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Resumo

O objetivo foi descrever o processo de avaliagdo e intervengdo fonoaudioldgica de uma criangca com Sindrome de
Turner por meio de estudo de caso longitudinal. Foram analisados os documentos arquivados em prontuario eletrénico
(anamnese, hipdtese diagndstica, plano terapéutico singular e evolugdes clinicas) referentes a avaliacdo (3 sessdes) e
terapia fonoaudiologica (17 sessdes). Os dados de avaliagdo inicial evidenciaram déficits nas habilidades
comunicativas gerais (vocabulario emissivo e receptivo), com escore abaixo do esperado para a sua faixa etaria. Com
a intervencdo fonoaudioldgica, foi evidenciada significativa evolucdo nestas habilidades e aumento do escore
encontrado na avaliagdo, demonstrando a importancia do fonoaudi6logo no atendimento desta populacéo.
Palavras-chave: Sindrome de Turner; Fonoaudiologia; Linguagem infantil.

Abstract

The purpose was to describe the evaluation process and speech therapy intervention of a child with Turner Syndrome
through a longitudinal case study. Documents filed in electronic medical records (history, diagnostic hypothesis,
unique therapeutic plan and clinical evolution) referring to the assessment (3 sessions) and speech therapy (17
sessions) were analyzed. The initial assessment data showed deficits in general communication skills (emissive and
receptive vocabulary), with a score lower than expected for their age group. With the speech therapy intervention, a
significant evolution in these skills and an increase in the score found in the assessment was evidenced, demonstrating
the importance of the speech therapist in the care of this population.

Keywords: Turner Syndrome; Speech, language and hearing sciences; Child language.

Resumen

El objetivo fue describir el proceso de evaluacion e intervencion logopédica de un nifio con Sindrome de Turner a
través de un estudio de caso longitudinal. Se analizaron documentos archivados en historia clinica electronica
(historia, hipotesis diagnosticas, plan terapéutico Gnico y evolucion clinica) referentes a la valoracion (3 sesiones) y
logopedia (17 sesiones). Los datos de la evaluacion inicial mostraron deficiencias en las habilidades de comunicacion
general (vocabulario emisor y receptivo), con una puntuacion inferior a la esperada para su grupo de edad. Con la
intervencion logopédica se evidencié una evolucion significativa en estas habilidades y un aumento en la puntuacion
encontrada en la evaluacion, demostrando la importancia del logopeda en el cuidado de esta poblacion.

Palabras clave: Sindrome de Turner; Fonoaudiologia; Lenguaje infantil.

1. Introducéo

A Sindrome de Turner (ST) é considerada uma doenca rara, decorrente da delegéo total ou parcial do cromossomo X.
Acomete entre 1:2000 e 1:5000 recénascidas do sexo feminino (Gravholt, Viuff, Brun, Stochholm & Andersen, 2019).
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O diagndstico pode ser realizado no periodo pré ou pés-natal por meio de exame genético (Marzelli, 2011). O
tratamento pode envolver uma equipe multiprofissional formada por médicos (geneticista, pediatra, cardiologista,
oftalmologista, ginecologista e otorrinolaringologista), psicélogos e fonoaudidlogos (Giagheti, 2004).

As principais caracteristicas descritas sdo: face triangular, baixa estatura, baixa implantacéo capilar, alteragdes visuais,
malformacdes cardiacas e renais, térax escavatum (depressdo do esterno e costelas a frente do térax) e amenorreia (Araujo,
Galera & Medeiros, 2010). AlteracBes referentes a audicdo (I6bulo proeminente, otite média e perda auditiva do tipo
neurosenssorial) (Alves & Oliveira, 2014) e estruturas e/ou fungdes orofaciais (ma-oclusdo dentéria e palato ogival) séo
relatadas (Oliveira, Freiberger, Fernandes, Marcelino, da Rosa & Correa, 2005).

A heterogeneidade genética é responsavel por variagdes no fenotipo cognitivo desses individuos, especialmente em
habilidades verbais e ndo-verbais (Antunes, Julio-Costa & Haase, 2015). Resultados em testes de QI verbal e nos subtestes de
semelhancas verbais, compreensdo verbal e vocabulario estiveram dentro da expectativa normativa nesta populagdo (Temple,
2002).

De acordo com a literatura recente ndo foram descritas significativas alteracfes em habilidades linguisticas e/ou
deficiéncia intelectual em pacientes com ST (Temple, 2002; Lee, Bennett, Howell & Tartaglia, 2019; Kruzka & Silberbach,
2019), e, por isso, poucos estudos abordam diretamente a atuacdo fonoaudioldgica nestes casos, especialmente na area da
linguagem.

Sendo assim, o objetivo deste estudo foi descrever o processo de avaliagdo e intervencdo fonoaudioldgica de uma

crianga com diagndstico de Sindrome de Turner atendida em um servico pablico média complexidade.

2. Metodologia

O relato de caso clinico foi aprovado pelo Comité de Etica do Hospital das Clinicas da Faculdade de Medicina de
Ribeirdo Preto (HCFMRP-USP) sob nimero 1902/2018. A coleta de dados foi realizada acessando os registros de documento
institucional (prontuario eletrénico). Foram analisados os registros de relatérios de anamnese, hipdtese diagnostica e plano
terapéutico singular (meta e estratégias), bem como das evolugdes clinicas de 20 sessBes de atendimento fonoaudioldgico (3

sessBes de avaliacdo e 17 de terapia) com descrigdo dos resultados diérios.

3. Resultados

A crianga de 3 anos e 4 meses (DN: 23/04/2013), compareceu ao servico de Fonoaudiologia, acompanhada pelo pai e
pela tia paterna, com a queixa de “atraso de fala” (sic pai). Os informantes referiram que a menor realizou programa de
intervencédo precoce entre 2 e 3 anos de idade em uma instituicdo em sua cidade natal, e encontrava-se matriculada em uma
creche municipal desde 0s 3 anos.

De acordo com o relatdrio pediatrico, o parto (36 semanas) foi cesariano devido a hipertensdo materna. A crianga
nasceu com importante edema de maos e pés, com extensdo para membros, associados a dismorfias, com APGAR de 5/10
(primeiro minuto) e 8/10 (no quinto minuto) e ingeriu o liquido meconial. Com 30 minutos de vida apresentou hipoglicemia de
dificil controle sendo necessaria a administracdo de varios pushs de glicose e soroterapia. Com 1 hora de vida, apresentou
desconforto respiratorio e necessidade de oxigénio (02).

Permaneceu na UTI por 13 dias, e neste periodo apresentou quadro sugestivo de sepse precoce, associada a
plaquetopenia. Em decorréncia do quadro foram ministrados hidrocortisona, ranitidina, ampicilina e gentamicina.

Foi submetida e aprovada em todos os exames neonatais (audigdo, visdo e “teste do pezinho”) e avaliada e
acompanhada pela fonoaudi6loga para estimulacdo da succdo ndo nutritiva e nutritiva, sendo a dieta administrada por via oral

(aleitamento materno e mamadeira). Recebeu alta para a enfermaria ap6s os 13 dias de internagdo.

2


http://dx.doi.org/10.33448/rsd-v10i15.22563

Research, Society and Development, v. 10, n. 15, 59101522563, 2021
(CC BY 4.0) | ISSN 2525-3409 | DOI: http://dx.doi.org/10.33448/rsd-v10i15.22563

O diagnéstico genético de Sindrome de Turner foi confirmado ainda durante a gestagdo da mée por meio do teste de
amniocentese. Apds o0 nascimento, em exame genético, foi evidenciada a monossomia completa do cromossomo X.

Os marcos do desenvolvimento motor da crianga foram: controle de tronco por volta dos 11 meses, ndo engatinhou e
comegou a andar sem ajuda aos 14 meses.

Os informantes negaram patologias do ouvido e referiram comportamento auditivo adequado a idade. A respeito do
desenvolvimento da linguagem, a crianca possuia uma comunicacdo predominantemente gestual. Balbuciou por volta dos 2
anos ¢ 9 meses. Por volta dos 3 anos falou as primeiras palavras (“tia“, “coco®, “papa“ e “tchau”), porém sem expansdo do
vocabulario. Foi referido que a compreensao era adequada para ordens simples. Em relagdo ao simbolismo, crianca gostava de
brincar, mantinha o interesse na brincadeira, dando funcéo a alguns objetos (como por exemplo, um carro de brinquedo).

Foram realizadas 3 sessdes, de 40 minutos cada, para a avaliacdo das habilidades comunicativas, a compreensdo
verbal e os aspectos do desenvolvimento cognitivo, além de avaliacdo audioldgica. Foram utilizados os seguintes instrumentos:
Protocolo de Observacdo Comportamental — PROC (Zorzi & Hage, 2004) e Avaliagdo do Desenvolvimento da Linguagem —
ADL (Menezes, 2004).

Quanto as habilidades de comunicacdo observou-se que a crianga raramente apresentava intencdo comunicativa,
sendo que muitas vezes ndo mantinha contato visual. Iniciava e respondia raramente a interagdo, para ambos realizava gesto
indicativo & aglo e vocalizagbes ndo-articuladas, com fungdo instrumental, regulatéria (colocando brinquedos na méo da
profissional, ou solicitando algum objeto por gestos indicativos e vocalizagdes). Ndo havia engajamento da menor na atividade
dialdgica.

Para as fun¢Ges comunicativas, raramente solicitava objetos (quando solicitava, fazia uso de gestos indicativos e
vocalizagGes, como por exemplo: “cocd” para uma miniatura de galinha e “tata” para o brinquedo Senhor Batata); realizava
protesto por meio de vocalizagdes, e somente quando um objeto de muito interesse para a mesma era retirado de sua méo;
utilizava algumas expressdes sociais, como “o0i” e “tchau”, porém apenas quando solicitada, ou como resposta ao interlocutor;
ndo realizava a nomeacgdo de objetos; ndo fazia comentarios informativos; solicitou permissdo por meio da expressdo “me
da?”, apenas quando a terapeuta Ihe deu 0 modelo; e ndo realizava narrativa.

Os meios de comunicagéo eram predominantemente ndo verbais, com vocalizag¢des ndo articuladas e articuladas com
entonacdo da lingua, porém com presenga de palavras isoladas (“tchau”, “al6”); usava gestos ndo simbolicos elementares e
convencionais. O nivel de contextualizacdo da linguagem referia-se somente a situacdo imediata e concreta. A crianga
respondia de maneira ndo sistematica a uma solicitacdo, comentario ou quando chamada, seja por vocalizagBes ou respostas
motoras; compreendia algumas ordens simples ligadas ao contexto imediato e concreto, ndo acompanhadas de gestos (dar
comidinha a boneca, atender ao telefone, abrir a bolsa, abrir a porta, fazer a boneca dancar), sendo que respondia de forma
assistemética a algumas ordens (colocar panela no fogdo, limpar pratinho) e ndo executava ordens complexas e fora do
contexto imediato.

Quanto a forma de manipulagdo dos objetos, notou-se que a crianga atuava de maneira diversificada sobre dois ou
mais objetos a0 mesmo tempo, relacionando-os (colocou a boneca no sofa para dormir, utilizou prato e colher em miniatura
para dar comida a boneca, empilhou blocos, limpou o fogdo com a esponja), 0 que caracterizava a transi¢do entre os periodos
sensorio-motor e o pré-operatorio.

A menor ndo realizou a imitagdo de gestos/movimentos visiveis ao corpo. Reproduziu palavras (“me da” e “als”). O
desempenho da menor no PROC foi abaixo do esperado: a) Habilidades Comunicativas verbais e ndo verbais: pontuacdo 30 de
70 pontos; b) Compreensdo verbal: 50 de 60 pontos; e ¢) desenvolvimento cognitivo: 19 de 70 pontos. O score total foi de 99
pontos. Para a idade de 3 anos, esperava-se pontuacdo minima de 162 pontos e o desempenho foi inferior ao esperado para 2

anos era 137 pontos (Hage, Pereira & Zorzi, 2012).
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Segundo os valores normativos, seu desempenho no ADL, tanto a nivel emissivo quanto a nivel receptivo foi
semelhante ao desempenho de uma crianca de 12 a 17 meses, estando abaixo do esperado para sua idade, com escore padrdo
global de 57, que de acordo com a classificagdo do ADL seria considerado um disturbio severo de linguagem (escore padrédo
global abaixo de 69).

Quanto a motricidade orofacial, constatou-se que ndo havia alteracdo de palato duro e frénulo lingual. Foram
evidenciadas alteracdes de mobilidade (para cima, para baixo e lateralidade) de labios, lingua e bochechas. A crianca
apresentou respiracdo mista, permanecendo com os labios entreabertos durante grande parte dos atendimentos. Quanto a
mastigacdo e degluticdo foram testadas a consisténcia liquida (agua) e sélida (bolacha doce) ndo sendo observadas alteracdes
visiveis que comprometesse a dindmica destas fungdes.

A avaliacdo audiologica realizada em campo livre evidenciou que a paciente possuia atengao, porém sem localizagao,
com obtencdo de um limiar assistematico de 30dB para a atencdo de tom warble e fala. Nao foi possivel realizar a
imitanciometria (pois ndo aceitou a coloca¢do de sonda) e foi indicada a realizagdo de uma nova avaliagdo apds um ano.

Com base nos dados de anamnese e nos achados de avaliacéo, a hipotese diagndstica fonoaudiolégica foi de Distlrbio
de Linguagem e foi encaminhada para intervencdo. Devido a fila de espera no Servigo, o0 processo terapéutico iniciou-se apds
aproximadamente 6 meses.

Foram realizadas 17 sessOes de fonoterapia, com duracdo de 40 minutos cada e periodicidade semanal, cujo objetivo
geral era desenvolver a linguagem oral. Durante o periodo foram definidas como estratégias a curto prazo: estimular as a¢des
sensdrio-motoras, explorar o uso convencional dos objetos, linguagem receptiva e expressiva e orientacdo familiar.

Dessa forma, foram estimuladas a¢des sensério-motoras sobre os objetos (montar, desmontar, derrubar, esconder,
empilhar, encaixar e procurar) com brinquedos de encaixe e pecas de montar. Com objetos em miniatura de diferentes classes
semanticas (utensilios de cozinha, casa, escola e cuidado diario) foi estimulada a nomeagdo destes e construgdo de frases
simples, bem como o uso convencional destes objetos. A linguagem receptiva (compreensdo de ordens simples e semi-
complexas) foi estimulada no decorrer das sess6es por meio de comandos e ordens relacionadas as atividades executadas e o
ambiente da sala de atendimento como um todo. Observou-se maior interesse da crianca nas atividades que envolveram a
tematica de utensilios de cozinha e de cuidado diario, onde houve maior interagéo entre estimulo-crianca e crianga-avaliador.

Durante todo o processo terapéutico foi estabelecido um vinculo de comunicacdo com 0s responsaveis para que as
estratégias realizadas em sessdo pudessem ser reproduzidas em domicilio. Para isso, durante o atendimento, 0s pais eram
convidados a ficar na sala de atendimento para observarem e participarem da terapia. Ao final, eram repassados dados acerca
do desempenho, ganhos observados e orientagdes fonoaudioldgicas a serem reproduzidas no cotidiano da crianga, bem como a
resolugdo de possiveis davidas elencadas por estes.

Ao final das 17 sessBGes de terapia, foi realizada uma reavaliagdo com os mesmos testes utilizados na primeira
avaliacdo, a fim de verificar os possiveis ganhos obtidos por meio da terapia, que serdo descritos a seguir. Vale ressaltar que no
momento da realizacdo destes procedimentos a crianca ja apresentava 4 anos e 8 meses.

Para o PROC, nas habilidades comunicativas verbais e ndo-verbais apresentou funcao instrumental com solicitacdo de
objetos, fungdo de protesto, funcdo interativa para expressdes sociais, nomeacdo de objetos (classe semantica de animais,
alimentos e utensilios de cozinha) e construgdo de frases simples, com pontuacdo de 50 pontos; na compreensdo verbal,
compreende ordens com até duas acdes, com 25 pontos; e 0 aspecto do desenvolvimento cognitivo com melhora da
organizacdo e manipulacdo do brinquedo com funcéo e imitacdo de gestos/expressdes com 40 pontos. Totalizou 115 pontos,
evidenciando melhora desde a avaliacdo (que era de 99 pontos), entretanto, ainda abaixo do padrdo de normalidade do teste
(162 pontos).
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No ADL, seu desempenho, tanto a nivel emissivo quanto a nivel receptivo, foi semelhante ao desempenho de uma
crianga de 2 anos e 6 meses a 11 meses, estando, portanto, abaixo do esperado. Comparando o resultado obtido com a tabela de
normalidade, pode-se concluir que a crianga anteriormente com distirbio severo de linguagem passou a apresentar um
distarbio moderado de linguagem (escore padrédo global abaixo de 89).

Além disso, foi realizada uma nova avaliacdo auditiva. Novamente, o resultado foi de um limiar assistematico de
30dB para a atencdo de tom warble e fala e devido a recusa da sonda, ndo foi possivel a realizacdo da imitanciometria.
Entretanto, foi realizado exame de Potencial Evocado Auditivo de Tronco Encefdlico (PEATE) com a crianca sedada,
apresentando laténcia absoluta e interpicos normais nas ondas I, Ill e V em 80dB bilateralmente, sugerindo adequada

integridade do nervo auditivo e auséncia de alteragdo retrococlear.

4. Discussao

A Sindrome de Turner tem sido estudada h& aproximadamente 80 anos, entretanto, ainda ha inimeras lacunas
referentes as manifestagdes e possibilidades de intervencdo desta patologia, inclusive na Fonoaudiologia.

Um estudo bibliogréafico pioneiro no Brasil levantou pesquisas publicadas entre 1938 e 2009 sobre o tema (Mandelli
&Abramides, 2012). Foram encontrados 23 artigos dos quais 07 abordavam sobre a audi¢do, 06 sobre linguagem receptiva
e/ou expressiva e praxia, 05 acerca de aspectos psicoldgicos e cognitivos, além de 28 referentes as manifestagdes clinicas em
geral. Com base nesses achados, observou-se que as manifestacfes fonoaudioldgicas na ST sdo pouco estudadas, sendo as
manifestagdes audioldgicas (perda de audicdo e otites) as mais recorrentes, ao contrario dos aspectos linguisticos (expressdo e
recepcao) e praxicos.

Os distarbios auditivos mais recorrentes nestes portadores sdo otite média de repeticdo, disfuncdo das trompas de
Eustaquio, perdas auditivas condutivas durante a infancia e perdas auditivas sensorioneurais a partir da adolescéncia,
decorrente de uma possivel alteragdo morfoldgica da coclea (Oliveira, 2014). Neste caso, ndo foi possivel realizar o exame de
audiometria formal e imitanciometria, devido a idade da crianca, o déficit de compreensdo dos testes e a recusa destes.
Entretanto, foi realizado o PEATE, resultando em presenca das ondas I, I1l e V, contrariando o preconizado na literatura de que
devido ao tratamento de reposicéo de estrdgeno, ha um aumento das laténcias interpicos I11-V e 1-V (Oliveira, 2014). Estes
dados demonstram a importancia da investigacdo e monitoramento audioldgico, uma vez que os limiares e as fun¢des auditivas
podem apresentar piora e se agravar com o passar do tempo.

Quanto ao complexo craniofacial e & motricidade orofacial, a deficiéncia dos genes do cromossomo X tém influéncia
direta sobre trés partes anatdmicas faciais — a base craniana, maxilar e mandibula - causando crescimento irregular. Dentre as
principais caracteristicas orofaciais, destacam-se o palato ogival, mandibula com menor espessura e tamanho e ma ocluséo
dentéria, além de diminuicdo de tonus e mobilidade de estruturas (lingua, 14bios e bochechas), importantes na execucéo de
funcbes como respiracdo, mastigacao e degluticdo (Mandelli &Abramides, 2012). No caso descrito, foi observada alteracdo de
mobilidade de labios, lingua e bochechas, entretanto, sem alteracdo significativa para a mastigacdo e degluticdo. Foi
evidenciada alteracdo na respiracdo (mista), sendo que a crianga permanecia com os labios entreabertos para executar esta
funcéo.

Com base na literatura, ndo sdo esperadas altera¢des de linguagem em criangas com ST. A maioria dos resultados em
testes neuro cognitivos, apontam que o QI verbal, subtestes de semelhancas verbais, compreensdo verbal e vocabulario se
encontraram dentro do padrdo de normalidade, quando comparadas com individuos em desenvolvimento tipico (Murphy,
2009).

Em relagdo ao desenvolvimento da linguagem, ha evidéncias de que criangas em condi¢des de nascimento adversas

podem apresentar alteragSes em diversos subdominios linguisticos (Constant, Silva e Zuanetti, 2017; Moretti, Kuroishi &
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Mandra, 2017). Por este fato, pode-se sugerir que o fato de a crianga ter sido exposta a diferentes variaveis apés o seu
nascimento, pode também ter contribuido com o déficit destas habilidades abordadas no estudo.

Além disso, as producdes cientificas atuais apontam ainda para a relevancia da estimulagdo em ambito familiar e
escolar principalmente para o processo de aquisicdo e desenvolvimento da linguagem oral (Carvalho, Lemos & Goulart, 2016;
Scopel, Souza & Lemos, 2012). Sendo assim, evidencia-se a importancia da participacdo da familia e da escola no processo
terapéutico com constante orientacdo por parte do fonoaudidlogo para que os aspectos estimulados em terapia sejam

reproduzidos no cotidiano da crianca e haja uma continuidade e linearidade do processo terapéutico.

5. Concluséao

A intervencdo fonoaudioldgica foi fundamental para a evolucdo das habilidades de comunicagdo (vocabulario
emissivo e vocabulario receptivo), demonstrando a importancia da participacdo do fonoaudiélogo na equipe multiprofissional
de atendimento nestes casos.

Poucos estudos correlacionam a Sindrome de Turner e a Fonoaudiologia, especialmente na area de linguagem, o que

evidencia a necessidade de novas publicaces para um melhor embasamento tedrico, clinico e préatico frente a estes casos.
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