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RESUMO

A Síndrome de Moebius constitui uma doença congénita classicamente desencadeada por
fatores genéticos, no aitanto, a smdrome tem sido considerada como relevante para a saúde
pública, em virtude do crescente número de casos associados a práticas abortivas clandestinas
pelo uso do medicamente Cytotec®. Este medicamaito foi originalmente formulado para
tratamento da úlcera péptica e possui como princípio ativo o misoprostol, substância capaz de
atuar na contratilidade uterina durante a gestação com conseqüaite aumento na amplitude e
frequência das contrações, estimulando sangramento uterino e expulsão parcial ou total do
feto. Acredita-se que a relação de tais efeitos com a Síndrome de Moebius deve-se ao
impacto provocado pela substância misoprostol na vascularização do tronco cerebral, gerando
isquemia com necrose e ocasional calcificação do núcleo do nervo facial. No que concerne à
sua base genética, padrões distintos de herança foram sugeridos, tais conio, herança
autossômica dominante, autossômica recessiva e recessiva ligada ao X O gene responsável
pela síndrome permanece desconhecido, todavia, inúmeras pesquisas evidenciaram sua
localização próxima à banda ql2.2 do cromossomo 13 ou no próprio CTomossomo 13 Seu
quadra de manifestações clínicas inclui lesão dos nervos facial e abducente, associada a
malformações de membros, notadamente os pés tortos congénitos. No entanto, a presença de
variação fenotípica é esperada, em virtude do comprometimento diferenciado dos demais
pares cranianos entre os casos da desordem, principalmente dos nervos bulhares. Desse modo,
extensa gama de malformações associadas foi identificada, incluindo paralisia de língua e/ou
faringe, ausâicia do músculo peitoral, sindactilia com ou sem ausência do músculo peitoral
(Anomalia de Poland), envolvimento bulhar, hipoglossia-hipodactilia (Síndrome de Hanhart)
e ocasionalmente retardo mental. Dentro do espectro fonoaudiológico identificamos
ocorrência de comprometimento das funções orais e de deglutição, fala e linguagem, em
virtude da presença de lesão dos pares cranianos e do retardo mental. Não obstante, é pouco
conhecido o espectro de comprometimento da linguagem oral nesta desordem. Desse modo, o
objetivo geral deste estudo é caracterizar a linguagem oral em uma população de qumze
indivíduos com a Síndrome de Moebius, na faixa etária de dois a treze anos, de ambos os
sexos, atendida em três centros de referência para diagnóstico genético no estado do Ceará.
Para tanto, foi realizado estudo descritivo do tipo transversal no penado de fevereiro a
dezembro de 2002, por meio de avaliação clínica dos componentes da linguagem oral, a saber,
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fonologia, morfossintaxe, semântica e pragmática. Dentre os resultados observados,
consideramos idade média de sete anos e cinco meses com maior prevalência do sexo
masculino (53.3%) e presença de características físicas relacionadas a membros em 93.3% da
população estudada, especialmente pés tortos congénitos. Dentre as características
craniofaciais, presentes em todos os indivíduos avaliados, ressaltamos a ocorràicia de
paralisia facial, estrabismo e micrognatia como as mais prevalentes. Evidências de alta
ocorrência de relato de taitativa de aborto pelo uso do medicamente Cytotec® foi identificada
em nosso estudo, haja vista sua ocorrência em 100.0% dos casos que referiram tal prática
(10/10). A via de administração mais emproada 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%). Idaitificamos ocorrência exclusiva de distúrbio de
fala em 20.0% dos indivíduos, distúrbio de linguagem em 46.7%, distúrbio de linguagem e
fala em 13.3% e presença de comprometimaito da linguagem oral em 26.7%. Concluímos
com base nos dados citados, que o distúrbio de linguagem na Síndrome de Moebius apresenta
grau de comprometimento variável com prejuízo de todos os componentes da linguagem oral,
notadamente as habilidades fonológicas e morfossintáticas. Dentre suas manifestações, são
constantes o nível de desenvolvimaito linguístico abaixo do esperado para a idade, o
comprometimento da inteligibilidade de fala e o déficit na constmção de sentenças e
narrativas.
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ABSTRACT

The Moebius syndrome constitutes a congenital disorder classically caused by generic 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 treatmait 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 bleedmg 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 inheraice 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 ql2.2 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, mamly 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 syna'ome) 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 thirteai years old, from

both sexes, seen in one of the three main center for genetic diagnosis in the state of Ceará.

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 prevalaice of males (53,3%), limb involvement in 93.3% of the
study population, mainly club foot. Craniofacial involvement occurred in all individuals and
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facial nerve paralysis, strabismus and micrognathia were the most prevalait. 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 tnmester

of pregnancy in all cases. We idaitified 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 saliences and

narrations are constant.
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A Síndrome de Moebius constitui uma doença congénita, cujas manifestações

cardinais incluem paralisia do nervo facial e abducente, associada a anomalias de membros,

especialmente pés tortos congénitos.

A paralisia do nervo facial afeta a mímica facial, as funções orais e de deglutição. A

ocorrência de comprometimento de outros pares cranianos poderá verficar-se, agravando

ainda mais o distúrbio miofüncional oral e a disfagia presentes na desordem. O nervo

abducente é responsável pela movimentação ocular, logo lesões em seu núcleo desencadearão

quadros de estrabismo e/ou oftalmoplegia.

Desde a descrição inicial da Síndrome de Moebius, fatores etiológicos de base

genética foram propostos, com padrões distintos de herança, tais como, herança autossômica

dominante, autossômica recessiva e recessiva ligada ao X. O gene responsável pela síndrome

permanece desconhecido, todavia inúmeras pesquisas evidenciaram sua localização próxima à

banda ql2.2 do cromossomo 13 ou no próprio cromossomo 13 (SLEE; SMART; VILJOEN,

1991).

Estudos recentes apontam para a existência de fatores etiológicos de origem ambiental

na génese da Síndrome de Moebius, representados pelo emprego indiscriminado do

medicamento Cytotec® em práticas clandestinas de aborto. Seu efeito teratogênico ainda não

foi completamente elucidado, mas acredita-se que o seu princípio ativo, a substância

misoprostol, afete a contratilidade uterina e a irrigação sanguínea do feto (ALBANO et al.,

1993), gerando isquemia com necrose e ocasional calcificação do núcleo facial (GONZALEZ

et al., 1993).

Observamos, em nosso Estado, crescimento signiïïcativo do número de casos da

Síndrome de Moebius, com relato de tentativa de aborto pelo uso do Cytotec®. Esse fato

pode ser claramente evidenciado pelo alimento da demanda de crianças com Síndrome de

Moebius nos serviços de fonoaudiologia e genética da rede de saúde pública. Não obstante,
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mostram-se escassas as pesquisas fonoaudiológicas relacionadas à área da linguagem oral

nessa desordem.

A atuação integrada da Fonoaudiologia e da Genética vem proporcionando ganhos

imensuráveis ao diagnóstico médico e fonoaudiológico das inúmeras desordens genéticas que

cursam com os distúrbios da comunicação humana, permitindo, assim, o estabelecimento de

medidas eficazes de diagnóstico, remediação e reabilitação dos distúrbios da comunicação e

da deglutição nestas desordens.

Esta ação integrada encontra seu ápice na inter-relação de suas atuações no campo da

saúde comunitária, atuando com o objetivo primordial de prevenir as desordens genéticas e

suas consequências fonoaudiológicas em toda a comunidade.

A Fonoaudiologia Preventiva busca integrar, em seu espectro de atuação, medidas

efetivas e eficazes de prevenção dos distúrbios da comunicação de natureza primária ou

idiopática e, principalmente, aqueles de natureza secundária, quando estão associados a

patologias ainda mais prevalentes, tais como as desordens genéticas e as alterações sensoriais

e cognitivas.

Dentre as síndromes genéticas que apresentam distúrbios da comunicação, ressalta-se

a Síndrome de Moebius, pelo crescimento de casos e pela gravidade de suas manifestações. E

é por possuir, em seu espectro clínico, comprometimentos eminentemente motores, em

virtude da paralisia de pares cranianos, que as pesquisas fonoaudiológicas têm enfatizado as

alterações da musculatura orofacial e funções orais, em detiimento dos aspectos relacionados

à fala e principalmente à linguagem.

Considerando, assim, a escassez de estudos nessa área, esta pesquisa elege como meta

primordial, a caracterização da linguagem oral de crianças com Síndrome de Moebius, na

faixa etária de dois a treze anos, bem como, a verificação da ocorrência de possíveis

distúrbios de linguagem oral no espectro clínico dessa condição.
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2.1- GENÉTICA DOS DISTÚRBIOS DA COMUNICAÇÃO

A Genética, enquanto ciência, possui como objeto de estudo a natureza hereditária

das doenças humanas, correlacionando-se com a Fonoaudiologia, pela existência de diversas

síndromes genéticas que possuem, em seu espectro clínico, transtornos da linguagem, fala,

audição e deglutição. As desordens genéticas associadas aos distúrbios da comunicação

foram classificadas, por inúmeros autores, de acordo com o padrão de herança e suas

características fonoaudiológicas.

De acordo com Sparks e Millard (1981), a realização de pesquisas sobre as

características de linguagem e fala em síndromes genéticas é muito recente e ainda incipiente,

necessitando, pois, de maiores estudos. Outros autores ressaltaram a importância de o

fonoaudiólogo investigar os aspectos clínicos, padrões de herança, taxa de incidência e

características de linguagem e fala em síndromes genéticas, para possibilitar o diagnóstico

fonoaudiológico dos distúrbios da comunicação de origem genética.

Estudos similares desenvolvidos por Sanger et al. (1984) também estabeleceram os

achados clínicos, a etiologia e as desordens da comunicação em diversas síndromes. Quanto à

génese etiológica, as doenças genéticas se subdividem em desordens cromossômicas,

síndromes ligadas ao X, desordens autossômicas dominantes, desordens autossômicas

recessivas, doenças multifatoriais e alterações desencadeadas por fatores ambientais.

Os autores salientaram, ainda, a importância da participação do fonoaudiólogo na

equipe multidisciplinar de diagnóstico genético, com o intuito de oferecer aos demais

integrantes do gmpo informações suplementares sobre a história familiar e as anomalias

relacionadas à linguagem, fala e/ou audição, uma vez que informações sobre o impacto do

retardo mental, da deficiência auditiva, das fissuras lábio-palatinas e dos deficits
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neuromusculares na linguagem e na aprendizagem escolar serão descritas com maior

especificidade pelo fonoaudiólogo, por ser esta sua área de atuação profissional.

Concluíram ponderando a importância de intervenções médica e fonoaudiológica

realizadas precocemente, com o objetivo de possibilitar o melhor desenvolvimento da criança

afetada, assim como de orientar os familiares sobre os possíveis prejuízos e os cuidados

necessários para cada síndrome em particular.

Meyerson (1985), ao estudar os efeitos do diagnóstico de síndromes genéticas na

reabilitação das alterações de fala, comentou acerca de inúmeras pesquisas que descreveram

os padrões de fala de síndromes diversas, bem como sobre os aspectos genéticos do atraso de

linguagem, dislexia, autismo e gagueira.

A atuação de fatores genéticos no desencadeamento da surdez no período da infância

foi estudada por Lenzi e Zaghis (1988), que acompanharam 1.568 crianças com perda auditiva

de grau severo a profundo, durante quinze anos. Dessas, 25% apresentaram perda auditiva de

origem hereditária; 43% deficiência auditiva adquirida; e 32%, apresentaram deficiência

auditiva idiopática; concluindo-se então que a maior parte do último gmpo pertencia à base

genética.

Granato; Pinto e Ribeiro (1997) referiram que cerca de 50% das perdas auditivas de

grau profundo se desencadeiam por alterações genéticas, congénitas ou tardias, sendo o

aconselhamento genético a forma mais eficaz de sua prevenção. O fonoaudiólogo deverá,

portanto, estar atento a tais alterações, haja vista a responsabilidade de realizar o mais

precocemente possível o encaminhamento para diagnóstico e aconselhamento genético.

Estudos sobre a existência de base genética para as desordens da comunicação também

foram posteriormente analisados por Gilger (1992), que considerou a possibilidade de as

alterações de linguagem sofirerem modificações tanto por eventos ambientais, como por

intervenções terapêuticas. Enfatizou, também, a importância de um diagnóstico
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fonoaudiológico preciso, capaz de possibilitar o estabelecimento adequado das propostas

terapêuticas necessánas a cada caso.

Alterações da fala e da audição constituem achados comuns em malformações

congénitas da região craniofacial. Assim, o conhecimento dos critérios de diagnóstico,

aspectos genéticos e história natural dessas condições tomam-se imprescindíveis para o

estabelecimento da terapêutica fonoaudiológica (CAREY; STEVENS; HASKINS, 1992). Os

autores ressaltaram, ainda, que dismorfologistas, geneticistas e fonoaudiólogos deverão estar

atentos ao diagnóstico diferencial entre defeitos faciais isolados e dismorfismos faciais

presentes em síndromes diversas.

Giacheti; Ruiz e Richieri-Costa (1997) relataram a experiência de dez anos de atuação

multidisciplinar no Hospital de Pesquisa e Reabilitação de Lesões Labiopalatais da

Universidade de São Paulo (USP), na cidade de Baum - SP. Tal atuação surgiu em virtude da

ausência de pesquisas sobre a relação existente entre fenótipo e transtornos da comunicação e

da presença de alterações fonoaudiológicas em um número significativo de síndromes.

A divisão das síndromes se deu de acordo com o transtorno da comunicação de maior

relevância. Dentre as síndromes com maior ocorrência de distúrbios da linguagem,

destacaram-se as de Down, do Cromossomo X-Frágil, da Displasia Fronto-Nasal, de Apert, de

Crouzon, de Pfeifer, de Sotos, de Cornelia de Lange, de Asperger, de Rett e de Prader-Willi.

Com relação às alterações da voz, sobressaíram-se as Síndromes de Freeman-Sheldon,

Disostose acro-facial, Wemer, Schwartz-Jampel, Williams, Turner, Silver-Russel e Pierre

Robin. Já nas Síndromes com maior incidência de alterações auditivas se incluíram as

síndromes de Waardenburg, Treacher-Collins, Nager e EEC.

Giacheti et al. (1997) ressaltaram a possibilidade de deficits específicos de linguagem

estarem associados a defeitos estmturais do sistema nervoso, especialmente a agenesia ou
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hipoplasia do corpo caloso, haja vista a relação dessa estrutura com a cognição, memória e

outras funções superiores como, por exemplo, a linguagem.

Seus estudos correlacionaram a presença de distúrbio de linguagem, envolvendo com

primazia o processamento fonológico, com anomalias estruturais da porção posterior do corpo

e esplênio do corpo caloso em duas crianças brasileiras.

Segundo os autores, a atuação conjunta de fonoaudiólogos e geneticistas possibilitará,

a caracterização do quadro sindrômico, o estabelecimento do prognóstico e a identificação de

condutas de reabilitação e orientações mais adequadas a cada caso.

2.2- DESENVOLVIMENTO DA LINGUAGEM ORAL

Discorrer sobre o desenvolvimento da linguagem infantil consiste, sem dúvida, numa

das mais complexas tarefas de profissionais envolvidos com a comunicação e seus distúrbios,

em virtude de considerável discordância existente entre as diversas abordagens que buscam

interpretar, à luz de seus pressupostos teóricos, a maneira como a linguagem humana se

desenvolve, bem como descrever os fatores predisponentes e mantenedores de distúrbios em

seus 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, propôs a existência de um dispositivo inato para a

linguagem, determinado geneticamente; nos anos setenta, o foco de estudo se deteve na

influência da cognição e do meio social para a aquisição linguística; e na década de oitenta,

houve um crescimento acerca da relevância das variações inter-individuais.
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Atualmente, as abordagens conexionistas vêm adquirindo consideráveis avanços na

medida em que tentam identificar fatores conrelacionais entre o papel do input e 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 níveis: o substrato neurológico

e o processamento simbólico.

Desse modo, assumiremos a definição de linguagem proposta por Gerber (1996), que a

concebe como um sistema finito de princípios 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 linguístico poderá ser infinitamente remodelado, graças à

ação criativa de cada sujeito.

O autor considera, ainda, que o conhecimento que cada falante/ouvinte tem dessas

regras deve-se à existência de uma gramática mental inconsciente que armazena as

regularidades do sistema linguístico. Tem-se essa forma de gramática descritiva como

universal, uma vez que ocorre de maneira similar em todas as crianças com desenvolvimento

normal, suportando, assim, a hipótese de uma predisposição genética para o desenvolvimento

da linguagem humana.

Didaticamente, podemos dividir a competência linguística do falante/ouvinte em

regras fonológicas, sintáticas, morfológicas e semânticas. Todavia, é válido ressaltar que a

aquisição de tais habilidades ocorre de maneira simultânea e inter-relacionada e que todas

envolvem habilidades de expressão e recepção (KUDER, 1997) (Quadro l).

/
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Quadro l - Elementos da linguagem expressiva e receptiva.

Componentes da
linguagem

Expressão Recepção

FONOLOGIA

SINTAXE

SEMÂNTICA

PRAGMÁTICA

- Desenvolvimento do sistema
fonológico;

- Aquisição dos elementos
básicos e tipos de sentenças;

- Estágios de construção fi-asal;

- Desenvolvimento do
vocabulário;

- Recuperação de palavras;

- Emprego de atos de fala e
regras de conversação;

- Consciência fonológica /
fonêmica;

- Compreensão e interpretação
de tipos de sentenças e regras
de transformação das
sentenças;

- Identificação de palavras;

- Interpretação figurativa e não-
figurativa;

- Análise e interpretação dos
atos de fala diretos e indiretos;

Fonte: Kuder (1997).

2.2.1- Desenvolvimento Fonológico

•s,

A aquisição das regras fonológicas pressupõe a apropriação, pelo falante, do sistema

de sons com valor opositivo ao da língua nativa a que está exposto. Para tanto, a criança

necessitará conhecer o inventário de sons bem como as suas regras de combinação em

unidades significativas. Tais aprendizagens constituem a base do conhecimento fonológico

(GERBER, 1996).

Em adição ao desenvolvimento segmentai relacionado à aquisição dos fonemas

consonantais e vocálicos, a apreensão das características supra-segmentais da língua

possibilitará o aperfeiçoamento da capacidade fonológica de expressão, em virtude do

contraste semântico possibilitado pelas mudanças de ritmo e de velocidade da fala.
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No que concerne ao desenvolvimento fonológico receptivo, tem-se que, logo após o

nascimento, os bebés demonsti-am grande habilidade para discriminar parâmetros acústicos

que sinalizam diferenças de fala, por meio de mecanismos perceptivos inatos (FLETCHER;

WHINNEY, 1997).

Inicialmente, a capacidade distintiva envolve contrastes de sons externos à língua

materna, possibilitando, assim, a aprendizagem de qualquer língua a que os bebés sejam

expostos. No entanto, o contato contínuo com a língua de sua comunidade conduzirá a uma

perda gradativa de tal habilidade e, por conseguinte a unia maior sensibilidade de sua língua

materna, evoluindo em uma sequência ordenada de estágios vocais universais, independentes

da sua comunidade linguística, que se desenvolvem ainda no período fetal e perduram até os

anos escolares (Quadro 2).

Quadro 2 - Estágios do Desenvolvimento Fonético / Fonológico Perceptivo.

IDADE CARACTERÍSTICAS FONOLÓGICAS

Período pre-natal - percepção da voz materna;

O - l mês

l - 4 meses

4-6 meses

6-8 meses

7- l O meses

10- 12 meses

24 meses

36 meses

- discriminação de contrastes acústicos e da voz materna;

- discriminação de ritmos;

- identificação de sílabas;

- preferência pela fala autodirigida;

- percepção das vocalizações associadas aos formatos faciais;

- distinção prosódica de palavras estrangeiras;

- redução da percepção de contrastes fonéticos estrangeiros;

- compreensão de palavras contextuais específicas;

- perda da percepção de contrastes fonéticos estrangeiros;

- habilidade distintiva exclusiva da língua materna;

- reconhecimento de contrastes fonológicos em sílabas;

- reconhecimento de contrastes fonológicos adultos;
Fonte: Fleteher; Whinney (1997).

/
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A produção da fala se inicia logo após o nascimento, quando o bebé produz sons e

vocalizações ainda indiferenciadas, e estende-se, geralmente, até sete/oito anos de idade,

momento em que a criança já deverá ter adquirido todos os fonemas da sua língua.

Inicialmente, os bebés passam por estágios ordenados de desenvolvimento fonológico

particularmente semelhantes em diferentes línguas (FLETCHER; MACWHINNEY, 1997).

Por volta de dois meses de vida, a criança produz sons ainda indiferenciados, os "arrulhos",

diretamente relacionados a sensações internas de dor, prazer e desconforto. Gradativamente,

essas produções sonoras irão se diferenciando de acordo com o tipo de mensagem

comunicativa a ser transmitida.

Entre 6 e 9 meses de idade, surge o balbucio canónico, cujas produções são

estruturalmente modificadas para que possam, cada vez mais, assemelhar-se à estmtura

silábica da fala padrão do adulto. Num primeiro momento, o balbucio se constitui de sílabas

com estrutura consoante-vogal (CV), sendo duplicadas e re-duplicadas à medida que o bebé

amadurece. Graças à sua entonação variada e rítmica, o balbucio representa um verdadeiro

discurso e não apenas treino muscular como propõem Fletcher e Whinney (1997).

O balbucio tardio, com início entre 10 e 12 meses, prepara o bebé para o estágio de

fala significativa, que se inicia com a produção das primeiras palavras no final desse estágio.

De início são produzidas palavras de acordo com a facilidade de pronúncia e simplicidade da

organização fonológica.

Variações linguísticas interindividuais poderão ocorrer. Não obstante algumas

características fonológicas mantêm-se, como a ordem de aquisição 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 fiicativas, africadas e líquidas constituem os sons mais tardios.

O desenvolvimento inicial da linguagem oral se rege por processos de simplificação

fonológica (PSF), definidos por Yavas, Hemandorena e Lamprecht (1992) como operações

mentais que atuam nos padrões de fala da criança, com o objetivo de facilitar a produção

articulatória de classes de sons complexas. Na maioria das crianças, esses processos

fisiológicos do desenvolvimento fonológico serão superados até a idade de sete anos.

De acordo com os citados autores, os PSF são considerados inatos por se apresentarem

determinados geneticamente; naturais por derivarem de dificuldades articulatórias intrínsecas

à criança; e universais, por se mostrarem comuns a populações distintas. Com base na forma

de alteração presente, poderão ser divididos em processos de estrutura silábica e processos de

substituição.

Processos de Estrutura Silábica

- Redução do Encontro Consonantal (REC): apagamento de um elemento do encontro

consonantal, geralmente a líquida;

- Apagamento de sílaba átona: Apagamento da sílaba não acentuada;

- Apagamento de fricativa final: apagamento do /s/ na posição FSDP ou FSFP;

- Apagamento de líquida final: apagamento de líquida lateral ou não-lateral na posição FSDP

ou FSFP;

- Apagamento de líquida intervocálica: apagamento de líquida lateral ou não-lateral que

ocorre entre duas vogais;

- Apagamento de líquida inicial: apagamento de líquida lateral ou não-lateral em posição

ISIP;

- Metátese: reordenação de sons dentro da mesma palavra;

- Epêntese: inserção de uma vogal entre duas consoantes.
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Processos de Substituição

- Dessonorização de obstruinte: substituição de plosivas, fricativas e africadas sonoras por

seus respectivos pares surdos;

- Anteriorização: substituição de fonemas palatais ou velares por alveolares ou labiais;

- Substituição de líquida: substituição de uma líquida lateral ou não-lateral por outra líquida;

- Semïvocalização de líquida: substituição de uma líquida lateral ou não-lateral por uma semi-

vogal;

- Plosivizaçào: substituição de uma fricativa ou afiricada por uma plosiva;

- Posteriorização: substituição de uma lábio-dental, dental ou alveolar por uma palato-

alveolar ou velar;

- Assimilação: substituição de um som por influência de outro que se encontra na mesma

palavra;

- Sonorização pré-vocálica: substituição de plosivas, fricativas ou africadas surdas por seus

respectivos pares sonoros antes de uma vogal.

Em adição ao desenvolvimento do sistema fonológico, a criança também precisará de

habilidades metafonológicas de reflexão sobre a estmtura fonológica da sua língua, para que

se tome capaz de distinguir e manipular os elementos fonológicos.

2.2.2- Desenvolvimento Morfológico

O desenvolvimento morfológico inclui a aprendizagem de regras morfo-fonêmicas e

de fonnação das palavras. Tal aquisição possibilita que a criança adquira morfemas



32

individuais e regras de flexão e derivação de palavras, governando, assim, a estrutura das

palavras (KUDER, 1997).

Inicialmente, as primeiras palavras constituem elementos linguísticos 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 (preposições,

conectivos, verbos auxiliares, etc) (GERBER, 1996).

Entre dois e três anos, as crianças passam a observar regularidades nas formas que

ouvem e as generaliza para outras situações linguísticas (FLETCHER; MACWHINNEY,

1997). No final desse período, tem início o desenvolvimento metalingüístico de reflexão sobre

a linguagem e seus componentes.

2.2.3- Desenvolvimento Sintátíco

A aquisição das regras sintáticas permite que o falante/ouvinte combine palavras e

frases durante a formação de sentenças. Esse conhecimento refere-se à compreensão da

relação entre os elementos lexicais e sua função sintática e às habilidades para criar e entender

sentenças, discriminar sentenças não-gramaticais e reconhecer ambiguidade lexical

(GERBER, 1996).

Precisar a idade de surgimento das regras sintáticas constitui uma tarefa difícil, haja

vista a discrepância existente entre as habilidades expressivas e receptivas, pois, mesmo

produzindo apenas holofrases por volta de um ano, a maioria das crianças nessa idade

demonstra já compreender estruturas sintaticamente mais complexas.
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Os estágios de desenvolvimento sintático caracterizam-se por um aumento gradativo

na extensão de produções da criança e englobam as seguintes fases (FLETCHER;

MACWHINNEY, 1997):

Holofrase: por volta de um ano a criança inicia a produção das primeiras palavras;

Enunciado de duas palavras: surge geralmente aos 18 meses de idade, sem a presença

de marcadores sintáticos;

Fala telegráfica: aos 24 meses, a criança emprega mais de duas palavras; no entanto,

há ausência de elementos conectivos, ocorrendo apenas palavras que denotam

"conteúdo", geralmente substantivos ou verbos;

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

de quatro palavras associadas a marcadores sintéticos.

2.2.4- Desenvolvimento Semântico

••I

A semântica compreende o estudo do significado de uma língua, seja de palavras

individuais (semântica lexical), seja de sentenças. O aprendizado das regras semânticas

depende da habilidade da criança para correlacionar a representação fonológica de uma

palavra ou sentença à sua representação conceituai (BISHOP, 2002).

A aquisição do vocabulário expressivo inicia-se por volta de um ano de idade,

quando a maioria das crianças já adquiriu as primeiras palavras. No início, tais palavras

encontram-se limitadas a conceitos básicos do cotidiano das crianças, geralmente

substantivos, seguidos por palavras de ação (verbos) e rotinas sociais (FLETCHER;

MACWHINNEY, 1997). Entre 18 e 24 meses, esse vocabulário passará por expansão
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significativa e continuará se desenvolvendo durante os anos escolares e a fase adulta

(GERBER, 1996).

O desenvolvimento semântico envolve a aquisição dos léxicos literal e não-literal,

quando as crianças deverão apreender não apenas o significado explícito e concreto dos

enunciados, mas, também, o significado idiomático ou metafórico de palavras e sentenças.

Todas as informações semânticas são armazenadas no "dicionário mental" ou léxico do

falante/ouvinte (GERBER, 1996).

Como já mencionado anteriormente, a aquisição das regras fonológicas,

morfológicas, sintáticas e semânticas ocorre de maneira interdependente, uma vez que

interagem na detenninação da competência linguística. Entretanto, em adição à

aprendizagem da competência gramatical, a criança também precisará desenvolver

habilidades pragmáticas de utilização das regras aprendidas em contexto comunicativo.

Tal habilidade nada mais é do que o estabelecimento da competência do falante/ouvinte

para a comunicação.

k

2.3- SÍNDROME DE MOEBIUS

2.3.1- Perfil Epidemiológico

A Síndrome de Moebius constitui uma desordem genética rara não progressiva

(RIZOS; NEGRÔN; SERMAN, 1998), cuja incidência populacional ainda não está

determinada. Não há predominância de sexo (MENDÉZ; LEE, 1981) e sua ocorrência dá-se
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de forma esporádica na maioria dos casos, especialmente naqueles em que há, associados à
diplegia oculofacial, anomalias de membros (RIZOS; NEGRÓN; SERMAN, 1998); todavia,
recorrência familiar pode ocorrer (KREMER et al., 1996; OMIM, 2001).

Nos casos de Síndrome de Moebius em que há a presença de malformações

esqueléticas, o risco de recorrência é de aproximadamente 2% (HARBORD et al., 1989); já na
diplegia facial com ou sem envolvimento do músculo ocular, a predisposição hereditária
mostra-se maior (RIZOS; NEGRÕN; SERMAN, 1998).

De acordo com Macdermot et al. (1991), os aspectos clínicos sugestivos de alto risco

de recorrência incluem ausência de defeitos esqueléticos, paralisia facial isolada,

oftalmoplegia, deficiência auditiva e contraturas digitais. Nesses casos, o risco atinge um

valor de 25 a 30%.

A morbidade de crianças afetadas pela Síndrome de Moebius varia de acordo com a

presença de anomalias associadas, tais como: ulceração da córnea ou ceratite em decorrência

da impossibilidade de fechar os olhos e redução da lubrificação; cáries dentárias, pelo
acúmulo de alimento na boca em virtude da paralisia facial e da língua; ou broncopneumonias
aspirativas, pelo distúrbio de deglutição (MENDÈZ; LEE, 1981).

Meyerson (2001) considerou que o número de casos da Síndrome de Moebius vem

aumentando significativamente nos últimos anos e mencionou que, de acordo com a Fundação
da Síndrome de Moebius, mais de mil casos foram identificados até o ano de 1999.

2.3.2- Etiopatogenia

A localização da desordem primária, responsável pelas manifestações clínicas da
síndrome, constitui o maior ponto de controvérsia. As principais hipóteses incluem defeito
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muscular periférico (KALVERBOER; COULTRE; CASAER, 1970), sendo demonstrada
ausência de fibras musculares em biópsias da musculatura facial (ELSAHY, 1973), aplasia de
núcleos do tronco cerebral e distúrbio supranuclear (ELSAHY, 1973; MORELLO e
CONVERSE, 1977). Todavia, a hipótese mais aceita menciona a presença de displasia
primária dos núcleos faciais (KALVERBOER; COULTRE; CASAER, 1970), tendo sido
descritas, inclusive, pelo próprio Dr. Moebius (ELSAHY, 1973).

Olson et al. (1970) forneceram evidências adicionais à hipótese de a paralisia facial na
Síndrome de Moebius estar relacionada à lesão do moto-neurônio inferior, não
necessariamente restrita aos nervos cranianos.

Meyerson e Foushee (1978) realizaram estudo retrospectivo acerca dos mecanismos
patológicos subjacentes à Síndrome de Moebius, descrevendo inicialmente o surgimento de
hipóteses relacionadas à presença de agenesia de nervos e núcleos revelados por exames
histológicos (HENDERSON, 1939), seguidos de considerações sobre a ausência de tecidos
musculares (RICHARDS, 1953); hipóteses sobre defeitos musculares congénitos (EVANS,
1955; NISENSON et al., 1955); explanação sobre comprometimentos nucleares ou
supranucleares (HOWEVER; VAN ALLEN; BLODI, 1960); considerações sobre a presença
de aumento da pressão intraventricular durante o período gestacional (SOGG, 1961) ou a
ocorrência de neuropatia ou miopatia de base (PITNER; EDWARDS; McCORMICK, 1965).

Mendéz e Lee (1981) assinalaram que estudos eletromiográiïcos sugerem uma causa
nuclear ou supranuclear para a Síndrome de Moebius e que, anteriormente, a maior discussão
cientiíica considerava a existência de base neurogênica ou muscular para a doença. Algumas
pesquisas também têm mencionado sua associação a teratógenos como, por exemplo, a
talidomida.

Jamal et al. (1988) apresentaram dois casos de Síndrome de Moebius, cujos exames
eletromiográficos permitiram identificar a presença de miopatia localizada na musculatura
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facial. Os autores consignaram, ainda, que tal transtorno atinge inicialmente os músculos
faciais, podendo, com o avançar da idade, afetar também outros grupos musculares.

De acordo com Vanhaesebrouck et al. (1989), existem três principais hipóteses

etiológicas para a Síndrome de Moebius: hipoplasia primária ou secundária dos núcleos do
tronco cerebral e defeito muscular. Os achados de estudos postmortem que indicam depósitos
minerais no tronco cerebral em alguns pacientes com a Síndrome de Moebius sugerem a
ocorrência de necrose isquêmica durante o período pré-natal como possível fator etiológico
para a desordem. Até tais descobertas, os únicos achados possíveis consistiam na
identificação de hipoplasia dos núcleos do tronco cerebral, por meio de tomografia

computadorizada ou pneumoencefalografia.

Em adição, os autores propuseram uma nova teoria segundo a qual a sequência de
disruptura no território da artéria subclávia poderia explicar a Sequência de Moebius. Para
tanto, descreveram o caso de uma menina portadora da síndrome, em que se identificou por
meio de tomografia computadorizada, calcificação pontocerebelar e alargamento das cisternas
basal e peripontina. Tais achados não haviam sido descritos, até o momento, em associação à
Síndrome de Moebius.

Harbord et al. (1989) apresentaram o caso incomum de Síndrome de Moebius

associada à hiuoplasia cerebelar unilateral, desencadeada por disruptura vascular envolvendo
a artéria basilar. Os autores também salientaram que mecanismos de disruptura vascular
sempre deverão ser considerados como possível causa da Síndrome de Moebius.

De acordo com Harbord et al. (1989), a Síndrome de Moebius constitui uma entidade

clínica com diversas etiologias.

Lipson; Webster e Weaver (1990) referem-se à discussão sobre se a desordem é

primariamente displástica ou degenerativa e se a sua localização patológica dá-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 autópsia sugeriram a presença
de hipoplasia e necrose dos núcleos do tronco cerebral, sendo recentemente hipotetizada a
isquemia durante o período pré-natal dessa região como possível causa da Síndrome de
Moebius. De acordo com os autores, displasia de outros nervos cranianos, do cerebelo ou do
núcleo olivar poderá estar associada à displasia do núcleo do nervo facial.

Igarashi; Rose e Storgion (1997) publicaram dois casos de Síndrome de Moebius,
cujos exames tomográficos evidenciaram pequenas calcificações tegmentares do tronco
encefálico, sinalizando para a necrose dessa região no período intra-uterino inclusive do
centi-o respiratório, e agravando o prognóstico de vida das crianças neles envolvidas.

Lammens et al. (1998) sugeriram a presença de malformação primária subjacente à
Síndrome de Moebius devido a defeitos no tronco cerebral, com base em achados

neuropatológicos pertencente a dois pacientes com a desordem: malformação congénita do
tronco cerebral com perda neuronal nos núcleos de nervos cranianos e microcalcifícações

tegmentares.

Segundo Marti-Herrero et al.._ (1998), a patogênese da Síndrome de Moebius

permanece desconhecida, sendo a teoria de hipóxia/isquemia fetal a mais aceita. Todavia, em
alguns casos anomalias cromossômicas têm sido detectadas.

A existência de inúmeras hipóteses etiológicas para a Síndrome de Moebius, tais como

agenesia do núcleo de nervos cranianos, infarto ou hemorragia do tronco cerebral, infecção
congénita e trauma ao nascimento, eis o que propõem Rizos; Negrón e Serman (1998).

Matsynaga et al. (1998) sugeriram que as calcifícações no soalho do quarto venti^culo,
encontradas em uma garota japonesa com uma forma severa da Síndrome de Moebius
guardam relação com graves lesões do tronco cerebral, provavelmente associadas a distúrbios
no suprimento sanguíneo dessa região, em estágios precoces do desenvolvimento fetal.
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Hamaguchi et al. (1993) mencionaram que achados de autópsia sugeriram a presença
de hipoplasia e necrose dos núcleos do tronco cerebral, sendo recentemente hipotetizada a
isquemia durante o período pré-natal dessa região como possível causa da Síndrome de
Moebius. De acordo com os autores, displasia de outros nervos cranianos, do cerebelo ou do
núcleo olivar poderá estar associada à displasia do núcleo do nervo facial.

Igarashi; Rose e Storgion (1997) publicaram dois casos de Síndrome de Moebius,
cujos exames tomo gráficos evidenciaram pequenas calcificações tegmentares do tronco
encefálico, sinalizando para a necrose dessa região no período intra-uterino inclusive do
centro respiratório, e agravando o prognóstico de vida das crianças neles envolvidas.

Lammens et al. (1998) sugeriram a presença de malformação primária subjacente à
Síndrome de Moebius devido a defeitos no tronco cerebral, com base em achados
neuropatológicos pertencente a dois pacientes com a desordem: malformação congénita do
tronco cerebral com perda neuronal nos núcleos de nervos cranianos e microcalcificações

tegmentares.

Segundo Marti-Herrero et al. (1998), a patogênese da Síndrome de Moebius
permanece desconhecida, sendo a teoria de hipóxia/isquemia fetal a mais aceita. Todavia, em
alguns casos anomalias cromossômicas têm sido detectadas.

A existência de inúmeras hipóteses etiológicas para a Síndrome de Moebius, tais como
agenesia do núcleo de nervos cranianos, infarto ou hemorragia do tronco cerebral, infecção
congénita e trauma ao nascimento, eis o que propõem Rizos; Negrón e Serman (1998).

Matsunaga et al. (1998) sugeriram que as calcificações no soalho do quarto ventrículo,
encontradas em uma garota japonesa com uma forma severa da Síndrome de Moebius
guardam relação com graves lesões do tronco cerebral, provavelmente associadas a distúrbios
no suprimento sanguíneo dessa região, em estágios precoces do desenvolvimento fetal.
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De acordo com o Pichires of Standart Syndromes and Undiagnosed Malformations

(POSSUM, 1998) a hipótese etiológica relacionada à vascularização do ta-onco cerebral se
suporta em achados histopatológicos sugestivos de calcificação dessa região, supostamente
associada à exposição do feto ao misoprostol e à cocaína, durante a gestação.

Bonanni e Guerrini (1999) defenderam que a Síndrome de Moebius frequentemente

resulta de hipoplasia ou aplasia bilateral dos núcleos do VI e VII nervos cranianos no tronco

encefálico.

Fontenelle et al. (2001) ressaltaram que, apesar de a origem da Síndrome de Moebius
permanecer desconhecida, a influência de fatores genéticos e ambientais se manifesta
claramente, sendo a aplasia ou hipoplasia dos núcleos dos nervos facial e óculo-motor,
secundária à isquemia fetal transitória, a teoria etiológica mais aceita.

2.3.2.1 - Origem Genética

\

Os mecanismos causais da Síndrome de Moebius constituíram motivo de controvérsia

desde as primeiras publicações sobre a desordem. Kalverboer; Coultre e Casaer (1970)
propuseram que, apesar de a causa permanecer desconhecida, padrões de herança autossômica
recessiva e transmissão dominante podem ser hipotetizados.

Apesar de considerar a existência de fatores hereditários representados por transmissão
dominante ou por transmissão recessiva ligada ao X, Elsahy (1973) postula que a ausência de
história familial pode ocorrer, não se identificando exclusividade de nenhum sexo.
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Meyerson e Foushee (1978) relataram que apenas poucos estudos sugeriram a
ocorrência de recorrência familial e aludiram a ação de teratógenos como possível causa da
síndrome, ressaltando a importância de investigação cuidadosa do histórico gestacional.

Steigner et al. (1975) apud Meyerson e Foushee (1978) destacaram que a presença de
similaridades entre pacientes com anomalias orofaciais e de membros de etiologia
desconhecida, incluindo a Síndrome de Moebius, indicam expressividade variável de uma
única síndrome dismórfica, mais do que a existência de síndromes distintas.

Mendéz e Lee (1981) consideraram a ocorrência de transmissão autossômica

dominante na Síndrome de Moebius, com possibilidade de mecanismos de transmissão
recessiva ou translocação cromossômica. Todavia, na maioria dos casos, nenhuma história

familiar pode ser identificada.

Apesar de admitirem a existência de estudos que relacionam o uso materno da

Talidomida durante a gestação como fator etiológico da Síndrome de Moebius, Jamal et al.
(1988) consignaram a ocorrência de fatores hereditários, ao descreverem dois casos da
afecção em uma mesma família.

Quanto ao padrão de herança da Síndrome de Moebius, a maioria das pesquisas
registrou a presença de herança dominante com expressividade variável e penetrância
incompleta; todavia, herança autossômica recessiva (RtZOS; NEGRÓN; SERMAN, 1998),
herança recessiva ligada ao X e herança autossômica dominante também foram propostas
(OMIM, 2001).

Slee; Smart e Viljoen (1991) descreveram o segundo caso de Síndrome de Moebius
associado à presença de deleção na região ql2.2 do cromossomo 13. A primeira pesquisa
realizada por Ziter et al. (1977), apresentaram três gerações afetadas pela Síndrome de
Moebius, com evidências de ti-anslocação entre os cromossomos l (p34) e 13 (ql3).
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Apesar de reconhecerem a heterogeneidade genética da desordem, Slee; Smart e
Viljoen (1991) propuseram que o gene candidato para a Síndrome de Moebius estaria
localizado próximo à banda ql2.2 do cromossomo 13 ou no próprio cromossomo 13, havendo
a necessidade, no entanto, de estudos elucidativos utilizando técnicas de biologia molecular, a

fim de confirmar tal hipótese.

Ferguson (1996) afirmou que, na maioria dos casos, não existe base genética

subjacente à Síndrome de Moebius e que o risco de recorrência entre irmãos é zero.
Após o estudo de uma família com Síndrome de Moebius com padrão de herança

autossômica dominante, Kremer et al. (1996), tendo excluído a região candidata para a doença
no cromossomo 13ql2.2-ql3, identificaram o gene para o cromossomo 3q21-22, sugerindo,
assim, a heterogeneidade genética da Síndrome de Moebius. Em adição ao MBS1 no
cromossomo 13 e no 3q21-q22 (MBS2), outro locus para a síndrome foi mapeado no
cromossomo 10q21.3-q22.1 (MBS3) (OMIM,2001).

Lorenz (2002) defendeu a existência de padrões variáveis de herança na Síndrome de

Moebius e identificou como possíveis localizações cromossômicas as regiões 13ql2.2-ql3,

3q21-q22el0q21.3-q22.

2.3.2.2 - Origem Ambiental

Elsahy (1973) propôs a ocorrência de fatores ambientais, na ausência de padrões
hereditários, ao descrever o primeiro caso de Síndrome de Moebius associado à exposição
materna à 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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embrionário e ocasionar malformações faciais e/ou de mãos. No entanto, sua relação
etiológica com a Síndrome de Moebius não é clara.

A Síndrome de Moebius tem sido associada, por diversos autores, ao uso da substância
misoprostol como abortivo durante o período gestacional, principalmente em virtude do
crescimento significativo do número de casos após a sua comercialização no Brasil, sob a
forma do medicamento Cytotec®, originariamente destinado ao tratamento médico da úlcera
gástrica (COELHO, 1991).

Nada obstante, com o conhecimento da população sobre o seu valor abortivo, o
Cytotec® passou a ser empregado, de forma indiscriminada por inúmeras gestantes,
especialmente nas regiões em que há a proibição do aborto, muito embora exponha o feto e a
mãe a inúmeros riscos e sequelas, dado mostrar-se inefetivo em 50% dos casos. A ineficiência
do Cytotec® para o aborto está relacionada ao número de comprimidos empregados, à rota de
utilização (via oral, via vaginal ou via oral e vaginal), ao período gestacional e à
susceptibilidade individual (COELHO, 1991).

O emprego de prostaglandinas como abortivos, no Brasil, restringiu-se até o ano de
1986 a práticas hospitalares regulamentadas juridicamente. Todavia, com a descoberta pela
população do seu poder abortivo, o Cytotec® passou a ser utilizado indistintamente em
abortos clandestinos. Até a atualidade, o número de abortos provocados pelo seu uso
permanece desconhecido, tendo em vista que apenas as mães com complicações dele
decorrentes procuraram atendimento médico (COELHO, 1991).

Atualmente, a comercialização do medicamento Cytotec® está proibida em farmácias
de todo o país, por determinação da Portaria 344/98 do Ministério da Saúde, que regulamenta
a distribuição de medicamentos sujeitos a controle especial. Sua utilização encontra-se restrita
ao âmbito hospitalar sob supervisão da vigilância sanitária municipal.
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Courtens et al. (1992) sugeriram a ocorrência da Síndrome de Moebius ocasionada

pela exposição fetal a benzodiazepinos (BZD), ao apresentarem o caso de um bebé de três
semanas exposto a tal substância durante o período fetal. Dada a ausência de comprovações
irrefutáveis acerca do efeito teratogênico dos BZD, os autores propuseram, então, algumas
medidas diagnosticas: a exclusão de tal exposição em crianças portadoras da Síndrome de
Moebius e a investigação mais detalhada da musculatura facial de bebés expostos aos BZD
durante o período gestacional.

Os efeitos teratogênicos do Cytotec® foram investigados por Fonseca et al.(1993),

por meio da identificação de três casos de malformações incomuns do crânio, em um intervalo
de cinco meses detectados em hospital infantil da cidade de Fortaleza, cujas mães relataram o
uso do misoprostol durante o primeiro trimestre gestacional.

Albano et al. (1993) ressaltaram o impacto dos efeitos teratogênicos desencadeados
pelo emprego do uso do misoprostol em regiões onde o aborto é ilegal. Para tanto,
descreveram o caso de um bebé de 5 meses de idade, do sexo masculino, que apresentou, no
nascimento, inúmeros sinais dismórfícos associados à atresia de coanas, estando
possivelmente relacionados ao uso de Cytotec® por volta do 2° mês gestacional (dois
comprimidos por via oral, eni dose única).

Segundo os referidos autores, os efeitos sobre o feto provocados pela administração de
prostaglandinas dos gmpos E e F poderiam estar relacionados ao aumento da atividade uterina
que provoca uma redução do afluxo sanguíneo, gerando assim isquemias em detemiinadas
fases do desenvolvimento.

Ao se referirem a sete pacientes expostos ao misoprostol durante o primeiro trimestre
gestacional, Gonzalez et al. (1993) relataram a presença de defeitos de membros em toda a
amostra e diagnóstico de Sequência de Mõbius em quatro dos sete pacientes. Nada obstante,
embora não chegando a dados comprobatórios sobre o efeito teratogênico do misoprostol, os
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autores sugeriram a associação etiológica da Sequência de Mõbius a defeitos de ruptura
vascular.

Em adição, ratificaram a ação do misoprostol na contratilidade uterina durante a
gestação, o que gera um aumento na amplitude e frequência das contrações, estimulação de
sangramento uterino e expulsão parcial ou total do feto.

A relação de tais efeitos com a Sequência de Mõbius pode estar associada a alterações
provocadas pelo misoprostol na vascularização do tronco cerebral, gerando isquemia com
necrose e ocasional calcificação do núcleo facial, como demonstrado em três bebés com

malformações de membros e Sequência de Mõbius (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 características e padrões de uso do Cytotec®

como recurso abortivo, bem como as opiniões, a respeito desse número de 102 mulheres, com
idade média de 25 anos, que utilizaram o misoprostol como abortivo durante o período
gestacional. Eles concluíram que o misoprostol não é uma alternativa segura para o aborto
ilegal no Brasil e sugeriram a necessidade de reformulação da legislação sobre esta prática em
nosso país, para garantir acesso a métodos seguros e efetivos.

Alguns fatores ambientais poderão exacerbar o defeito de ruptura vascular na região
ao tronco encefálico: rubéola, hipertermia, hipóxia generalizada, uso de drogas,
benzodiazepinos, cocaína, talidomida e misoprostol durante o primeiro trimestre gestacional,
e diabetes gestacional (RIZOS; NEGRÔN; SERMAN, 1998).

Carvalho et al. (1999), ao estudarem dois casos de Síndrome de Moebius associados

ao uso do misoprostol como abortivo, definiram a desordem como uma anomalia genética de
ocorrência esporádica, tendo, como possível mecanismo patogênico, a presença de eventos
hipóxico-isquêmicos durante o primeiro trimestre gestacional.
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Nunes; Friedrich e Loch (1999) apresentaram um caso de Síndrome de Moebius

associado ao uso do misoprostol durante a gravidez e o desenvolvimento de hipoventilação

alveolar congénita central.

Boudoux et al. (2000) verificaram em seus estudos, a associação positiva entre o uso

de misoprostol durante o primeiro trimestre gestacional e a Síndrome de Moebius verificável
em seis dos dez pacientes investigados, e concluíram sinalizando para a importância de
pesquisas com uma amostra maior, a qual possibilite uma relação mais fidedigna entre as

variáveis.

Vargas et al. (2000) estudaram a associação entre o uso de misoprostol durante o

período gestacional e a presença de malformações associadas a defeitos de mptura vascular

(vascular disruption).

Esses defeitos foram definidos como alterações no desenvolvimento normal da

vascularização do embrião/feto, fi-eqüentemente relacionadas a influências ambientais, como
o uso do misoprostol durante o período gestacional, podendo atuar de forma direta na
vascularização fetal ou indiretamente por meio do aumento da contratilidade uterina.

O espectro preciso de malformações envolvidas no fenótipo de defeitos de mptura

vascular permanece obscuro, ante a variedade de transtornos associados. Dentre eles, aqueles
autores destacaram, como principais categorias diagnosticas, a redução de membros do tipo
terminal transverso; as Sequências de Poland e/ou Moebius; a Sequência de hipodactilia-
hipoglossia; a Artrogripose; a Atresia intestinal; a Microsomia Hemifacial; a Microtia e o
Cisto Porencefálico.

Dentre as 92 crianças avaliadas, a maior ocorrência se concentrou na Síndrome de

Moebius (31,2%), seguida de redução de membros do tipo tranversal (29%), microsomia
(17,2 %), artrogripose (9,7 %), microtia (9,7%), cisto porencefálico (2,1 %) e hipodactilia-
hipoglossia(l,l %).
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Fontenelle et al. (2001) ressaltaram a influência de fatores ambientais na génese da

Síndrome de Moebius, como é o caso da hipertennia, da exposição da gestante à infecção, do

emprego do misoprostol, álcool, cocaína, talidomida e benzodiazepínicos, entre outros.

2.3.3- Diagnóstico Clínico

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

da Síndrome de Moebius constitui na presença de diplegia congénita envolvendo os nervos

facial e abducente.

Os critérios diagnósticos são de difícil definição; no entanto, com base em publicações

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

Síndrome de Moebius:

l) Paralisia do nervo facial parcial ou completa mostra-se essencial para o diagnóstico de

Síndrome de Moebius;

2) Malformações de membros (sindactilia, braquidactilia ou digitais ausentes) e pés

tortos estão frequentemente associadas à paralisia facial;

3) Presença de manifestações clínicas adicionais associadas à paralisia facial poderão
estar presentes e auxiliarão no diagnóstico diferencial da Síndrome de Moebius:

paralisia do nervo ocular uni ou bilateral (comumente do nervo abducente e mais

raramente dos nervos oculomotor e troclear); hipoplasia da língua em virtude de

paralisia do nervo hipoglosso; dificuldade de deglutição e fala por paralisia dos nervos

trigêmio, glossofaríngeo e vago; malformações orofaciais (úvula bífida, micrognatia e
deformidades auriculares); outras anomalias do sistema músculo-esquelético
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(anomalia Klippel-Feil, ausência da cabeça do esterno ou peitoral maior, defeitos nas

costelas e nos músculos branquiais).

A Síndrome de Moebius constitui-se numa entidade clínica bem distinta das Miopatias

oculofaringeana e ocular. No entanto, Olson et al. (1970) ressaltaram a importância da
realização de biópsia e análise histoquímica muscular para o diagnóstico diferencial destas
desordens na presença de casos atípicos da Síndrome de Moebius.

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

Ferguson (1996) considerou a existência de uma variedade de síndromes que podem
estar relacionadas à Síndrome de Moebius, sendo necessária a realização de diagnóstico
diferencial. Sob uma perspectiva anestésica, foco de seu estudo, as distinções mais
importantes referem-se à presença de doenças neuromusculares ocorridas no início da
infância, tais como Distrofia Miotônica Infantil, Distrofia Muscular Fascioescapulohumoral e
Doença de Charcot-Marie-Tooth.

O diagnóstico diferencial deverá ser realizado com relação a Miopatias Congénitas,
Síndrome de Poland e Síndrome Adctilia-Aglossia (POSSUM, 1998).

A possibilidade de identificação precoce da Síndrome de Moebius, ainda no período
gestacional, emerge de proposta de Sherer e Spafford (1994 apud RIZOS; NEGRÓN;
SERMAN, 1998) que se utilizaram da sonografia, uma vez que dependem a teoria de
desenvolvimento in útero da síndrome.

Sjogreen; Andersson-Norinder e Jacobsson (2001) sugeriram a existência de critérios
mínimos necessários ao diagnóstico da Síndrome de Moebius, a saber, paralisa uni ou
bilateral dos nervos facial e abducente; envolvimento de outros nervos cranianos,
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frequentemente dos nervos hipoglosso e glossofaríngeo; anomalias orofaciais e craniofaciais;
malformações de membros; e retardo mental, em alguns casos.

Na ausência de marcadores genéticos para a Síndrome de Moebius, seu diagnóstico se
realiza com base em achados clínicos, sendo obrigatória a presença de paralisia congénita de
origem central dos nervos facial e abducente.

r

2.3.4. Espectro Clínico

Kalverboer; Coultre e Casaer (1970) descreveram as manifestações clínicas de um

caso de Síndrome de Moebius, incluindo ausência de movimentação facial, orelhas largas e
proeminentes, retrognatia, estrabismo convergente e ausência de movimentos oculares de
abdução.

Morello e Converse (1977) apresentaram o caso de uma mulher com Síndrome de
Moebius, acompanhado durante 30 anos, cujos achados clínicos principais referiam-se à
presença de paralisia facial bilateral, envolvimento do III e XII pares cranianos, inteligência
normal e ausência de anormalidades esqueléticas.

Os autores propuseram os seguintes achados para a síndrome:

- Fraqueza facial uni ou bilateral;

- Perda uni ou bilateral dos movimentos oculares de abdução;

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

- Envolvimento em alguns casos da musculatura braquial;
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hipoglosso);

- Ocasional deficiência auditiva;

- Retardo mental em 10% dos casos.

De acordo com Meyerson e Foushee (1978), a Síndrome de Moebius se caracteriza por

diplegia congénita do VI e VII pares cranianos, acompanhada por outras condições, tais como

envolvimento de outros pares cranianos, hipogenesis mandibular e de língua, ptose ocular,

deformidades auriculares e de membros.

A primeira descrição da diplegia facial congénita foi desenvolvida por Von Graaefe

em 1880; posteriormente, em 1888, Moebius descreveu a associação entre diplegia facial

congénita e outros malformações, nomeando-a como uma nova entidade clínica, então

determinada de Síndrome de Moebius (KUMAR, 1990; RIZOS; NEGRÒN; SERMAN,

1998).

Ao analisar a distribuição dos achados clínicos em 106 pacientes com Síndrome de

Moebius, Engler (1979 apud HAMAGUCHI, 1993) detectou a presença de anomalias de

extremidades em 48% dos casos, retardo mental em 17%, anomalias do músculo peitoral

maior em 9% e micrognatia em 6%.

Variação fenotípica na Síndrome de Moebius é esperada, em virtude do

comprometimento diferenciado dos demais pares cranianos entre os casos da desordem,

principalmente dos nervos bulhares (OXFORD MEDICAL DATABASE, 1996). Não

obstante, suas manifestações clínicas cardinais incluem paralisia uni ou bilateral do neryo

facial, associada à 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 ocorrência de sintomas associados à Síndrome de

Moebius, como, por exemplo, a ausência do músculo peitoral (Síndrome de Poland),

anomalias espinhais, Síndrome de Klippel-Fiel ou artrogripose.

O autor estabeleceu, ainda, em ordem decrescente de ocorrência, as anomalias

associadas aos dezenove casos de Síndrome 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), doença cardíaca congénita (4), ausência unilateral do músculo peitoral (3),

microstomia (2), fissura palatina (2), anormalidade de ventilação/apnéia (l), abrasão da

córnea (l), neuropatia periférica (1)e deformidades da espinha/escoliose (l).

Baraitser e Rudge (1996) assinalaram que, após a descrição inicial da desordem, uma

extensa gama de malformações associadas puderam ser identificadas, incluindo a ausência do

músculo peitoral, a sindactilia com ou sem ausência do músculo peitoral (Anomalia de

Poland), o envolvimento bulhar, a hipoglossia-hipodactilia (Síndrome de Hanhart) e,

ocasionalmente, o retardo mental.

Henderson (1939 apud RIZOS; NEGRÒN; SERMAN, 1998) acrescentou a esses

achados a oftalmoplegia externa, a paralisia de língua e os pés tortos congénitos. Dentre os
achados faciais poderão ser identificados micrognatia, pregas epicânticas, malformações

auriculares e defeitos da musculatura branquial.

A oftalmoplegia congénita ocasiona restrição severa ou mesmo ausência dos

movimentos visuais indispensáveis ao desenvolvimento da percepção e do funcionamento
vísuo-motor, afetando assim, o desenvolvimento mental global, dada a redução do input
visual (KALVERBOER; COULTRE; CASAER, 1970).

Os autores supracitados apresentaram o caso de uma criança do sexo masculino, de 12
anos de idade, com diagnóstico genético de Síndrome de Moebius, discutindo a influência da

n,.»—""'

FïTiTÍïiïsIi^ïsius. ^ ^H11
(iVn'nfK?» tóg l<!^^^,iiiiMi ^t'10/irtt/t^ /^



51

restrição dos movimentos oculares comuns a esta afecção no desenvolvimento da função

vísuo-motora. O paciente apresentou atraso geral no desenvolvimento vísuo-motor, explicado

pelo déficit neurológico que gera impossibilidade de executar de forma hábil os movimentos

necessários às funções visuais de exploração, modelação e correção essenciais ao

desenvolvimento das ações perceptivas.

O comprometimento do nervo abducente pode ser evidenciado por meio da dificuldade

de realizar movimentos oculares laterais e da presença de estrabismo convergente. O

comprometimento do III par craniano pode ocasionar ptose palpebral, e a lesão do nervo

facial afetará a articulação dos sons, a expressão facial e a alimentação, em graus variáveis de

comprometimento (MEYERSON; FOUSHEE, 1978).

Jamal et al. (1988) referiram que a fraqueza do nervo abducente e o envolvimento do

Ill, IV e XII pares cranianos também podem ocorrer na Síndrome de Moebius. Segundo esses

autores, nem todos os componentes do nervo facial estarão envolvidos na desordem, haja vista

a preservação do paladar e da secreção lacrimal em dois casos apresentados por eles, assim

como mencionado na literatura.

Meyerson e Foushee (1978) enfatizaram que cerca de 50% das crianças com Síndrome

de Moebius apresentam anomalias de membros superiores ou inferiores, ausência do músculo

peitoral maior, deslocamento do quadril ou contraturas dos joelhos.

De acordo com Stabile et al. (1984), a variabilidade fenotípica da Síndrome de

Moebius tem sido discutida em vários estudos, especialmente quanto às malformações

esqueléticas, tais como defeitos do músculo terminal transverso, artrogripose múltipla

congénita e anomalias digitais.

Outras malformações incluem pés tortos eqüino-varo (Figura l), hipomelia (redução

no comprimento dos membros), sindactilia (SMITH, 1989), polidactilia, branquidactilia,

oligodactilia e/ou ausência do músculo trapézio (OXFORD MEDICAL DATABASE, 1996).
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Consoante Larrandaburu et al. (1999), a ocorrência de Síndrome de Moebius e da

Anomalia de Poland tem sido descrita esporadicamente. No entanto, há a hipótese de que tais

patologias na realidade representam variações de uma mesma condição.

Gillberg^é Winnergard (1984) apresentaram o caso de uma criança do sexo masculino

com Síndrome 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

manifestação da síndrome, tendo em vista a presença de disfunção em nível de tronco cerebral

como denominador comum entre as duas patologias. Questionaram, todavia, se esta

ocorrência não seria aleatória, uma vez que tal disfunção, em associação com o

comprometimento das vias dopaminérgicas, é considerada por alguns autores como um dos

fatores subjacentes ao Autismo Infantil. Desse modo, a explicação mais aceita e coerente para
tal caso, segundo ainda aqueles autores, traduz-se na existência de um fator patogênico
comum à Síndrome de Moebius e ao Autismo Infantil.

Jamal et al. (1988) estabeleceram a presença de deformidades auriculares como sinais

minor na Síndrome de Moebius nos dois pacientes descritos em sua pesquisa.

Ao examinarem dezessete crianças e jovens com a Síndrome de Moebius, Gillberg e
Steffenburg (1989) observaram a presença de algumas ou de todas as manifestações do
transtorno autista em 40% dos casos. Eles tambán afirmaram que a alta frequência de
comportamentos autísticos na amostra estudada associada à baixa incidência do autismo

infantil na população nonnal, aponta para a presença de déficit neurobiológico comum às
duas patologias.

Dificuldades respiratórias foram descritas em poucos casos; todavia, sua presença
toma o prognóstico extremamente reservado. Hamaguchi (1993) relatou três casos de
Síndrome de Moebius que apresentavam taquipnéia contínua, tanto durante o sono como em
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vigília, sugerindo sua relação direta com lesões no centro nervoso da respiração, localizado no
tronco cerebral. Ressaltou também que, apesar de poucas menções sobre tal relação, a

I

taquipnéia contínua constituí um sintoma importante da Síndrome de Moebius.

Ferguson (1996) confirmou essa etiopatogenia ao considerar que estudos de

polissonografía revelaram a presença de anonnalidades do controle ventilatório na Síndrome
de Moebius, provavelmente associada a lesões no tronco cerebral, incluindo hipoventilação

central e taquipnéia de origem idiopática.

Igarashi; Rose e Storgion (1997) descreveram o caso de duas crianças que

apresentavam dificuldade respiratória, com necessidade de ventilação contínua, associada à

necrose do tronco cerebral, com inclusão do centro respiratório. Referidos autores concluíram
que calcificação e necrose do tronco cerebral são achados aparentes, tanto em exame
patológico como radíográfíco, nos casos de Síndrome de Moebius que envolvem deficiência

respiratória.

A paralisia do nervo facial resulta em inabilidade para fechar os olhos adequadamente,

ocasionando, assim, redução ou ausência das secreções lacrimais. Desse modo, as crianças
afetadas pela Síndrome de Moebius constituem população de risco para lesões da córnea
secundárias a procedimentos anestésicos. Todavia, nenhuma das dezenove crianças
investigadas em seu estudo apresentou tal alteração (FERGUSON, 1996).

Em associação aos achados típicos da Síndrome de Moebius, alguns autores
identificaram características incomuns, tais como oligoferenia - em 15% dos casos (SMITH,
1989), diabetes insipidus, dextrocardia, neuropatia periférica, psicose (ENGLER, 1979 apud
HAMAGUCHI, 1993) e ausências múltiplas de dentes primários e permanentes (RIZOS;
NEGRÓN; SERMAN, 1998).

-f
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Segundo Ferguson (1996), anomalias cardíacas em associação à Síndrome de Moebius

são bem descritas pela literatura. Quatro casos, dentre as dezenove crianças avaliadas em sua
)

pesquisa, apresentaram doença cardíaca congénita.

Yeh e Kipp (2002) apresentaram o primeiro caso descrito na literatura de associação

entre a Síndrome de Klinefelter e a Síndrome de Moebius, envolvendo um paciente que

apresentou padrão cromossômico 47 XXY e achados clínicos da Síndrome de Moebius, tais

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

2.3.5. Espectro Fonoaudiológico

2.3.5.1. Comprometimento das funções orais e de deglutição

\

Meyerson e Foushee (1978) mencionaram a presença de redução de abertura da boca e

mandíbula hipoplásica em pacientes com Síndrome de Moebius, sendo essa última

frequentemente considerada como secundária à movimentação inadequada intra-útero, mais
do que como um achado dismórfíco primário. A presença de fissura palatina acompanha, na
maioria dos casos, a hipoplasia mandibular. Atrofia de língua e fasciculações podem ser
esporadicamente notadas.

A presença de trismus neonatal mereceu registro de Abadie et al. (1994), verificável

em uma das quatro crianças com Síndrome de Moebius estudadas em sua amostra, constituída

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 presença desse sinal, logo após o
nascimento, constitui um fator de agravamento do prognóstico clínico.

Ferguson (1996) considerou, dentre as anomalias das estmturas orofaciais, a presença

de micrognatia em dezoito das dezenove crianças/í;om a Síndrome de Moebius investigadas

no seu estudo. Em adição, mencionou a possibilidade de o envolvimento do nervo hipoglosso

ocasionar hipoglossia ou anquiloglossia, com consequente comprometimento da coordenação

dos movimentos de língua.

Quanto aos dismorfismos faciais com repercussão nas funções orais, ressaltam-se as

seguintes características clínicas: redução ou ausência da mímica facial (fácies de máscara),

micrognatia e paralisia de língua. Para Rizos; Negrón e Serman (1998), hipoplasia e paralisia

de língua, bem como fraqueza muscular do palato são apenas ocasionalmente notados.

A redução ou ausência da mímica facial frequentemente afeta a região inferior da face,

com maior comprometimento de mandíbula, lábios e língua, gerando sialorréia, alojamento do

alimento em região de bochechas e posterior dificuldade articulatória (RIZOS; NEGRÔN;

SERMAN, 1998). A micrognatia é um achado comum (OXFORD MEDICAL DATABASE,

1996) e encontra-se relacionada à deficiência neuromuscular dos músculos mandibulares

durante o período fetal (SMITH, 1989; RIZOS; NEGRÕN; SERMAN, 1998).

Hipertrofia do processo coronóide e trismo neonatal foram descritos em dois pacientes

afetados pela Síndrome de Moebius por Turk et al. (1999).

Com o início da mastigação, a principal dificuldade da criança com a Síndrome de

Moebíus resulta de alteração dos movimentos orofaciais envolvidos nesse processo, os quais
repercutirão na formação do bolo alimentar. Tal comprometimento funcional decorre da

escassez ou mesmo da ausência dos movimentos mastigatórios e da restrição da abertura de

boca (ALTMANN et al., 1999).
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Sjogreen; Andersson-Norinder e Jacobsson (2001) consideraram a existência de

manifestações orofaciais significativas na Sequência de Mõbius, com um amplo espectro de

comprometimento, variando de indivíduos afetados minimamente, com fi-aqueza facial

unilateral e paralisia do nervo abducente, até severamente comprometidos, com anomalias

sistémicas múltiplas e paralisia de vários nervos cranianos. Tais manifestações apresentam

tendência à melhoria com o passar dos anos, em virtude da instalação de mecanismos

compensatórios.

Ao ver desses autores, a paralisia facial poderá variar da fraqueza sutil até a ausência

total de movimento, afetando mais gravemente o terço superior da face.

Serpa et al. (2002) descreveram os achados orais de doze pacientes com a Síndrome de

Moebius, quais sejam: fraqueza facial, lábio superior hipoplástico, microstomia, hipolasia da

mandíbula, atrofia de língua e mordida aberta.

No período neonatal, os sintomas mais aparentes da Síndrome de Moebius estão

relacionados à paralisia do nervo facial, com repercussão direta nas funções orais,

especialmente sucção e deglutição.

Taybi (1975) apud Meyerson e Foushee (1978) observou manifestações radiológicas

de distúrbios da deglutição e consequente aspiração em pacientes com Síndrome de Moebius.

Tais dificuldades de alimentação afeiam o crescimento e o desenvolvimento infantil, uma vez

que as dificuldades iniciais referem-se à inabilidade de sucção e amamentação. Em alguns

casos, os problemas de mastigação e deglutição podem persistir até o terceiro ano de vida.

Desse modo, a presença de inabilidade para sugar e de quadros disfágicos constitui

uma das principais dificuldades evidenciadas após o nascimento de crianças com Síndrome de

Moebius (OXFORD MEDICAL DATABASE, 1996). O distúrbio na função de sucção poderá

estar associado a inúmeros fatores, como alterações constitucionais e funcionais da língua e
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véu palatal ou pressão negativa insuficiente na cavidade oral em virtude de alteração no

vedamento labial (ALTMANN et al., 1999).

O grau de severidade da disfagia tem relação linear com o nível de comprometimento

neurológico, ou seja, manifesta-se de acordo com os pares de nervos cranianos afetados além

do nervo facial. Via de regra, a disfagia não é severa, a menos que haja lesão concomitante de

outros nervos cranianos (V, IX, X ou XII) (ARVEDSON; BRODSKY, 1993).

Ferguson (1996) considerou que a ocorrência de dificuldades de deglutição em virtude

da paralisia dos nervos cranianos não se apresenta incomum na Síndrome de Moebius. Dentre

as dezenove crianças do seu estudo, cinco apresentaram fraqueza da musculatura bulbar por

paralisia do nervo glossofaríngeo ou do vago e quatro possuíam histórico de aspiração.

A dificuldade de alimentação é secundária ao comprometimento neuromuscular da

face e orofaringe, em virtude da paralisia bulbar, e poderá levar à aspiração de secreções e

quadras de broncopneumonia (RIZOS; NEGRÓN; SERMAN, 1998; SMITH, 1989), corn
impacto no estado nutricional e pulmonar da criança, podendo, por vezes, ocasionar seu óbito

(ALTMANN et al., 1999).

Dificuldades respiratórias também poderão estar associadas, dificultando

sobremaneira a alimentação por via oral, em virtude do impacto na coordenação entre as

funções de sucção, respiração e deglutição.

Com o início da mastigação, a principal dificuldade da criança com Síndrome de

Moebius refere-se à alteração dos movimentos orofaciais envolvidos nesse processo, os quais
repercutirão na formação do bolo alimentar. Tal comprometimento funcional decorre da

escassez ou mesmo da ausência dos movimentos mastigatórios e da restrição da abertura de

boca (ALTMANN et al., 1999).

i
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2.3.5.2. Comprometimento da fala

Com relação à fala, a lesão do nervo facial afeia as atividades reflexas, automáticas e

voluntárias da musculatura facial, ocasionando fraqueza e/ou paralisia da musculatura

orofacíal, clinicamente representada por quadros de Dísartria Flácida, em diferentes graus de
comprometimento. Seus sintomas principais incluem limitação na força, amplitude e
velocidade dos movimentos dos articuladores e imprecisão na articulação das consoantes. A

abertura limitada da boca e a micrognatia reduzem a área do trato vocal, podendo resultar, em

alguns pacientes, em uma articulação "abafada" (MEYERSON; FOUSHEE, 1978).

Murdoch; Johnson e Theodoros (1997) teceram considerações a respeito dos achados

perceptivos e fisiológicos da disartria congénita na Síndrome de Moebius, concluindo que as
principais disfunções no mecanismo de produção da fala estão relacionadas ao nível da

válvula articulatória. Alterações ao nível dos esfíncteres velofarfngeo e laríngeo e do sistema
respiratório também podem ser identificados.

2.3.5.3. Comprometimento da linguagem oral

f

Retardo mental ocorre esporadicamente (KALVERBOER; COULTRE; CASAER,

1970). Esses autores apresentaram o caso de uma criança com Síndrome de Moebius com
redução moderada de sua capacidade intelectual, sem registro, no entanto, de interferências no
seu desempenho escolar. ,
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Com relação ao desenvolvimento cognitivo, Gorlin et al. (1976) in: Meyerson e

Foushee (1978) referiram a presença de retardo mental em 10% a 15% dos pacientes com

Síndrome de Moebius. De acordo com Mendéz e Lee (1981) e Stabile et al. (1984), a presença

de retardo mental ocorre apenas em 10% dos casos.

Engler (1979 apud HAMAGUCHI, 1993) identificou retardo mental em 17% dos 106

pacientes avaliados. Já Rizos; Negrón e Serman (1998) mencionaram a possibilidade de

afecção de 10% a 50% dos casos de Síndrome de Moebius.

Meyerson e Foushee (1978) consideram que a presença de retardo mental geralmente

ocasiona atraso no desenvolvimento da fala e da linguagem. No entanto, dada a complexidade

de tais funções e a ocon-ência de distúrbios em crianças intelectualmente normais, o nível

intelectual não pode ser considerado como o único fator causal de distúrbios da fala e da

linguagem em crianças com Síndrome de Moebius. Os autores mencionaram outros possíveis

fatores desencadeadores de tais distúrbios, como, por exemplo, a limitação na exploração do

ambiente em virtude das anomalias de membros; as admissões hospitalares fi-eqüentes; a

estimulação ambiental restrita; a rejeição ou superproteção, mais provavelmente, pela

deficiência no reforço da articulação.

Corroborando com tal afirmativa, Smith (1989) identificou oligofrenia em 15% dos

pacientes com Síndrome de Moebius, o que implica na presença de outras anomalias do

sistema nervoso central.

Em virtude de informações controversas da literatura, inexistem, até a atualidade,

dados confiáveis sobre a incidência do retardo mental na Síndrome de Moebius, haja vista

evidências opostas em inúmeros artigos, variando desde a ausência de alteração no

desenvolvimento intelectual até a presença de incidência variável (POSSUM, 1998).

<••
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Confonne Altmann et al. (1999), na ausência de retardo mental a linguagem

desenvolve-se normalmente, apesar de pequenos deficits serem esperados em virtude da falta

de estimulação, redução das experiências motoras e internações fi-eqüentes.

Sjogreen; Andersson-Norinder e Jacobsson (2001) identificaram a presença de

distúrbio de linguagem em apenas um caso da amostra, o qual se associa ao retardo mental.

Apresentaram, ainda, pela primeira vez, dois casos de Síndrome de Moebius relacionados à

presença de gagueira.

Os autores concluíram salientando a importância de intervenção precoce e

especializada na Síndrome de Moebius, a fim de minimizar suas consequências para as

crianças afetadas e seus familiares.

E discutida ainda a interferência do distúrbio vísuo-motor para o desenvolvimento da

leitura e da escrita, que, segundo esses autores, pode estar presente na ausência de

dificuldades escolares. Desse modo, a realização de programas de estimulação visual, com o

intuito de prevenir tais distúrbios, deve ser cautelosamente analisada.

Corroborando tal afirmativa Stebbins et al. (1975) relataram um caso semelhante ao

anterior, em que, apesar da presença de importante comprometimento vísuo-motor, a criança

apresentava desempenho académico equiparado ao seu nível cognitivo e acima do esperado

para as dificuldades visuais.

Seu distúrbio visual consistia na restrição severa dos movimentos oculares horizontais,

apresentando nível de integração vísuo-motora e desenvolvimento perceptual incompatível

com a sua idade cronológica.

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

de programas de estimulação visual para o diagnóstico e a remediação das dificuldades de

aprendizagem escolar.
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A expressão facial consiste num importante aspecto paralingüístico, que pennite

significar a comunicação humana. Sua ausência dificulta sobremaneira a identificação de

pistas linguísticas durante o processo da comunicação.

Os autores consideraram ainda que, quanto mais severo o comprometimento dos

nervos cranianos e maior o número de anomalias associadas, maior a gravidade do atraso e

dos problemas motores da fala. Todavia, as crianças mais velhas e os adultos jovens com

Síndrome de Moebius avaliados na pesquisa de Meyerson e Foushee (1978) apresentaram fala

inteligível com funcionalidade comunicativa.

Ao avaliarem uma família com Síndrome de Moebius, Stabile et al. (1984)

identificaram, em dois casos da amostra, alterações no Potencial Auditivo de Tronco Cerebral

(BERA), compatíveis com disfunção auditiva no nível supranuclear, clinicamente manifesta

por perda auditiva mista de grau moderado. Essa lesão acústica, associada à presença de

retardo mental, sugere envolvimento mais generalizado do sistema nervoso central e não

apenas dos núcleos dos nervos cranianos.

Jamal et al. (1988) apresentaram dois casos de Síndrome de Moebius associados à

perda auditiva neurossensorial de grau profíindo, provavelmente de origem coclear. Tal

achado descarta a possibilidade de a deficiência auditiva ser ocasionada pela paralisia do

nervo facial.

Martins et al. (2001), ao realizarem avaliação otorrinolaringológica e auditiva em

cinco crianças com a Síndrome de Moebius, identificaram a presença de obstmção tubária,

associada à perda auditiva condutiva, como achados mais frequentes na população estudada.

/
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3.1-OBJETIVOGERAL

Caracterizar a linguagem oral em indivíduos com diagnóstico de Síndrome de

Moebius, atendidos em três centros de referência para diagnóstico genético no estado do

Ceará.

3.2- OBJETIVOS ESPECÍFICOS

l- Identificar a ocorrência de comprometimento da linguagem oral em indivíduos com a

Síndrome de Moebius;

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

indivíduos avaliados;
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4.1- ESTUDO METODOLÓGICO

Realizamos estudo transversal, de casos prevalentes de Síndrome de Moebius, haja

vista a doença possuir baixa incidência na população geral e constituir uma alteração

congénita.

Para a seleção da população de estudo, utilizamos uma base secundária, constituída

pela população atendida no Serviço de Fonogenética do Hospital Infantil Albert Sabin, no

Ambulatório de Genética do Hospital César Cais e no Setor de Genética do Ambulatório de

Pediatria da Universidade Federal do Ceará, instituições públicas que realizam atendimento

genético em nosso estado. ».

4.1.1- População de estudo

Consideramos como população de estudo, os casos prevalentes de Síndrome de

Moebius, de ambos os sexos, com idade cronológica entre dois e treze anos, residentes ou não

na cidade de Fortaleza-CE, atendidos em pelo menos um dos três serviços mencionados até o

mês de dezembro de 2002.
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O processo empregado para seleção dos casos consistiu de amostragem por

conveniência, uma vez que a pesquisa em questão enfoca o estudo de uma anomalia genética

de baixa incidência.

O diagnóstico genético de Síndrome de Moebius foi estabelecido por meio de

diagnóstico clínico, 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; Redução ou ausência da mímica facial (fácies de

máscara); Paralisia congénita do nervo abducente (VI p.c.); Estrabismo e ptose palpebral;

Dificuldade para se alimentar durante os primeiros meses de vida; Malformação de membros

em alguns casos com sindactilia, polidactilia, branquidactilia, oligodactilia e ausência do

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

Para o estabelecimento do diagnóstico foi considerada obrigatória a presença da

paralisia facial congénita e redução ou ausência da mímica facial, associadas a pelo menos um

dos demais critérios. '
^

Dentre a população considerada elegível foraiTi excluídos os casos com diagnósticos

médicos de transtornos graves associados à Síndrome de Moebius, como a Paralisia Cerebral

ou Encefalopatia Infantil, Doença Neurodegenerativa, e/ou Estados Convulsivos ou

diagnóstico médico de Transtorno Psiquiátrico.

4.1.2- Descrição do comprometimento da linguagem oral na Síndrome de Moebius

No decorrer da análise descritiva, classificamos a linguagem oral de acordo com a

presença ou ausência de comprometimento em seus processos e com base na descrição do seu

grau de comprometimento, quando presente.
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Foi estabelecida como variável independente Síndrome de Moebius e como variável

dependente o Distúrbio de Linguagem.

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

seguintes categonas:

Linguagem oral nonnal: ausência de desvios ou alterações no

desenvolvimento temporal dos componentes da linguagem (fonologia,

morfossintaxe, semântica e pragmática);

Distúrbio de Linguagem: presença de diferenças na sequência de

desenvolvimento da linguagem ou nas estmturas adquiridas, caracterizadas

por prejuízo da linguagem compreensiva e/ou do uso da linguagem falada,

escrita e/ou outro sistema de símbolos, podendo envolver a forma da

linguagem (fonologia, morfologia e sintaxe), o conteúdo da linguagem

(semântica) ou o seu uso em situações de comunicação (pragmática) em

qualquer combinação (KUDER, 1997).

Distúrbio Fonológico: presença de prejuízo no componente fonológico da

linguagem oral podendo afetar o processamento central da informação

fonológica e/ou produção dos fonemas contrastivos da língua. Deficits nos

demais componentes na linguagem oral poderão ocorrer, desde que

secundários à alteração fonológica.

Comprometimento da linguagem oral: prejuízo das habilidades expressivas

e/ou receptivas de um ou mais componentes da linguagem oral (fonologia,

morfossintaxe, semântica e pragmática), em pacientes em idade escolar,

que necessitariam, pois, de avaliação da modalidade escrita da linguagem

para definição do diagnóstico fonoaudiológico.

É-...'
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Distúrbio de Fala: alteração estrutural e/ou funcional no mecanismo de

produção da fala, caracterizada por comprometimento da fonação,

articulação e/ou capacidade fonética.

A presença de comprometimento ou distúrbio na linguagem oral dos indivíduos

avaliados foi classificada com base no grau de severidade, estabelecido de acordo com o

desenvolvimento das habilidades sintáticas e fonológicas.

Os parâmetros de classificação englobaram quanto à sintaxe, estruturação e

compreensão de sentenças, número de categorias frasais e seus usos. Com relação à fonologia

observamos a ocorrência de processos de simplificação fonológica, fisiológicos e patológicos,

inteligibilidade da fala e ausência de expressão verbal.

De acordo com estes parâmetros foram estabelecidos três graus de severidade do

comprometimento da linguagem oral na Síndrome de Moebius:

Grau leve

fala inteligível com erros

persistência de PSF fisiológicos

redução na variação sintática

sintaxe pouco elaborada

Grau moderado

Ininteligibilidade parcial

Ocorrência de PSF patológicos

ausência de conectivos = fala telegráfica

ausência de compreensão de sentenças complexas

redução na variação sintática

sintaxe pouco elaborada
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Grau severo

ininteligibilidade de fala ou ausência de fala

holofrase sem recursos comunicativos compensatórios

ausência de estruturação e compreensão firasal
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4.2- TRABALHO DE CAMPO

4.2.1- Instrumentos para a coleta dos dados

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

revisão literária realizada e na experiência clínica e constaram de duas fases:

4.2.1.1- Roteiro de coleta de dados clínicos (Apêndice A)

'

Foi empregado roteiro contendo questionamentos a respeito dos antecedentes

gestacionais e hereditários da criança avaliada, suas condições de parto, intercorrências nos

períodos péri e pós-natais, desenvolvimento neuropsicomotor, habilidades relacionadas à

linguagem oral e recursos comunicativos.

4.2.1.1- Roteiro de avaliação da linguagem oral (Apêndice B)

Utilizamos roteiro contendo informações sobre as habilidades comunicativas;

componentes da linguagem oral (fonologia, morfòssintaxe, semântica e pragmática) e fala.

s..;l:

I
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Inicialmente procedemos à investigação da ocorrência dos seguintes comportamentos

comunicativos: atividade gestual, vocalizações, contato físico e visual, expressão

corporal/facial e choro. Estas condutas foram consideradas presentes ou não de acordo com a

sua identificação no momento da avaliação da linguagem oral, em situações lúdicas de fala

encadeada.

No que concerne à linguagem oral averiguamos as habilidades fonológicas, por meio

da aplicação da Avaliação Fonológica da Criança (AFC), desenvolvida por Yavas;

Hemandorena e Lamprecht (1992) devendo ser aplicada em crianças a partir de três anos de

idade.

A AFC é composta por cinco pranchas de desenhos temáticos apresentadas às crianças

com o intuito de eliciar a amostra mais representativa de fala encadeada por meio da

nomeação espontânea.

Os resultados da prova foram analisados em primeira instância quanto ao inventário

fonético, sendo este considerado completo ou incompleto de acordo com a análise

comparativa entre o conjunto de sons identificados na amostra de fala da criança e o esperado

para sua idade cronológica confonne a tabela consonantal do português.

Já o sistema fonológico foi considerado adequado ou inadequado com base na

identificação de ocorrência acima de 75% dos fones contrastivos (fonemas) de acordo com o

esperado para a idade cronológica da criança, bem como, ausência de processos fonológicos

persistentes e/ou patológicos.

Quando da impossibilidade de realização da Avaliação Fonológica da Criança

proposta por Yavas; Hemandorena e Lamprecht (1992), a análise das habilidades fonológicas

foi realizada em situação de fala encadeada, por meio da observância do nível de

inteligibilidade da expressão verbal. Sendo considerada ocorrência de alteração das
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habilidades fonológicas na presença de ininteligibilidade parcial ou total da fala ou mesmo

ausência de linguagem oral.

A avaliação das habilidades morfossintáticas foi realizada com o auxílio de carteias de

figuras situacionais, que serviram de estímulo para a narração de histórias relacionadas, a fim

de investigar a capacidade da criança para empregar os elementos morfossintáticos e os

diversos tipos de sentenças de acordo com o contexto apresentado. Desse modo, tais

habilidades foram consideradas adequadas quando a criança apresentou nível de constmção

frasal e estágio sintático compatíveis com o esperado para a sua idade cronológica.

As habilidades semânticas foram investigadas prioritariamente quanto à extensão do

vocabulário de expressão e recepção da criança, por meio de tarefas de identificação de

palavras e nomeação de figuras, sendo consideradas inadequadas quando for identificado uso

e/ou compreensão restrita de palavras e significados de baixa frequência e conceituações mais

elaboradas, especialmente aquelas relacionadas a abstrações.

A adequação da habilidade de compreender o significado das palavras foi avaliada de

acordo com a compreensão demonstrada pela criança em situações de comandos verbais

apresentados por meio de palavras isoladas, palavras contextualizadas, sentenças simples e

sentenças complexas.

A análise do emprego dos traços semânticos ocorreu através de tarefas de pareamento

e/ou nomeação de figuras representativas de sinonímias e antonímias, bem como, por meio de

interpretação de elementos lexicais com duplo sentido e metáforas.

Quanto às habilidades pragmáticas, inicialmente consideramos a presença ou ausência

de atividade dialógica oral, observada no decurso de todas as tarefas do processo avaliativo.

Quando presente, caracterizamos a ocorrência das habilidades de início e manutenção de

diálogo, troca de turnos, manutenção do tópico conversacional e adaptabilidade ao contexto

comunicativo.
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Em seguida identificamos os comportamentos linguísticos ocorridos durante as

situações de comunicação de acordo com a função apresentada pela criança, a saber:

Função de regulação do comportamento: presença de condutas de comunicação

diretamente relacionadas a sensações internas de dor, fome e/ou desconforto;

Função de interação social: ocorrência de comportamentos comunicativos com a intenção

de focalizar a atenção do outro em si mesmo, sem necessariamente haver processo

dialógico;

Função de atenção conjunta: surgimento de condutas que possibilitam efetivamente a

comunicação por meio de diálogo verbal ou não-verbal.

Com relação aos aspectos da fala observamos a articulação, a inteligibilidade da fala e

a qualidade vocal.

A articulação foi considerada adequada na ausência de conipensações e/ou alterações

na produção motora dos sons quanto ao modo e ponto de articulação; distorcida quando

houver produção distorcida dos fonemas consonantais e alterada quando for identificada

substituição ou omissão fonêmica.

Os movimentos orais forain analisados durante a fala espontânea e durante a execução

de praxias oro-faciais, sendo observada a amplitude, precisão e velocidade dos movimentos

realizados a fim de identificar possíveis inadequações motoras.

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

parâmetros de fonte glótica, ressonância e tensão muscular.

4.2.2- Goleia dos dados

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

com o levantamento dos pacientes com diagnóstico genético de Síndrome de Moebius com
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idade cronológica entre dois e treze anos, atendidos no Serviço de Fonogenética do Hospital

Infantil Albert Sabin, no Ambulatório de Genética do Hospital César Cais e no Setor de

Genética do Ambulatório de Pediatria da Universidade Federal do Ceará.

Para a identificação 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 convocação dos pacientes para avaliação fonoaudiológica foi feita por meio de carta

ou telefonema, de acordo com os dados contidos nos prontuários. Quando do

comparecimento, os pais ou responsáveis pela criança foram comunicados sobre a pesquisa e

solicitados a autorizar ou não sua participação, que deveria ser ratificada pela assinatura do

Termo de Consentimento Livre e Esclarecido, segundo a resolução do CNS 196/96 (APÊNDICE

C).

Após o consentimento para participação na pesquisa, realizamos a coleta dos dados.

Inicialmente procedemos com a coleta dos dados clínicos e posteriormente, realizamos

avaliação da linguagem oral.

4.2.3- Processamento e Análise dos Dados

s'

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

análise descritiva das variáveis do estudo, cujos achados foram categorizados em tabelas.

As variáveis caracterizadas na análise descritiva são apresentadas a seguir:

HISTÓRIA CLÍNICA

- Idade cronológica e sexo
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1:

- Malfonïiações de membros e/ou estmturas craniofaciais

- Comportamentos comunicativos

- Queixa fonoaudiológica

- Antecedentes hereditários

- Antecedentes gestacionais

- Tentativa de aborto pelo uso do Cytotec

- Condições de parto

- Intercorrências péri-natais

- Desenvolvimento pós-natal: físico, psicomotor e linguístico

AVALIAÇÃO DA LINGUAGEM ORAL

- ComportaiTientos comunicativos

- Linguagem oral .

- Habilidades fonológicas

- Habilidades morfòssintáticas :

- Habilidades semânticas

- Habilidades pragmáticas

- Diagnóstico fonoaudiológico

- Grau de comprometimento da linguagem oral



.Í.

i'
y':'

;:•:

-..•.••;

75

'-.

kv

•K

-ï

5. RESULTADOS
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5.1- ANÁLISE DESCRITIVA

Neste capítulo, apresentaremos os resultados obtidos na coleta dos dados referentes à

história clínica e avaliação da linguagem oral dos indivíduos com a Síndrome de Moebius

avaliados no nosso estudo. Para tanto, iremos subdividir este capítulo em duas partes, a saber:

/ - 5.1.1-História Clínica

5.1.2- Avaliação da Linguagem Oral

Inicialmente, serão apresentadas as Tabelas l a 21, contendo infonïiações sobre os

dados de identificação e caracterização da amostra dos indivíduos avaliados, bem como, os

dados referentes à anamnese fonoaudiológica.

Na segunda parte as Tabelas 22 a 41 peniiitirão evidenciar o espectro fonoaudiológico

dos indivíduos avaliados com a Síndrome de Moebius, no que concerne às habilidades de

linguagem oral.

5.1.1- História Clínica
^
^

DADOS DE IDENTIFICAÇÃO E CARACTERIZAÇÃO DA AMOSTRA

Apresentamos nas tabelas l e 2 a caracterização da população estudada quanto aos

dados de identificação dos indivíduos com a Síndrome de Moebius, segundo sexo e idade

cronológica. Consideramos a idade média da população avaliada em 7 anos e 5 meses, com

prevalência discretamente maior no sexo masculino (53.3%).

I'
K.
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Tabela l- Indivíduos com a Síndrome de Moebius, segundo idade croiiológica e sexo.

Registro Identificação Sexo Idade
01
02
03
04
05
06
07
08
09
10
11
12
13
14
15

B. S. L.
P. S. F.

D. F. R. C.
L. X. M.

E. K. M. C.
W. E. P.
S. D. P.

S. M. P. C.
M. E. B. L.
K. E. T. F.
D. R. S.
F. C. O.

P. H. C. F.
M. C. O. S.
Y. M. P. L.

F
F
M
M
F
M
M
F
F
M
M
M
M
F
F

2a 8 meses
2a 8 meses
2a l O meses
5a 9 meses
6a 9 meses
7a
7a 4 meses
8a
8a 6 meses
9a
9a 4 meses
9a 5 meses
10a
12a 2 meses
13a

Tabela 2- Distribuição da frequência dos indivíduos com a Síndrome de Moebius, segundo o
sexo.

Sexo Frequência Percentual
Masculino
Feminino
Total

8
7

15

53.3%
46.7%
100.0%

As Tabelas 3, 4 e 5 evidenciam a ocorrência de características iïsicas presentes no

espectro clínico da Síndrome de Moebius, relacionadas aos membros inferiores e superiores,

bem como às estmturas craniofaciais.

Características físicas relacionadas aos membros foram identificadas em 93.3%

(14/15) dos indivíduos avaliados, apresentando prevalência significativamente maior quanto à

ocorrência de pés tortos congénitos (73.3%).

As características físicas relacionadas às estruturas craniofaciais mais prevalentes entre

os indivíduos avaliados foram em ordem decrescente de ocorrência: paralisia facial (100.0%),

estrabismo (100.0%), pregas epicânticas (86.7%), micrognatia (73.3%), ofitalmoplegia

(46.7%), palato ogival (40.0%), defomiidades auriculares (33.3%), paralisia de língua

(26.7%), microdontia (13.3%) e fissura (6.7%).
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Tabela 3- Distribuição da frequência dos indivíduos com a Síndrome de Moebius, segundo a
ocorrência de manifestações físicas relacionadas aos membros e/ou estruturas
craniofaciais.

Características físicas Frequência Percentual

Relacionadas aos membros

Presentes
Ausentes
Total
Relacionadas às estruturas
craniofaciais

Presentes
Ausentes
Total

14
l

15

15
o
15

93.3%
6.7%

100.0%

100.0%

100.0%

Tabela 4- Distribuição da frequência de características físicas relacionadas aos membros em
indivíduos com a Síndrome de Moebius.

Características físicas -
meinbros

Frequência Percentual

Pés tortos

Sindactilia

Pés tortos + Sindactilia

Amputação congénita

Ausente

Total

^,

11

l

2

o

l

15

73.3%

6.7%

13.3%

6.7%

100.0%

í

í»tl?
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Tabela 5- Distribuição da frequência de características físicas relacionadas às estruturas
craniofaciais em indivíduos com a Síndrome de Moebiús.

Características craniofaciais Frequência Percentual

Paralisia Facial Unilateral

Presente

Ausente

Total
ParaUsia Facial Büateral

Presente
Ausente

Total
Deformidades Auriculares

Presentes

Ausentes

Total

10
5

15

5
10
15

5
10
15

66.7%
33.3%
100.0%

33.3%
66.7%
100.0%

33.3%
66.7%
100.0%

Pregas epicânticas

Presentes

Ausentes

Total
Estrabismo

Presente

Ausente

Total
Oftalmoplegia

Presente

Ausente

Total
Micrognatia

Presente

Ausente

Total
Paralisia de língua

Presente

Ausente

Total

^

13
2
15

15
o

15

7
8

15

11
4
15

4
11
15

86.7%
13.3%
100.0%

100.0%

100.0%

46.7%
53.3%
100.0%

73.3%
26.7%
100.0%

26.7%
73.3%
100.0%
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y
g..l
gv Características craniofaciais Frequência Percentual

Palato ogival

Presente
Ausente
Total
Microdontia

Presente

Ausente

Total

Fissura lábio-palatina, labial ou
palatina

Presente
Ausente

Total

6
9
15

2
13
15

l
14
15

40.0%
60.0%
100.0%

13.3%
86.7%
100.0%

6.7%
93.3%
100.0%

A tabela 6 explicita a queixa fonoaudiológica apresentada pêlos familiares de

indivíduos com a Síndrome de Moebius, quando da coleta dos dados clínicos. As infonïiações

foram classificadas de acordo com a área de comprometimento fonoaudiológico, a saber:

fala/linguagem oral, funções orais e deglutição ou ambas as categorias.

Tabela 6- Distribuição da frequência da queixa fonoaudiológica apresentada pêlos familiares
de indivíduos com a Síndrome de Moebius, segundo a área.

Queixa fonoaudiológica Frequência Percentual

Fala/Linguagem Oral

Funções orais e deglutição

Fala/Linguagem Oral +
Funções orais e deglutição

Total

8

l

6

15

53.3%

6.7%

40.0%

100.0%

Na tabela 7 apresentamos a frequência de relatos de antecedentes hereditários em

indivíduos com a Síndrome de Moebius, observados em 40.0% (6/15) dos indivíduos

avaliados. • '
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fl^ Os antecedentes hereditários referem-se à ocorrência de doenças de origem

neurológica, genética, visual e/ou auditiva em familiares de primeiro e segundo graus dos

indivíduos com a Síndrome de Moebius. A tabela 8 explicita a distribuição desta ocorrência

evidenciando relato de doenças de origem neurológica em 20.0% (3/15) dos indivíduos

avaliados, de origem auditiva em 13.3% (2/15) e de origem visual em 6.7% (1/15).

Antecedentes genéticos não foram relatados.

Tabela 7- Distribuição da frequência de relato de antecedentes hereditários em indivíduos
com a Síndrome de Moebius.

Antecedentes hereditários Frequência Percentual
Presentes

Ausentes

Total

6

9

15

40.0%

60.0%

100.0%

Tabela 8- Distribuição da frequência de relato de antecedentes hereditários segundo a origem
da doença, em indivíduos com a Síndrome de Moebius.

Origem da doença Frequência Percentual

Neurológica

Sim
Não
Total
Genética

Sim
Não
Total
Auditiva

Sim
Não
Total
Visual

Sim
Não
Total

f

3
12
15

o
15
15

2
13
15

I
14
15

20.0%
80.0%
100.0%

100.0%
100.0%

13.3%
86.7%
100.0%

6.7%
93.3%
100.0%
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Os antecedentes gestacionais de indivíduos com a Síndrome de Moebius são

apresentados nas tabelas 9 e 10, quanto à realização de acompanliamento pré-natal e a

ocorrência de intercorrências durante esse período. Observe-se para efeito de análise, o relato

de consanguinidade entre os pais, tentativas de aborto, tabagismo, uso abusivo de álcool ou

outras drogas.

O relato de realização de pré-natal foi identificado em 100.0% da população de estudo

(15/15). Dentre as intercorrências gestacionais observamos em ordem decrescente de

ocorrência: 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 não foi mencionado por nenhum informante dos indivíduos avaliados.

Tabela 9- Distribuição da frequência de realização de pré-natal em mães de indivíduos com a
Síndrome de Moebius.

Pre-natal Frequência Percentual
Sim
Não

15
o

100.0%

Total 15 100.0%

Tabela 10- Distribuição da frequência de intercorrências gestacionais em indivíduos com a
Síndrome de Moebius, segundo o tipo.

Intercorrências gestacionais Frequência Percentual

Consanguinidade

Tentativa de aborto

Tabagismo

Alcoolismo

Uso de drogas

Tabagismo + alcoolismo

aborto +Tentativa de

tabagismo
Ausentes

Total

*'

o

7

2

o

l

l

3

l

15

46.7%

13.3%

6.7%

6.7%

20.0%

6.7%

100.0%
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Dentre as intercorrências durante o período gestacional, foram coletadas infonTiações

complementares relativas ao relato de tentativa de abortamento das mães de indivíduos com a

Síndrome de Moebius (Tabelas l l a 14).

As tabelas 11 e 12 apresentam dados referentes à frequência de relatos de tentativa de

aborto caracterizando-se o método empregado: se por ingestão de medicamentos

(farmacológico), ingestão de chás caseiros ou por quaisquer procedimentos cirúrgicos; sendo

identificado em 100.0% dos casos o relato de emprego do método farmacológico, com

emprego do medicamento Cytotec® em todos eles (Tabela 14).

Para efeito de caracterização de uso do Cytotec® como abortivo, consideramos as

seguintes variáveis: via empregada, (se oral, vaginal ou conjugada); número de comprimidos,

com as variações de l a4 e 5 a8 unidades e acima de 8 comprimidos; período gestacional,

categorizado de acordo com o trimestre gestacional em que o medicamento foi utilizado e

idade gestacional, caracterizada com base no número de semanas, sede0a4, 5 a8, 8 a 12 ou

acima de 12 semanas (Tabela 14).
s,

Quanto à via de administração do medicamento observamos em ordem decrescente de

ocorrência a via conjugada (70.0%), via oral (20.0%) e via vaginal (10.0%). O número de

comprimidos foi relatado entre l e 4 unidades em 90.0% dos casos (9/10) e entre 5 e 8 em

apenas um caso (10.0%). O período 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%).

f
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Tabela 11- Distribuição da frequência dos indivíduos com a Síndrome de Moebius segundo o
relato de tentativa de aborto.

Relato de tentativa de
aborto

Frequência Percentual

Sim
Não
Total

10
5

15

66.7%
33.3%
100.0%

Tabela 12- Distribuição da frequência de relato de tentativa de tipo de aborto pelas mães de
indivíduos com a Síndrome de Moebius, segundo o método empregado.

Tipo de aborto Frequência Percentual

Fannacológico
Bebidas espirituosas
Cirúrgico
Total

10
o
o
10

100.0%

100.0%

Tabela 13- Distribuição da j&eqüência de relato de tentativa de tipo de aborto pelas mães de
indivíduos com a Síndrome de Moebius, segundo o fánnaco empregado.

Fármaco Frequência Percentual

Cytotec®
Outros

Total

10
o
10

100.0%

100.0%

/
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Tabela 14- Distribuição da frequência de relato de tentativa de aborto pelo uso do Cytotec®
pelas mães de indivíduos com a Síndrome de Moebius, segundo a via utilizada,'
número de comprimidos, período e idade gestacional.

Variáveis Frequência Percentual

Via empregada

Oral
Vaginal
Oral + Vaginal
Total
Números de comprimidos

l a4
5a8
>8
Total
Período gestacional

Primeiro trimestre

Segundo trimestre
Ausentes

Total
Idade gestacional (semanas)

Oa4
5a8
9 a 12
> 12
Total

•^

2
l
7

10

9
l
o

10

10
o
o

10

o
7
3
o

10

20.0%
10.0%
70.0%
100.0%

90.0%
10.0%

100.0%

100.0%

100.0%

70.0%
30.0%

100.0%

Nas tabelas 15 e 16 são apresentadas informações relacionadas ao nascimento e

período pós-natal imediato dos indivíduos da nossa população de estudo.

Na tabela 15 a população estudada é caracterizada de acordo com a idade gestacional,

sendo identificado nascimento a termo em toda a população estudada (100.0%); o tipo de

parto, relatado como nonnal em 93.3% (14/15) dos indivíduos e Cesário em 6.7% (1/15).

O relato de intercorrências no período péri-natal é evidenciado na tabela 17,

caractenzadas por ocorrência de quadros de cianose/hipóxia em 33.3% dos casos (5/15);

pemianência em incubadora em 33.3% (5/15); icterícia em 20.0% (93/15); e ausente em um

caso (6.7%).
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Tabela 15- Distribuição da frequência de indivíduos com a Síndrome de Moebius, segundo o
tipo de parto e idade gestacional.

Variáveis Frequência Percentual

Idade gestacional

Pré-termo

Atenno

Pós-termo

Total
Parto

Nonnal
Cesário
Total

o
15
o

15

14
l

15

100.0%

100.0%

93.3%
6.7%

100.0%

Tabela 16- Distribuição da frequência de intercorrências peri-natais em indivíduos com a
Síndrome de Moebius, segundo o tipo.

Intercorrências péri-natais Frequência Percentual
Icterícia

Cianose

Hipóxia

Convulsões

Ventilação

Permanência

Incubadora

Permanência

UTI Neonatal

Ausente

Total

"ls

3

5

o

l

5

o

l

15.

20.0%

33.3%

6.7%

33.3%

6.7%

100.0%

O desenvolvimento pós-natal é apresentado nas tabelas 17 a 20 de acordo com o

desenvolvimento ïïsico, neuropsicomotor e de linguagem oral expressiva e receptiva.

A tabela 17 permite evidenciar o relato de ocorrência de doenças pós-natais entore os

indivíduos com a Síndrome de Moebius, aqui classificadas como infecção das vias aéreas

r'-"*^.'^i^*nn'^»^n'1^^»to^^^'FW!w»iWt^t»fi(uai *wwt^^
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superiores (66.7%), pneumonia (60.0%), desnutrição (33.3%), apnéia em vigília (13.4%),

doenças neurológicas (6.7%). Não foram mencionados episódios de apnéia do sono (0%).

Na tabela 18 apresentamos a distribuição da frequência 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 indivíduos avaliados.

No que concerne ao desenvolvimento linguístico, apresentamos o relato de

desenvolvimento das habilidades expressivas de balbucio, presente em 86.7% (13/15) da

população de estudo; produção das primeiras palavras em 93.3% (14/15); construção de

sentenças simples em 73.3% (11/15) e constmção de sentenças complexas em 53.3% (8/15).

As tabelas 19 e 20 evidenciam as habilidades receptivas de resposta a chamados

verbais, habilidade de percepção auditiva e compreensão 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 indivíduos.

A ocorrência de atraso na aquisição e/ou desenvolvimento de uma ou mais das

habilidades citadas é exposta na tabela 21, atingindo todos os indivíduos da população de

estudo (l 00.0%).

.•L/
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Tabela 17- Distribuição da frequência de indivíduos com a Síndrome de Moebius, segundo o
relato de doenças pós-natais.

Doenças pós-natais Frequência Percentual
Doenças neurológicas

Presentes
Ausentes
Total
Pneumonia

l
14
15

6.7%
93.3%
100.0%

Presente
Ausente
Total
Infecções vias aéreas superiores

Presentes
Ausentes
Total
Desnutrição

Presente
Ausente
Total

9
6
15

10
5

15

5
10
15

60.0%
40.0%
100.0%

66.7%
33.3%
100.0%

33.3%
66.7%
100.0%

Apnéia vigília

Presente
Ausente
Total
Apnéia sono

Presente
Ausente
Total

^ 2
13
15

o
15
15

13.3%
86.7%
100.0%

100.0%
100.0%

Tabela 18- Distribuição da frequência de indivíduos com a Síndrome deMoebius, segundo o
relato de atraso no desenvolvimento neuropsicomotor (DNPM).

Atraso no DNPM Frequência Percentual
Presente
Ausente
Total

13
2

15

86.7%
13.3%
100.0%
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Tabela 19- Distribuição da frequência de indivíduos com a Síndrome de Moebius, segundo o
desenvolvimento das habilidades linguísticas expressivas.

Habilidades linguísticas Frequência Percentual
Balbucio

Presente

Ausente

Informação ignorada
Total
Produção primeiras palavras

Presente

Ausente

Infoniiação ignorada
Total
Construção de frases simples

Presente

Ausente

Informação ignorada
Total

Construção frases com quatro
elementos ou mais

13
l
l

15

14
l
o

15

11
4
o

15

86.7%
6.7%
6.7%

100.0%

93.3%
6.7%

100.0%

73.3%
26.7%

100.0%

Presente

Ausente

Informação ignorada
Total ^

8
7
o

15

53.3%
46.7%

100.0%

••c

tf



Ê

K
^.

K-

Vh.

Kï::

90

Tabela 20- Distribuição da frequência de indivíduos com a Síndrome de Moebius, segundo o
desenvolvimento das habilidades linguísticas receptivas.

Habilidades linguísticas Frequência Percentual

Resposta a comandos verbais

Presente
Ausente
Total
Percepção auditiva

Presente
Ausente
Total
Compreensão frases simples

Presente
Ausente

Total
Compreensão frases complexas

Presente
Ausente
Total

15
o

15

15
o

15

15
o
15

14
l

15

100.0%

100.0%

100.0%

100.0%

100.0%

100.0%

93.3%
6.7%

100.0%

Tabela 21- Distribuição da frequência de indivíduos com a Síndrome de Moebius, segundo o
relato de atraso no desenvolvimento das habilidades linguísticas expressivas.

Relato de atraso linguístico Frequência Percentual

Presente
Ausente

15
o

100.0%

Total 15 100.0%

i?.;
fK:
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5.1.2- Avaliação da Linguagem Oral

Nas tabelas seguintes apresentamos a caracterização dos indivíduos com a Síndrome

de Moebius de acordo com a presença ou ausência de comprometimento das habilidades

comunicativas, por meio da identificação dos comportamentos / recursos utilizados durante o

processo de comunicação.

Na tabela 22, expusemos o percentual de comprometimento de tais recursos, presente

em mais da metade da população estudada (57.1%). A caracterização desta manifestação é

evidenciada pela identificação dos recursos empregados, considerando como subitens dessa

avaliação, o emprego de gestos indicativos, representativos ou simbólicos; a produção de

vocalizações sem conotação de palavras; a utilização de expressão corporal e/ou facial; o

emprego de contato físico/visual e a produção do choro com valor comunicativo (Tabela 23).

Tabela 22- Distribuição da frequência dos indivíduos com a Síndrome de Moebius, segundo a
ocorrência de comprometimento dos comportamentos comunicativos.

Comportamentos
comunicativos

Frequência Percentual

Normais

Alterados

Total

6
8

14

42.9%
57.1%
100.0%
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Tabela 23- Distribuição da frequência de indivíduos com a Síndrome de Moebius, segundo a
ocorrência dos comportamentos comunicativos.

Comportamentos comunicativos Frequência Percentual

Gestos Indicativos

Presentes

Ausentes

Total
Gestos de solicitação

Presentes

Ausentes

Total

Gestos de representação

Presentes
Ausentes
Total
Vocalizações

Presentes
Ausentes
Total
Contato físico

Presente
Ausente
Total
Contato visual

Presente
Ausente
Total
Expressão corporal/facial

Presente

Ausente

Total
Choro

Presente

Ausente
Total

;:

"\

14
l

15

13
2

15

9
6
15

3
12
15

4
11
15

7
8
15

4
11
15

3
12
15

93.3%
6.7%

100.0%

86.7%
13.3%
100.0%

60.0%
40.0%
100.0%

20.0%
80.0%
100.0%

26.7%
73.3%
100.0%

46.7%
53.3%
100.0%

26.7%
73.3%
100.0%

20.0%
80.0%
100.0%

^W^m^tr'^^iyi^R.-
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Os resultados relativos à linguagem oral foram agrupados de acordo com os seus

componentes, a fonologia, a morfossintaxe, a semântica e a pragmática e apresentados nas

tabelas 24 a 41.

O componente fonológico da linguagem oral foi avaliado por meio da aplicação da

Avaliação Fonológica da Criança (YA VÁS; HERNANDORENA; LAMPRECHT, 1992) e da

observância da inteligibilidade de fala dos indivíduos com a Síndrome de Moebius, sendo

identificado seu comprometimento em 87.0% dos indivíduos avaliados, haja vista (Tabela

24).

Na tabela 25 apresentamos os resultados da Avaliação Fonológica da Criança

(YAVAS; HERNANDORENA; LAMPRECHT, 1992) de acordo com a persistência de

processos de simplificação fonológica inerentes ao desenvolvimento nonnal e a ocorrência de

processos patológicos ou idiossincráticos, ambos presentes em 75.0% dos indivíduos com a

Síndrome de Moebius que responderam à prova (9/12).

A Avaliação Fonológica da Criança (YAVAS; HERNANDORENA; LAMPRECHT,

1992) não foi aplicada nos indivíduos'l, 2 e 3 da amostra, em virtude de idade cronológica

inferior à indicada pela prova. Nesses casos, o desempenho fonológico foi avaliado de acordo

com a inteligibilidade da fala e a ausência de expressão oral (Tabela 26).

A linguagem oral mostrou-se ausente em um indivíduo da amostra e fala ininteligível

foi identificada em 40.0% (6/15).

Tabela 24- Distribuição da fi-eqüência dos indivíduos com a Síndrome de Moebius, segundo a
ocorrência de comprometimento das habilidades fonológicas.

Habilidades fonológicas Frequência Percentual
Normais
Alteradas
Total

2
13
15

13.0%
87.0%

100.0%
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Tabela 25- Distribuição da fi-eqüência dos indivíduos com a Síndrome de M.oebius com
comprometimento fonológico, segundo a ocorrência de processos de'simplificação
fonológica fisiológicos e patológicos.

Processos

fonológica
de simplificação Frequência Percentual

Fisiológicos

Presentes

Ausentes

Total
Patológicos

Presentes

Ausentes

Total

9
3

12

9
3

12

75.0%
25.0%
100.0%

75.0%
25.0%
100.0%

Tabela 26- Distribuição da frequência dos indivíduos com a Síndrome de Moebius, segundo a
inteligibilidade de fala e a ausência de linguagem verbal.

InteUgibilidade de fala Frequência Percentual

Fala inteligível

Sim
Não
Total
Fala ininteligível

Sim
Não
Total
Linguagem verbal ausente

Sim
Não
Total

's -.

8
7

15

6
9
15

l
14
15

53.3%
46.7%
100.0%

40.0%
60.0%
100.0%

6.7%
93.3%
100.0%

Nas tabelas 27 a 29 apresentamos os resultados inerentes à avaliação das habilidades

morfossintáticas, categorizadas de acordo com as características da estruturação de frases e o

estágio de desenvolvimento sintático apresentado pelo indivíduo.

A identificação de alteração na estruturação de frases foi identificada de acordo com a

presença ou ausência de comprometimento em uma ou mais das seguintes categorias

sintáticas: emprego de variações sintáticas, presente em 46.7% (7/15) dos indivíduos
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avaliados; elaboração de sintagiTias, realizada 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 relação ao desenvolvimento sintático, estágio sintático de holofrase foi

identificado em 26.7% (4/15) da população e período de duas palavras em 6.7% (1/15). Os

estágios de três ou mais palavras, fala telegráfica e sentenças complexas foram observados em

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

Tabela 27- Distribuição da frequência dos indivíduos com a Síndrome de Moebius, segundo a
ocorrência de comprometimento das habilidades morfossintáticas.

Habilidades
morfossüitáticas

Frequência Percentual

Normais
Alteradas
Total

2
13
15

13.0%
87.0%
100.0%

•\

•^
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Tabela 28- Distribuição da frequência dos indivíduos com a Síndrome 'de Moebius, segundo a
ocorrência de desenvolvimento das habilidades morfossintáticas de estruturação
frasal.

Estruturação frasal Frequência Percentual

Variações sintátícas

Presentes

Ausentes

Total
Elaboração de sintagmas

Presente

Ausente

Total
Julgamento gramatical

Presente
Ausente

Total
Uso de elementos classe aberta

Presente
Ausente
Total
Uso de elementos classe fechada

Presente

Ausente

Total

^

7
8

15

6
9

15

9
6

15

13
2
15

4
11
15

46.7%
53.3%
100.0%

40.0%
60.0%
100.0%

60.0%
40.0%
100.0%

86.7%
13.3%
100.0%

26.7%
73.3%
100.0%
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Tabela 29- Distribuição da frequência dos indivíduos com a Síndrome de Moebius, segundo o
estágio de desenvolvimento sintático em que se encontram.

Estágio sintático Frequência Percentual
Holofrase

Presente
Ausente
Total
Período de duas palavras

Presente

Ausente

Total
Período três ou mais palavras

Presente
Ausente
Total
Fala telegráfica

Presente

Ausente

Total
Sentenças complexas

Presente

Ausente
Total

«

%,

4
11
15

l
14
15

3
12
15

3
12
15

3
12
15

26.7%
73.3%
100.0%

6.7%
93.3%
100.0%

20.0%
80.0%
100.0%

20.0%
80.0%
100.0%

20.0%
80.0%
100.0%

Nas tabelas seguintes expusemos as habilidades semânticas de acordo com a

frequência de comprometimento e a caracterização da extensão do vocabulário, significado de

palavras e traços semânticos (Tabelas 30 a 33).

Os resultados relativos à extensão do vocabulário são apresentados com base na

presença de alteração em uma ou mais das seguintes habilidades: uso funcional do

vocabulário; emprego de vocábulos de alta frequência; uso de vocábulos relacionados a

conceituações básicas e utilização de vocábulos do cotidiano (Tabela 31).

Observamos a presença de habilidades lexicais restritas ao uso de vocábulos

conceituais básicos e do cotidiano em 66.6%% dos indivíduos (10/15) e restrição ao uso de
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vocábulos frequentes em 40.0% (6/15). Inabilidade para utilizar o vocabulário de maneira

funcional e efetiva foi identificada em 80.0% dos casos (12/15).

As habilidades semânticas receptivas são caracterizadas de acordo com a compreensão

do significado de palavras isoladas e contextualizadas; a compreensão de sentenças

sintaticamente simples e complexas e a compreensão dos traços semânticos de sinonímia,

antonímia, ambiguidade lexical e linguagem metafórica (Tabelas 32 e 33).

Detectou-se desempenho adequado em toda a população de estudo para a compreensão

do significado de palavras, presente em todos os casos para as habilidades de compreensão de

palavras isoladas, contextualizadas e sentenças simples e ocorrência de compreensão de

sentenças complexas em 80.0% (12/15).

Quanta aos traços semânticos observamos habilidade para decodificar sinónimos e

antônimos em 53.3% (8/15) dos indivíduos, capacidade de compreender sentenças ambíguas

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

Tabela 30- Distribuição da frequência dos indivíduos com a Síndrome de Moebius, segundo a
ocorrência de comprometimento das habilidades semânticas.

Habilidades semânticas Frequência Percentual

Normais
Alteradas
Total

3
12
15

20.0%
80.0%
100.0%

•/-

f-
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Tabela 31 - Distribuição da frequência dos indivíduos com a Síndrome de Moebius, segundo o
desenvolvimento das habilidades semânticas de extensão do vocabulário.'

Extensão do vocabulário Frequência Percentual
Uso funcional do vocabulário

Adequado
Inadequado
Total
Léxico restrito ao uso de vocábulos

frequentes
Presente
Ausente
Total
Léxico restrito ao uso de vocábulos
conceituais básicos e do cotidiano
Presente
Ausente
Total

3
12
15

6
9

15

10
5

15

20.0%
80.0%
100.0%

40.0%
60.0%
100.0%

66.6%
33.4%
100.0%

Tabela 32- Distribuição da frequência dos indivíduos com a Síndrome de Moebius, segundo o
desenvolvimento das habilidades semânticas de compreensão do significado de
palavras.

Significado de palavras Frequência Percentual

Compreensão de palavras isoladas

Presente

Ausente

Total

Compreensão de palavras
contextualizadas

15
o
15

100.0%

100.0%

Presente

Ausente

Total
Compreensão de sentenças simples

Presente

Ausente

Total
Conipreensão de sentenças
complexas

Presente

Ausente

Total

*f

15
o
15

15
o
15

12
3
15

100.0%

100.0%

100.0%

100.0%

80.0%
20.0%
100.0%

T""':'.'.S-f=:iSyif{f!-flltltl»HIH»l . ..wu——..^...A»siSSV^ ^mw^ï"n^ïwvJÍ~~iïM
U.;,m«íy;:;:^^!itiijS,M:"^

•7:::^^:..
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Tabela 33- Distribuição da frequência dos indivíduos com a Síndrome de Moebius, segundo o
desenvolvimento das habilidades semânticas de compreensão de traços
semânticos.

Significado de palavras Frequência Percentual

Compreensão de palavras
sinónimas

Presente
Ausente
Total
Compreensão de palavras
antônimas

Presente
Ausente
Total

Compreensão de ambiguidade
lexical

Presente

Ausente

Total

Compreensão de metáforas

Presente
Ausente

Total
-\^.

8
7

15

8
7

15

4
11
15

2
13
15

53.3%
46.7%
100.0%

53.3%
46.7%
100.0%

26.7%
73.3%
100.0%

13.3%
86.7%
100.0%

Os resultados relacionados às habilidades funcionais da linguagem são apresentados

nas tabelas 34 a 38, sendo inicialmente identificada a frequência do comprometimento

pragmático, presente em 86.7% dos indivíduos com a Síndrome de Moebius (Tabela 34).

Nas tabelas subsequentes caracterizamos mais detalhadamente a frequência e a

distribuição dos indivíduos com a Síndrome de IVIoebius de acordo a comunicação dialógica

oral, considerando como subitens dessa avaliação, a presença das habilidades para iniciar e

manter diálogos, observada em 93.3% (14/15) e 53.3% (8/15) dos indivíduos,

respectivamente; trocar turnos de diálogo durante a fala em 60.0% (9/15); manter o tópico da

conversação em 53.3% (8715) e adaptar-se às mudanças no contexto comunicativo em 20.0%

(3/15) (Tabelas 35 e 36).
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A funcionalidade da comunicação dos indivíduos com a Síndrome de Moebius foi

classificada com base na qualidade da atividade dialógica e dos recursos comunicativos

utilizados, em uma das seguintes categorias: função de regulação do comportamento, função

de interação social ou função de atenção conjunta, em termos de ocorrência e frequência,

identificadas em 6.7% (1/15), 20.0% (3/15) e 73.3% (11/15), respectivamente (Tabelas 37 e

38).

Tabela 34- Distribuição da frequência dos indivíduos com a Síndrome de Moebius, segundo a
ocorrência de comprometimento das habilidades pragmáticas.

Habilidades pragmáticas Frequência Percentual
Nonnais
Alteradas
Total

2
13
15

13.3%
86.7%
100.0%

Tabela 35- Distribuição da frequência dos indivíduos com a Síndrome de Moebius, segundo a
ocorrência de comunicação dialógica oral.

Comunicação dialógica Frequência Percentual
Presente
Ausente
Total

11
4
15

73.3%
26.7%
100.0%

[
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Tabela 36- Distribuição da frequência dos indivíduos com a Síndrome de Moebius, segundo
as habilidades de comunicação dialógica oral utilizadas.

Comunicação dialógica Frequência Percentual

Iniciação de diálogo

Presente

Ausente

Total
Manutenção de diálogo

Presente

Ausente

Total
Troca de turnos

Presente

Ausente

Total
Manutenção ao tópico

Presente

Ausente

Total
Adaptação ao contexto
comunicativo

Presente
Ausente
Total

"l.:

14
l

15

8
7

15

9
6

15

8
7

15

3
12
15

93.3%
6.7%

100.0%

53.3%
46.7%
100.0%

60.0%
40.0%
100.0%

53.3%
46.7%
100.0%

20.0%
80.0%
100.0%

Tabela 37- Distribuição da frequência dos indivíduos com a Síndrome de Moebius, segundo a
funcionalidade da comunicação.

Função comunicativa Frequência Percentual

Regulação do comportamento
Interação social
Atenção conjunta
Total

l
3

11
15

6.7%
20.0%
73.3%
100.0%

f
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Tabela 38- Distribuição da frequência dós indivíduos com a Síndrome de Moebius, segundo a
função das habilidades de comunicação empregadas.

Funcionalidade da comunicação Frequência Percentual

Regulação do comportamento

Presente

Ausente

Total
Interação conjunta

Presente

Ausente

Total
Atenção conjunta

Presente
Ausente
Total

l
14
15

3
12
15

11
4
15

6.7%
93.3%
100.0%

20.0%
80.0%
100.0%

73.3%
26.7%
100.0%

Nas tabelas 39 e 40 caracterizamos a presença de alteração na linguagem oral entre os

indivíduos com a Síndrome de Moebius, de acordo com os componentes afetados e o

diagnóstico fonoaudiológico.

A caracterização da ocorrência de alteração em um ou mais componentes da

linguagem oral: fonologia, morfossintaxe, semântica e pragmática é apresentada na tabela 39,

evidenciando presença de comprometimento fonológico e semântico em 80.0% (12/15) e

comprometimento morfossintático e pragmático em 86.7% (13/15) dos indivíduos avaliados.

Na tabela 40 apresentamos os indivíduos com a Síndrome de Moebius de acordo com

o diagnóstico fonoaudiológico identificado como Distúrbio de Fala, Distúrbio de Linguagem

ou Distúrbio de Linguagem e Fala. .Nos casos em que os indivíduos apresentaram

comprometimento da linguagem oral, mas em virtude da idade e escolarização necessitavam

de avaliação da modalidade escrita da linguagem, o diagnóstico fonoaudiológico não foi

confirmado e os indivíduos foram classificados apenas de acordo com a ocorrência de

comprometimento da linguagem oral.
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Ocorrência exclusiva de distúrbio de fala foi identificada em 20.0% (3/15) dos
indivíduos do nosso estudo, distúrbio de linguagem em 46.7% (7/15), distúrbio de linguagem
e fala em 13.3% (2/15) e presença de comprometimento da linguagem oral em 26.7% (4/15).

O grau de comprometimento da linguagem oral foi estabelecido de acordo com a
ocorrência de alteração morfossintática e fonológica, sendo considerados como critérios de
classificação, a inteligibilidade da fala; a ocorrência de processos de simplificação fonológica
fisiológicos e/ou patológicos; o nível de estruturação frasal e a compreensão de sentenças
simples e complexas. Sua classificação envolve grau de comprometimento leve, moderado ou
severo.

Na tabela 41 apresentamos a distribuição da frequência de comprometimento da
linguagem oral entre os indivíduos com a Síndrome de Moebius, de acordo com o grau de
severidade.

Dentre os treze indivíduos 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.
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Tabela 39- Distribuição da frequência dos indivíduos com a Síndrome de Moebius, segundo a
presença de comprometimento dos componentes da linguagem oral.

Componentes da linguagem oral Frequência Percentual

Comprometimento fonológico

Presente

Ausente

Total
Comprometimento morfossintático

Presente

Ausente
Total

12
3

15

13
2

15

80.0%
20.0%
100.0%

86.7%
13.3%
100.0%

Comprometimento semântico

Presente
Ausente
Total
Comprometimento pragmático

Presente
Ausente

Total

12
3

15

13
2

15

80.0%
20.0%
100.0%

86.7%
13.3%
100.0%
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Tabela 40- Distribuição da frequência dos indivíduos com a Síndrome de Moebius,, segundo o
diagnóstico fonoaudiológico e/ou ocorrência de comprometimento da linguagem
oral.

Diagnóstico fonoaudiológico /
Comprometimento da lüiguagem
oral

Frequência Percentual

Distúrbio de Fala

Presente
Ausente
Total
Distúrbio de Linguagem

Presente
Ausente

Total
Distúrbio de Linguagem
e Fala

3
12
15

7
8

15

20.0%
80.0%
100.0%

46.7%
53.3%
100.0%

Presente
Ausente

Total
Comprometimento da linguagem
oral

2
13
15

13.3%
86.7%
100.0%

Presente
Ausente
Total

4
11
15

26.7%
73.3%
100.0%

(*) Em virtude da idade e escolaridade dos casos mencionados, apenas a presença de comprometimento
da linguagem oral seria insuficiente para permitir a definição do diagnóstico fonoaudiológico, haja vista a
necessidade de avaliação da modalidade escrita da linguagem.

Tabela 41- Distribuição da frequência dos indivíduos com a Síndrome de Moebius, segundo o
grau de comprometimento da linguagem oral.

Grau de comprometimento Frequência Percentual

Leve
Moderado
Grave

Total

4
4
5

13

30.7%
30.7%
38.6%
100.0%
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O objetivo do presente estudo foi caracterizar a linguagem oral de indivíduos de dois a

treze anos com diagnóstico genético de Síndrome de Moebius. A descrição crítica dos

resultados obtidos, relacionados à história clínica, caracterização das manifestações físicas e

avaliação clínica da linguagem oral será realizada neste capítulo, após comentários gerais

sobre a Síndrome de Moebius.

Para comentar os resultados, utilizamos principalmente dados da literatura sobre o

desenvolvimento fisiológico da modalidade oral da linguagem, em virtude do número

reduzido de pesquisas encontradas com relação a este desenvolvimento na Síndrome de

Moebius.

6.1- SÍNDROME DE MOEBIUS: ESPECTRO CLÍNICO

O universo do nosso estudo foi constituído por quinze indivíduos com diagnóstico

genético de Síndrome de Moebius, sendo 53.3% do sexo masculino e 46.7% do sexo

feminino, com idade cronológica variando entre 2 anos e 8 meses a 13 anos. Assim como

mencionaram (MENDÉZ; LEE, 1981; THOENE; SMITH, 1992 apud RIZOS; NEGRÔN;

SERMAN, 1998) não identificamos predominância significativa de sexo na população

estudada nem recorrência familiar, sugerindo a existência de ocorrência esporádica da

Síndrome de Moebius (RIZOS; NEGRÔN; SERMAN, 1998).

A Síndrome de Moebius constitui uma doença genética cujas manifestações cardinais

referem-se à presença de paralisia facial uni ou bilateral e lesão 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 presença de malformações

craniofaciais e de membros podem ocorrer.
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No que concerne às características físicas relacionadas aos membros, identificamos em

nosso estudo sua ocorrência em quatorze (93.3%) dos indivíduos avaliados, estando

significativamente acima da frequência proposta pela literatura, limitada a 50.0% de

ocorrência de anomalias de membros superiores ou inferiores (MEYERSON; FOUSHEE,

1978).

Tal fato está possivelmente relacionado à alta prevalência de exposição do feto à

substância misoprostol, por meio de tentativa de aborto pelo emprego do medicamento

Cytotec® entre os indivíduos do nosso estudo. Apesar de o seu efeito teratogênico não ter

sido ainda completamente desvendado, anomalias de membros constituem um de seus

possíveis efeitos (GONZALEZ et al., 1993).

A anomalia mais prevalente observada foi a ocorrência 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 amputação congénita de

membros não foram identificadas em nenhum indivíduo e em apenas um caso não

observamos malformação de membros.

Nosso estudo identificou a ocorrência dos sinais clássicos da síndrome em 100.0% dos

casos, haja vista a presença de paralisia facial uni ou bilateral associada a estrabismo ou

oftalmoplegia em todos os indivíduos com a Síndrome de Moebius, corroborando os achados

propostos pelo Oxford Medicai Database - Dysmoqihology Photo Library (1996).

A presença de micrognatia é 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). DefonTiidades auriculares foram descritas por Jamal et al. (1988) como

sinais minor da Síndrome de Moebius. Paralisia de língua e fissuras também foram

mencionadas por Fergusori (1996).
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Inúmeras pesquisas mencionaram a possibilidade de ocorrência de lesões de outros

pares cranianos no espectro clínico da desordem, incluindo o comprometimento do nervo

óculo-motor (JAMAL et al, 1988; MORELLO; CONVESE, 1977), nervo troclear (JAMAL

et al-, 1988), nervo trigêmio (MORELLO; CONVERSE, 1977), nervo abducente

(MEYERSON; FOUSHEE, 1978), nervo glossofaríngeo (MORELLO; CONVERSE, 1977) e

nervo hipoglosso (JAMAL et al., 1988; MORELLO; CONVERSE, 1977). Todavia,

identificamos apenas ocorrência de lesão no nervo hipoglosso (XII par craniano), tendo em

vista a presença de paralisia de língua em 26.7% dos indivíduos avaliados.

No que concerne à ocorrência de achados incomuns na Síndrome de Moebius, não

identificamos sua presença em nenhum dos indivíduos da nossa pesquisa. Desse modo, nossos

resultados são discordantes daqueles propostos por Engler (1979 apud HAMAGUCHI, 1993),

Ferguson (1996) e Rizos; Negrón e Serman (1998), que mencionaram a possibilidade de

ocorrência de diabetes insipidus, dextrocardia, neuropatia periférica, psicose e anomalias

dentárias na desordem.

Dos quinze indivíduos avaliados 14 apresentaram manifestações físicas associadas a

membros, clinicamente manifestas por pés tortos congénitos (13) e sindactilia (2). Amputação

congénita não foi identificada. Em apenas l caso houve a associação de duas características

Hsicas (pés tortos e sindactilia).

No que concerne à queixa fonoaudiológica apresentada pêlos familiares dos indivíduos

com a Síndrome de Moebius, 53.3% mencionaram dificuldades relacionadas à expressão e/ou

recepção do conteúdo verbal, sendo, portanto, incluídas na categoria de fala/linguagem oral;

6.7% referiram inadequação das funções orais de sucção, mastigação e/ou deglutição e 40.0%

apresentaram queixa envolvendo as duas categorias.
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Considerando que 100.0% da população estudada apresentou comprometimento de

fala e/ou linguagem oral, a queixa fonoaudiológica evidenciou o alto grau de percepção dos

familiares quanto às dificuldades apresentadas pêlos indivíduos com a Síndrome de IVIoebius.

Com relação ao relato de doenças de origem neurológica, genética, visual ou auditiva

em familiares de primeiro e segundo graus dos indivíduos avaliados, nossos dados indicaram

baixa ocorrência de antecedentes hereditários considerados como fatores predisponentes de

comprometimento da linguagem oral, sugerindo assim que a possível presença de distúrbios

linguísticos nesta desordem seja secundária ou associada ao déficit neurológico e/ou

intelectual presente na Síndrome de Moebius.

A realização de acompanhamento pré-natal foi mencionada pêlos familiares de todos

os indivíduos avaliados (15/15) com início no primeiro trimestre gestacional, mesmo naqueles

que referiram tentativa de aborto, evidenciando a falta de conhecimento e/ou orientações

sobre as consequências de tal prática, especialmente para o feto.

Chamou-nos atenção, o relato de tentativa de aborto por 66.7% (10/15) dos familiares

de indivíduos com a Síndrome de Moebius, realizado em todos os casos por meio da

utilização do medicamento Cytotec®, com predomínio da via conjugada de administração

(via oral + via vaginal) (70.0%) e emprego de um a quatro comprimidos na maioria dos casos

(90.0%). Tal prática foi realizada por 100.0% das mães (10/10) durante o primeiro trimestre

gestacional estando a maior parte delas (70.0%) entre a quinta e a oitava semanas de gestação.

A respeito da relação entre tentativas fi-ustradas de aborto pelo uso do Cytotec® e a

ocorrência de Síndroine de Moebius, nossos dados são concordantes com os mencionados na

literatura revisada uma vez que relatou a possibilidade de o efeito do princípio ativo deste

medicamento a substância misoprostol afetar a vascularização sanguínea do tronco cerebral

com consequente isquemia/necrose dos núcleos dos nervos cranianos, especialmente do nervo

facial desencadeando, assim, a síndrome (BOUDOUX et al., 2000; CARVALHO et al., 1999;
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COELHO, 1991; FONTENELLE et al, 2001; GONZALEZ et al., 1993; NUNES et al., 1999;

VARGAS et al., 2000).

A maioria dos indivíduos com a Síndrome 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 intercorrências a ocorrência de cianose/hipóxia e permanência

em incubadora, especialmente relacionadas à presença de dificuldade respiratória péri-natal,

corroborando assim, os enunciados de Hamaguchi (1993), Ferguson (1996) e Igarashi; Rose e

Storgion (1997), que consideraram a presença de tais dificuldades em virtude de lesão no

centro respiratório localizado no tronco cerebral.

Quanto ao desenvolvimento pós-natal salientamos o relato de pneumonias e infecções

das vias aéreas superiores, denotando a presença de complicações do quadro disfágico na

Síndrome de Moebius, assim como sugerem Smith (1989), Rizos; Negrón e Serman (1998) e

Altmann et al. (1999) ao mencionarem a ocorrência de aspiração de secreções e/ou alimentos

e episódios de broncopneumonia em indivíduos com a doença.

No que concerne ao desenvolvimento da linguagem receptiva, 100.0% (15/15) dos

familiares mencionaram a presença de integridade das habilidades de resposta a comandos

verbais, percepção auditiva e compreensão de ordens simples. Decodificação de ordens

sintaticamente complexas foi referida por 93.3% (14/15) dos familiares.

De acordo com o relato dos familiares dos indivíduos 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 sentenças simples e 53.3% (8/15) conseguiram elaborar sentenças

complexas. Todavia, todas as habilidades linguísticas expressivas desenvolveram-se

tardiamente, segundo relato dos informantes entrevistados.

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

de linguagem oral, mencionada por todos os familiares dos indivíduos com a Síndrome de
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]V[oebius avaliados no nosso estudo (15/15). Apesar da referência de tal sintoma em algumas

pesquisas (MEYERSON; FOUSHEE, 1978; SJOGREEN; ANDERSSON-NORINDER;

JACOBSSON, 2001), nossos resultados evidenciaram prevalência significativamente maior.

Em adição, não identificamos na literatura revisada estudos de caracterização do atraso

linguístico na Síndrome de Moebius quanto às habilidades expressivas e receptivas.

6.2- SÍNDROME DE MOEBIUS: ESPECTRO FONOAUDIOLÒGICO - LINGUAGEM

ORAL

A literatura compilada apresentou evidências esporádicas de comprometimento da

linguagem oral em crianças afetadas pela Síndrome de Moebius, uma vez que, em virtude do

comprometimento eminentemente motor, a maioria dos estudos sobre a síndrome enfatiza

alterações das funções orais, de deglutição e de fala em detrimento da linguagem oral,

prejudicando assim a discussão dos achados fonoaudiológicos.

A comunicação pressupõe a capacidade de empregar um código linguístico para

expressar ideias ou sentimentos. Assim, quaiido nos referimos à linguagem oral, estamos

considerando a habilidade do indivíduo para armazenar, processar, acessar e expressar os

símbolos do código oral de maneira efetiva no contexto comunicativo.

Tais habilidades envolvem o domínio gradativo de aptidões envolvendo os

componentes da linguagem oral: fonologia, morfossintaxe, semântica e pragmática, com

relação à saída (expressão) ou entrada (recepção) da infonnação linguística.

Em adição ao desenvolvimento de tais componentes, a criança também desenvolve a

habilidade de empregar comportamentos comunicativos como estratégias não verbais que

auxiliam sobremaneira o processo da comunicação, haja vista possibilitarem a transmissão de
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infoniiação não-verbal, por meio do emprego de recursos corporais, gestuais, de expressão

corporal/facial e de vocalizações.

Na nossa população de estudo identificamos a presença de alteração no emprego de

tais recursos em 57.1% dos indivíduos com a Síndrome de Moebius avaliados. As estratégias

foram graduadas em ordem decrescente de frequência: gestos indicativos (93.3%), gestos de

solicitação (86.7%), gestos de representação (57.1%), contato visual (50%), contato físico

(28.6%), expressão corporal e/ou facial (28.6%), vocalizações (21.4%) echoro (20%).

Tais achados evidenciaram maior emprego de comportamentos gestuais,

especialmente de indicação ou solicitação, sugerindo a presença de atraso no desenvolvimento

da função simbólica.

O desenvolvimento fonológico pressupõe o amadurecimento de habilidades de

recepção, estocagem e decodificação fonêmica, bem como de recuperação e expressão da

informação fonológica. Tais habilidades envolvem, além dos aspectos articulatórios da

produção da fala, o processamento central dos sons da linguagem oral.

Na Síndrome de Moebius, o comprometimento neuromuscular e estmtural orofacial

repercute diretamente na capacidade de apreensão pelo falante, dos sons com valor opositivo

de sua língua materna na medida em que afeta tanto a expressão quanto o processamento

central da infonnação fonológica.

A fim de analisar tais habilidades realizamos a Avaliação Fonológica da Criança

(YAVAS; HERNANDORENA; LAMPRECHT, 1992), que pemite a análise clínica tanto da

capacidade articulatória como dos seus sistemas fonético e fonológico. Todavia, sua aplicação

não foi possível em três indivíduos da pesquisa pois os indivíduos l e 3 apresentaram idade

cronológica de 2 anos e 8 meses abaixo, portanto, da idade prescrita para sua realização e o

indivíduo 2 apresentou ausência de linguagem oral, não sendo possível a coleta de amostra de

fala.
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Na impossibilidade de realização desta prova as habilidades fonológicas foram

analisadas de acordo com o grau de inteligibilidade da fala da criança e a ocorrência de

processos de simplificação fonológica, patológicos ou idiossincráticos.

Em nosso estudo, identificamos presença de comprometimento das habilidades

fonológicas em 87.0% dos indivíduos (13/15) avaliados, clinicamente manifesto por

persistência de processos de simplificação fonológica fisiológicos (69.0%) e/ou patológicos

(69.0%) bem como alteração na inteligibilidade da fala, desencadeada tanto por alteração na

entrada como na saída da informação auditiva.

Dos quinze indivíduos avaliados, 53.3% (8/15) apresentaram presença de fala

inteligível, 40.0% (6/15) evidenciaram ininteligibilidade e 6.7% (1/15) não apresentaram

nenhuma forma de expressão oral. Todavia, mesmo dentre os indivíduos classificados como

portadores de fala inteligível 75.0% (6/8) evidenciaram algum grau de comprometimento

fonológico, fortalecendo a hipótese de a fonologia constituir um componente da linguagem

oral severamente afetado na Síndrome de Moebius.

Desse modo, é imprescindível considerar que mesmo na vigência de

comprometimento periférico das estmturas orofaciais atuantes no processo de produção da

fala, como ocorre na Síndrome de Moebius pela paralisia de nervos cranianos e a presença de

dismorfismos faciais, é possível a ocorrência de dificuldades na aprendizagem da fala não

relacionadas a estas alterações (YAVAS; HERNANDORENA; LAMPRECHT, 1992).

De acordo com (HALL, 1983), o mecanismo de produção da fala envolve a

capacidade de adequação estmtural e funcional, podendo estar comprometida por problemas

inerentes ao desenvolvimento ou adquiridas, sugerindo a interdependência entre tais

habilidades que justifica, a presença de comprometimento articulatório, fonético e/ou

fonológico na Síndrome de Moebius.
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Este fato toma-se ainda mais explícito quando adotamos o modelo de produção da fala

que não se limita à distinção binária fonética x fonologia, assim como proposto por Hewlett

(1985) que considera a existência de três níveis durante a produção da fala: a fonologia, nível

cognitivo mais complexo que envolve a seleção de palavras de acordo com a sua

representação fonológica; a fonética, nível organizacional do controle e coordenação motora

que envolve a seleção, ordenação e sequencialização de padrões motores estocados e a

articulação, nível periférico de produção da fala, responsável pela elaboração dos movimentos

articulatórios.

E válido ressaltar que alterações na estocagem da infonnação fonológica na memória

de curto prazo poderão conduzir também a alterações sintáticas e semânticas com o

transcorrer da idade, agravando ainda mais a alteração linguística.

O nível de amadurecimento sintático foi observado de acordo com a capacidade de

elaboração e compreensão de sentenças, caracterizadas por meio da observância da habilidade

de estmturação frasal e o estágio de desenvolvimento sintático, sendo identificada a presença

de alteração nas habilidades sintáticas em 87% (13/15) dos indivíduos avaliados com a

Síndrome de Moebius.

Quanto à capacidade de organizar sintagmas em sentenças, consideramos o emprego

de elementos sintáticos distintos, a elaboração de estruturas sintáticas, a capacidade para

julgar sentenças gramaticalmente incorretas e o uso de elementos classe aberta e classe

fechada durante a organização de frases.

Nossos dados revelaram que a maior dificuldade sintática dos indivíduos avaliados

com a Síndrome de ^4oebius está relacionada ao uso de elementos classe fechada (73.3%),

especialmente os conectivos, seguidos da elaboração 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 nível de desenvolvimento sintático, identificamos ocorrência de

estágio abaixo do esperado para a idade cronológica em 87.0% dos quatorze indivíduos que

apresentaram algum nível de fonnação de frases. Em apenas um caso observamos ausência de

estruturação frasal.

O estágio de holofrase refere-se ao emprego de uma palavra-chave para designar o

conteúdo de uma sentença inteira. Este estágio foi identificado de maneira tardia em 28.6%

dos casos revelando grave imaturidade sintática, haja vista constituir a primeira etapa do

desenvolvimento sintático.

Estmturação frasal compatível com o estágio de fala telegráfica, em que são

preservados os elementos funcionais da sentença e omitidos os elementos classe fechada ou

conectivos, foi identificada em 21.4% dos indivíduos.

Sentenças de três ou mais sintagmas, estruturadas por substantivo, verbo e

complemento em 14.3%. Cerca de 7.1% dos indivíduos encontravam-se no período de

construção de frases simples, constituídas de dois elementos, geralmente substantivos e

verbos.

Apenas quatro indivíduos (28.6%) apresentaram nível de desenvolvimento sintático de

formação de frases complexas com mais de um verbo, estando compatível com o esperado

para a sua idade cronológica.

A alta prevalência de alterações sintáticas no espectro fonoaudiológico da Síndrome de

Moebius constitui um dos mais preponderantes achados nesta desordem, uma vez que fornece

subsídios à diferenciação entre a ocorrência de comprometimentos da fala e linguagem oral,

assim como suscita a inter-relação entre as habilidades fonológicas e sintáticas.

Desse modo, consideramos que o comprometimento sintático poderá estar associado à

alteração fonológica ou ser secundário a ela. Considerando-o como secundário,

encontraremos embasamento segundo Yavas (1990) no fato de a presença de déficit
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fonológico poder ocasionar dificuldades gramaticais pela restrição por parte da criança do seu

"output", em tennos de comprimento e complexidade sintática na tentativa de melhorar a

inteligibilidade da fala ou devido a uma redução no feedback e processos facilitadores

fornecidos pelo meio.

As habilidades semânticas foram avaliadas de acordo com a extensão do vocabulário e

a compreensão do significado de palavras e de traços semânticos, estando prejudicadas em

80.0% (12/15) dos indivíduos com a Síndrome de Moebius.

No que concerne à extensão funcional do vocabulário, 80.0% dos indivíduos

evidenciaram ausência de uso funcional do vocabulário de expressão, 40.0% apresentaram

léxico limitado a vocábulos de alta frequência e 66.6% limitados a vocábulos conceituais

básicos e relacionados ao cotidiano.

Quanta à compreensão do significado de palavras, 100.0% dos indivíduos avaliados

com a Síndrome de Moebius demonstraraiTi compreender palavras isoladas, palavras

contextualizadas e sentenças simples. Em 80.0% dos casos observamos decodifícação

semântica adequada de sentenças sintaticamente complexas.

Com relação à habilidade para decodificar traços semânticos 86.7% dos indivíduos

avaliados evidenciaram inabilidade para compreender linguagem metafórica, 73.3% para

compreender enunciados ambíguos e 46.7% demonstraram incapacidade para compreender

categorias de sinonímia e antonímia.

Assim como ocorre no desenvolvimento sintático, a aquisição de representações

lexicais também sofre interferência do comprometimento nas habilidades fonológicas, uma

vez que em longo prazo tal alteração afeta a capacidade de ampliação lexical da criança por

prejudicar o amiazenamento integrado da representação fonológica e semântica dos

vocábulos.
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A compreensão do significado de palavras, no entanto, evidenciou presença de

comprometimento discreto sugerindo, assim, que as maiores dificuldades linguísticas na

Síndrome de Moebius estão relacionadas às habilidades expressivas e não à capacidade de

percepção e processamento da informação semântica.

Assim como os demais componentes da linguagem oral, as habilidades pragmáticas

apresentaram-se alteradas em 87.0% (13/15) dos indivíduos avaliados com a Síndrome de

Moebius em termos de comunicação dialógica oral e funcionalidade da comunicação.

A comunicação dialógica oral pressupõe o emprego da linguagem oral com função de

diálogo, necessitando para isso de diversas habilidades tais como, início e manutenção do

diálogo, troca de turnos, manutenção ao tópico da conversação e adaptação ao contexto

comunicativo.

Nossos dados revelaram presença de comunicação dialógica oral em 93.3% (14/15) da

população de estudo, estando ausente em apenas um indivíduo (6.7%). Desse modo, as

habilidades citadas foram avaliadas em quatorze dos quinze indivíduos da pesquisa.

A habilidade para iniciar diálogos foi identificada em 100.0% (14/14) dos indivíduos,

manutenção do diálogo em 57.1% (8/14), troca de turnos em 61.3% (9/14), manutenção ao

tópico em 57.1% (8/14) e adaptação ao contexto comunicativo em 21.4% (3/14). Chamou-nos

atenção, a alteração na capacidade de manter-se ao tópico conversacional e na habilidade para

adaptar-se a diferentes exigências do contexto comunicativo, haja vista constituírem aspectos

indispensáveis à efetividade do processo da comunicação.

Com relação à funcionalidade comunicativa 6.7% (1/15) da população empregavam os

atos comunicativos com função de regulação do comportamento, 20.0% (3/15) com função de

interação social e 73.3% (11/15) com função de atenção conjunta sugerindo que, mesmo na

vigência de alterações importantes nos demais componentes da linguagem oral, os indivíduos

com a Síndrome de Moebius empregaram os recursos comunicativos e habilidades
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linguísticas com a intenção de compartilhar com o outro, infonnações, pensamentos e

sentimentos.

Identificamos presença de comprometimento em todos os componentes em 73.3%

(11/15) dos indivíduos avaliados; de apenas três componentes em 13.3% (2/15) e ausência de

comprometimento da linguagem oral em 13.3% (2/15).

Do ponto de vista natural, os componentes fonológicos, morfossintáticos, semânticos e

pragmáticos são considerados como possuidores de autonomia parcial; todavia, caracterizar e

compreender o grau de interdependência entre eles é de fundamental importância para a

compreensão da natureza do distúrbio de linguagem e especialmente do delineamento do

processo terapêutico.

Segundo a definição da Asha (1993), as alterações da linguagem podem ser

consideradas de acordo com a presença de diferenças na sequência de desenvolvimento da

linguagem ou nas estmturas adquiridas, caracterizadas por prejuízo da linguagem

compreensiva e/ou do uso da linguagem falada, linguagem escrita e/ou outro sistema de

símbolos, podendo envolver a forma da linguagem (fonologia, morfologia e sintaxe), o

conteúdo da linguagem (semântica) ou o seu uso em situações de comunicação (pragmática)

em qualquer combinação.

Dentre os indivíduos avaliados com a Síndrome de Moebius, 86.7% (13/15)

apresentaram comprometimento na modalidade oral da linguagem de maneira isolada ou em

associação a alterações da fala.

O diagnóstico fonoaudiológico de Distúrbio de Linguagem foi identificado em 46.7%

(7/15) da população estudada; o diagnóstico de Distúrbio de Fala em 20.0% (3/15) e o

diagnóstico de Distúrbio de Linguagem e Fala em 13.3% (2/15).

Dentre os indivíduos avaliados, 26.7% (4/15) não receberam diagnóstico

fonoaudiológico, pois em virtude da idade cronológica e do nível de escolarização seria
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necessária a realização de avaliação da modalidade escrita da linguagem. Desse modo, tais
•^-..

indivíduos foraiïi classificados apenas de acordo com a ocorrência de comprometimento da

linguagem oral, presente em todos eles (4/15).

Tais achados denotam a alta prevalência de comprometimento da linguagem oral entre

os indivíduos avaliados com a Síndrome de Moebius em nosso estudo. Apenas duas pesquisas

referindo tal ocorrência foram encontradas na literatira revisada; no entanto, em nenhuma

delas foi citado o diagnóstico de Distúrbio de Linguagem em indivíduos com a desordem.

Com o objetivo de traçar o perfil das desordens comunicativas em crianças com a

Síndrome 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 descrição das características físicas e de fala dos casos avaliados e

posterior comparação com aqueles relatados na literatura analisada. Todavia, não foram

explicitados os métodos empregados para a avaliação de fala e linguagem oral nem o

diagnóstico fonoaudiológico identificado.

Os autores relataram a presença de atraso no desenvolvimento das habilidades

linguísticas de expressão e recepção em 57.0% (4/7) dos pacientes da sua amostra e em 26.0%

(4/15) dos casos provenientes da literahira, aparentemente considerando tal ocorrência como

sintoma clínico e não como diagnóstico fonoaudiológico.

Sjogreen; Andersson-Norinder e Jacobsson (2001) descreveram o grau de disfunção

orofacial em vinte e cinco indivíduos com a Síndrome de Moebius, sendo considerados cinco

aspectos, a saber: expressão facial, desenvolvimento das habilidades de alimentação,

mastigação, fala e sialorréia. Os procedimentos da avaliação fonoaudiológica consistiram da

aplicação de questionários e entrevistas desenvolvidos por dentistas e fonoaudiólogos sobre a

saúde oral, alimentação e 'sialorréia e da realização de avaliação clínica da função motora oral

e de fala.

.-..
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Em três casos os autores mencionaram a ocorrência de atraso de linguagem com

ausência de expressão verbal, associada à presença de autismo, retardo mental e severa

desordem comunicativa. Os indivíduos apresentavam idade cronológica de três, sete e

dezesseis anos.

Nossos resultados são concordantes, haja vista a identificação de atraso no

desenvolvimento da linguagem em todos os indivíduos com a Síndrome de Moebius avaliados

em nosso estudo. Não obstante, observamos ocon-ência significativamente acima da

frequência apresentada nas refendas pesquisas.

Em virtude da ausência de especificações metodológicas nos estudos de Meyerson e

Foushee (1978) e Sjogreen; Andersson-Norinder e Jacobsson (2001) no que concerne à

avaliação da linguagem oral, não podemos discutir sobre a veracidade dos achados referentes

à ocorrência de atraso linguístico na Síndrome de Moebius cuja frequência pode, inclusive, ter

sido subestimada pela ausência de procedimentos diagnósticos adequados para este fim, haja

vista a realização exclusiva de avaliação motora oral e de fala.

Tendo em vista a alta prevalência de comprometimento da linguagem oral na nossa

população de estudo, decidimos classificar o grau de severidade de tal ocorrência, a fim de

possibilitar a caracterização dos transtornos da linguagem oral em indivíduos com a Síndrome

de Moebius oferecendo, assim, subsídios mais efetivos ao processo de reabilitação

fonoaudiológica.

A classificação da alteração da linguagem oral quanto ao grau de comprometimento

pemiitiu-nos identificar que dentre os treze indivíduos assim classificados, 30.8%

apresentaram grau de comprometimento leve, 30.8% grau moderado e 38.5% grau severo.

Os achados mencionados denotam claramente a ocorrência significativa de

comprometimento da linguagem oral na Síndrome de Moebius, com prejuízo mais relevante

das habilidades fonológicas e sintáticas.
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A presença de distúrbio de linguagem não foi identificada em nenhum dos estudos

revisados. No entanto, acredita-se que este fato esteja relacionado à ausência de

procedimentos de avaliação e diagnóstico fonoaudiológico direcionados à análise da

linguagem oral em indivíduos com a Síndrome de Moebius. Assim, nosso estudo constitui,

dentre as pesquisas compiladas, o único a identificar e caracterizar as alterações da linguagem

oral nesta desordem, além de e estabelecer o grau de severidade fornecendo, assim, subsídios

aos processos de reabilitação fonoaudiológica.

Tendo em vista a alta ocorrência de relato de tentativa de aborto por uso do

medicamento Cytotec® entre as mães dos indivíduos com a Síndrome de Moebius do nosso

estudo e a alta prevalência de comprometimento da linguagem oral no espectro clínico desta

desordem, elaboramos com base nos dados citados dois informes com caráter preventivo.

Inicialmente fomiatamos um informe destinado a mulheres em idade fértil, gestantes

ou não, com o objetivo primordial de divulgar os efeitos ao feto do medicamento Cytotec® e

conseqüentemente reduzir a prática do seu uso como abortivo (APÊNDICE D).

O segundo infomie objetiva infonïiar aos profissionais fonoaudiólogos, a ocorrência

de comprometimento da linguagem oral na Síndrome de Moebius, a fim de fornecer subsídios

à identificação precoce e efetiva de tais transtornos nesta desordem (APÊNDICE E).

^^^; ^nN-twpf^^-iSKtmi^t^
fr^:^!:rï.Ïs':.:N'SN^I.:»9 :F^^
ÍP't!!^'^:'/;:??Ê;í^i:ala'^
•.i-,»'::-.,'"-'-'^".'-';1'"1^;".,;"1';"''-1'*"'^^ '•.i-»':", r—;;"~a:
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Os dados obtidos no nosso estudo penTiitiram-nos evidenciar que os distúrbios da

comunicação em indivíduos com a Síndrome de Moebius evidenciaram alta prevalência de

comprometimento da linguagem em sua modalidade oral.

As mães dos indivíduos avaliados relataram atraso significativo na aquisição e

desenvolvimento das habilidades expressivas da linguagem oral, mesmo naqueles em que não

foi identificado comprometimento linguístico. Este achado, em adição às alterações da

linguagem oral manifestas pêlos indivíduos do nosso estudo, evidencia a ocorrência

signifiicativa de comprometimento da linguagem oral em indivíduos com a Síndrome de

Moebius.

Nosso estudo evidenciou também a ocorrência de comprometimento da linguagem

oral associado ou não a alterações de fala em treze dos quinze indivíduos avaliados, afetando

todos os componentes da linguagem oral, com maior pronunciamento das habilidades

fonológicas e morfossintáticas. Dentre suas manifestações, são constantes o nível

desenvolvimento linguístico inferior ao esperado, o comprometimento da inteligibilidade de

fala e o déficit na constmção de sentenças e narrativas.

O comprometimento da linguagem na Síndrome de Moebius apresentou-se muito

prejudicado em cinco dos treze indivíduos com a Síndrome de Moebius que apresentavam tal

transtorno e com grau de comprometimento leve ou moderado em oito indivíduos da nossa

pesquisa.

Ressalte-se a importância de investigação minuciosa das habilidades linguísticas em

indivíduos com a Síndrome de Moebius, a fim de identificar precocemente a ocorrência de

comprometimentos da linguagem oral, propiciando assim medidas efetivas de intervenção nos

distúrbios de linguagem e preventivas dos distúrbios de aprendizagem.
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APÊNDICE A - DE COLETA DE DADOS CLÍNICOS

I- DA DOS DE IDENTIHCA ÇAO
1.1-Nome:
1.3-D.N:

l.2-Sexo: ( )M1( )F2
1.4-Idade atual fanos/dieses);

l. 5-Centro de diagnósticü genético ( )HCC'( ) HIAS2 (' ) UFC3 ( •5 Outro'1:
1.6- Prontuário;

1.7- Uiagníisiico gunótico;
1.8- CaTacteristicas Físicas

1,8. l-Membros
- Pés tortos congêiiitos
Siu(lacfi!ia

- Pés tortos congénitos +Suidactii'a
- Amputação coiigêüita
- Outras:

( ) Presentes
( )S.im'
( ) Sim'
( )Siin1
C ) Sim'

( ) Ausentes
f ) Não2
( )Nao-
( ) Não3
( ) Não2

1.8. 2-Gramo / Face
- Píiralisia facial luiilateral

- Píiralisia facial bilaiCTal

- Detbrinidades auriculares

- Pregas epicâiiíicas

- Estrabismo

- Ofíaimoplegia

- Micrognalia

- Parasssia de líiigua

- Palato diiro ogivaí

- Ü vida bífida

- M.icfodontia

- I''issiinis
l, 9-Mãe;
1.10-Escoltiridadc: (' )
1.11-Pai:

( ) Presentes
( ) Presentes

(' )Prcscnies

( ") Presentes

( S Preseiites

( )Presen',es

( ') PresenSes'

( ') PresenScs

( ) Preseiites

( ) F^rcscsites

( ) Presentes1

( ) Presentes'

( ) Preseiii.us

( ) Auseiites*
( ) Ausentes

( ) Ausentes2

( ) Ausentes2

( ) Ausentes"

( )Ai.isenles;

( ) AuscnSes

i } AusenSes

( ) Ausentes

( ) AiLsentes2

( ) Ausentes''

( } Ausentes"

(. ) Auscnles2

nível primário' (' ) nível módiü2 ( ) níwl sitperior"'
Jdade (aiios):

1.12- üscoiaridade: ( )
1.13- Endereçü:
1.14-Cidade:
1.16- Qiieixa:
( ) Fala/Lingtiagem Oral
( ) Funções Orais/degtutição
( ) Fala/LingLtagcm Oral + Fuiiçôes Orais/deglit!ição
( ) Outras

nível primário ( ) nível médio^ ( ) níwl sitperior3

1.15- Telefone:

H- ANTECEDENTES HEREDITARJOS/GENÉTICOS
( ) Presenies' (' ) Ai.iseníes3 ( ') A.usenies"

2.1-Parentes era 1 °/2° grau com doenças neurológicas ( ) Sim' ( ) Não3
2.2- Píircntcs eni l" IÏ graii com doenças gcnéíicas ( ) Sim ( ) Não
2.3- Pareiites ein l ° IÏ' grau coin defíciêna.a visual. ( } Sitn. ( ) Não2
2.4- Paremes em 1° /2° grau com deficiência aiiditiva ( ) Sim ( } Não

3( :) Não sabe-'
( ) Não sabe3
( ) Não sabe3
( ) Não sabe?



Hi- ANTECEDENTES GESTACIONA1S / CONDIÇÕES DO PARJ'O
Pai:3.1- Idade dos pais na coiicepçao (aiios);

3.2-Consanguinidade ( ) Positi\-ii1
3.3- Tentativas de aborto durante a gestação (

- Método (' } ftirmacológico (
- Uso de Cytotec como abortivo? (
Via ( ) oral' (
N" dc comprimidos ( ) 1-4 (
Período (. ') 1° trimestre (
Idade gestaeional (semanas) (' ) 0-4 i'

3.5-Pre-natal
( ) Sim* i. ) Não2
3.6- EventüS diirítüie a ges'acau
( ) Tabagismo' ( ) Coiisumo de álcool ( ) Drogas
( ) Outros":

( ) Negativa
)Si;n! ( ) Não2
) chás caseiros/medicina!2
)Sun' ( ) Não2
) vaginal (
) 5-8' (
) 2" trimestre (

( ) 5-82 (:

Mãe:
( )IgniiradiT

( ) cin.'irgico
t

) oral + vagim.13
)>83
) 3° irimesíre3
) °-12? ( )>124

( ) Neiiiium.•I

3.7- Tipo de parto
3.8- Idade gestacional( ) a êermo'
3.9-Iiitcrcon'cncias peri-natais
- Apgar: 1 ~= _ 5'=
- Peso: _

( iNonnal
( i pré-terma''

- Icterícia sifionatat (
Cianose/ílipóxia (

- CoKvulsões nconatais (
- Necessidade de •'.'eTitilaçao mecâiiica5
- Permanência em inciibadüra

- Estaiiira:

) Sim' ( )Nao;
) Sim' (' ) Não2
) Sim' ( } Não2

( ) Sun.' (
i ) Sim' (:

) Cesáreo ( ) Fórceps
( ) pó s-termo3

-PC:

- Piïmiancncia em IJÏÏ neonatal ('
Outras:

•) Sim' (

) Não2
i Não3
) Não2

Teinjw:
Tempo:
i'empty __

IV- INTERCORRÊNCIAS PÓS NATAIS
4.1-Doenças pós-naSais neurológicas
4.2- Piieumonia aspirativa
4.3- Dcsuuírição
4.4- Apnéia/dispnéia duraíite a vigília
4.5- Apneia/disraiéia ditranfe o sono
DBS:

( ) Sim'
( ) Sim1
i ) Sim'
( ) Sim'
( ) Sim'

(: ) Não2
( )Não2
( ) Não2
( ) Não2
( i Não2

Ocorrências: ( )

l'- DESENlVLÍV-fENTO NEUROPSICOMOTOR
5.1-DescnvolviracnSo ru'uropsicomotor ( ) Normal

5.1.1- Atraso para sustentar pescoço ( ) Sim
5.1.2- Atraso para seiitar ( ) Sim
5.1.3- .A.traso para engatiiihar ( ) Si tn
5. l .4- Atraso para andíii com apoio ( ) Sim
5.1.5- Atraso para aliciar sem apoio ( ) Ssm

5.2- Conirole de esfíncter vesical ( ) Normal
5.3-Coiitrole de esfíncter anal ( )No!'mal
Outi'os^

( ) Atrasado2
( ) Não3
( )Nao-
( )Nao;
( } Não2
( ) Não3
( ) Atrasa<lo
( ) A.trasado2

( ïAweníe3
( ) Auseiite
( )ALiseme3
( ) Ausente'1
( ) Ausente3
( ) Ausente3
( ) Aitseiiic3
( ) Ausente3

VI - LINGUAGEM ORAL

fíahilíilaiies Recepth'iss
6. l-Escuta? (')Sim1 ( )Não-
6.2-Atende a chamados verbais? ( ) Sün) ( ) Não
6,3-Comps-eeüue ordens sintaíicameme simples? ( ) Sim' ( ) Não
6.4- Compreende ordens sirtÈaiicaiuente complexas? ( ) Sim' ( ) Não



Hitbilídttdes Expt-essivas
6.5- Balbucio
6.6- Prodi.ição das primeiras palawas
6.7- Construção de frases S + V
6.8- Ccnstriição de frases com 4 elementos oit mais
6.9- CünUi eslurias?
6, l O- Descrew olTietos?

( ) Sim Início;
( ) Sim Início:
( ) Sim'Início:
( ) Sim* Inicia:
( ) Sim'
( )Sun'

Furmst de Cumunicacau atual
( ) Comunicação Não-Vcr5»sd ( ) Cimro/grito

( ) Expressãci corporal/facial (
( ) Ccmuïiicaçâo Verbai ( ) Faia iiitel.i.give].

( ) Não3
f ) Não2

_( ) Não3
J. ) Não2
_( ) Não2
_( INTO2

( ) Vocalizações2 ( t Baihucio
) Gestas iiulicativos5 ( ) Gestos simbólicos"

( ) Fala smninte1igh'e1

Data: ./_ ^/

Rcspoiisawi:

•s.

tf



APÊNDICE B - ROTEIRO DE AVALIAÇÃO DA LINGUAGEM ORAL

Nome:

Idade atual (anos/tn.eses):

_Sexo: ( ) MI I''2
DATA:

I-

1.1-

OBS:

HABILUiAOES COMUNICATIVAS

Cunrpurtitmentos cumiiaivathus Presenles
1.1.1- ASividade gesSual

a Prescme'

a geslos iixlicaíivos

aAitsentes

l

a gesêos de solicitação a

a Aiiseute2

l. l .2- Vocalizações sem cotiotação de. palavras a Preseiite

1.1.3-ConíaSo físico a Preseiite'

i.l.4-Coniato\dsiu:il a F''rcscntc

l. l .5-Expressao corpora 1/taci al aPresetite

1.1.6-Choro a Presente1

gestos representaiivas

a Ausetite2

a Ausente

a Aiisente7

a Ausente

a Auseiite

il;i
I

II-

2.1-

OBS:

LWGUAGEM ORAL

Habilutatíes funulugicíis

2.1,1- Avaliaçau Foiiológica da Criíinça (Yavas et al, 1992)

2.1.1.1- Im'eniario Fonético

2.1.1.2- Sistema Fonológico

a Completo

a Adequado

a Iiiadequado

a Persistêticia de processos foiiológicos físiológicos

a Persistência dc processes fonalógicos paíológicos

2.2- Uabilidades morfussintáttcas

2.2.1-Estruturação das categorias frasais

a Adequada

a Inadequada

3 uso iitnitaáo de variaç.ões sintáticas

a sintaginas verbais e no)Tu.iais pouco eiaborados"

aIncompleto

li



a julgamento inadeqwidtí de sentencas graniaticais

a uso limitado de eleiiieiiios classe abertíi

a uso limitado de el.ementos classe fechada

2.2.2-Bstágios sintéticos

3 Hoiofrase

a Período de três oit mais paia\Tas

a feriado de sentenças compiexas

3 Período de duas palavras

;-i Pala telegráfica'

OBS:

2.3- HítbiSidadcs semâníicas

2.3.1 -Extensão de vocabuiário

a Adequado
a Inade<p.iado

a restrito p,/ idade, cronológica' a li.miíado a pa1a\ïas de aita frequêiicia2
a limitado a coucciêuações básicas a limitado a vocábi.ilos do coíid

2.3.2-Signifícadn de palavras

a conipreendc palavras ciu'i'extLiaiizitdas2
a coinpreeiide sentenças complexas

I

a compreeiKle palavras isoladas

a compreeiide seiiteiiças simpl.es

2.3.3 -'1'raços semanl icos

acompreende paiavTas sinónimas a campreende palavras antônimas
a compreende ambiguidade lexical3 a compreeiide metáforas1

O.BS:

2.4- Hal»tiidadcs pragmáticas

2.4.1-Comitnicaçac> dialógica ora!

a Preseiïte''

a iiiicia dialogo

a míiniemo tópico

a Aiiscntc

2.4.2-pLincionalidade da comi.uiicaçao

a I''iinção de reguiação do comporÈíuuento

a Função de atenção conjunta
OBS:

a mantêm, dial.ógo3 a troca de turno'
a se aditpta ás üxigêucias do couícxtü Císmumcati1.?o

a Fi-inção de inleraçao social2

Ill- FALA

3.1-A.rtlculaçao

a adequada a distorcida a alterada

^t^,-^-,.,,.,.,g..^^B^»^»^^-------~^ "^~~T~"^
rmHSI^K' HBERAl Sl- <isf^ ,

„,.-. -• '•"-"•«^ P'L^Jlli



3.2- Movimentos orais - Praxis

aadequados aamplitude reduzida2

a letitidão dos inovs' a imprecisão dos snovs

a aiuplitude exagerada

a perseveraçao dos movs

3.3-Velofidade de falsi

a adequada

Ï.S-Vm

3.5, l-Qualidade vocal

a adequada

a outra

3.6-Iuteligibilitlade

..t

aadeqiiada'

OBS:

a leiita'

a rouca

-i acelerada

a soprosa"

a iiiíeligilidade parcial2 a ininteligibilidade

Data: /

Respotisável.i

«'



APÊNDICE C - TERMO DE CONSENTIMENTO PÓS-INFORMADO

Eu,.
pelo menor

/

3

e responsável

nascido em

/ _ , declaro estar ciente de qiie participarei da pesquisa intitulada "Avaliação da
Linguagem Oral em Indivíduos com a Síndrome de Moebius" a ser desenvolvida pela fonoaudióloga Renata
Cavalcante Barbosa, aluna do Mestrado em Saúde Pública da Universidade Federal do Ceará, e de que fui
informada sobre as seguintes garantias:

l. Acesso a qualquer tempo às infonnações sobre procedimentos e benefícios relacionados à
pesquisa, inclusive para dirimir eventuais dúvidas;

2. Liberdade para retirar meu coiisentimento a qualquer momento e deixar de participar do estudo,
sem que isso traga qualquer prejuízo a mim ou à cnança sob minha responsabilidade.

3. Salvaguarda da confidencialidade, sigilo e privacidade.

Declaro que após ter sido convenientemente esclarecida pela examinadora e ter entendido o que me foi
explicado, concordo em participar do presente protocolo de pesquisa e a autorizo a utilizar informações clmicas e
registros fotográficos da criança sob minha responsabilidade em pesquisas, eventos técnico-científicos e/ou
publicações em revistas ou similares, desde que não haja nenhum fim lucrativo e que sua identidade não seja
revelada.

Fortaleza, de de.

Assinatura do responsável pelo examinado Assinatura da exanúnadora
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Caracterização da Linguagem Oral em Indivíduos com a Síndrome de Moebius
Characterization of the oral language in subjects with the Moebius Syndrome
Renata Cavalcante Barbosa 1
Célia Maria Giacheti 2

l- Mestre em Saúde Pública - UFC, Ceará, Brasil; Especialista em Linguagem, CFF";
Docente do Curso de Graduação em Fonoaudiologia, UNIFOR, Ceará, Brasil.
2- Doutora em Distúrbios da Comunicação Humana, UNIFESP-EPM, SP, Brasil; Docente do
Departamento de Fonoaudiologia, UNESP, Campos de Marília, Brasil.

Resumo

A Síndrome de Moebius constitui uma desordem congénita classicamente desencadeada por
fatores genéticos ou ambientais. O gene responsável pela síndrome permanece desconhecido,
todavia, inúmeras pesquisas evidenciaram sua localização próxima à banda q 12.2 do
cromossomo 13 ou no próprio cromossomo 13. Dentre os fatores ambientais, destaca-se a
exposição do feto, durante o primeiro trimestre gestacional, ao misoprostol, princípio ativo do
medicamento Cytotec®, em práticas abortivas fi-ustras. Seu quadro de manifestações clínicas
inclui lesão dos nervos facial e abducente, associada a malformações de membros,
notadamente os pés tortos congénitos. Dentro do espectro fonoaudiológico identificamos a
ocorrência de comprometimento das fímções orais e de deglutição, fala e linguagem, em
virtude da presença de lesão dos pares cranianos e do retardo mental. Não obstante, é pouco
conhecido o espectro de comprometimento da linguagem oral nesta desordem. Desse modo, o
objetivo geral deste estudo é caracterizar a linguagem oral em uma população de quinze
indivíduos com a Síndrome de Moebius, na faixa etária de dois a treze anos, de ambos os
sexos, atendida em três centros de referência para diagnóstico genético no estado do Ceará.
Realizamos estudo descritivo do tipo transversal no período de fevereiro a dezembro de 2002,
por meio de avaliação clínica dos componentes da linguagem oral, a saber, fonologia,
morfossintaxe, semântica e pragmática. Dentre os resultados observados, consideramos o alto
índice de relato de tentativa de aborto pelo uso do medicamente Cytotec®, haja vista sua
ocorrência em 100.0% dos casos que referiram tal prática (10/10). A via de administração
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 ocorrência exclusiva de distúrbio de fala em 20.0% dos indivíduos,
distúrbio de lúiguagem em 46.7%, distúrbio de linguagem e fala em 13.3% e presença de
comprometimento da linguagem oral em 26.7%. Nossos dados permitiram-nos concluir que o
distúrbio de linguagem na Síndrome de Moebius apresenta grau de comprometimento variável
com prejuízo de todos os componentes da linguagem oral, notadamente as habilidades
fonológicas e morfossintáticas. Dentre suas manifestações, são constantes o nível de
desenvolvimento linguístico abaixo do esperado para a idade, o comprometimento da
inteligibilidade de fala e o déficit na construção de sentenças e narrativas.

Palavras-Chave
Síndrome de Moebius; Linguagem; Fonoaudiologia.
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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 ql2.2 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 Ceará. 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 ofCytotec®.
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 ttimester 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.

Introdução

A Síndrome de Moebius constitui uma doença congénita, manifesta clmicamente por
paralisia facial uni ou bilateral, estrabismo ou oftalmoplegia e malformações de membros,
acompanhados ou não do comprometimento de outros pares cranianos. Seus mecanismos
etiológicos não foram claramente elucidados, no entanto, as hipóteses mais aceitas referem-se
à existência de base genética ou ambiental.

O gene candidato localiza-se próximo à banda ql2.2 do cromossomo 13 ou no próprio
cromossomo 13 (SLEE; SMART; VILJOEN, 1991). Quanta à génese ambiental, inúmeros
estudos têm enfatizado a associação entre o uso do medicamento Cytotec® como abortivo nos
primeiros meses gestacionais e a ocorrência da síndrome (VARGAS et al., 2000).

O medicamento é empregado em práticas abortivas graças ao seu princípio ativo, a
substância misoprostol, um análogo sintético da Prostaglandina E, que afeta a contratilidade
uterina e a irrigação sanguínea do feto (ALBANO et al., 1993).

Por possuir em seu espectro clínico, comprometimentos eminentemente motores em
virtude da paralisia de pares cranianos, as pesquisas fonoaudiológicas têm enfatizado as
alterações da musculatura orofadal e funções orais em detrimento dos aspectos relacionados à
fala e principalmente à linguagem na Síndrome de Moebius.



Considerando assim, o aumento do número de casos da desordem e a escassez de
estudos nessa área, esta pesquisa tem por meta primordial, caracterizar a linguagem oral de
indivíduos com Síndrome de Moebius, na faixa etária de dois a treze anos, atendidas em três
centros de referência para o diagnóstico genético no estado do Ceará.

Espectro Clinico

A Síndrome de Moebius constitui uma desordem genética rara não progressiva
(RIZOS; NEGRON; SERMAN, 1998), cuja incidência populacional ainda não está
determinada. Não há predominância de sexo (MENDEZ e LEE, 1981) e sua ocorrência é
esporádica na maioria dos casos, especialmente naqueles em que há associado à diplegia
oculofacial anomalias de membros (RIZOS; NEGRON; SERMAN, 1998), todavia,
recorrência familiar pode ocorrer (KREMER et al., 1996; OMBI, 2001).

Meyerson e Foushee (1978) realizaram estudo retrospectivo acerca dos mecanismos
patológicos subjacentes à Síndrome de Moebius, descrevendo inicialmente o surgimento de
hipóteses relacionadas à presença de agenesia de nervos e núcleos revelados por exames
histológicos (HENDERSON, 1939), seguidos de considerações sobre a ausência de tecidos
musculares (RICHARDS, 1953); hipóteses sobre defeitos musculares congénitos (EVANS,
1955); explanação sobre comprometimentos nucleares ou supranucleares; considerações sobre
a presença de aumento da pressão intraventricular durante o período gestacional (SOGG,
1961) ou a ocorrência de neuropatia ou miopatia de base (PFFNER et al., 1965).

De acordo com o Pictures of Standart Syndromes and Undiagnosed Malformations
(POSSUM, 1998) a hipótese etiológica relacionada à vascularização do tronco cerebral é
suportada pêlos achados histopatológicos sugestivos de calcificação dessa região,
supostamente associada a exposição do feto ao misoprostol e à cocaína durante a gestação.

A origem da Síndrome de Moebius permanece desconhecida, no entanto, a influência
de faiares genéticos e ambientais é clara, sendo a aplasia ou hipoplasia dos núcleos dos nervos
facial e óculo-motor secundária a isquemia fetal transitória, a teoria etiológica mais aceita
(BONANNI; GUERRINI, 1999; FONTENELLE et al, 2001).

Quanto ao padrão de herança da Síndrome de Moebius, a maioria das pesquisas
mencionou presença de herança dominante com expressividade variável e penetrância
incompleta, todavia, herança autossômica recessiva (RIZOZ; NEGRON; SERMAN, 1998),
herança recessiva ligada ao X e herança autossônúca dominante também têm sido propostas
(OMIM, 2001).Após o estudo de uma família com Síndrome de Moebius com padrão de herança
autossômica dominante, Kremer et al. (1996) após exclusão da região candidata para a
desordem no cromossomo 13ql2.2-ql3, identificaram o gene para o cromossomo 3q21-22,
sugerindo assim, heterogeneidade genética da Síndrome de Moebius. Em adição ao MBS l no
cromossomo 13 e o 3q21-q22 (MBS2), outro lócus para a síndrome foi mapeado no
cromossomo 10q21.3-q22.1 (MBS3) (OMIM, 2001).Lorenz (2002) sugeriu a existência de padrões variáveis de herança na Síndrome de
Moebius e identificou como possíveis localizações cromossômicas as regiões 13ql2.2-ql3,
3q2l-q22el0q21.3-q22.A Síndrome de Moebius tem sido associada por diversos autores ao uso da substância
misoprostol como abortivo durante o periodo gestacional, principalmente em virtude do
crescimento significativo do número de casos após a sua comercialização no Brasil sob a
forma do medicamento Cytotec® (COELHO, 1991).Tal associação decorre das alterações provocadas pelo misoprostol na vascularização
do tronco cerebral, gerando isquemia com necrose e ocasional calcificação do núcleo facial,



como demonstrado em três bebés com malformações de membros e Sequência de Mõbius
(GOVAERT et al. apud GONZALEZ et al, 1993).

O Cytotec® foi originariamente produzido para tratamento da úlcera gástrica, todavia,
sua comercialização está proibida em farmácias de todo o país, por determinação da Portaria
344/98 do Ministério da Saúde, que regulamenta a distribuição de medicamentos sujeitos a
conta-ole especial. Sua utilização enconü-a-se restrita ao âmbito hospitalar sob supervisão da
vigilância sanitária municipal.

Nada obstante, após o conhecimento da população sobre o seu valor abortivo, o
Cytotec® passou a ser empregado clandestinamente por múmeras gestantes, especialmente
nas regiões em que há a proibição do aborto, expondo assim, o feto e a mãe a inúmeros riscos
e sequelas, haja vista mostrar-se inefetivo em 50% dos casos.

A ineficiência do Cytotec® para o aborto está relacionada ao número de comprimidos
empregados, à rota de utilização (via oral, via vaginal ou via oral e vaginal), ao período
gestacional e à susceptibilidade individual (COELHO, 1991).

A primeira descrição da diplegia facial congénita foi desenvolvida por Von Graaefe
em 1880, posteriormente, em 1888, Moebius descreveu a associação entre diplegia facial
congénita e ouft-os malformações, nomeando-a como uma nova entidade clínica chamada de
Síndrome de Moebius (KUMAR, 1990).

Morello e Converse (1977) propuseram os seguintes achados para a síndrome:
fraqueza facial uni ou bilateral; perda uni ou bilateral dos movimentos oculares de abdução;
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 (trigêmio, oculomotor, glossofaríngeo e hipoglosso); deficiência auditiva e
retardo mental em 10% dos casos.

Espectro Fonoaudiológico

A maioria dos estudos enfatiza a presença de comprometimentos motores-orais e
articulatórios na Síndrome de Moebius, em deft-imento à linguagem em suas modalidades oral
e escrita. A ocorrência de alterações linguísticas em crianças portadoras da síndrome, não foi,
até a atualidade, comprovada cientificamente, haja vista a escassez de pesquisas identificando
a presença destes comprometimentos no espectro clínico da doença.

Meyerson e Foushee (1978) identificaram a presença de atraso na aquisição da
linguagem expressiva e receptiva em quatro dos sete pacientes com a Síndrome de Moebius
submetidos a avaliação auditiva, de fala e de linguagem em sua pesquisa.

Estudo retrospectivo e multidisciplinar de vinte e cinco pacientes com a Síndrome de
Moebius foi realizado por Sjogreen; Andersson-Norinder e Jacobsson (2001) baseando-se na
investigação das funções orais, fala e deglutição por meio da aplicação de questionários e
coleta de informações nos prontuários médicos e odontológicos dos pacientes, com o objetivo
de descrever a disfunção orofacial na Síndrome de Moebius. Os autores identificaram a
presença de atraso de linguagem em apenas um caso da amosti-a, provavelmente associado à
ocorrência de retardo mental.

Teoricamente, algumas manifestações clínicas da Síndrome de Moebius poderão atuar
como fatores predisponentes e/ou mantenedores de comprometimento linguístico, dentre as
quais, destacamos a ocorrência de retardo mental associado ou não a anomalias do sistema
nervoso central e deficiências sensoriais, especialmente auditiva e visual.

Kalverboer; Coultre e Casaer (1970) apresentaram o caso de uma criança com
Síndrome de Moebius com redução moderada de sua capacidade intelectual, sem haver, no
entanto, interferências no seu desempenho escolar e sugeriram a ocorrência esporádica de
retardo mental nesta condição.



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

Meyerson e Foushee (1978) avaliaram as habilidades comunicativas de sete pacientes
com a Síndrome de Moebius a fim de identificar os pares cranianos afetados e a presença 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 ocorrência em dois
pacientes da amostra e consideraram que apesar de a sua presença desencadear atraso no
desenvolvimento da fala e da linguagem, o nível intelectual não pode ser considerado como o
único fator causal de distúrbios em seus processos, tendo em vista a complexidade das
funções linguísticas e a ocorrência de distúrbios em crianças intelectualmente normais.

Em virtude de informações controversas da literatura, inexiste, até a atualidade, dados
confiáveis sobre a incidência do retardo mental na Síndrome de Moebius, haja vista
evidências opostas em inúmeros artigos, variando desde a ausência de alteração no
desenvolvimento intelectual até a presença de incidência variável (POSSUM, 1998).

De acordo com Altmann et al. (1999) na ausência de retardo mental a linguagem
desenvolve-se normalmente, apesar de pequenos deficits serem esperados em virtude da falta
de estimulação, redução das experiências motoras e internações frequentes.

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

Metodologia

Desenvolvemos esta pesquisa no período de fevereiro a novembro de 2002, no Serviço
de Fonogenética do Hospital Infantil Albert Sabin (EÜAS), na cidade de Fortaleza, capital do
Estado do Ceará, por meio de pesquisa descritiva do tipo transversal, de casos prevalentes de
Síndrome de Moebius, haja vista a desordem possuir baixa incidência na população geral e
constituir uma alteração congénita.

Para a seleção da população de estudo, utilizamos uma base secundária, constituída
pela população atendida no Serviço de Fonogenética do Hospital Infantil Albert Sabin, no
Ambulatório de Genética do Hospital César Cais e no Setor de Genética do Ambulatório de
Pediatria da Universidade Federal do Ceará, instituições públicas que realizam atendimento
genético em nosso estado.

Nossa população de estudo, foi constituída por todos os casos prevalentes de
Síndrome de Moebius, de ambos os sexos, com idade cronológica entre dois e treze anos,
residentes ou não na cidade de Fortaleza-CE, atendidas em pelo menos um dos três serviços
mencionados anteriormente.

O diagnóstico genético de Síndrome de Moebius foi definido como diagnóstico
clínico, realizado por médico geneticista de acordo com os critérios propostos pelo OXFORD
MEDICAL DATABASE - Dysmorphology Photo Library (1996): Paralisia congénita do
nervo facial (VH p. c.), uni ou bilateral; Redução ou ausência da mímica facial (fácies de
máscara); Paralisia congénita do nervo abducente (VI p.c.); Estrabismo e ptose palpebral;
Dificuldade para se alimentar durante os primeiros meses de vida; Malformação de membros
em alguns casos com sindactilia, polidactilia, branquidactilia, oligodactilia e ausência do
músculo trapézio ou peitoral; Retardo mental e atraso no desenvolvimento.



Para o estabelecimento do diagnóstico foi considerada obrigatória a presença da
paralisia facial congénita e redução ou ausência da mímica facial, associadas a pelo menos um
dos demais critérios.

Utilizamos inicialmente formulário para coleta de dados clínicos, contendo
questionamentos a respeito dos antecedentes gestacionais e hereditários da criança avaliada,
suas condições de parto, intercorrências nos períodos péri e pós-natais, desenvolvimento
neuropsicomotor e desenvolvimento das habilidades de linguagem, fala, funções orais e
deglutição.

Para realização de avaliação da linguagem oral utilizamos roteiro contendo
informações sobre as habilidades comunicativas; componentes da linguagem oral (fonologia,
morfossintaxe, semântica e pragmática) e fala, em que observamos articulação, praxis oral,
velocidade e inteligibilidade de fala e voz.Após a avaliação da linguagem oral, procedemos à graduação do grau de severidade
do seu comprometimento por meio da aplicação de uma escala de severidade baseada no nível
de desenvolvimento das habilidades sintáticas e fonológicas.

Os parâmetros de classificação englobaram quanto à sintaxe, estruturação e
compreensão de sentenças, número de categorias frasais e seus usos. Com relação à fonologia
observamos a ocorrência de processos de simplificação fonológica, fisiológicos e patológicos,
inteligibilidade da fala e ausência de expressão verbal.

De acordo com estes parâmetros foram estabelecidos três graus de severidade do
comprometimento da linguagem oral na Síndrome de Moebius:

Grau leve: fala mtelegível com erros; persistência de PSF fisiológicos; redução na
variação sintática e/ou sintaxe pouco elaborada.
Grau moderado: ininteligibilidade parcial; ocorrência de PSF patológicos; ausência
de conectivos; ausência de compreensão de sentenças complexas; redução na variação
sintática e/ou sintaxe pouco elaborada.
Grau severo: ininteligibilidade ou ausência de fala; holofi-ase sem recursos
comunicativos compensatórios e ausência de estmturação e compreensão firasal.

Resultados e Discussão

Foram avaliados quinze indivíduos com diagnóstico genético de Síndrome de
Moebius, sendo 53.3% do sexo masculino e 46.7% do sexo feminino, com idade cronológica
variando entre 2 anos e 8 meses a 13 anos. Assim como mencionaram Mendéz e Lee (1981),
não identificamos predominância de sexo na população estudada nem recorrência familiar,
sugerindo a existência de ocorrência esporádica da Síndrome de Moebius (RIZOS; NEGRON;
SERMAN, 1998).

A Síndrome de Moebius constitui uma desordem genética cujas manifestações
cardinais referem-se à presença de paralisia facial uni ou bilateral e lesão do nervo abducente
(HAMAGUCHI, 1993; HARBORD et al, 1989; IGARASm; ROSE; STORGION, 1997;
OMIM, 1996; SMTTH, 1989; TURK et al, 1999; VOIMN et al, 1990). Todavia, o
comprometimento de outros pares cranianos e a presença de malformações craniofaciais e de
membros poderão ocorrer.

No que concerne às características físicas relacionadas a membros, identificamos em
nosso estudo sua ocorrência em quatorze (93.3%) dos indivíduos avaliados, estando
significativamente acima da frequência proposta pela literatura, limitada a 50.0% de
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ocorrência de anomalias de membros superiores ou inferiores (MEYERSON; FOUSHEE,
1978).

Tal fato está, possivelmente relacionado à alta prevalência de exposição do feto à
substância misoprostol, por meio de tentativa de aborto pelo emprego do medicamento
Cytotec® entre os indivíduos do nosso estudo. Apesar de o seu efeito teratogênico não ter
sido ainda completamente desvendado, anomalias de membros constituem um de seus
possíveis efeitos (GONZALEZ et al., 1993).

A anomalia mais prevalente foi a ocorrência de pés tortos isolados (78.6%) seguidos
de pés tortos associados a sindactilia (21.4%). Apesar de descrita na literatura, smdactilia
isolada (SMITH, 1989) e amputação congénita de membros não foram identificadas em
nenhum indivíduo e em apenas um caso não obsevamos malformação de membros.

As características craniofaciais mais prevalentes observadas entre os indivíduos foram
em ordem decrescente de ocorrência: paralisia facial (100.0%), esti'abismo (100.0%), pregas
epicânticas (86.7%), micrognatia (73.3%), oftalmoplegia (46.7%), palato ogival (40.0%),
defomúdades auriculares (33.3%), paralisia de língua (26.7%), microdontia (13.3%) e fissura
(6.7%).

Nosso estudo identificou a ocorrência dos smais clássicos da desordem em 100.0%
dos casos, haja vista a presença de paralisia facial uni ou bilateral associada a estrabismo ou
oftalmoplegia em todos os indivíduos com a Síndrome de Moebius, confirmando os dados da
literatura revisada.

Chama-nos atenção, o relato de tentativa de aborto por 66.7% (10/15) dos familiares
de indivíduos com a Síndrome de Moebius, realizado em todos os casos por meio de ingestão
do medicamento Cytotec®, com predomínio da via conjugada de administa-ação (via oral +
via vaginal) (70.0%) e utilização de um a quatro comprimidos na maioria dos casos (90.0%).
Tal prática foi realizada por 100.0% das mães (10/10) durante o primeiro trimestre
gestacional, estando a maior parte delas (70.0%) entre a quinta e a oitava semana de gestação.

A respeito da relação enti-e tentativas fhistras de aborto pelo uso do Cytotec® e a
ocorrência de Síndrome de Moebius, nossos dados são concordantes com os mencionados na
literatura revisada, uma vez que, relatou a possibilidade de o efeito do princípio ativo deste
medicamento, a substância misoprostol, afetar a vascularização sanguínea do tronco cerebral,
com consequente isquemia/necrose dos núcleos dos nervos cranianos, especialmente do nervo
facial, desencadeando assim, a síndrome (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 evidências esporádicas de presença de
comprometimento da linguagem oral em crianças afetadas pela Síndrome de Moebius, uma
vez que, em virtude do comprometimento eminentemente motor, a maioria dos estudos sobre
a doença, enfatiza a alteração das funções orais, de deglutição e fala em detrimento à
linguagem oral.

Ressaltamos a alta ocorrência de relato de atraso no desenvolvimento das habilidades
de linguagem oral, mencionada por todos os familiares dos indivíduos com a Síndrome de
Moebius avaliados no nosso estudo (15/15). Apesar da referência da presença de tal sintoma
em algumas pesquisas (MEYERSON; FOUSHEE, 1978; SJOGREEN; ANDERSSON-
NORMDER; JACOBSSON, 2001), nossos resultados evidenciaram prevalência
significativamente maior. Em adição, não identificamos na literatura revisada estudos de
caracterização do atraso linguístico na Síndrome de Moebius quanto às habilidades
expressivas e receptivas.

O desenvolvimento fonológico pressupõe o amadurecimento de habilidades de
recepção, estocagem e decodificação fonêmica, bem como de recuperação e expressão da



mformação fonológica. Tais habilidades envolvem, além dos aspectos articulatórios da
produção da fala o processamento central dos sons da linguagem oral.

Na Síndrome de Moebius, o comprometimento neuromuscular e estrutural orofacial
repercute diretamente na capacidade de apreensão pelo falante, dos sons com valor opositívo
de sua língua materna na medida em que afeta tanto a expressão quanto o processamento
central da informação fonológica.

Presença de comprometimento das habilidades fonológicas foi identificada em 87%
dos indivíduos (13/15) avaliados, clinicamente manifesto por persistência de processos de
simplificação fonológica fisiológicos e/ou patológicos (69.0%), bem como, alteração na
inteligibilidade da fala, presente em 40% (6/15) da população estudada, desencadeada tanto
por alteração na entrada como na saída da informação auditiva.

Mesmo entre os indivíduos classificados como portadores de fala inteligível, 75%
(6/8) evidenciaram algum grau de comprometimento fonológico, explicitando a hipótese de a
fonologia constituir um componente da linguagem oral severamente afetado na Síndrome de
Moebius.

Desse modo, é imprescindível considerar que mesmo na vigência de
comprometimento periférico das estnituras orofaciais atuantes no processo de produção da
fala, como ocorre na Síndrome de Moebius, pela paralisia de nervos cranianos e a presença de
dismorfismos faciais, é possível a ocorrência de dificuldades na aprendizagem da fala não
relacionadas a estas alterações (YAVAS; HERNANDORENA; LAMPRETCH, 1992).

E válido ressaltar, que alterações na estocagem da informação fonológica na memória
de curto prazo, poderão conduzir também a alterações sintáticas e semânticas com o
transcorrer da idade, agravando ainda mais a alteração linguística.

Observamos alteração nas habilidades sintáticas em 87% (13/15) dos indivíduos
avaliados com a Síndrome de Moebius, cujos principais achados referem-seà inabilidade no
emprego de elementos classe fechada (73.3%) e à imaturidade sintática (87.0%).

A alta prevalência de alterações sintáticas no espectro fonoaudiológico da Síndrome de
Moebius constitui um dos mais preponderantes achados nesta desordem, uma vez que fornece
subsídios à diferenciação entre a ocorrência de comprometimentos da fala e linguagem oral,
assim como, suscita a inter-relação entre as habilidades fonológicas e sintáticas.

Desse modo, consideramos que o comprometimento sintático poderá estar associado à
alteração fonológica ou ser secundário à ela. Considerando-o como secundário,
encontraremos embasamento segundo Yavas; Hemandorena e Lampretch (1992) no fato de a
presença de déficit fonológico poder ocasionar dificuldades gramaticais pela restrição por
parte da criança do seu "output", em termos de comprimento e complexidade sintática na
tentativa de melhorar a inteligibilidade da fala ou devido a uma redução no feedback e
processos facilitadores fornecidos pelo meio.

As habilidades semânticas foram avaliadas de acordo com a extensão do vocabulário e
a compreensão do significado de palavras e de traços semânticos, estando prejudicadas em
80,0% (12/15) dos indivíduos com a Síndrome de Moebius.

Os achados mais relevantes relacionam-se às habilidades semânticas de expressão,
clinicamente caracterizadas por restrição do vocabulário de expressão (80.0%) e inabilidade
para compreender linguagem figurada (86.7%).Quanto à compreensão do significado de
palavras, 100.0% dos indivíduos avaliados com a Síndrome de Moebius demonstraram
compreender palavras isoladas, palavras contextualizadas e sentenças simples. Em 80.0% dos
casos observamos decodificação semântica adequada de sentenças sintaticamente complexas.

Assim como ocorre no desenvolvimento sintático, a aquisição de representações
lexicais também sofre interferência do comprometimento nas habilidades fonológicas, uma
vez que em longo prazo, tal alteração afeta a capacidade de ampliação lexical da criança por



prejudicar o armazenamento mtegrado da representação fonológica e semântica dos
vocábulos.

A compreensão do significado de palavras, no entanto, evidenciou presença de
comprometimento discreto, sugerindo assim, que as maiores dificuldades linguísticas na
Síndrome de Moebius estão relacionadas às habilidades expressivas e não à capacidade de
percepção e processamento da infomiação semântica.

Assim como os demais componentes da linguagem oral, as habilidades pragmáticas
apresentaram-se alteradas em 87.0% (13/15) dos indivíduos avaliados com a Síndrome de
Moebius, em termos de comunicação dialógica oral e funcionalidade da comunicação.

A comunicação dialógica oral pressupõe o emprego da linguagem oral com função de
diálogo, necessitando para isso de diversas habilidades tais como, início e manutenção do
diálogo, troca de turnos, manutenção ao tópico da conversação e adaptação ao contexto
comunicativo. Comprometimento no emprego de tais recursos foi identificado em 93.3%
(14/15) da população de estudo, no entanto, chama-nos atenção, a alteração na capacidade de
manter-se ao tópico conversacional e na habilidade para adaptar-se a diferentes exigências do
contexto comunicativo, haja vista constituírem aspectos indispensáveis à efetividade do
processo da comunicação.

Com relação à funcionalidade comunicativa 6.7% (1/15) da população empregava os
atos comunicativos com fiinção de regulação do comportamento, 20.0% (3/15) com função de
interação social e 73.3% (11/15) com função de atenção conjunta, sugerindo que, mesmo na
vigência de alterações importantes nos demais componentes da linguagem oral, os indivíduos
com a Síndrome de Moebius empregaram os recursos comunicativos e habilidades
linguísticas com a intenção de compartilhar com o outro, informações, pensamentos e
sentimentos.

Quanto ao comprometimento dos componentes da linguagem oral na Síndrome de
Moebius, identificamos presença de comprometimento de todos os componentes em 73.3%
(11/15) dos indivíduos avaliados, de apenas três componentes em 13.3% (2/15) e ausência de
comprometimento da linguagem oral em 13.3% (2/15).

Do ponto de vista natural, os componentes fonológicos, morfossintáticos, semânticos e
pragmáticos são considerados como possuidores de autonomia parcial, todavia, caracterizar e
compreender o grau de interdependência entre eles é de fundamental importância para a
compreensão da natureza do distúrbio de linguagem e especialmente do delineamento do
processo terapêutico.

Segundo a definição da Asha (1993), as desordens da linguagem podem ser
consideradas de acordo com a presença de diferenças na sequência de desenvolvimento da
linguagem ou nas estmturas adquiridas, caracterizadas por prejuízo da linguagem
compreensiva e/ou do uso da linguagem falada, escrita e/ou outro sistema de símbolos,
podendo envolver a forma da Imguagem (fonologia, morfologia e sintaxe), o conteúdo da
linguagem (semântica) ou o seu uso em situações de comunicação (pragmática) em qualquer
combinação.

Denti-e os indivíduos avaliados com a Síndrome de Moebius 86.7% (13/15)
apresentaram comprometimento na modalidade oral da linguagem de maneira isolada, ou em
associação a alterações da fala.

O diagnóstico fonoaudiológico de Distúrbio de Linguagem foi identificado em 46.7%
(7/15) da população estudada, o diagnóstico de Distúrbio de Fala em 20.0% (3/15) e o
diagnóstico de Distúrbio de Linguagem e Fala em 13.3% (2/15).

Denti-e os indivíduos avaliados, 26.7% (4/15) não receberam diagnóstico
fonoaudiológico, pois em virtude da idade cronológica e do nível de escolarização, seria
necessária a realização de avaliação da modalidade escrita da linguagem. Desse modo, tais
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indivíduos foram classificados apenas de acordo com a ocorrência de comprometimento da
linguagem oral, presente em todos eles (4/15).

Tais achados denotam a alta prevalência de comprometimento da linguagem oral entre
os indivíduos avaliados com a Síndrome de Moebius em nosso estudo. Apenas duas pesquisas
referindo tal ocorrência foram encontradas na literatura revisada, no entanto, em nenhuma
delas foi citado o diagnóstico de Distúrbio de Linguagem em indivíduos com a desordem.

Com o objetivo de ft'acar o perfil das desordens comunicativas em crianças com a
Síndrome 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 presença de atraso no desenvolvimento das habilidades
linguísticas de expressão e recepção em 57.0% (4/7) dos pacientes da sua amostra e em 26.0%
(4/15) dos casos provenientes da literatura, aparentemente, considerando tal ocorrência como
sintoma clínico e não como diagnóstico fonoaudiológico.

Sjogreen; Andersson-Norinder e Jacobsson (2001) descreveram o grau de disfunção
orofacial em vinte e cinco indivíduos com a Síndrome de Moebius, sendo considerados cinco
aspectos, a saber: expressão facial, desenvolvimento das habilidades de alimentação,
mastigação, fala e sialorréia. Os procedimentos da avaliação fonoaudiológica consistiram da
aplicação de questionários e entrevistas desenvolvidos por dentistas e fonoaudiólogos sobre a
saúde oral, alimentação e sialorréia e da realização de avaliação clínica da função motora oral
e de fala.

Em três casos os autores mencionaram a ocorrência de atraso de linguagem com
ausência de expressão verbal, associada à presença de autismo, retardo mental e severa
desordem comunicativa. Os indivíduos apresentavam idade cronológica de três, sete e
dezesseis anos.

Nossos resultados são concordantes, haja vista a identificação de atraso no
desenvolvimento da linguagem em todos os indivíduos com a Síndrome de Moebius avaliados
em nosso estudo. Não obstante, observamos ocorrência significativamente acima da
frequência apresentada nas referidas pesquisas.

Em virtude da ausência de especificações metodológicas nos estudos de Meyerson e
Foushee (1978) e Sjogreen; Andersson-Norinder e Jacobsson (2001) no que concerne à
avaliação da linguagem oral, não podemos concluir sobre a veracidade dos achados referentes
à ocorrência de atraso linguístico na Síndrome de Moebius, cuja frequência pode, inclusive,
ter sido subestimada pela ausência de procedimentos diagnósticos adequados para este fim,
haja vista a realização exclusiva de avaliação motora oral e de fala

Tendo em vista a alta prevalência de comprometimento da linguagem oral na nossa
população de estudo, decidimos classificar o grau de severidade de tal ocorrência, a fim de
possibilitar a caracterização dos transtornos da linguagem oral em indivíduos com a Síndrome
de Moebius, oferecendo assim, subsídios mais efetivos ao processo de diagnóstico e
reabilitação fonoaudiológica.

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

Os achados mencionados denotam claramente a ocorrência significativa de
comprometimento da linguagem oral na Síndrome de Moebius, com prejuízo mais relevante
das habilidades fonológicas e sintáticas.
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Conclusões
Nossos dados denotaram ocorrência significativa de relato de tentativa de aborto entre

as mães de indivíduos avaliados com a Síndrome de Moebius, com emprego do medicamento
Cytotec®.

Chamou-nos atenção, ainda, a alta prevalência de comprometimento da Imguagem oral
em indivíduos com a Síndrome de Moebius, podendo ocorrer de maneira isolada ou em
associação com alterações de fala.

O distúrbio de linguagem nos casos avaliados apresentou grau de comprometimento
variável com prejuízo de todos os componentes da linguagem oral, estando as habilidades
fonológicas e morfossintáticas mais afetadas. Dentre suas manifestações, são constantes nível
de desenvolvimento linguístico abaixo do esperado para a idade, o comprometimento da
inteligibilidade de fala e o déficit na construção de sentenças e narrativas.

Ressalta-se a importância de investigação minuciosa das habilidades linguísticas em
indivíduos com a Síndrome de Moebius, a fim de identificar precocemente a ocorrência de
comprometimentos da linguagem oral, propiciando assim medidas efetivas de reabilitação dos
distúrbios de linguagem e preventivas dos distúrbios de aprendizagem.
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