem-se a o.corréncia de dqengas de origem
neurologica, genética, visual e/ou auditiva em familiares de primeiro e segundo graus dos
individuos com a Sindrome de Moebius. A tabela 8 explicita a distribui¢do desta ocorréncia
evidenciando relato de doencas de origem neuroldgica em 20.0% (3/15) dos individuos
avaliados, de origem auditiva em 13.3% (2/15) e de origem visual em 6.7% (1/15).
Antecedentes genéticos ndo foram relatados.

Tabela 7- Distribuicdo da freqiiéncia de relato de antecedentes hereditarios em individuos
com a Sindrome de Moebius.

Antecedentes hereditarios Freqiiéncia Percentual
Presentes 6 40.0%
Ausentes 9 60.0%
Total 15 100.0%

Tabela 8- Distribuic@o da freqiiéncia de relato de antecedentes hereditarios segundo a origem
da doenga, em individuos com a Sindrome de Moebius.

Origem da doenca ' Freqiiéncia Percentual
Neurologica

* Sim 3 20.0%
Nao 12 80.0%
Total 15 100.0%
Genética
Sim 0 -
Nao 15 100.0%
Total 15 100.0%
Auditiva
Sim 2 13.3%
Nao 13 86.7%
Total 15 100.0%
Visual
Sim 1 6.7%
Nao " 14 93.3%

Total 15 100.0%




Os antecedentes_ gestacionais de individuos com a Sindrome de Moebius sdo
apresentados nas tabelas 9 e 10, quanto & realizacdo de acompanhamento pré-natal e a
ocorréncia de intercorréncias durante esse periodo. Observe-se para efeito de analise, o relato
de consangtiinidade entre os pais, tentativas de aborto, tabagismo, uso abusivo de 4lcool ou
outras drogas.

O relato de realizagdo de pré-natal foi identificado em 100.0% da populacio de estudo
(15/15). Dentre as intercorréncias gestacionais observamos em ordem decrescente de
ocorréncia: tentativa de aborto (46.7%), tentativa de aborto associada a tabagismo (20.0%),
tabagismo (13.3%), tabagismo associado a alcoolismo (6.7%) e uso de drogas (6.7%). Relato
de alcoolismo ndo foi mencionado por nenhum informante dos individuos avaliados.

Tabela 9- Distribuicdo da freqiiéncia de realizacdo de pré-natal em maies de individuos com a
Sindrome de Moebius.

Pré-natal Freqiiéncia Percentual
Sim 15 100.0%
Nio 0 -
Total 15 100.0%

Tabela 10- Distribuicdo da freqiiéncia de intercorréncias gestacionais em individuos com a
Sindrome de Moebius, segundo o tipo.

Intercorréncias gestacionais Freqiiéncia Percentual
Consangiiinidade 0 -
Tentativa de aborto 7 - 46.7%
Tabagismo 2 13.3%
Alcoolismo 0 -

Uso de drogas 1 6.7%
Tabagismo + alcoolismo 1 6.7%
Tentativa de aborto + -3 20.0%
tabagismo

Ausentes 1 6.7%

Total : 15 100.0%
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Dentre as intercorréncias durante o periodo gestacional, foram coletadas informacdes
complementares relativas ao relato de tentativa de abortamento das mies de individuos com a
Sindrome de Moebius (Tabelas 11 a 14).

As tabelas 11 e 12 apresentam dados referentes a freqiiéncia de relatos de tentativa de
aborto caracterizando-se o método empregado: se por ingestio de medicamentos
(farmacologico), ingestdo de chas caseiros ou por quaisquer procedimentos cirirgicos; sendo
identificado em 100.0% dos casos o relato de emprego do método farmacoldgico, com
emprego do medicamento Cytotec® em todos eles (Tabela 14).

Para efeito de caracterizagdo de uso do Cytotec® como abortivo, consideramos as
seguintes variaveis: via empregada, (se oral, vaginal ou conjugada); numero de comprimidos,
com as variagdes de 1 a 4 e 5 a 8 unidades e acima de 8 comprimidos; periodo gestacional,
categorizado de acordo com o trimestre gestacional em que o medicamento foi utilizado e
idade gestacional, caracterizada com base no ntimero de semanas, sede 0 a4,5a 8,8 a 12 ou
acima de 12 semanas (Tabela 14).

Quanto a via de administracdo do medicamento observamos em ordem decrescente de
ocorréncia a via conjugada (70.0%5, via oral (20.0%) e via vaginal (10.0%). O nimero de
comprimidos foi relatado entre 1 e 4 unidades em 90.0% dos casos (9/10) € entre 5 € 8 em
apenas um caso (10.0%). O periodo gestacional quando da tentativa de aborto consistiu do
primeiro trimestre em todos os casos (100.0%) e a idade gestacional variou entre 5 e 8

semanas (70.0%) e 9 e 12 semanas (30.0%).
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Tabela 11- Distribui¢do da freqliéncia dos individuos com a Sindrome de Moebius segundo o
relato de tentativa de aborto. ' '

Relato de tentativa de Freqiiéncia Percentual
aborto
Sim 10 66.7%
Nao 5 33.3%
Total 15 100.0%

Tabela 12- Distribui¢do da freqiiéncia de relato de tentativa de tipo de aborto pelas maes de
individuos com a Sindrome de Moebius, segundo o método empregado.

Tipo de aborto Freqiiéncia Percentual
Farmacologico 10 100.0%
Bebidas espirituosas 0 -
Cirurgico 0 -
Total 10 100.0%

Tabela 13- Distribuicio da freqiiéncia de relato de tentativa de tipo de aborto pelas maes de
individuos com a Sindrome de Moebius, segundo o farmaco empregado.

Farmaco Freqiiéncia Percentual
Cytotec® 10 100.0%
Outros 0

Total 10 100.0%




Tabela 14- Distribuic@o da freqiiéncia de relato de tentativa de aborto pelo uso do Cytotec®
' pelas mées de individuos com a Sindrome de Moebius, segundo a via utilizada,’
numero de comprimidos, periodo e idade gestacional.

Variaveis Freqiiéncia Percentual

Via empregada

Oral 2 20.0%
Vaginal 1 10.0%
Oral + Vaginal 7 70.0%
Total 10 100.0%
Numeros de comprimidos
la4 9 90.0%
5a8 1 10.0%
>8 0 -
Total 10 100.0%
Periodo gestacional
Primeiro trimestre 10 100.0%
Segundo trimestre 0 -
Ausentes 0 -
Total 10 100.0%
Idade gestacional (semanas)
0a4 0 -
5a8 7 70.0%
9al2 , 3 30.0%
>12 ‘ 0 -

0 100.0%

Total : 1

Nas tabelas 15 e 16 sdo apresentadas informagdes relacionadas ao nascimento e
periodo pds-natal imediato dos individuos da nossa populacéo de estudo.

Na tabela 15 a populagdo estudada € caracterizada de acordo com a idade gestacional,
sendo identificado nascimento a termo em toda a populagdo estudada (100.0%); o tipo de
parto, relatado como normal em 93.3% (14/15) dos individuos e Cesario em 6.7% (1/15).

O relato de intercorréncias no periodo péri-natal € evidenciado na tabela 17,
caracterizadas por ocorréncia de quadros de cianose/hipéxia em 33.3% dos casos (5/15);
permanéncia em incubadora em 33.3% (5/15); ictericia em 20.0% (93/15); e ausente em um

caso (6.7%).
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Tabela 15- Distribui¢do da freqiiéncia de individuos com a Sindrome de Moebius, segundo o
tipo de parto e idade gestacional. '

Variaveis Freqiiéncia Percentual

Idade gestacional

Pré-termo 0 -

A termo 15 100.0%
Pos-termo 0 -
Total 15 100.0%
Parto

Normal 14 93.3%
Cesario 1 6.7%
Total 15 100.0%

Tabela 16- Distribuicdo da freqliéncia de intercorréncias peri-natais em individuos com a
Sindrome de Moebius, segundo o tipo.

Intercorréncias péri-natais Freqiiéncia Percentual
Ictericia 3 20.0%
Cianose 5 33.3%
Hipoxia
-Convulsoes 0 -
Ventilacdo 1 6.7%
" Permanéncia 5 33.3%
Incubadora
Permanéncia 0 -
UTI Neonatal
Ausente 1 6.7%
Total 15. 100.0%

O desenvolvimento pds-natal € apresentado nas tabelas 17 a 20 de acordo com o
desenvolvimento fisico, neuropsicomotor e de linguagem oral expressiva e receptiva.
A tabela 17 permite evidenciar o relato de ocorréncia de doengas pos-natais entre os

individuos com a Sindrome de Moebius, aqui classificadas como infec¢do das vias aéreas
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superiores (66.7%), pneumopia (60.0%), desllutrigéo (33.3%), apnéia em vigilia .(13.4%),
doencas neuroldgicas (6.7%). Nao foram mencionados episodios de apnéia do sono (0%).

Na tabela 18 apresentamos a distribuicdo da freqiiéncia de relato de atraso no
desenvolvimento neuropsicomotor em uma ou mais das seguintes habilidades: controle
cervical, sentar sem apoio, engatinhar, andar com apoio e andar sem apoio, identificado em
86.7% (13/15) dos individuos avaliados.

No que concerne ao desenvolvimento lingiiistico, apresentamos o relato de
desenvolvimento das habilidades expressivas de balbucio, presente em 86.7% (13/15) da
populacdo de estudo; produgdo das primeiras palavras em 93.3% (14/15); construcdo de
sentengas simples em 73.3% (11/15) e construcdo de sentengas complexas em 53.3% (8/15).

As tabelas 19 e 20 evidenciam as habilidades receptivas de resposta a chamados
verbais, habilidade de percep¢do auditiva e compreensdo de enunciados verbais simples
relatadas em 100.0% dos casos (15/15). A capacidade de compreender ordens complexas foi
evidenciada em 93.3% (14/15) dos individuos.

A ocorréncia de atraso na aquisicio e/ou desenvolvimento de uma ou mais das
- habilidades citadas € exposta na tabela 21, atingindo todos os individuos da populag¢do de

estudo (100.0%).
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Tabela 17- Distribuicio da freqiiéncia de individuos com a Sindrome de Moebius, segundo o
relato de doencgas pds-natais. ' '

Doencas pds-natais Freqiiéncia Percentual

Doencas neurologicas

Presentes 1 6.7%
Ausentes 14 93.3%
Total 15 100.0%
Pneumonia

Presente 9 60.0%
Ausente 6 40.0%
Total 15 100.0%
Infecgdes vias aéreas superiores

Presentes 10 66.7%
Ausentes 5 33.3%
Total 15 100.0%
Desnutricio

Presente 5 33.3%
Ausente 10 66.7%
Total 15 100.0%

Apnéia vigilia

Presente . 2 13.3%
Ausente 13 86.7%
Total 15 100.0%
Apnéia sono

Presente 0 -
Ausente 15 100.0%
Total 15 100.0%

Tabela 18- Distribui¢do da freqiiéncia de individuos com a Sindrome de Moebius, segundo o
relato de atraso no desenvolvimento neuropsicomotor (DNPM).

Atraso no DNPM Freqiiéncia Percentual
Presente 13 86.7%
Ausente 2 13.3%

Total 15 100.0%
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Tabela 19- Distribuicdo da freqiiéncia de individuos com a Sindrome de Moeblus segundo o
desenvolvimento das habilidades lingiiisticas expressivas.

Habilidades lingiiisticas Freqiiéncia Percentual
Balbucio

Presente 13 86.7%
Ausente 1 6.7%
Informacéo ignorada 1 6.7%
Total 15 100.0%
Producio primeiras palavras

Presente 14 93.3%
Ausente 1 6.7%
Informacgédo ignorada 0 -
Total 15 100.0%
Construcio de frases simples

Presente 11 73.3%
Ausente 4 26.7%
Informacgédo ignorada 0 -
Total 15 100.0%

Construcdo frases com quatro
elementos ou mais

Presente 8 53.3%
Ausente 7 46.7%
Informacdo ignorada , 0 -

Total 15 100.0%
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Tabela 20- Distribuicdo da freqiiéncia de individuos com a Sindrome de Moebius, segundo o
desenvolvimento das habilidadés lingiiisticas receptivas.

Habilidades lingiiisticas Freqiiéncia Percentual

Resposta a comandos verbais

Presente 15 100.0%
Ausente 0 -
Total 15 100.0%
Percepcdo auditiva

Presente 15 100.0%
Ausente 0 -
Total 15 100.0%
Compreensio frases simples

Presente 15 100.0%
Ausente 0 -
Total 15 100.0%

Compreensio frases complexas

Presente 14 93.3%
Ausente 1 6.7%
Total 15 100.0%

Tabela 21- Distribuicdo da freqgiiéncia de individuos com a Sindrome de Moebius, segundo o
relato de atraso no desenvolvimento das habilidades lingiiisticas expressivas.

Relato de atraso lingiiistico Freqiiéncia Percentual
Presente 15 100.0%
Ausente 0 -

Total 15 100.0%
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5.1.2- Avaliacdo da Linguagem Oral

Nas tabelas seguintes apresentamos a caracterizac¢do dos individuos com a Sindrome
de Moebius de acordo com a presenga ou auséncia de comprometimento das habilidades
comunicativas, por meio da identificagdo dos comportamentos / recursos utilizados durante o
processo de comunicacio.

Na tabela 22, expusemos o percentual de comprometimento de tais recursos, presente
em mais da metade da populacdo estudada (57.1%). A caracterizagdo desta manifestacio é
evidenciada pela identificacdo dos recursos empregados, considerando como subitens dessa
avaliacdo, o emprego de gestos indicativos, representativos ou simboélicos; a producio de
vocalizagbes sem conotagdo de palavras; a utilizagdo de expressdo corporal e/ou facial; o
emprego de contato fisico/visual e a produgdo do choro com valor comunicativo (Tabela 23).

Tabela 22- Distribui¢do da freqiiéncia dos individuos com a Sindrome de Moebius, segundo a
ocorréncia de comprometimento dos comportamentos comunicativos.

Comportamentos Freqiiéncia Percentual
comunicativos '

Normais 6 42.9%
Alterados 8 57.1%

Total 14 100.0%
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Tabela 23- Distribui¢do da freqiiéncia de individuos com a Sindrome de Moebius, segundo a
ocorréncia dos comportamentos comunicativos.

Comportamentos comunicativos Freqiiéncia Percentual

Gestos Indicativos

Presentes 14 93.3%
Ausentes 1 6.7%
Total 15 100.0%
Gestos de solicitacio

Presentes 13 86.7%
Ausentes 2 13.3%
Total 15 100.0%

Gestos de representacio

Presentes 9 60.0%
Ausentes 6 40.0%
Total 15 100.0%
Vocalizacoes
Presentes 3 20.0%
Ausentes 12 80.0%
Total 15 100.0%
Contato fisico
Presente 4 26.7%
Ausente 11 73.3%
* Total 15 100.0%
Contato visual
Presente 7 ' 46.7%
Ausente 8 53.3%
Total 15 100.0%
Expressiao corporal/facial
Presente 4 26.7%
Ausente 11 73.3%
Total 15 100.0%
Choro
Presente 3 20.0%
Ausente 12 80.0%

Total 15 100.0%




Os resultados relativos a linguagem oral foram agrupados de acordo com 0S seus
componentes, a fonologia, a morfossintaxe, a seméntica e a pragmética e apresentados nas
tabelas 24 a 41.

O componente fonoldgico da linguagem oral foi avaliado por meio da aplicacdo da
Avaliag@o Fonologica da Crianca (YAVAS; HERNANDORENA; LAMPRECHT, 1992) e da
observancia da inteligibilidade de fala dos individuos com a Sindrome de Moebius, sendo
identificado seu comprometimento em 87.0% dos individuos avaliados, haja vista (Tabela
24).

Na tabela 25 apresentamos os resultados da Avaliagdo Fonolégica da Crianca
(YAVAS; HERNANDORENA; LAMPRECHT, 1992) de acordo com a persisténcia de
processos de simplificagdo fonoldgica inerentes ao desenvolvimento normal e a ocorréncia de
processos patologicos ou idiossincraticos, ambos presentes em 75.0% dos individuos com a
Sindrome de Moebius que responderam a prova (9/12).

A Avaliagdo Fonolégica da Crianga (YAVAS; HERNANDORENA; LAMPRECHT,
1992) ndo foi aplicada nos individuos 1, 2 e 3 da amostra, em virtude de idade cronolégica
inferior a indicada pela prova. Nesses casos, o desempenho fonoldgico foi avaliado de acordo
com a inteligibilidade da fala e a auséncia de expressdo oral (Tabela 26).

A linguagem oral mostrou-se ausente em um individuo da amostra e fala ininteligivel

foi identificada em 40.0% (6/15).

Tabela 24- Distribui¢do da freqiiéncia dos individuos com a Sindrome de Moebius, segundo a
ocorréncia de comprometimento das habilidades fonoldgicas.

Habilidades fonoldgicas Freqiiéncia Percentual
Normais 2 13.0%
Alteradas 13 87.0%

Total 15 100.0%
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Tabela 25- Distribuicdo da fregiiéncia dos individuos com a Sindrome de Moebius com
comprometimento fonolégico, segundo a ocorréncia de processos de simplificacgo
fonoldgica fisioldgicos e patologicos.

Processos de simplificacéo Freqiiéncia Percentual
fonologica

Fisiologicos

Presentes 9 75.0%
Ausentes 3 25.0%
Total 12 100.0%
Patologicos

Presentes 9 75.0%
Ausentes 3 25.0%
Total 12 100.0%

Tabela 26- Distribuicdo da freqiiéncia dos individuos com a Sindrome de Moebius, segundo a
inteligibilidade de fala e a auséncia de linguagem verbal.

Inteligibilidade de fala Freqiiéncia Percentual

Fala inteligivel

Sim 8 53.3%
Nao 7 46.7%
Total - 15 100.0%
Fala ininteligivel

Sim 6 40.0%
Nao 9 60.0%
Total 15 100.0%
Linguagem verbal ausente

Sim 1 6.7%
Nao 14 93.3%
Total 15 100.0%

Nas tabelas 27 a 29 apresentamos os resultados inerentes a avaliagdo das habilidades
morfossintaticas, categorizadas de acordo com as caracteristicas da estruturagdo de frases e o
estagio de desenvolvimento sintatico apresentado pelo individuo.

A identificacdo de alterac@io na estrutura¢o de frases foi identificada de acordo com a
presenca ou auséncia de comprometimento em uma ou mais das seguintes categorias

sintdticas: emprego de variagdes sintaticas, presente em 46.7% (7/15) dos individuos



avaliados; elaboracdo de sintagmas, realizadg por 40.0% (6/.15); julgamento gramatical,
presente em 60.0% (9/15); uso de elementos classe aberta (substantivos e verbos) em 86.7% e
emprego de elementos classe fechada (conectivos) em 26.7% (Tabela 28).

Com relacdo ao desenvolvimento sintatico, estdgio sintdtico de holofrase foi
identificado em 26.7% (4/15) da populagdo e periodo de duas palavras em 6.7% (1/15). Os
estagios de trés ou mais palavras, fala telegrafica e sentencas complexas foram observados em

20.0% (3/15) dos individuos avaliados (Tabela 29).

Tabela 27- Distribuicdo da freqiiéncia dos individuos com a Sindrome de Moebius, segundo a
ocorréncia de comprometimento das habilidades morfossintaticas.

Habilidades Freqiiéncia Percentual
morfossintaticas

Normais 2 13.0%
Alteradas 13 87.0%

Total 15 100.0%
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Tabela 28- Distribuicdo da freqiiéncia dos individuos com a Sindrome de Moebius, segundo a
ocorréncia de desenvolvimento das habilidades morfossintaticas de estruturacao

frasal.
Estruturacio frasal Freqiiéncia Percentual
Variacoes sintaticas
Presentes 7 46.7%
Ausentes 8 53.3%
Total 15 100.0%
Elaboracio de sintagmas
Presente 6 40.0%
Ausente 9 60.0%
Total 15 100.0%
Julgamento gramatical
Presente 9 60.0%
Ausente 6 40.0%
Total 15 100.0%
Uso de elementos classe aberta
Presente 13 86.7%
Ausente 2 13.3%
Total 15 100.0%
Uso de elementos classe fechada
Presente 4 26.7%
Ausente 11 73.3%
Total 15 100.0%
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Tabela 29- Distribui¢g@o da freqiiéncia dos individuos com a Sindrome de Moebius, segundo o
' estagio de desenvolvimento sintdtico em que se encontram.

Estagio sintatico Freqiiéncia Percentual
Holofrase

Presente -+ 26.7%
Ausente 11 73.3%
Total 15 100.0%
Periodo de duas palavras

Presente 1 6.7%
Ausente 14 93.3%
Total 15 100.0%
Periodo trés ou mais palavras

Presente 3 20.0%
Ausente 12 80.0%
Total 15 100.0%
Fala telegrafica

Presente 3 20.0%
Ausente 12 80.0%
Total 15 100.0%
Sentencas complexas

Presente 3 20.0%
Ausente A 12 80.0%
Total 15 100.0%

Nas tabelas seguintes expusemos as habilidades semanticas de acordo com a
freqiiéncia de comprometimento e a caracterizagdo da extensao do vocabuldrio, significado de
palavras e tracos seménticos (Tabelas 30 a 33).

Os resultados relativos a extens@io do vocabuldrio sdo apresentados com base na
presenca de alteragdo em uma ou mais das seguintes habilidades: uso funcional do
vocabulario; emprego de vocébulos de alta freqiiéncia; uso de vocabulos relacionados a
conceituagdes basicas e utilizagdo de vocabulos do cotidiano (Tabela 31).

Observamos a presenca de habilidades lexicais restritas ao uso de vocébulos

conceituais basicos e do cotidiano em 66.6%% dos individuos (10/15) e restricdo ao uso de
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vocébulos freqiientes em 40.0% (6/15). Inabilidade para ut_ilizar 0 vocabulé_lrio de maneira
funcional e efetiva foi identificada em 80.0% dos casos (12/15).

As habilidades semanticas receptivas s@o caracterizadas de acordo com a compreensao
do significado de palavras isoladas e contextualizadas; a compreensdo de sentencgas
sintaticamente simples e complexas e a compreens@o dos tracos semanticos de sinonimia,
antonimia, ambigiiidade lexical e linguagem metaférica (Tabelas 32 e 33).

Detectou-se desempenho adequado em toda a populacdo de estudo para a compreensdo
do significado de palavras, presente em todos os casos para as habilidades de compreensdo de
palavras isoladas, contextualizadas e sentencas simples e ocorréncia de compreensdo de
sentencas complexas em 80.0% (12/15).

Quanto aos tracos seménticos observamos habilidade para decodificar sindnimos e
antdnimos em 53.3% (8/15) dos individuos, capacidade de compreender sentengas ambiguas

em 26.7% (4/15) e habilidade para abstrair o significado de metaforas em 13.3% (2/15).

Tabela 30- Distribui¢do da freqiiéncia dos individuos com a Sindrome de Moebius, segundo a
ocorréncia de comprometimento das habilidades seménticas.

Habilidades semanticas Freqiiéncia Percentual
Normais 3 20.0%
Alteradas 12 80.0%

Total 15 100.0%
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Tabela 31- Distribuic@o da freqiiéncia dos individuos com a Sindrome de Moebius, segundo o
desenvolvimento das habilidades seméanticas de extensdo do vocabuléario.

Extensdo do vocabulario Freqiiéncia Percentual
Uso funcional do vocabulario

Adequado 3 20.0%
Inadequado 12 80.0%
Total 15 100.0%
Léxico restrito ao uso de vocabulos

freqiientes

Presente 6 40.0%
Ausente 9 60.0%
Total 15 100.0%

Léxico restrito ao uso de vocabulos
conceituais basicos e do cotidiano

Presente 10 66.6%
Ausente 5 33.4%
Total 15 100.0%

Tabela 32- Distribuigdo da freqiiéncia dos individuos com a Sindrome de Moebius, segundo o
desenvolvimento das habilidades seménticas de compreensdo do significado de
palavras.

Significado de palavras Freqiiéncia Percentual

Compreensao de palavras isoladas

Presente \ 15 100.0%
Ausente 0 .
Total 15 100.0%
Compreensio de palavras

contextualizadas

Presente 15 100.0%
Ausente 0 -
Total 15 100.0%
Compreensio de sentencas simples

Presente 15 100.0%
Ausente 0 -
Total 15 100.0%
Compreensio de sentencas

complexas

Presente 12 80.0%
Ausente ' 3 20.0%

Total 15 100.0%
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Tabela 33- Distribui¢do da freqiiéncia dos individuos com a Sindrome de Moebius, segundo o
desenvolvimento das habilidades seménticas de compreensdo de tracos

semanticos.
Significado de palavras Freqiiéncia Percentual
Compreensio de palavras
sinénimas
Presente 8 53.3%
Ausente 7 46.7%
Total 15 100.0%
Compreensio de palavras
antonimas
Presente 8 53.3%
Ausente 7 46.7%
Total 15 100.0%
Compreensio de ambigiiidade
lexical
Presente 4 26.7%
Ausente 11 73.3%
Total 15 100.0%
Compreensio de metiforas
Presente : 2 13.3%
Ausente . 13 86.7%
Total 15 100.0%

Os resultados relacionados as habilidades funcionais da linguagem s@o apresentados
nas tabelas 34 a 38, sendo inicialmente identificada a freqiiéncia do comprometimento
pragmatico, presente em 86.7% dos individuos com a Sindrome de Moebius (Tabela 34).

Nas tabelas subseqiientes caracterizamos mais detalhadamente a freqiiéncia e a
distribui¢do dos individuos com a Sindrome de Moebius de acordo a comunicacdo dialdgica
oral, considerando como subitens dessa avaliac@o, a presenca das habilidades para iniciar e
manter didlogos, observada em 93.3% (14/15) e 53.3% (8/15) dos individuos,
respectivamente; trocar turnos de didlogo durante a fala em 60.0% (9/15); manter o tdpico da

conversacdo em 53.3% (8/15) e adaptar-se as mudancgas no contexto comunicativo em 20.0%

(3/15) (Tabelas 35 e 36).
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A funcionglidade da comunjcagﬁo dos individuos com a Sindrome de Moebius fpi
classificada com base na qualidade da atividade dialégica e dos recursos comunicativos
utilizados, em uma das seguintes categorias: fun¢io de regulacio do comportamento, fun¢do
de interagdo social ou fungdo de atencdo conjunta, em termos de ocorréncia e freqiiéncia,
identificadas em 6.7% (1/15), 20.0% (3/15) e 73.3% (11/15), respectivamente (Tabelas 37 e

38).

Tabela 34- Distribuicdo da freqiiéncia dos individuos com a Sindrome de Moebius, segundo a
ocorréncia de comprometimento das habilidades pragmaticas.

Habilidades pragmaticas Freqiiéncia Percentual
Normais 2 13.3%
Alteradas 13 86.7%
Total 15 100.0%

Tabela 35- Distribuigo da freqiiéncia dos individuos com a Sindrome de Moebius, segundo a
ocorréncia de comunicagdo dialdgica oral.

Comunicacio dialogica Freqiiéncia Percentual
Presente 11 73.3%
Ausente 4 26.7%

Total 15 100.0%
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Tabela 36- Distribuicio da freqliéncia dos individuos com a Sindrome de Moebius, segundo
as habilidades de comunicagdo dialdgica oral utilizadas.

Comunicaciio dialogica Freqiiéncia Percentual

Iniciacdo de didlogo

Presente 14 93.3%
Ausente 1 6.7%
Total 15 100.0%

Manutencio de didlogo

Presente 8 53.3%
Ausente 7 46.7%
Total 15 100.0%
Troca de turnos

Presente 9 60.0%
Ausente 6 40.0%
Total 15 100.0%
Manutencéo ao topico

Presente 8 53.3%
Ausente 7 46.7%
Total 15 100.0%
Adaptacio ao contexto

comunicativo

Presente 3 20.0%
Ausente ' 12 80.0%
Total 15 100.0%

Tabela 37- Distribuicdo da freqiiéncia dos individuos com a Sindrome de Moebius, segundo a
funcionalidade da comunicacdo.

Funcio comunicativa Freqiiéncia Percentual }
Regulacdo do comportamento 1 6.7%
Interacdo social 3 20.0%
Atengdo conjunta 11 73.3%

Total 15 100.0%




Tabela 38- Distribuicdo da freqiiéncia dos individuos com a Sindrome de Moebius,.segundo a
fun¢@o das habilidades de comunicagdo empregadas.

Funcionalidade da comunicacgio Freqiiéncia Percentual

Regulacio do comportamento

Presente 1 6.7%
Ausente 14 93.3%
Total 15 100.0%
Interacio conjunta '

Presente 3 20.0%
Ausente - 12 80.0%
Total 15 100.0%
Atencio conjunta

Presente 11 73.3%
Ausente 4 26.7%
Total 15 100.0%

Nas tabelas 39 e 40 caracterizamos a presenca de altera¢do na linguagem oral entre os
individuos com a Sindrome de Moebius, de acordo com os componentes afetados e o
diagndstico fonoaudiologico.

A caracterizagdo da ocorréncia de alteragdo em um ou mais componentes da
linguagem oral: fonologia, morfossintaxe, seméntica e pragmatica é apresentada na tabela 39,
evidenciando presenc¢a de comprometimento fonoldgico e seméntico em 80.0% (12/15) e
comprometimento morfossintético e pragmatico em 86.7% (13/15) dos individuos avaliados.

Na tabela 40 apresentamos os individuos com a Sindrome de Moebius de acordo com
o diagndstico fonoaudiolégico identificado como Distirbio de Fala, Disttrbio de Linguagem
ou Disturbio de Linguagem e Fala. Nos casos em que os individuos apresentaram
comprometimento da linguagem oral, mas em virtude da idade e escolariza¢do necessitavam
de avaliagdo da modalidade escrita da linguagem, o diagnéstico fonoaudiolégico ndo foi
confirmado e os individuos foram classificados apenas de acordo com a ocorréncia de

comprometimento da linguagem oral.
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Ocorréncia exclusiva de distirbio de fala foi identificada em 20.0% (3/13) dos
individuos do nosso estudo, distirbio de linguagem em 46.7% (7/15), disttrbio de linguagem
e fala em 13.3% (2/ 15) e presenca de comprometimento da linguagem oral em 26.7% (4/15).

O grau de comprometimento da linguagem oral foi estabelecido de acordo com a

severo.
Na tabela 41 apresentamos a distribuicio da freqliéncia de comprometimento da
linguagem oral entre o individuos com a Sindrome de Moebius, de acordo com o grau de
severidade.
Dentre os treze individuos avaliados que  apresentaram alguma forma de
comprometimento da linguagem oral, 30.7% (4/15) evidenciaram grau de comprometimento
leve, 30.7% (4/15) grau de comprometimento moderado e 38.6% (5/15) grau de

comprometimento grave.



Tabela 39- Distribuiciio da freqiiéncia dos individuos com a Sindrome de Moebius, segundo a
presenca de comprometimento dos componentes da linguagem oral. '

Componentes da linguagem oral Freqiiéncia Percentual

Comprometimento fonologico

Presente 12 80.0%
Ausente 3 20.0%
Total 15 100.0%
Comprometimento morfossintatico

Presente 13 86.7%
Ausente 2 13.3%
Total 15 100.0%

Comprometimento semantico

Presente 12 80.0%

Ausente 3 20.0%

Total 15 100.0%
Comprometimento pragmatico

Presente 13 86.7%

Ausente 2 13.3%

Total 15 100.0%
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Tabela 40- Distribuicdo da freqiiéncia dos individuos com a Sindrome de Moebius, segundo o
' diagnodstico fonoaudioldgico e/ou ocorréncia de comprometimento da linguagem

oral.
Diagnostico  fonoaudiologico  / Freqiiéncia Percentual
Comprometimento da linguagem

oral

Disturbio de Fala

Presente 3 20.0%
Ausente 12 80.0%
Total 15 100.0%
Distirbio de Linguagem

Presente 7 46.7%
Ausente 8 53.3%
Total 15 100.0%
Distirbio de Linguagem

e Fala

Presente 2 13.3%
Ausente 13 _ 86.7%
Total 15 100.0%
Comprometimento da linguagem

oral

Presente 4 26.7%
Ausente 11 73.3%
Total 15 100.0%

(*) Em virtude da idade e escolaridade dos casos mencionados, apenas a presenca de comprometimento
da linguagem oral seria insuficiente para permitir a definicdo do diagnéstico fonoaudiolégico, haja vista a
necessidade de avaliacio da modalidade escrita da linguagem.

Tabela 41- Distribui¢do da freqiiéncia dos individuos com a Sindrome de Moebius, segundo o
grau de comprometimento da linguagem oral.

Grau de comprometimento Freqiiéncia Percentual
Leve 4 30.7%
Moderado 4 30.7%
Grave 5 38.6%

Total 13 100.0%
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6. DISCUSSAO
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O objetivo do presente estudo foi caragterizar a linguag_em oral de individuos de dois a
treze anos com diagndstico genético de Sindrome de Moebius. A descri¢do critica dos
resultados obtidos, relacionados a historia clinica, caracterizacdo das manifestacdes fisicas e
avaliacdo clinica da linguagem oral serd realizada neste capitulo, apds comentérios gerais
sobre a Sindrome de Moebius.

Para comentar os resultados, utilizamos principalmente dados da literatura sobre o
desenvolvimento fisioldgico da modalidade oral da linguagem, em virtude do nimero
reduzido de pesquisas encontradas com relacdo a este desenvolvimento na Sindrome de

Moebius.
6.1- SINDROME DE MOEBIUS: ESPECTRO CLINICO

O universo do nosso estudo foi constituido por quinze individuos com diagndstico
genético de Sindrome de Moebius, sendo 53.3% do sexo masculino e 46.7% do sexo
feminino, com idade cronoldgica variando entre 2 anos e 8 meses a 13 anos. Assim como
mencionaram (MENDEZ; LEE, 1981; THOENE; SMITH, 1992 apud RIZOS; NEGRON;
SERMAN, 1998) nd@o identificamos predominincia significativa de sexo na populagﬁol
estudada nem recorréncia familiar, sugerindo a existéncia de ocorréncia esporadica da
Sindrome de Moebius (RIZOS; NEGRON; SERMAN, 1998).

A Sindrome de Moebius constitui uma doenga genética cujas manifestagdes cardinais
referem-se a presenca de paralisia facial uni ou bilateral e lesdo do nervo abducente
(HAMAGUCHI, 1993; HARBORD et al., 1989; OXFORD MEDICAL DATABASE, 1996;
IGARASHI; ROSE e STORGION, 1997; SMITH, 1989; TURK et al., 1999; VOIRIN et al.,
1990). Todavia, o comprometimento de outros pares cranianos e a presenga de malformacdes

craniofaciais e de membros podem ocorrer.
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No que concerne as ca_racteristicas fisicas relacionadas aos me;mbros, identificamos em
nosso estudo sua ocorréncia em quatorze (93.3%) dos individuos avaliados, estando
significativamente acima da freqliéncia proposta pela literatura, limitada a 50.0% de
ocorréncia de anomalias de membros superiores ou inferiores (MEYERSON; FOUSHEE,
1978).

Tal fato estd possivelmente relacionado a alta prevaléncia de exposicdo do feto a
substidncia misoprostol, por meio de tentativa de aborto pelo emprego do medicamento
Cytotec® entre os individuos do nosso estudo. Apesar de o seu efeito teratogénico nio ter
sido ainda completamente desvendado, anomalias de membros constituem um de seus
possiveis efeitos (GONZALEZ et al., 1993).

A anomalia mais prevalente observada foi a ocorréncia de pés tortos isolados (78.6%)
seguidos de pés tortos associados a sindactilia (21.4%). Apesar de descritas na literatura,
sindactilia isolada (BARAITSER; RUDGE, 1996; SMITH, 1989) e amputa¢do congénita de
membros ndo foram identificadas em nenhum individuo € em apenas um caso n3o
observamos malforma¢do de membros.

Nosso estudo identificou a ocorréncia dos sinais classicos da sindrome em 100.0% dos
casos, haja vista a presenca de paralisia facial uni ou bilateral associada a estrabismo ou
oftalmoplegia em todos os individuos com a Sindrome de Moebius, corroborando os achados
propostos pelo Oxford Medical Database — Dysmorphology Photo Library (1996).

A presenca de micrognatia ¢ mencionada por Engler (1979 apud HAMAGUCHI,
1993) em 6% dos casos avaliados em sua pesquisa e em 16 dentre os pacientes avaliados por
Ferguson (1996). Deformidades auriculares foram descritas por Jamal et al. (1988) como
sinais minor da Sindrome de Moebius. Paralisia de lingua e fissuras também foram

mencionadas por Ferguson (1996).
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Intmeras pesquisas mencioparam a possibilidade de ocorréncia de lesdes de outros
pares cranianos no espectro clinico da desordem, incluindo o comprometimento do nervo
6culo-motor (JAMAL et al., 1988; MORELLO; CONVESE, 1977), nervo troclear (JAMAL
et al., 1988), nervo trigémio (MORELLO; CONVERSE, 1977), nervo abducente
(MEYERSON; FOUSHEE, 1978), nervo glossofaringeo (MORELLO; CONVERSE, 1977) e
nervo hipoglosso (JAMAL et al.,, 1988; MORELLO; CONVERSE, 1977). Todavia,
identificamos apenas ocorréncia de lesdo no nervo hipoglosso (XII par craniano), tendo em
vista a presenca de paralisia de lingua em 26.7% dos individuos avaliados.

No que concerne & ocorréncia de achados incomuns na Sindrome de Moebius, nio
identificamos sua presenca em nenhum dos individuos da nossa pesquisa. Desse modo, nossos
resultados sdo discordantes daqueles propostos por Engler (1979 apud HAMAGUCH]I, 1993),
Ferguson (1996) e Rizos; Negrén e Serman (1998), que mencionaram a possibilidade de
ocorréncia de diabetes insipidus, dextrocardia, neuropatia periférica, psicose e anomalias
dentérias na desordem.

Dos quinze individuos avaliados 14 apresentaram manifestacGes fisicas associadas a
membros, clinicamente manifestas por pés tortos congénitos (13) e sindactilia (2). Amputacio
congénita ndo foi identificada. Em apenas 1 caso houve a associag¢do de duas caracteristicas
fisicas (pés tortos e sindactilia).

No que concerne a queixa fonoaudioldgica apresentada pelos familiares dos individuos
com a Sindrome de Moebius, 53.3% mencionaram dificuldades relacionadas & expressdo e/ou
recep¢do do conteudo verbal, sendo, portanto, incluidas na categoria de fala/linguagem oral;
6.7% referiram inadequac¢@o das funcGes orais de sucgdo, mastigacdo e/ou degluti¢do e 40.0%

apresentaram queixa envolvendo as duas categorias.



111

Considerando que 100.0% da populacdo estudada' apresentou comprometimento de
fala e/ou linguagem oral, a queixa fonoaudioldgica evidenciou o alto grau de percepcio dos
familiares quanto as dificuldades apresentadas pelos individuos com a Sindrome de Moebius.

Com relacdo ao relato de doencas de origem neuroldgica, genética, visual ou auditiva
em familiares de primeiro e segundo graus dos individuos avaliados, nossos dados indicaram
baixa ocorréncia de antecedentes hereditdrios considerados como fatores predisponentes de
comprometimento da linguagem oral, sugerindo assim que a possivel presenca de distirbios
lingliisticos nesta desordem seja secundéaria ou associada ao déficit neuroldgico e/ou
intelectual presente na Sindrome de Moebius.

A realizac8o de acompanhamento pré-natal foi mencionada pelos familiares de todos
os individuos avaliados (15/15) com inicio no primeiro trimestre gestacional, mesmo naqueles
que referiram tentativa de aborto, evidenciando a falta de conhecimento e/ou orientagdes
sobre as conseqiiéncias de tal pratica, especialmente para o feto.

Chamou-nos atencdo, o relato de tentativa de aborto por 66.7% (10/15) dos familiares
de individuos com a Sindrome de Moebius, realizado em todos os casos por meio da
utilizagdo do medicamento Cytotec®, com predominio da via conjugada de administracdo
(via oral + via vaginal) (70.0%) e emprego de um a quatro comprimidos na maioria dos casos
(90.0%). Tal pratica foi realizada por 100.0% das maes (10/10) durante o primeiro trimestre
gestacional estando a maior parte deias (70.0%) entre a quinta e a oitava semanas de gestacgao.

A respeito da relag@o entre tentativas frustradas de aborto pelo uso do Cytotec@ ea
ocorréncia de Sindrome de Moebius, nossos dados sdo concordantes com os mencionados na
literatura revisada uma vez que relatou a possibilidade de o efeito do principio ativo deste
medicamento a substancia misoprostol afetar a vascularizagdo sanguinea do tronco cerebral
com conseqiiente isquemia/necrose dos nucleos dos nervos cranianos, especialmente do nervo

facial desencadeando, assim, a sindrome (BOUDOUX et al., 2000; CARVALHO et al., 1999;



COELHO, 1991; FONTENELLE et al., 2001; GONZALEZ et al., 1993; NUNES et al., 1999;

VARGAS et al., 2000).

A maioria dos individuos com a Sindrome de Moebius do nosso estudo nasceu de
parto normal (93.3%) e idade gestacional a termo em todos os casos (100.0%). Foram
mencionadas como principais intercorréncias a ocorréncia de cianose/hipoxia e permanéncia
em incubadora, especialmente relacionadas a presenca de dificuldade respiratdria péri-natal,
corroborando assim, os enunciados de Hamaguchi (1993), Ferguson (1996) e Igarashi; Rose e
Storgion (1997), que consideraram a presenca de tais dificuldades em virtude de lesdo no
centro respiratorio localizado no tronco cerebral.

Quanto ao desenvolvimento pds-natal salientamos o relato de pneumonias e infecgdes
das vias aéreas superiores, denotando a presenca de complicagdes do quadro disfagico na
Sindrome de Moebius, assim como sugerem Smith (1989), Rizos; Negron e Serman (1998) e
Altmann et al. (1999) ao mencionarem a ocorréncia de aspiragdo de secreg¢oes e/ou alimentos
e episddios de broncopneumonia em individuos com a doenga.

No que concerne ao desenvolvimento da linguagem receptiva, 100.0% (15/15) dos
familiares mencionaram a presenca de integridade das habilidades de resposta a comandos
verbais, percep¢do auditiva e compreensdo de ordens simples. Decodificacio de ordens
sintaticamen@ complexas foi referida por 93.3% (14/15) dos familiares.

De acordo com o relato dos familiares dos individuos do nosso estudo, 86.7% (13/15)
balbuciaram, 93.3% (14/15) produziram as primeiras palavras, 73.3% (11/15) desenvolveram
a habilidade para construir sentencgas simples € 53.3% (8/15) conseguiram elaborar sentencas
complexas. Todavia, todas as habilidades lingliisticas expressivas desenvolveram-se
tardiamente, segundo relato dos informantes entrevistados.

Ressaltamos a alta ocorréncia de relatos de atraso no desenvolvimento das habilidades

de linguagem oral, mencionada por todos os familiares dos individuos com a Sindrome de



Moebius a\_faliados no nosso estudo (15/15). Ape;ar da referéncia vde tal sintoma em algumas
pesquisas (MEYERSON; FOUSHEE, 1978; SJOGREEN; ANDERSSON-NORINDER;
JACOBSSON, 2001), nossos resultados evidenciaram prevaléncia significativamente maior.
Em adi¢o, ndo identificamos na literatura revisada estudos de caracterizagio do atraso

lingtiistico na Sindrome de Moebius quanto as habilidades expressivas e receptivas.

6.2- SINDROME DE MOEBIUS: ESPECTRO FONOAUDIOLOGICO - LINGUAGEM

ORAL

A literatura compilada apresentou. evidéncias esporadicas de comprometimento da
linguagem oral em criancgas afetadas pela Sindrome de Moebius, uma vez que, em virtude do
comprometimento eminentemente motor, a maioria dos estudos sobre a sindrome enfatiza
alteragdes das fungdes orais, de degluticdo e de fala em detrimento da linguagem oral,
prejudicando assim a discussdo dos achados fonoaudioldgicos.

A comunicacdo pressupde a capacidade de empregar um codigo lingliistico para
expressar idéias ou sentimentos. Assim, quando nos referimos & linguagem oral, estamos
considerando a habilidade do individuo para armazenar, processar, acessar € expressar 0s

simbolos do codigo oral de maneira efetiva no contexto comunicativo.

Tais habilidades envolvem o dominio gradativo de aptidGes envolvendo os
componentes da linguagem oral: fonologia, mbrfossintaxe, semantica e pragmadtica, com
relagdo a saida (expressdo) ou entrada (recepgdo) da informagao lingiiistica.

Em adicdo ao desenvolvimento de tais componentes, a crianca também desenvolve a
habilidade de empregar éomportamentos comunicativos como estratégias ndo verbais que

auxiliam sobremaneira o processo da comunicagio, haja vista possibilitarem a transmissio de
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informag@o néo-yerbal, por meio_do emprego de recursos corporais, ggstuais, de expresséo
corporal/facial e de vocalizagdes.

Na nossa populagdo de estudo identificamos a presenca de alteracdo no emprego de
tais recursos em 57.1% dos individuos com a Sindrome de Moebius avaliados. As estratégias
foram graduadas em ordem decrescente de freqiliéncia: gestos indicativos (93.3%), gestos de
solicitagdo (86.7%), gestos de representacdo (57.1%), contato visual (50%), contato fisico
(28.6%), expressdo corporal e/ou facial (28.6%), vocalizagdes (21.4%) e choro (20%).

Tais achados evidenciaram maior emprego de comportamentos gestuais,
especialmente de indicagdo ou solicitagdo, sugerindo a presenca de atraso no desenvolvimento
da fun¢do simbdlica.

O desenvolvimento fonoldgico pressupde o amadurecimento de habilidades de
recepgdo, estocagem e decodificacio fonémica, bem como de recuperacdo e expressdo da
informacdo fonologica. Tais habilidades envolvem, além dos aspectos articulatérios da
produgdo da fala, o processamento central dos sons da linguagem oral.

Na Sindrome de Moebius, o comprometimento neuromuscular e estrutural orofacial
repercute diretamente na capacidade de apreensdo pelo falante, dos sons com valor opositivo
de sua lingua materna na medida em que afeta tanto a expressdo quanto o processamento
central da informacdo fonoldgica.

A fim de analisar tais habilidades realizamos a Avaliacdo Fonoldgica da Crianga
(YAVAS; HERNANDORENA; LAMPRECHT, 1992), que permite a analise clinica tanto da
capacidade articulatoria como dos seus sistemas fonético e fonoldgico. Todavia, sua aplicagdo
ndo foi possivel em trés individuos da pesquisa pois os individuos 1 e 3 apresentaram idade
cronologica de 2 anos e 8 meses abaixo, portanto, da idade prescrita para sua realiza¢do € o

individuo 2 apresentou auséncia de linguagem oral, ndo sendo possivel a coleta de amostra de

fala.



Na impossibilidade de realizagéo desta prova as habilidades fonoldgicas foram
analisadas de acordo com o grau de inteligibilidade da fala da crian¢a e a ocorréncia de
processos de simplificag@o fonoldgica, patoldgicos ou idiossincraticos.

Em nosso estudo, identificamos presenga de comprometimento das habilidades
fonologicas em 87.0% dos individuos (13/15) avaliados, clinicamente manifesto por
persisténcia de processos de simplificagdo fonoldgica fisioldgicos (69.0%) e/ou patoldgicos
(69.0%) bem como alterag@o na inteligibilidade da fala, desencadeada tanto por alteracdo na
entrada como na saida da informagéo auditiva.

Dos quinze individuos avaliados, 53.3% (8/15) apresentaram presenca de fala
inteligivel, 40.0% (6/15) evidenciaram ininteligibilidade e 6.7% (1/15) ndo apresentaram
nenhuma forma de expressdo oral. Todavia, mesmo dentre os individuos classificados como
portadores de fala inteligivel 75.0% (6/8) evidenciaram algum grau de comprometimento
fonologico, fortalecendo a hipdtese de a fonologia constituir um componente da linguagem
oral severamente afetado na Sindrome de Moebius.

Desse modo, € imprescindivel considerar que mesmo na vigéncia de
comprometimento periférico das estruturas orofaciais atuantes no processo de producdo da
fala, como ocorre na Sindrome de Méebius pela paralisia de nervos cranianos e a presenga de
dismorfismos faciais, € possivel a ocorréncia de dificuldades na aprendizagem da fala ndo
relacionadas a estas alteracdes (YAVAS; HERNANDORENA; LAMPRECHT, 1992).

De acordo com (HALL, 1983), o mecanismo de producdo da fala envolve a
capacidade de adequagdo estrutural e funcional, podendo estar comprometida por problemas
inerentes ao desenvolvimento ou adquiridas, sugerindo a interdependéncia entre tais
habilidades que justifica, a presenca de comprometimento articulatério, fonético e/ou

fonoldgico na Sindrome de Moebius.
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Este fato toma-se_ainda mais explicito quando adotamos' o modelo de producdo da fala
que ndo se limita a disting@o bindria fonética x fonologia, assim como proposto por Hewlett
(1985) que considera a existéncia de trés niveis durante a produgéo da fala: a fonologia, nivel
cognitivo mais complexo que envolve a selecdo de palavras de acordo com a sua
representacdo fonoldgica; a fonética, nivel organizacional do controle e coordenagdo motora
que envolve a selecdo, ordenagdo e sequencializagdo de padrdes motores estocados e a
articulacdo, nivel periférico de produgdo da fala, responsével pela elaboracdo dos movimentos
articulatdrios.

E valido ressaltar que alteracdes na estocagem da informacio fonolégica na memoria
de curto prazo poderdo conduzir também a alterages sintdticas e seméanticas com o
transcorrer da idade, agravando ainda mais a alteragdo lingiiistica.

O nivel de amadurecimento sintatico foi observado de acordo com a capacidade de
elaboracdo e compreensdo de sentencas, caracterizadas por meio da observéncia da habilidade
de estruturacdo frasal e o estagio de desenvolvimento sintético, sendo identificada a presenca
de alterac@o nas habilidades sintdticas em 87% (13/15) dos individuos avaliados com a
Sindrome de Moebius.

Quanto a capacidade de organizar sintagmas em sentencas, consideramos o emprego
de elementos sintdticos distintos, a elaboragdo de estruturas sintéticas, a capacidade para
julgar Sentengas gramaticalmente incorretas € o uso de elementos classe aberta e classe
fechada durante a organizaggo de frases.

Nossos dados revelaram que a maior dificuldade sintatica dos individuos avaliados
com a Sindrome de Moebius esta relacionada ao uso de elementos classe fechada (73.3%),
especialmente os conectivos, seguidos da elaboragcdo de sintagmas (60.0%), emprego de
sintagmas distintos (53.3%), julgamento gramatical (40.0%) e uso de elementos classe aberta

(13.3%).
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No que se refere ao m'\fel de desenvolvimento sintatico, identificamos ocorréncia de
estagio abaixo do esperado para a idade cronologica em 87.0% dos quatorze individuos que
apresentaram algum nivel de formacg8o de frases. Em apenas um caso observamos auséncia de
estruturacdo frasal.

O estagio de holofrase refere-se ao emprego de uma palavra-chave para designar o
conteudo de uma sentenca inteira. Este estagio foi identificado de maneira tardia em 28.6%
dos casos revelando grave imaturidade sintatica, haja vista constituir a primeira etapa do
desenvolvimento sintatico.

Estrutura¢do frasal compativel com o estigio de fala telegrifica, em que sdo
preservados os elementos funcionais da sentenca e omitidos os elementos classe fechada ou
conectivos, foi identificada em 21.4% dos individuos.

Sentencas de trés ou mais sintagmas, estruturadas por substantivo, verbo e
complemento em 14.3%. Cerca de 7.1% dos individuos encontravam-se no periodo de
constru¢do de frases simples, constituidas de dois elementos, geralmente substantivos e
verbos.

Apenas quatro individuos (28.6%) apresentaram nivel de desenvolvimento sintatico de
formagdo de frases complexas com mais de um verbo, estando compativel com o esperado
para a sua idade cronoldgica.

A alta prevaléncia de alteragdes sintaticas no espectro fonoaudiolégico da Sindrome de
Moebius constitui um dos mais preponderantes achados nesta desordem, uma vez que fornece
subsidios a diferenciacdo entre a ocorréncia de comprometimentos da fala e linguagem oral,
assim como suscita a inter-relagdo entre as habilidades fonoldgicas e sintaticas.

Desse modo, consideramos que o comprometimento sintatico podera estar associado &
alteracdo fonologica ou ser secundario a ela. Considerando-o como secundario,

encontraremos embasamento segundo Yavas (1990) no fato de a presenca de déficit
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' fonologico pode_r ocasionar dificuldades gramaticais pgla restricdo por parte da crianca do seu
“output”, em termos de comprimento e complexidade sintdtica na tentativa de melhorar a
inteligibilidade da fala ou devido a uma reducdo no feedback e processos facilitadores
fornecidos pelo meio.

As habilidades seméanticas foram avaliadas de acordo com a extensdo do vocabulério e
a compreensdo do significado de palavras e de tracos semanticos, estando prejudicadas em
80.0% (12/15) dos individuos com a Sindrome de Moebius.

No que concerne a extensdo funcional do vocabulédrio, 80.0% dos individuos
evidenciaram auséncia de uso funcional do vocabulério de expressdo, 40.0% apresentaram
lIéxico limitado a vocabulos de alta freqliéncia e 66.6% limitados a vocabulos conceituais
basicos e relacionados ao cotidiano.

Quanto a compreensdo do significado de palavras, 100.0% dos individuos avaliados
com a Sindrome de Moebius demonstraram compreender palavras isoladas, palavras
contextualizadas e sentencas simples. Em 80.0% dos casos observamos decodificacio
semantica adequada de sentencas sintaticamente complexas.

Com relagdo a habilidade para decodificar tragos semanticos 86.7% dos individuos
avaliados evidenciaram inabilidade para compreender linguagem metaférica, 73.3% para
compreender enunciados ambiguos e 46.7% demonstraram incapacidade para compreender
categorias de sinonimia e antonimia.

Assim como ocorre no desenvolvimento sintatico, a aquisicdo de representacOes
lexicais também sofre interferéncia do comprometimento nas habilidades fonoldgicas, uma
vez que em longo prazo tal alteracdo afeta a capacidade de ampliac@o lexical da crianga por
prejudicar o armazenamento integrado da representacdo fonoldgica e semaéntica dos

vocabulos.
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A compreenséo do signiﬁcadq de palavras, no entanto, evidenciqu presenca de
comprometimento discreto sugerindo, assim, que as maiores dificuldades lingiiisticas na
Sindrome de Moebius estdo relacionadas as habilidades expressivas € ndo a capacidade de
percepc¢do e processamento da informagdo semantica.

Assim como os demais componentes da linguagem oral, as habilidades pragmaticas
apresentaram-se alteradas em 87.0% (13/15) dos individuos avaliados com a Sindrome de
Moebius em termos de comunicagédo dialdgica oral e funcionalidade da comunicacgo.

A comunicagdo dial6gica oral pressupde o emprego da linguagem oral com funcio de
didlogo, necessitando para isso de diversas habilidades tais como, inicio e manutencio do
didlogo, troca de turnos, manuten¢do ao topico da conversagdo e adaptacio ao contexto
comunicativo.

Nossos dados revelaram presenca de comunicagdo dialdgica oral em 93.3% (14/15) da
populacdo de estudo, estando ausente em apenas um individuo (6.7%). Desse modo, as
habilidades citadas foram avaliadas em quatorze dos quinze individuos da pesquisa.

A habilidade para iniciar didlogos foi identificada em 100.0% (14/14) dos individuos,
manutengio do didlogo em 57.1% (8/14), troca de turnos em 61.3% (9/14), manutencio ao
topico em 57.1% (8/14) e adaptacdo ao contexto comunicativo em 21.4% (3/14). Chamou-nos
atenc@o, a alteragdo na capacidade de manter-se ao topico conversacional e na habilidade para
adaptar-se a diferentes exigéncias do contexto comunicativo, haja vista constituirem aspectos
indispensaveis a efetividade do processo da comunicacio.

Com relagdo a funcionalidade comunicativa 6.7% (1/15) da populagdo empregavam os
atos comunicativos com fungdo de regulagéo do comportamento, 20.0% (3/15) com funcdo de
interac@o social € 73.3% (11/15) com fun¢do de atengdo conjunta sugerindo que, mesmo na
vigéncia de alteragdes importantes nos demais componentes da linguagem oral, os individuos

com a Sindrome de Moebius empregaram os recursos comunicativos e habilidades
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lingiifsticas com a intencdo de compartilhgr com o outro, informagdes, pensamentos e
sentimentos.

Identificamos presenca de comprometimento em todos os componentes em 73.3%
(11/15) dos individuos avaliados; de apenas trés componentes em 13.3% (2/15) e auséncia de
comprometimento da linguagem oral em 13.3% (2/15).

Do ponto de vista natural, os componentes fonoldgicos, morfossintaticos, semanticos e
pragmaticos sdo considerados como possuidores de autonomia parcial; todavia, caracterizar e
compreender o grau de interdependéncia entre eles ¢ de fundamental importincia para a
compreensdo da natureza do distirbio de linguagem e especialmente do delineamento do
processo terapéutico.

Segundo a defini¢do da Asha (1993), as alteragdes da linguagem podem ser
consideradas de acordo com a presenga de diferencas na seqiiéncia de desenvolvimento da
linguagem ou nas estruturas adquiridas, caracterizadas por prejuizo da linguagem
compreensiva e/ou do uso da linguagem falada, linguagem escrita e/ou outro sistema de
simbolos, podendo envolver a forma da linguagem (fonologia, morfologia e sintaxe), o
conteudo da linguagem (seméntica) ou o seu uso em situac¢oes de comunica;éo (pragmatica)
em qualquer combinag&o.

Dentre os individuos avaliados com a Sindrome de Moebius, 86.7% (13/15)
apresentaram comprometimento na modalidade oral da linguagem de maneira isolada ou em
associacdo a alteragdes da fala.

O diagndstico fonoaudiolégico de Disturbio de Linguagem foi identificado em 46.7%
(7/15) da populagdo estudada; o diagndstico de Distirbio de Fala em 20.0% (3/15) € o
diagnoéstico de Disturbio de Linguagem e Fala em 13.3% (2/15).

Dentre os individuos avaliados, 26.7% (4/15) nd8o receberam diagndstico

fonoaudiologico, pois em virtude da idade cronoldgica e do nivel de escolarizacdo seria



necessaria a r_ealizac;éo de avaliag:éo da modalidade escrita da linguggem. Desse modo, tais
individuos foram classificados apenas de acordo com a ocorréncia de comprometimento da
linguagem oral, presente em todos eles (4/15).

Tais achados denotam a alta prevaléncia de comprometimento da linguagem oral entre
os individuos avaliados com a Sindrome de Moebius em nosso estudo. Apenas duas pesquisas
referindo tal ocorréncia foram encontradas na literatura revisada; no entanto, em nenhuma
delas foi citado o diagnostico de Disturbio de Linguagem em individuos com a desordem.

Com o objetivo de tragar o perfil das desordens comunicativas em criancas com a
Sindrome de Moebius, Meyerson e Foushee (1978) avaliaram sete pacientes com a desordem
e adicionaram seus achados ao relato de quinze casos coletados da literatura. O estudo foi
realizado por meio de descri¢do das caracteristicas fisicas e de fala dos casos avaliados e
posterior comparagdo com aqueles relatados na literatura analisada. Todavia, ndo foram
explicitados os métodos empregados para a avaliacdo de fala e linguagem oral nem o
diagndstico fonoaudioldgico identificado.

Os autores relataram a preséng:a de atraso no desenvolvimento das habilidades
lingiiisticas de expressdo e recepg@o em 57.0% (4/7) dos pacientes da sua amostra e em 26.0%
(4/15) dos casos provenientes da literatura, aparentemente considerando tal ocorréncia como
sintoma clinico e ndo como diagnéstico fonoaudiolégico.

Sjogreen; Andersson-Norinder e Jacobsson (2001) descreveram o grau de disfuncio
orofacial em vinte e cinco individuos com a Sindrome de Moebius, sendo considerados cinco
aspectos, a saber: expressdo facial, desenvolvimento das habilidades de alimentacdo,
mastigacdo, fala e sialorréia. Os procedimentos da avaliacdo fonoaudioldgica consistiram da
aplicagdo de questionarios e entrevistas desenvolvidos por dentistas e fonoaudidlogos sobre a
saude oral, alimentacgdo e sialorréia e da realizac@o de avaliagio clinica da func¢fo motora oral

e de fala.



Em trés casos os autores mmcionaram a ocqrréncia de atraso de linguagem com
auséncia de expressdo verbal, associada a presenga de autismo, retardo mental e severa
desordem comunicativa. Os individuos apresentavam idade cronoldgica de trés, sete e
dezesseis anos.

Nossos resultados s3o concordantes, haja vista a identificacdo de atraso no
desenvolvimento da linguagem em todos os individuos com a Sindrome de Moebius avaliados
em nosso estudo. N&o obstante, observamos ocorréncia significativamente acima da
freqiiéncia apresentada nas referidas pesquisas.

Em virtude da auséncia de especificacdes metodologicas nos estudos de Meyerson e
Foushee (1978) e Sjogreen; Andersson-Norinder e Jacobsson (2001) no que concerne a
avaliacdo da linguagem oral, ndo podemos discutir sobre a veracidade dos achados referentes
a ocorréncia de atraso lingiiistico na Sindrome de Moebius cuja freqiiéncia pode, inclusive, ter
sido subestimada pela auséncia de procedimentos diagndsticos adequados para este fim, haja
vista a realizaco exclusiva de avaliagdo motora oral e de fala.

Tendo em vista a alta prevaléncia de comprometimento da linguagem oral na nossa
populagdo de estudo, decidimos classificar o grau de severidade de tal ocorréncia, a fim de
possibilitar a caracterizac@o dos transtornos da linguagem oral em individuos com a Sindrome
de Moebius oferecendo, assim, subsidios mais efetivos ao processo de reabilitagdo
fonoaudiologica.

A classificagdo da alteracdo da linguagem oral quanto ao grau de comprometimento
permitiu-nos identificar que dentre os treze individuos assim classificados, 30.8%
apresentaram grau de comprometimento leve, 30.8% grau moderado e 38.5% grau severo.

Os achados mencionados denotam claramente a ocorréncia significativa de
comprometimento da linguagem oral na Sindrome de Moebius, com prejuizo mais relevante

das habilidades fonologicas e sintaticas.



A presenca de disturbio de linguagem ndo foi identiﬁcada em nenhum dos estudos
revisados. No entanto, acredita-se que este fato esteja relacionado a auséncia de
procedimentos de avaliagdo e diagnostico fonoaudioldgico direcionados a analise da
linguagem oral em individuos com a Sindrome de Moebius. Assim, nosso estudo constitui,
dentre as pesquisas compiladas, o unico a identificar e caracterizar as alteragdes da linguagem
oral nesta desordem, além de e estabelecer o grau de severidade fornecendo, assim, subsidios
aos processos de reabilitacdo fonoaudiologica.

Tendo em vista a alta ocorréncia de relato de tentativa de aborto por uso do
medicamento Cytotec® entre as méaes dos individuos com a Sindrome de Moebius do nosso
estudo e a alta prevaléncia de comprometimento da linguagem oral no espectro clinico desta
desordem, elaboramos com base nos dados citados dois informes com carater preventivo.

Inicialmente formatamos um informe destinado a mulheres em idade fértil, gestantes
ou ndo, com o objetivo primordial de divulgar os efeitos ao feto do medicamento Cytotec® e
conseqiientemente reduzir a pratica do seu uso como abortivo (APENDICE D).

O segundo informe objetiva informar aos profissionais fonoaudiélogbs, a ocorréncia
de comprometimento da linguagem oral na Sindrome de Moebius, a fim de fornecer subsidios

a identificacdo precoce e efetiva de tais transtornos nesta desordem (APENDICE E).



7. CONCLUSAOQO




125

Os dados obtidos no nosso estudo pennitirgm-nos evidenciar que os disturbios da
comunicagdo em individuos com a Sindrome de Moebius evidenciaram alta prevaléncia de
comprometimento da linguagem em sua modalidade oral.

As maies dos individuos avaliados relataram atraso significativo na aquisi¢do e
desenvolvimento das habilidades expressivas da linguagem oral, mesmo naqueles em que no
foi identificado comprometimento lingiistico. Este achado, em adi¢do as alteracdes da
linguagem oral manifestas pelos individuos do nosso estudo, evidencia a ocorréncia
significativa de comprometimento da linguagem oral em individuos com a Sindrome de
Moebius.

Nosso estudo evidenciou também a ocorréncia de comprometimento da linguagem
oral associado ou ndo a alteragdes de fala em treze dos quinze individuos avaliados, afetando
todos os componentes da linguagem oral, com maior pronunciamento das habilidades
fonol6gicas e morfossintaticas. Dentre suas manifestacdes, sdo constantes o nivel
desenvolvimento lingiiistico inferior ao esperado, o comprometimento da inteligibilidade de
fala e o déficit na construcdo de sentencas e narrativas.

O comprometimento da linguagem na Sindrome de Moebius apresentou-se muito
prejudicado em cinco dos treze individuos com a Sindrome de Moebius que apresentavam tal
transtorno e com grau de comprometimento leve ou moderado em oito individuos da nossa
pesquisa.

Ressalte-se a importincia de investigagdo minuciosa das habilidades lingiiisticas em
individuos com a Sindrome de Moebius, a fim de identificar precocemente a ocorréncia de
comprometimentos da linguagem oral, propiciando assim medidas efetivas de intervencdo nos

disturbios de linguagem e preventivas dos distirbios de aprendizagem.
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Caracterizacdo da Linguagem Oral em In dividuos com a Sindrome de Moebius
Characterization of the oral language in subjects with the Moebius Syndrome

Renata Cavalcante Barbosa 1
Célia Maria Giacheti*

1- Mestre em Saude Publica — UFC, Ceara, Brasil; Especialista em Linguagem, CFF";
Docente do Curso de Graduacio em Fonoaudiologia, UNIFOR, Cears, Brasil.
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Departamento de Fonoaudiologia, UNESP, Campos de Marilia, Brasil.

Resumo

A Sindrome de Moebius constitui uma desordem congénita classicamente desencadeada por
fatores genéticos ou ambientais. O gene responsavel pela sindrome permanece desconhecido,
todavia, inGimeras pesquisas evidenciaram sua localizagio proxima a banda q12.2 do
cromossomo 13 ou no préprio cromossomo 13. Dentre 0s fatores ambientais, destaca-se a
exposigio do feto, durante o primeiro trimestre gestacional, a0 misoprostol, principio ativo do
medicamento Cytotec®, em préaticas abortivas frustras. Seu quadro de manifestagdes clinicas
inclui lesio dos nervos facial e abducente, associada a malformagdes de membros,
notadamente os pés tortos congénitos. Dentro do espectro fonoaudiolégico identificamos a
ocorréncia de comprometimento das fungdes orais e de degluti¢do, fala e linguagem, em
virtude da presenca de lesdo dos pares cranianos e do retardo mental. N3o obstante, € pouco
conhecido o espectro de comprometimento da linguagem oral nesta desordem. Desse modo, 0
objetivo geral deste estudo € caracterizar a linguagem oral em uma populagio de quinze
individuos com a Sindrome de Moebius, na faixa etaria de dois a treze anos, de ambos 0s
sexos, atendida em trés centros de referéncia para diagnostico genético no estado do Ceara.
Realizamos estudo descritivo do tipo transversal no periodo de fevereiro a dezembro de 2002,
por meio de avaliagdo clinica dos componentes da linguagem oral, a saber, fonologia,
morfossintaxe, semantica e pragmatica. Dentre os resultados observados, consideramos o alto
indice de relato de tentativa de aborto pelo uso do medicamente Cytotec®, haja vista sua
ocorréncia em 100.0% dos casos que referiram tal pratica (10/10). A via de administragdo
mais empregada foi a via conjugada, oral e vaginal (70.0%), com uso médio de dois
comprimidos de Cytotec® (90.0%) durante o primeiro trimestre gestacional em todos os casos
(100.0%). Identificamos ocorréncia exclusiva de disturbio de fala em 20.0% dos individuos,
distarbio de linguagem em 46.7%, disturbio de linguagem e fala em 13.3% e presenga de
comprometimento da linguagem oral em 26.7%. Nossos dados permitiram-nos concluir que 0
disturbio de linguagem na Sindrome de Moebius apresenta grau de comprometimento variavel
com prejuizo de todos os componentes da linguagem oral, notadamente as habilidades
fonologicas e morfossintaticas. Dentre suas manifestacdes, sdo constantes 0 nivel de
desenvolvimento lingiiistico abaixo do esperado para a idade, 0 comprometimento da
inteligibilidade de fala e o déficit na construgdo de sentengas e narrativas.

Palavras-Chave
Sindrome de Moebius; Linguagem; Fonoaudiologia.



Abstract

The Moebius syndrome constitutes a congenital disorder classically caused by genetic and
environmental factors. The gene responsible for the syndrome is still unknown although many
researches suggest it’s location next to the band q12.2 of the chromosome 13 or on the
chromosome itself. Among the environmental factors, special attention must be given to fetal
exposition, during the first gestational trimester, to misoprostol, substance contained in
Cytotec®, used during abortion tentative. The clinical manifestations include lesion of the
facial and abducens nerves associated with limb malformations specially club foot. The
speech-language manifestations include compromise of oral and deglutition, speech and
language functions, secondary to cranial nerves lesions and mental retardation. The language
compromise in this disorder is still not well known. In this way, the main objective of this
study is to characterize the oral language in a population of fifteen subjects with Moebius
syndrome with age ranging from two to thirteen years old, from both sexes, seen in one of the
three main center for genetic diagnosis in the state of Ceara. The present work is a descriptive
study of a cross-sectional design conducted from February to December/2002, using a clinical
evaluation of language components including morphology, syntax, semantics and pragmatics.
The results showed high occurrence of report of abortion tentative with the use of Cytotec®.
All subjects that reported this practice used Cytotec® (10/10). The administration route most
used was the combined, oral and vaginal (70%), with the use of two tablets (90%) during the
first trimester of pregnancy in all cases. We identified exclusive speech involvement in 20%
of the subjects, language disturbance in 46.7%, speech and language disturbance in 13.3% and
oral language involvement in 26,7%. Based on our evidence we conclude that the language
disturbance in the Moebius syndrome presents with a variable compromise of all oral
language components mainly phonological, morphological and syntactical abilities. The delay
in linguistical development, incomprehensive speech and the deficit of constructions of
sentences and narrations are constant.

Key words
Moebius syndrome; Language; Speech-Language Pathologist.

Introducgdo

A Sindrome de Moebius constitui uma doenga congénita, manifesta clinicamente por
paralisia facial uni ou bilateral, estrabismo ou oftalmoplegia e malformagdes de membros,
acompanhados ou nfio do comprometimento de outros pares cranianos. Seus mecanismos
etiolégicos nfo foram claramente elucidados, no entanto, as hipoteses mais aceitas referem-se
a existéncia de base genética ou ambiental.

O gene candidato localiza-se proximo a banda q12.2 do cromossomo 13 ouno proprio
cromossomo 13 (SLEE; SMART; VILJOEN, 1991). Quanto a génese ambiental, inumeros
estudos tém enfatizado a associagdo entre o uso do medicamento Cytotec® como abortivo nos
primeiros meses gestacionais e a ocorréncia da sindrome (VARGAS et al., 2000).

O medicamento ¢ empregado em praticas abortivas gragas ao seu principio ativo, a
substincia misoprostol, um analogo sintético da Prostaglandina E, que afeta a contratilidade
uterina e a irrigagdo sanguinea do feto (ALBANO et al., 1993).

Por possuir em seu espectro clinico, comprometimentos eminentemente motores em
virtude da paralisia de pares cranianos, as pesquisas fonoaudiolégicas tém enfatizado as
alteracdes da musculatura orofacial e fungdes orais em detrimento dos aspectos relacionados &
fala e principalmente & linguagem na Sindrome de Moebius.



Considerando assim, o aumento do numero de casos da desordem e a escassez de
estudos nessa area, esta pesquisa tem por meta primordial, caracterizar a linguagem oral de
individuos com Sindrome de Moebius, na faixa etaria de dois a treze anos, atendidas em trés
centros de referéncia para o diagnostico genético no estado do Ceara.

Espectro Clinico

A Sindrome de Moebius constitui uma desordem genética rara ndo progressiva
(RIZOS; NEGRON; SERMAN, 1998), cuja incidéncia populacional ainda ndo esta
determinada. N&o ha predominincia de sexo (MENDEZ e LEE, 1981) e sua ocorréncia é
esporadica na maioria dos casos, especialmente naqueles em que ha associado a diplegia
oculofacial anomalias de membros (RIZOS,; NEGRON; SERMAN, 1998), todavia,
recorréncia familiar pode ocorrer (KREMER et al., 1996; OMIM, 2001).

Meyerson e Foushee (1978) realizaram estudo retrospectivo acerca dos mecanismos
patolégicos subjacentes a Sindrome de Moebius, descrevendo inicialmente o surgimento de
hipoteses relacionadas a presenca de agenesia de nervos e nucleos revelados por exames
histologicos (HENDERSON, 1939), seguidos de consideragdes sobre a auséncia de tecidos
musculares (RICHARDS, 1953); hipoteses sobre defeitos musculares congénitos (EVANS,
1955); explanagdo sobre comprometimentos nucleares ou supranucleares; consideragdes sobre
a presenca de aumento da pressdo intraventricular durante o periodo gestacional (SOGG,
1961) ou a ocorréncia de neuropatia ou miopatia de base (PITNER et al., 1965).

De acordo com o Pictures of Standart Syndromes and Undiagnosed Malformations
(POSSUM, 1998) a hipotese etiolégica relacionada a vascularizagdo do tronco cerebral €
suportada pelos achados histopatolégicos —sugestivos de calcificacio dessa regido,
supostamente associada a exposigao do feto ao misoprostol e & cocaina durante a gestagao.

A origem da Sindrome de Moebius permanece desconhecida, no entanto, a influéncia
de fatores genéticos e ambientais ¢ clara, sendo a aplasia ou hipoplasia dos nucleos dos nervos
facial e 6culo-motor secundaria a isquemia fetal transitoria, a teoria etiolégica mais aceita
(BONANNI; GUERRINIL, 1999; FONTENELLE et al., 2001).

Quanto ao padrdo de heranca da Sindrome de Moebius, a maioria das pesquisas
mencionou presenca de heranca dominante com expressividade variavel e penetrancia
incompleta, todavia, heranga autossdmica recessiva (RIZOZ, NEGRON; SERMAN, 1998),
heranga recessiva ligada ao X e heranca autossdmica dominante também tém sido propostas
(OM1IM, 2001).

Apbs o estudo de uma familia com Sindrome de Moebius com padrdo de heranca
autossdmica dominante, Kremer et al. (1996) apos exclusio da regidio candidata para a
desordem no cromossomo 13q12.2-q13, identificaram o gene para o cromossomo 3q21-22,
sugerindo assim, heterogeneidade genética da Sindrome de Moebius. Em adi¢do ao MBS1 no
cromossomo 13 e o 3q21-q22 (MBS2), outro [dcus para 2 sindrome foi mapeado no
cromossomo 10q21.3-q22.1 (MBS3) (OMIM, 2001).

Lorenz (2002) sugeriu a existéncia de padrdes variaveis de heranca na Sindrome de
Moebius e identificou como possiveis localizagdes cromossomicas as regides 13q12.2-q13,
3q21-q22 e 10q21.3-g22.

A Sindrome de Moebius tem sido associada por diversos autores ao uso da substéncia
misoprostol como abortivo durante o periodo gestacional, principalmente em virtude do
crescimento significativo do nimero de casos ap6s a sua comercializa¢do no Brasil sob a
forma do medicamento Cytotec® (COELHO, 1991).

Tal associag@io decorre das alteragdes provocadas pelo misoprostol na vascularizagdo
do tronco cerebral, gerando isquemia com necrose e ocasional calcificagiio do nucleo facial,



como demonstrado em trés bebés com malformagdes de membros e Seqiiéncia de Mobius
(GOVAERT et al. apud GONZALEZ et al., 1993).

O Cytotec® foi originariamente produzido para tratamento da ilcera géstrica, todavia,
sua comercializagio esta proibida em farmacias de todo o pais, por determinacdo da Portaria
344/98 do Ministério da Satde, que regulamenta a distribui¢do de medicamentos sujeitos a
controle especial. Sua utilizagdo encontra-se restrita ao Ambito hospitalar sob supervisio da
vigilancia sanitaria municipal.

Nada obstante, apés o conhecimento da populagio sobre o seu valor abortivo, 0
Cytotec® passou a ser empregado clandestinamente por iniimeras gestantes, especialmente
nas regides em que ha a proibigéo do aborto, expondo assim, o feto e a mée a inimeros riscos
e seqiielas, haja vista mostrar-se inefetivo em 50% dos casos.

A ineficiéncia do Cytotec® para o aborto esta relacionada ao niimero de comprimidos
empregados, & rota de utilizagdo (via oral, via vaginal ou via oral e vaginal), ao periodo
gestacional e & susceptibilidade individual (COELHO, 1991).

A primeira descri¢io da diplegia facial congénita foi desenvolvida por Von Graaefe
em 1880, posteriormente, em 1888, Moebius descreveu a associacdo entre diplegia facial
congénita e outros malformagdes, nomeando-a como uma nova entidade clinica chamada de
Sindrome de Moebius (KUMAR, 1990).

Morello e Converse (1977) propuseram os seguintes achados para a sindrome:
fraqueza facial uni ou bilateral; perda uni ou bilateral dos movimentos oculares de abdugéo;
anormalidades esqueléticas de extremidades (pés tortos, sindactilia, outras anomalias digitais);
envolvimento em alguns casos da musculatura braquial; paralisia em alguns casos de outros
pares cranianos (trigémio, oculomotor, glossofaringeo e hipoglosso); deficiéncia auditiva e
retardo mental em 10% dos casos.

Espectro Fonoaudioldgico

A maioria dos estudos enfatiza a presenca de comprometimentos motores-orais &
articulatérios na Sindrome de Moebius, em detrimento a linguagem em suas modalidades oral
e escrita. A ocorréncia de alteragdes lingiiisticas em criangas portadoras da sindrome, ndo fot,
até a atualidade, comprovada cientificamente, haja vista a escassez de pesquisas identificando
a presenca destes comprometimentos no espectro clinico da doenga.

Meyerson e Foushee (1978) identificaram a presenca de atraso na aquisicdo da
linguagem expressiva e receptiva em quatro dos sete pacientes com a Sindrome de Moebius
submetidos a avaliagio auditiva, de fala e de linguagem em sua pesquisa.

Estudo retrospectivo e multidisciplinar de vinte e cinco pacientes com a Sindrome de
Moebius foi realizado por Sjogreen; Andersson-Norinder e Jacobsson (2001) baseando-se na
investigacdio das fungdes orais, fala e deglutigio por meio da aplicagéo de questionarios e
coleta de informagdes nos prontudrios médicos e odontolégicos dos pacientes, com o objetivo
de descrever a disfuncdio orofacial na Sindrome de Moebius. Os autores identificaram a
presenca de atraso de linguagem em apenas um caso da amostra, provavelmente associado a
ocorréncia de retardo mental.

Teoricamente, algumas manifestagdes clinicas da Sindrome de Moebius poderdo atuar
como fatores predisponentes e/ou mantenedores de comprometimento lingiiistico, dentre as
quais, destacamos a ocorréncia de retardo mental associado ou nfo a anomalias do sistema
nervoso central e deficiéncias sensoriais, especialmente auditiva e visual.

Kalverboer; Coultre e Casaer (1970) apresentaram 0O caso de uma crianca com
Sindrome de Moebius com reducio moderada de sua capacidade intelectual, sem haver, no
entanto, interferéncias no seu desempenho escolar e sugeriram a ocorréncia esporadica de
retardo mental nesta condig@o.



Com relagio ao desenvolvimento cognitivo, Gorlin et al. (1976) in: Meyerson e
Foushee (1978) referiram a presenga de retardo mental em 10 a 15% dos pacientes com
Sindrome de Moebius. De acordo com Mendéz e Lee (1981) e Stabile et al. (1984) a presenca
de retardo mental ocorre apenas em 10% dos casos.

Meyerson e Foushee (1978) avaliaram as habilidades comunicativas de sete pacientes
com a Sindrome de Moebius a fim de identificar os pares cranianos afetados e a presenca de
sinais adicionais, bem como, caracterizar as habilidades de fala e de linguagem expressiva e
receptiva.

No que concerne ao retardo mental, os autores identificaram sua ocorréncia em dois
pacientes da amostra e consideraram que apesar de a sua presenca desencadear atraso no
desenvolvimento da fala e da linguagem, o nivel intelectual ndo pode ser considerado como o
nico fator causal de distirbios em seus processos, tendo em vista a complexidade das
funcdes lingiiisticas e a ocorréncia de distarbios em criangas intelectualmente normais.

Em virtude de informagcdes controversas da literatura, inexiste, até a atualidade, dados
confiaveis sobre a incidéncia do retardo mental na Sindrome de Moebius, haja vista
evidéncias opostas em inumeros artigos, variando desde a auséncia de alteragdo no
desenvolvimento intelectual até a presenga de incidéncia variavel (POSSUM, 1998).

De acordo com Altmann et al. (1999) na auséncia de retardo mental a linguagem
desenvolve-se normalmente, apesar de pequenos déficits serem esperados em virtude da falta
de estimulagiio, reducdio das experiéncias motoras e internagdes freqiientes.

Sjogreen; Andersson-Norinder e Jacobsson (2001) mencionaram a ocorréncia de
retardo mental associado a comportamentos autisticos em sete pacientes da sua amostra
(7/25), ndo sendo identificado retardo mental isolado em nenhum caso.

Metodologia

Desenvolvemos esta pesquisa no periodo de fevereiro a novembro de 2002, no Servigo
de Fonogenética do Hospital Infantil Albert Sabin (HIAS), na cidade de Fortaleza, capital do
Estado do Ceara, por meio de pesquisa descritiva do tipo transversal, de casos prevalentes de
Sindrome de Moebius, haja vista a desordem possuir baixa incidéncia na populagdo geral e
constituir uma alteragdo congénita.

Para a selecio da populagdio de estudo, utilizamos uma base secundaria, constituida
pela populagdo atendida no Servigo de Fonogenética do Hospital Infantil Albert Sabin, no
Ambulatério de Genética do Hospital César Cals e no Setor de Genética do Ambulatoério de
Pediatria da Universidade Federal do Cears, instituigdes publicas que realizam atendimento
genético em nosso estado.

Nossa populagdo de estudo, foi constituida por todos os casos prevalentes de
Sindrome de Moebius, de ambos os sexos, com idade cronolégica entre dois e treze anos,
residentes ou ndo na cidade de Fortaleza-CE, atendidas em pelo menos um dos trés servigos
mencionados anteriormente.

O diagnéstico genético de Sindrome de Moebius foi definido como diagnéstico
clinico, realizado por médico geneticista de acordo com os critérios propostos pelo OXFORD
MEDICAL DATABASE — Dysmorphology Photo Library (1996): Paralisia congénita do
nervo facial (VII p. ¢.), uni ou bilateral; Redugio ou auséncia da mimica facial (fdcies de
mascara), Paralisia congénita do nervo abducente (VI p.c.); Estrabismo e ptose palpebral;
Dificuldade para se alimentar durante os primeiros meses de vida; Malformag3o de membros
em alguns casos com sindactilia, polidactilia, branquidactilia, oligodactilia e auséncia do
musculo trapézio ou peitoral; Retardo mental e atraso no desenvolvimento.



Para o estabelecimento do diagndstico foi considerada obrigatéria a presenga da
paralisia facial congénita e reducio ou auséncia da mimica facial, associadas a pelo menos um
dos demais critérios.

Utilizamos inicialmente formuléario para coleta de dados clinicos, contendo
questionamentos a respeito dos antecedentes gestacionais e hereditarios da crianga avaliada,
suas condigdes de parto, intercorréncias nos periodos péri e pés-natais, desenvolvimento
neuropsicomotor e desenvolvimento das habilidades de linguagem, fala, fungdes orais e
degluti¢do.

Para realizacio de avaliagio da linguagem oral utilizamos roteiro contendo
informacdes sobre as habilidades comunicativas, componentes da linguagem oral (fonologia,
morfossintaxe, seméntica e pragmatica) e fala, em que observamos articulagdio, praxis oral,
velocidade e inteligibilidade de fala e voz.

Apbés a avaliagdo da linguagem oral, procedemos a graduagdo do grau de severidade
do seu comprometimento por meio da aplicagdo de uma escala de severidade baseada no nivel
de desenvolvimento das habilidades sintaticas e fonologicas.

Os pardmetros de classificagdo englobaram quanto & sintaxe, estruturacdo e
compreensio de sentengas, numero de categorias frasais e seus usos. Com relagdo a fonologia
observamos a ocorréncia de processos de simplificagdo fonologica, fisiologicos e patologicos,
inteligibilidade da fala e auséncia de expresséo verbal.

De acordo com estes parfmetros foram estabelecidos trés graus de severidade do
comprometimento da linguagem oral na Sindrome de Moebius:

- Grau leve: fala intelegivel com erros; persisténcia de PSF fisiologicos; reducdo na
variagdo sintatica e/ou sintaxe pouco elaborada.

- Grau moderado: ininteligibilidade parcial; ocorréncia de PSF patologicos; auséncia
de conectivos; auséncia de compreens&o de sentencas complexas; redugo na variagio
sintatica e/ou sintaxe pouco elaborada.

- Grau severo: ininteligibilidade ou auséncia de fala; holofrase sem recursos

comunicativos compensatorios e auséncia de estruturagio e compreensdo frasal.

Resultados e Discussdo

Foram avaliados quinze individuos com diagnéstico genético de Sindrome de
Moebius, sendo 53.3% do sexo masculino e 46.7% do sexo feminino, com idade cronolégica
variando entre 2 anos e 8 meses a 13 anos. Assim como mencionaram Mendéz e Lee (1981),
ndo identificamos predominéncia de sexo na populacgo estudada nem recorréncia familiar,
sugerindo a existéncia de ocorréncia esporadica da Sindrome de Moebius (RIZOS,; NEGRON;
SERMAN, 1998).

A Sindrome de Moebius constitui uma desordem genética cujas manifestagdes
cardinais referem-se & presenca de paralisia facial uni ou bilateral e lesdio do nervo abducente
(HAMAGUCHI, 1993; HARBORD et al, 1989; IGARASHI; ROSE; STORGION, 1997;
OMIM, 1996; SMITH, 1989; TURK et al, 1999, VOIRIN et al., 1990). Todavia, o
comprometimento de outros pares cranianos e a presenca de malformagdes craniofaciais e de
membros poderdo ocorrer.

No que concerne as caracteristicas fisicas relacionadas a membros, identificamos em
nosso estudo sua ocorréncia em quatorze (93.3%) dos individuos avaliados, estando
significativamente acima da freqiiéncia proposta pela literatura, limitada a 50.0% de



ocorréncia de anomalias de membros superiores ou inferiores (MEYERSON; FOUSHEE,
1978).

Tal fato estd, possivelmente relacionado a alta prevaléncia de exposi¢do do feto a
substancia misoprostol, por meio de tentativa de aborto pelo emprego do medicamento
Cytotec® entre os individuos do nosso estudo. Apesar de o seu efeito teratogénico ndo ter
sido ainda completamente desvendado, anomalias de membros constituem um de seus
possiveis efeitos (GONZALEZ et al., 1993).

A anomalia mais prevalente foi a ocorréncia de pés tortos isolados (78.6%) seguidos
de pés tortos associados a sindactilia (21.4%). Apesar de descrita na literatura, sindactilia
isolada (SMITH, 1989) e amputagdo congénita de membros ndo foram identificadas em
nenhum individuo e em apenas um caso néo obsevamos malformacdo de membros.

As caracteristicas craniofaciais mais prevalentes observadas entre os individuos foram
em ordem decrescente de ocorréncia: paralisia facial (100.0%), estrabismo (100.0%), pregas
epicanticas (86.7%), micrognatia (73.3%), oftalmoplegia (46.7%), palato ogival (40.0%),
deformidades auriculares (33.3%), paralisia de lingua (26.7%), microdontia (13.3%) e fissura
(6.7%). :

Nosso estudo identificou a ocorréncia dos sinais classicos da desordem em 100.0%
dos casos, haja vista a presenca de paralisia facial uni ou bilateral associada a estrabismo ou
oftalmoplegia em todos os individuos com a Sindrome de Moebius, confirmando os dados da
literatura revisada.

Chama-nos atencdo, o relato de tentativa de aborto por 66.7% (10/15) dos familiares
de individuos com a Sindrome de Moebius, realizado em todos os casos por meio de ingestdo
do medicamento Cytotec®, com predominio da via conjugada de administragdio (via oral +
via vaginal) (70.0%) e utilizacgo de um a quatro comprimidos na maioria dos casos (90.0%).
Tal pratica foi realizada por 100.0% das maes (10/10) durante o primeiro trimestre
gestacional, estando a maior parte delas (70.0%) entre a quinta e a oitava semana de gestacdo.

A respeito da relagdo entre tentativas frustras de aborto pelo uso do Cytotec® e a
ocorréncia de Sindrome de Moebius, nossos dados sdo concordantes com os mencionados na
literatura revisada, uma vez que, relatou a possibilidade de o efeito do principio ativo deste
medicamento, a substancia misoprostol, afetar a vascularizagdo sanguinea do tronco cerebral,
com conseqiiente isquemia/necrose dos nicleos dos nervos cranianos, especialmente do nervo
facial, desencadeando assim, a sindrome (BOUDOUX et al., 2000; CARVALHO et al., 1999;
COELHO, 1991; FONTENELLE et al., 2001; GONZALEZ et al., 1993; VARGAS et al,
2000).

A literatura compilada apresentou evidéncias esporadicas de presenca de
comprometimento da linguagem oral em criancas afetadas pela Sindrome de Moebius, uma
vez que, em virtude do comprometimento eminentemente motor, a maioria dos estudos sobre
a doenca, enfatiza a alteragdo das fungdes orais, de degluticdo e fala em detrimento a
linguagem oral.

Ressaltamos a alta ocorréncia de relato de atraso no desenvolvimento das habilidades
de linguagem oral, mencionada por todos os familiares dos individuos com a Sindrome de
Moebius avaliados no nosso estudo (15/15). Apesar da referéncia da presenca de tal sintoma
em algumas pesquisas (MEYERSON,; FOUSHEE, 1978; SJOGREEN, ANDERSSON-
" NORINDER; JACOBSSON, 2001), nossos resultados  evidenciaram  prevaléncia
significativamente maior. Em adi¢8o, ndo identificamos na literatura revisada estudos de
caracterizacio do atraso linguistico na Sindrome de Moebius quanto as habilidades
expressivas e receptivas.

O desenvolvimento fonolégico pressupde o amadurecimento de habilidades de
recepgdo, estocagem e decodificagdo fonémica, bem como de recuperagdo e expressdo da



informacdio fonolégica. Tais habilidades envolvem, além dos aspectos articulatérios da
produgdio da fala o processamento central dos sons da linguagem oral.

Na Sindrome de Moebius, 0 comprometimento neuromuscular e estrutural orofacial
repercute diretamente na capacidade de apreensio pelo falante, dos sons com valor opositivo
de sua lingua materna na medida em que afeta tanto a expressdo quanto o processamento
central da informacio fonolégica.

Presenca de comprometimento das habilidades fonoldgicas foi identificada em 87%
dos individuos (13/15) avaliados, clinicamente manifesto por persisténcia de processos de
simplificagdo fonolégica fisioldgicos e/ou patoldgicos (69.0%), bem como, alteracdo na
inteligibilidade da fala, presente em 40% (6/15) da populagdo estudada, desencadeada tanto
por alteragfo na entrada como na saida da informagio auditiva.

Mesmo entre os individuos classificados como portadores de fala inteligivel, 75%
(6/8) evidenciaram algum grau de comprometimento fonolégico, explicitando a hipotese de a
fonologia constituir um componente da linguagem oral severamente afetado na Sindrome de
Moebius.

Desse modo, ¢ imprescindivel considerar que mesmo na vigéncia de
comprometimento periférico das estruturas orofaciais atuantes no processo de produgdo da
fala, como ocorre na Sindrome de Moebius, pela paralisia de nervos cranianos e a presenca de
dismorfismos faciais, é possivel a ocorréncia de dificuldades na aprendizagem da fala nfo
relacionadas a estas alteragdes (YAVAS; HERNANDORENA; LAMPRETCH, 1992).

E valido ressaltar, que alteragdes na estocagem da informagdo fonolégica na memoria
de curto prazo, poderfio conduzir tambeém a alteracdes sintaticas e semanticas com O
transcorrer da idade, agravando ainda mais a alteracio linguistica.

Observamos alteracio nas habilidades sintaticas em 87% (13/15) dos individuos
avaliados com a Sindrome de Moebius, cujos principais achados referem-sea inabilidade no
emprego de elementos classe fechada (7 3.3%) e & imaturidade sintatica (87.0%).

A alta prevaléncia de alteragdes sintaticas no espectro fonoaudiolégico da Sindrome de
Moebius constitui um dos mais preponderantes achados nesta desordem, uma vez que fornece
subsidios a diferenciacio entre a ocorréncia de comprometimentos da fala e linguagem oral,
assim como, suscita a inter-relagio entre as habilidades fonolodgicas e sintaticas.

Desse modo, consideramos que o comprometimento sintatico poder4 estar associado a
alteracio fonolégica ou ser secundario a ela. Considerando-o como secundario,
encontraremos embasamento segundo Yavas; Hernandorena e Lampretch (1992) no fato de a
presenca de déficit fonologico poder ocasionar dificuldades gramaticais pela restricdo por
parte da crianca do seu “output”, em termos de comprimento e complexidade sintatica na
tentativa de melhorar a inteligibilidade da fala ou devido a uma redugdo no feedback e
processos facilitadores fornecidos pelo meio.

As habilidades semanticas foram avaliadas de acordo com a extens&o do vocabuléario e
a compreensdo do significado de palavras e de tracos semanticos, estando prejudicadas em
80.0% (12/15) dos individuos com a Sindrome de Moebius.

Os achados mais relevantes relacionam-se as habilidades seménticas de expressao,
clinicamente caracterizadas por restrigdo do vocabulario de expressdo (80.0%) e inabilidade
para compreender linguagem figurada (86.7%).Quanto & compreensdo do significado de
palavras, 100.0% dos individuos avaliados com a Sindrome de Moebius demonstraram
compreender palavras isoladas, palavras contextualizadas e sentencas simples. Em 80.0% dos
casos observamos decodificacdio seméntica adequada de sentencas sintaticamente complexas.

Assim como ocorre no desenvolvimento sintdtico, a aquisi¢do de representagdes
lexicais também sofre interferéncia do comprometimento nas habilidades fonoldgicas, uma
vez que em longo prazo, tal alteragdo afeta a capacidade de ampliaggo lexical da crianca por



prejudicar o armazenamento integrado da representagdo fonolégica e seméntica dos
vocébulos.

A compreensdio do significado de palavras, no entanto, evidenciou presenca de
comprometimento discreto, sugerindo assim, que as maiores dificuldades lingiisticas na
Sindrome de Moebius estdo relacionadas as habilidades expressivas e ndo 4 capacidade de
percepgdo e processamento da informagio semantica.

Assim como os demais componentes da linguagem oral, as habilidades pragmaticas
apresentaram-se alteradas em 87.0% (13/15) dos individuos avaliados com a Sindrome de
Moebius, em termos de comunicagio dialégica oral e funcionalidade da comunicago.

A comunicagio dialdgica oral pressupde o emprego da linguagem oral com fungdo de
dialogo, necessitando para isso de diversas habilidades tais como, inicio e manutengdo do
didlogo, troca de turnos, manutengdo ao topico da conversagdio e adaptagdio ao contexto
comunicativo. Comprometimento no emprego de tais recursos foi identificado em 93.3%
(14/15) da populaggo de estudo, no entanto, chama-nos ateng&o, a alteragdo na capacidade de
manter-se ao topico conversacional e na habilidade para adaptar-se a diferentes exigéncias do
contexto comunicativo, haja vista constituirem aspectos indispensaveis & efetividade do
processo da comunicago.

Com relacdo a funcionalidade comunicativa 6.7% (1/15) da populagdo empregava 0s
atos comunicativos com fungio de regulagéo do comportamento, 20.0% (3/15) com fungéo de
interacdo social e 73.3% (11/15) com fung@o de atengdo conjunta, sugerindo que, mesmo na
vigéncia de alteragdes importantes nos demais componentes da linguagem oral, os individuos
com a Sindrome de Moebius empregaram O0S I€CUrsos comunicativos e habilidades
lingiiisticas com a intengéio de compartilhar com o outro, informagdes, pensamentos e
sentimentos.

Quanto ao comprometimento dos componentes da linguagem oral na Sindrome de
Moebius, identificamos presenca de comprometimento de todos os componentes em 73.3%
(11/15) dos individuos avaliados, de apenas trés componentes em 13.3% (2/15) e auséncia de
comprometimento da linguagem oral em 13.3% (2/15).

Do ponto de vista natural, os componentes fonolégicos, morfossintaticos, semanticos e
pragmaticos séo considerados como possuidores de autonomia parcial, todavia, caracterizar e
compreender o grau de interdependéncia entre eles ¢ de fundamental importancia para a
compreensdo da natureza do disturbio de linguagem e especialmente do delineamento do
processo terapéutico.

Segundo a definicdo da Asha (1993), as desordens da linguagem podem ser
consideradas de acordo com a presenga de diferencas na seqiéncia de desenvolvimento da
linguagem ou nas estruturas adquiridas, caracterizadas por prejuizo da linguagem
compreensiva e/ou do uso da linguagem falada, escrita e/ou outro sistema de simbolos,
podendo envolver a forma da linguagem (fonologia, morfologia e sintaxe), o conteudo da
linguagem (seméntica) ou o seu uso em situagdes de comunicacdio (pragmatica) em qualquer
combinagdo.

Dentre os individuos avaliados com a Sindrome de Moebius 86.7% (13/15)
apresentaram comprometimento na modalidade oral da linguagem de maneira isolada, ou em
associacio a alteracdes da fala.

O diagnéstico fonoaudiolégico de Distirbio de Linguagem foi identificado em 46.7%
(7/15) da populagio estudada, o diagnéstico de Disturbio de Fala em 20.0% (3/15) e 0
diagnostico de Disturbio de Linguagem e Falaem 13.3% (2/15).

Dentre os individuos avaliados, 26.7% (4/15) n#o receberam diagnostico
fonoaudiolégico, pois em virtude da idade cronologica e do nivel de escolarizagéo, seria
necessaria a realizacio de avaliagio da modalidade escrita da linguagem. Desse modo, tais



individuos foram classificados apenas de acordo com a ocorréncia de comprometimento da
linguagem oral, presente em todos eles (4/15).

Tais achados denotam a alta prevaléncia de comprometimento da linguagem oral entre
os individuos avaliados com a Sindrome de Moebius em nosso estudo. Apenas duas pesquisas
referindo tal ocorréncia foram encontradas na literatura revisada, no entanto, em nenhuma
delas foi citado o diagnéstico de Distarbio de Linguagem em individuos com a desordem.

Com o objetivo de tragar o perfil das desordens comunicativas em criangas com a
Sindrome de Moebius, Meyerson e Foushee (1978) avaliaram sete pacientes com a desordem
e adicionaram seus achados ao relato de quinze casos coletados da literatura.

Os autores relataram a presenga de atraso no desenvolvimento das habilidades
linguisticas de expressdo e recepgdo em 57.0% (4/7) dos pacientes da sua amostra e em 26.0%
(4/15) dos casos provenientes da literatura, aparentemente, considerando tal ocorréncia como
sintoma clinico e nfio como diagnéstico fonoaudiolégico.

Sjogreen; Andersson-Norinder e Jacobsson (2001) descreveram o grau de disfungéo
orofacial em vinte e cinco individuos com a Sindrome de Moebius, sendo considerados cinco
aspectos, a saber: expressdo facial, desenvolvimento das habilidades de alimentagdo,
mastigacdio, fala e sialorréia. Os procedimentos da avaliacfio fonoaudioldgica consistiram da
aplicagdio de questionarios e entrevistas desenvolvidos por dentistas e fonoaudiélogos sobre a
saude oral, alimentagio e sialorréia e da realizagdo de avaliagéo clinica da fungio motora oral
e de fala.

Em trés casos os autores mencionaram a ocorréncia de atraso de linguagem com
auséncia de expressdo verbal, associada & presenca de autismo, retardo mental e severa
desordem comunicativa.Os individuos apresentavam idade cronolégica de trés, sete e
dezesseis anos.

Nossos resultados sdo concordantes, haja vista a identificagio de atraso no
desenvolvimento da linguagem em todos os individuos com a Sindrome de Moebius avaliados
em nosso estudo. N#o obstante, observamos ocorréncia significativamente acima da
freqiiéncia apresentada nas referidas pesquisas.

Em virtude da auséncia de especificagdes metodologicas nos estudos de Meyerson e
Foushee (1978) e Sjogreen; Andersson-Norinder e Jacobsson (2001) no que concerne a
avaliagdo da linguagem oral, ndo podemos concluir sobre a veracidade dos achados referentes
4 ocorréncia de atraso lingiiistico na Sindrome de Moebius, cuja frequéncia pode, inclusive,
ter sido subestimada pela auséncia de procedimentos diagnosticos adequados para este fim,
haja vista a realizagfo exclusiva de avaliagdo motora oral e de fala.

Tendo em vista a alta prevaléncia de comprometimento da linguagem oral na nossa
populagdio de estudo, decidimos classificar o grau de severidade de tal ocorréncia, a fim de
possibilitar a caracterizagfio dos transtornos da linguagem oral em individuos com a Sindrome
de Moebius, oferecendo assim, subsidios mais efetivos ao processo de diagnostico e
reabilitagdo fonoaudiolégica.

A classificagio da alteragdo da linguagem oral quanto ao grau de comprometimento
permitiu-nos identificar que dentre os treze individuos assim classificados, 30.8%
apresentaram grau de comprometimento leve, 30.8% grau moderado e 38.5% grau severo.

Os achados mencionados denotam claramente a ocorréncia significativa de
comprometimento da linguagem oral na Sindrome de Moebius, com prejuizo mais relevante
das habilidades fonolégicas e sintaticas.



Conclusdes

Nossos dados denotaram ocorréncia significativa de relato de tentativa de aborto entre
as maes de individuos avaliados com a Sindrome de Moebius, com emprego do medicamento
Cytotec®.

Chamou-nos atencdo, ainda, a alta prevaléncia de comprometimento da linguagem oral
em individuos com a Sindrome de Moebius, podendo ocorrer de maneira isolada ou em
associagdo com alteracdes de fala.

O distarbio de linguagem nos casos avaliados apresentou grau de comprometimento
variavel com prejuizo de todos os componentes da linguagem oral, estando as habilidades
fonologicas e morfossintaticas mais afetadas. Dentre suas manifestagSes, sdo constantes nivel
de desenvolvimento lingiistico abaixo do esperado para a idade, 0 comprometimento da
inteligibilidade de fala e o déficit na construgdo de sentencas e narrativas.

Ressalta-se a importancia de investigagio minuciosa das habilidades lingiiisticas em
individuos com a Sindrome de Moebius, a fim de identificar precocemente a ocorréncia de
comprometimentos da linguagem oral, propiciando assim medidas efetivas de reabilitagdo dos
disturbios de linguagem e preventivas dos distarbios de aprendizagem.
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