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"A mente que se abre a uma nova idéia jamais volta ao seu tamanho original."

Albert Einstein
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RESUMO

A Sindrome do cromossomo X-Fragil (SXF) é a segunda maior causa de deficiéncia mental
conhecida, afetando cerca de 1 em 4000 nascidos vivos. A SXF apresenta espectro clinico
variavel, podendo apresentar nivel cognitivo normal ou deficiéncia mental com diferentes
graus de comprometimento. As manifestagdes fonoaudiolégicas também podem ser variaveis,
podendo afetar a linguagem, a fala e as habilidades académicas. Ndo encontramos, na
literatura compilada, estudos sobre as habilidades de linguagem em individuos com a
sindrome do cromossomo X-Fragil de uma mesma familia tdo numerosa, que possibilitasse a
comparagdo do desempenho entre os proprios membros. Sdo escassas ainda pesquisas que
caracterizem a linguagem de mulheres com pré-mutag@o. O objetivo deste trabalho foi estudar
as habilidades de comunica¢do de uma familia com a sindrome do cromossomo X-Fragil,
estabelecendo o perfil de habilidades, nos diferentes grupos, € comparando o desempenho
desses individuos portadores da sindrome e da pré-mutagido com outros individuos da mesma
familia, com avaliagdo genética normal para FMRI, pareados por género, idade mental e
escolaridade semelhantes (Grupo I’e II’). Os grupos foram subdivididos em 9 individuos com

a sindrome do cromossomo X-Fragil (Grupo I), 7 mulheres com pré-mutagdo (Grupo II), 4

- individuos com avaliagdo genética normal para FMRI1, com prejuizo cognitivo e

fonoaudiolégico (Grupo III), 19 individuos com avaliagdo genética normal para FMR1 e 22
com cogni¢do normal e prejuizo fonoaudioldgico (Grupo IV) e com avaliagdo genética
normal para FMRI, avaliagdo cognitiva e fonoaudiolégica normais (GrupoV). Foram
estudados 61 individuos quanto a linguagem oral, nos componentes fonologia, semantica,

sintaxe e pragmatica, fala, habilidades académicas e avaliages complementares. O resultado

da avaliagﬁo clinica e complementar (Teste Illinois de Habilidades Psicolingiiistica (ITPA),

Teste Token, Peabody e Teste de Desempenho Escolar) mostrou que o desempenho do grupo
com a SXF (Grupo I) foi alterado e mais prejudicado, em relagio aos outros grupos estudados
(Grupo I, IV e I’). Quanto mais grave o comprometimento cognitivo, mais
comprometimentos encontrei, nas habilidades de comunicagdo. As mulheres com pré-mutagdo
(Grupo II) também apresentaram prejuizos nas habilidades de comunicagdo, quando
comparadas ao controle (Grupo II”’), principalmente na compreensdo de ordens e habilidades
académicas, dado que foi confirmado com o resultado do Teste Token. O estudo permitiu
concluir que a sindrome do cromossomo X-Fréagil, associada ou ndo ao retardo mental,
acomete as habilidades de comunicagdo, com grau de comprometimento variavel. Os achados
confirmaram o importante impacto dessa condigdo genética nas habilidades de comunicagdo e
que, diante da presenga de alteragdo do gene FMR1 associada aos prejuizos cognitivos, o

quadro comunicativo também € mais comprometido.
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ABSTRACT

Fragile X syndrome is the second most common cause of mental retardation. It affects about 1
in 4.000 live born. The syndrome presents variable clinical aspect, with normal cognitive
level or mental retardation in different degrees. Speech and audiological manifestations may
be variable, affecting language, speech and academic abilities. Studies on language abilities of
individuals with fragile X syndrome from the same numerous family were not found in
literature, which permitted the performance comparison among the members of the family.
Few researches characterizing the language of women with pre-mutation were found. This
study aimed to eXamine the communication abilities of a family with fragile X syndrome,
establishing the profile of abilities is different groups. It compared the performance of these
individuals with syndrome and pre-mutation to other members of the same family with
normal genetic evaluation for FMRI1, paired by gender, mental age and similar academics
performance (Group I’ and II’). Groups were divided in: 9 individuals with fragile X
chromosome syndrome (Group I); 7 women with pre-mutation (Group II), 4 individuals with
normal genetic evaluation for FMR1 and cognitive, speech and audiological deficit (Group
III); 19 individuals with normal genetic evaluation for FMR1 and 22 with normal cognition
but speech and audiological deficit (Group IV); and individuals with normal genetic
evaluation for FMR1 and normal cognitive, speech and audiological evaluations (Group V).
Individuals (61) were assessed in their oral language, phonology components, semantic,

syntaXes and pragmatic, speech, academic abilities and complementary tests. The result of the

clinical and complementary evaluations (Illinois Test of Psycholinguistic abilities) (ITPA),

Token Test, Peabody and Test of school performance) showed that the performance of the
group with fragile X syndrome (Group I) was altered in relation to the other groups (Groups
III, IV and TI’). The more serious cognitive deficit is, the more deficits were found in
communicative abilities. Women with pre-mutation (Group II) were also presented with

deficits in communicative abilities when compared to control group (Group II”).
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INTRODUCAO

Como ciéncia em pleno desenvolvimento, a Fonoaudiologia, ciéncia da comunicagdo
¢ scus disturbios, ampliou-sc¢ ¢ hoje desponta no cenario nacional como a ciéncia que
desenvolve agdes, quer para a promo¢do da saude individual e coletiva, quer para o
diagnédstico ¢ reabilitagdo da linguagem, fala ¢ degluti¢do, quer para o aperfeicoamento dos
padrdes de comunicagdo dos individuos.

A Fonoaudiologia se preocupa em estudar como se manifestam, qual a origem e
como intervir nos distarbios da linguagem, da fala e da audigdo. Subdividimos a linguagem
em duas modalidades: a oral e escrita. Na fala, temos os componentes da articulagdo, fluéncia
e voz. De forma simplista, os distarbios da linguagem podem apresentar, em seu quadro
clinico, dificuldades nos componentes fonologico, sintatico, semantico e pragmatico. O
individuo pode apresentar dificuldade para entender e/ou produzir a linguagem falada e a
escrita. Na fala, encontramos individuos com problemas na inteligibilidade, na ressonéancia, na
qualidade vocal, na velocidade, na produgdo articulatoria e no ritmo.

Virias podem ser as causas dos disturbios da linguagem e aprendizagem e da fala,
incluindo alteragdes sensoriais (auditivas e visuais, associadas ao processamento dessas
informagdes), neuroldgicas, genéticas e cognitivas. Destacamos como uma das importantes
etiologias dos distirbios da fala, da linguagem e da aprendizagem, as sindromes genéticas,
principalmente aquelas em que o prejuizo cognitivo esta presente.

A genética ¢ a ciéncia que estuda a transmissdo das caracteristicas bioldgicas, ou
seja, as caracteristicas fisicas, quimicas, citoldgicas e funcionais.

Os disturbios genéticos podem ser subdivididos em cromossomicos, multifatoriais e
monogénicos. Os disturbios cromossémicos ocorrem por excesso ou deficiéncia de genes em
cromossomos inteiros ou segmentos, a exemplo da trissomia do 21, na Sindrome de Down.
Os distarbios multifatoriais sdo decorrentes de pequenas variagdes génicas, que resultam em
defeitos congénitos de nascimento, ndo se enquadrando nos padrdes de heranga mendelianos.
Os distirbios monogénicos sdao determinados por genes mutantes individuais, os quais podem
estar presentes em um Unico Cromossomo Ou NO par, NOS Cromossomos autossémicos ou
ligados ao X, como acontece na Sindrome do Cromossomo X-Fragil.

A Sindrome do Cromossomo X-Fragil (SXF) (MIM #309550) é a forma mais
freqiiente, mais pesquisada e mais bem documentada de deficiéncia mental herdavel

(CORNISH et al., 2005).
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A SXF foi assim denominada pela associagdo do sitio fragil sensivel ao folato,
localizado em Xq27.3 (FRAXA), observado em uma propor¢ao de células nas preparagdes
citogenéticas de pacientes afetados (HAGERMAN, 1999).

Temos desenvolvido, desde 1990, no Hospital de Reabilitagdo de Anomalias
Craniofaciais, Universidade de Sdo Paulo (USP)-Bauru-SP, projetos dc atuagdo clinica ¢
pesquisas unindo as ciéncias Fonoaudiologia e Genética. A “Fonogenética” ou estudo
fonoaudiolégico das sindromes genéticas tem encontrado, na atuagdo conjunta de
fonoaudidlogos ¢ geneticistas, vasta area de trabalho. Inimeros individuos com prejuizos
cognitivos e¢ de comunicagdo procuram a clinica fonoaudioldgica, porque apresentam
dificuldade de comunicag¢do associada ou ndo ao retardo mental e, muitas vezes, sido
portadores de sindromes genéticas.

Muitas s3o as afecgdes genéticas que cursam com distrbios da
linguagem/aprendizagem associadas ou ndo ao retardo mental; uma delas e muitas vezes de
dificil identificagdo é a Sindrome do Cromossomo X-Fragil, a qual pode justificar as
dificuldades fonoaudiologicas.

A atuagdo fonoaudioldgica no servigo de genética nos fez sistematizar a necessidade
de estudo de familias (heredogramas), quando mais de um membro apresentava queixa ou
historia de disturbio de linguagem/aprendizagem. Nessa atuagdo, comprovamos a necessidade
da equipe multiprofissional, no processo de diagnostico ¢ de intervengdo desses distirbios. Os
procedimentos de avaliag@o e intervengdo, na presenca de disturbios de linguagem de origem
familial, tém evoluido ¢ mostrado a necessidade de estudar nucleos de familias antes de
concluir o processo diagnostico, determinar o progndstico ¢ as etapas de intervengao.

Identificar os efeitos da genética, nos disturbios da comunica¢do de membros de uma
familia, diante de uma mesma afecg¢@o, ter a possibilidade de estabelecer as correlagdes entre
a genética ¢ o quadro fonoaudiologico justificaria nossa proposta. Essa serd, sem duvida,
nossa maior vantagem: poder estudar cada membro e descrever o perfil de cada um e da
familia, como um todo, convivendo nos mesmos locais e recebendo estimulagdo ambiental
semelhante. Tendo em vista os inimeros questionamentos do impacto da alteragdo genética sobre

a comunica¢do humana, selecionamos uma familia numerosa, com membros afetados com a

sindrome do cromossomo X-Fragil, para estudo.

Essa entidade foi selecionada dentre outras centenas de condigdes clinicas, que
também podem apresentar alteragdes fonoaudiologicas.
Sabendo da dificuldade em instrumentalizar objetivamente a avaliagdo da

comunicagdo, utilizamos, além da avaliagdo fonoaudioldgica clinica, o teste internacional: o Teste
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Illinois de Habilidades Psicolingtiisticas (ITPA), padronizado e adaptado no Brasil, o Teste Token,
0 Peabody e o Teste de Desempenho Escolar (TDE), para comparar os achados entre os
individuos da amostra ¢ o controle, da mesma familia.

Em fungdo dessas justificativas, esta pesquisa tem por objetivo geral e especificos:
Objetivo geral

- Estudar as habilidades de comunica¢do de uma familia com a sindrome do

cromossomo X-Fragil.

Objetivos especificos:

- Estabelecer o perfil de habilidades dos individuos com a sindrome do cromossomo
X-Fragil, mulheres com pré-mutagdo, com avaliagdo genética normal para FMRI, com
prejuizo cognitivo e fonoaudioldgico, com avaliagdo genética normal para FMRI1, cognigédo
normal e prejuizo fonoaudiol6gico;

- Comparar o desempenho dos individuos portadores da sindrome do cromossomo X-
Fragil e mulheres com a pré-mutagdo com individuos da mesma genealogia, quanto a
avaliagdo fonoaudioldgica clinica e complementar, com grupo de individuos controle

pareados por género e com idade mental semelhante e sem alterag@ao no gene FMRI1.

LITERATURA

Na primeira parte deste capitulo abordo o diagndstico, a etiologia e as manifestagoes
clinicas, incluindo os aspectos cognitivos da sindrome do cromossomo X-Fragil (Parte 1). Em
seguida enfoco as manifestagdes fonoaudiolégicas em individuos com a Sindrome do

Cromossomo X-Fragil (Parte 2) e em mulheres com pré-mutagdo (Parte 3).

Parte 1. A Sindrome do Cromossomo X-Fragil (SXF): diagnéstico,

etiologia e manifestagdes clinicas.

A Sindrome do Cromossomo X-Fragil (SXF) foi primeiramente descrita por Matin,
Bell (1943) a partir da identificag@o de varios individuos do sexo masculino pertencentes a
uma mesma familia que apresentavam em comum a deficiéncia mental. Esta manifestacgdo
comum aos individuos sugeriu a presenga de fator ligado ao sexo, sendo neste caso de heranga
ligada ao cromossomo X. Inicialmente este conjunto de manifestagdes foi descrito com o

eponimo de Sindrome de Martin-Bell.
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Lubs (1969) descreveu o achado de um cromossomo X marcador, identificado em
estudos com individuos do sexo masculino da mesma familia com deficiéncia mental. Neste
estudo o autor também sugeriu a associagdo de macrorquidia e deficiéncia mental. A andlise
do material genético destes individuos identificou a presenga de uma constrigdo na regidao
distal do brago longo do cromossomo X (X-Fragil), parecida com um satélite. O autor
verificou que as mulheres eram portadoras da mesma alteragdo cromossdémica, porém ndo
apresentavam deficiéncia mental ou outros sinais clinicos, sugerindo que esta falha no
cromossomo X estaria associada a deficiéncia mental e que estes seriam determinados por um

gene recessivo ligado ao X.

Relatos da associagdo do macrorquidismo ¢ da deficiéncia mental foram citados em
varios outros estudos (ESCALANTE, GRUNSPUN, FROTA-PESSOA, 1971, TURNER et
al., 1975, CANTU et al., 1976, CANTU et al., 1978, BOWEN, BIEDERMAN, SWALLOW,
1978).

Sutherland (1977) mostrou que era possivel a identificagdo de um cromossomo X
marcador a partir de meios de cultura deficiente em acido folico e timidina. Com a técnica de
analise em cultura, iniciada pelo autor, estudos citogenéticos posteriores identificaram a
presenca de uma constric¢do secunddria, localizado entre as bandas Xq27 e g28, associada a

presenga de deficiéncia mental e macrorquidismo em individuos do sexo masculino

(GIRAUD et al., 1976, HARVEY, JUDGE, WIENER, 1977).

A presenga de um sitio fragil exatamente na banda Xq27, nos individuos que
apresentavam deficiéncia mental e macrorquidismo associado foi sugerida por Turner, Till,

Daniel (1978) e posteriormente confirmada nos estudos de Brookwell, Turner (1983).

Esta sindrome corresponde a causa mais comum de deficiéncia mental depois da
Sindrome de Down, com incidéncia de 1 em 1.500 em meninos ¢ 1 em 2.000 em meninas,

afetando todas as populagdes e os grupos étnicos (TOMMERUP, 1989).

Estimativas indicam uma incidéncia da SXF, isto é, a forma completa da sindrome
exibindo inabilidade intelectual, da ordem de 1 em 4000 homens e 1 em 6000 mulheres

(TURNER et al, 1996, GARDNER, SUTHERLAND, 2004).

Os primeiros estudos sobre a estimativa de incidéncia da SXF basearam-se na

definigdo original da sindrome, que consistia no encontro de sitios frageis na regidgo Xq27.3,

em homens com deficiéncia mental ou dificuldade de aprendizagem.

Bell et al. (1991),Vicent et al. (1991) e Yu et al. (1991) identificaram a presenca de
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uma expansao repetida de um trinucleotideo, CGG nos individuos portadores ¢ afetados pela
SXF. Os individuos afetados possuiam hipermetilagdo desta regido. Subseqiientemente, uma
colabora¢@o internacional entre os laboratorios de Ben Oostra na Holanda, de David Nelson
no Texas (EUA), e de Steve Warren na Georgia (EUA) clonaram o gene do X-Fragil e o
nomearam Fragile Mental Retardation 1 (FMR1), localizado no sitio fragil Xq27.3 ¢ também

conhecido por FRAXA (onde: FRA = fragilidade; X = cromossomo X; A = denominag@o do

primeiro sitio fragil descoberto no cromossomo X), cuja altera¢d@o ¢ responsavel pela SXF

(VERKERK et al., 1991, OBERLE et al., 1991).

A auséncia ou o déficit do produto génico de FMR1 (proteina FMRP) resultante da
metilagdo do gene FMRI com a mutagdo completa ¢ o defeito fundamental na SXF. Seu
papel no processo neural e no mecanismo de disfung@o cognitiva ainda ndo é muito claro
(BERRY-KRAVIS, SKLENA, 1993).

Steyart et al. (1996) encontraram uma correlagao positiva entre o grau de metilagdo e
0 quociente de inteligéncia em uma mostra de homens afetados cuja mutagdo completa no
gene FMR1 encontrava-se parcialmente metilada.

Eberhart et al. (1996) postularam uma intera¢@o da proteina com RNAs mensageiros
variados no nucleo, seguida da exportagdo ao citoplasma para associag@o aos ribossomos.

Weiler et al. (1997) mostraram que a proteina FMRP ¢ sintetizada nos locais das
sinapses em resposta a atividade sindptica e esta associada a complexos polirribossémicos em
sinaptoneurossomos. Um papel da proteina FMRP seria a tradugdo protéica que poderia

explicar a alta expressdao em alguns tecidos pré e pos-natais (DE VRIES et al., 1998).

A FMRP ¢ uma proteina reguladora da transcri¢do e estd ausente ou mutada em
pacientes portadores da SXF (ADINOLFI et al., 1999).

A andlise imunocitoquimica de linfocitos de 80 pacientes do sexo masculino
portadores de pré-mutagdo no gene FMRI revelou uma porcentagem baixa de FMRP, ao
mesmo tempo em que a taxa de produgdo de RNA mensageiro correspondente encontrava-se
elevada, como resposta a transcrigdo aumentada, quando comparada com individuos normais
(TASSONE et al., 2000). Os dados sugeriram que mesmo um pequeno déficit da proteina
resulta em algumas manifestagoes da SXF.

Essas regides sdo hipermetiladas em citosina — fosfato — guanina (CpG), que
resultando na redugdo da atividade de transcri¢@o e niveis baixos de mRNA e conseqiiente
supressdo do gene FMR1 (CARAKUSHANSKY, 2001). A SXF ¢ resultante da expansdo de

microsatélites com repetigdes CGG na regidao promotora do gene FMR-1.
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As repeticoes CGG sdo consideradas normais na populagdo aproximadamente de 6 a
54 repetigoes do trinucleotidio CGG ¢ nos individuos com mutagdo completa sdo encontradas
mais de 200 repetigdes. Os individuos que apresentam nimero entre 54 ¢ 200 repeticdes
CGG sdo considerados portadores da pré-mutagdo do gene FMR1 (YU ct al., 1991).

O diagnostico desta sindrome, em um probando, podera favorecer a investigagao de
toda a familia, identificando demais portadores ¢ afctados. A possibilidade de estudos
moleculares com individuos da mesma familia permite que seja investigada a relagdo da
mutagdo dinamica da regido de repeti¢ao “CGG” e metilagdo do gene FMRI1 entre geragdes e
possiveis correlagdes com as caracteristicas da sindrome nos individuos afetados. A
investigagdo familial da Sindrome do Cromossomo X-Fragil podera mostrar um fato curioso

denominado como “Paradoxo de Sherman”. Este fendmeno, descrito primeiramente por

Sherman et al. (1984), chamou a atengdo para o fato de que as filhas de homens normais

portadores da pré-mutagdo ndo eram afetadas, porém estas herdavam a pré-mutagdo, que
poderiam vir a ter filhos afetados. Outro fato curioso, ¢ que nas maes de homens afetados, que
sdo portadoras da pré-mutacao, a taxa de segregacdo ¢ 0,5 e ndo 0,4, como esperado para uma

alteragdo ligada ao X.

A Sindrome do Cromossomo X-Fragil apresenta espectro clinico variavel, incluindo
a presenga de deficiéncia mental severa a moderada, macrorquidismo, orelhas grandes e
evertidas, frontal proeminente, prognatismo e fala perseverativa. O reconhecimento das
manifestagdes clinicas desta sindrome muitas vezes pode estar prejudicado devido a presenca
de sinais que se manifestam somente na fase de puberdade e pds-puberdade, como o

macrorquidismo, face longa ¢ o prognatismo mandibular.

Fryns (1989) relatou que 60% dos individuos do sexo masculino com a SXF
apresentam facies tipica caracterizada por ser longa, estreita e com hipoplasia da porgdo
média, testa alta e proeminente, e cristas supraorbitais proeminentes. Nesta mesma
porcentagem observam-se orelhas grandes e evertidas, nariz grande, palato alto e ramos
laterais da mandibula proeminentes, com ou sem prognatismo mandibular. A face grosseira é
devida a um leve edema e espessamento do tecido subcutidneo. A macrorquidia mostrou estar
presente em pelo menos metade dos pacientes masculinos, e observa-se muitas vezes

macrogenitossomia com hiperpigmentag@o do escroto.

A avaliagdo testicular mostrou ao longo dos estudos com a SXF ser um fator
importante a ser considerado na avaliagdo dos pacientes, porém Rosemberg (1988) descreveu

que para isto € preciso considerar que a macrorquidia ndo € um achado freqiiente entre os pré-
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puberes e também por estar ausente em 25 a 30% de todos os homens FRAXA positivos.
Outra caracteristica importante da sindrome ¢ a displasia de tecido conjuntivo, indicada pela
alta freqiiéncia de hipoplasia de cartilagem auricular, pele elastica, hiperextensibilidade de
articulagdes, p¢ chato, anomalias de palato, prolapso de valvula mitral e dilatagao do arco
aortico (OPITZ, WESTPHAL, DANIEL, 1984, HAGERMAN et al., 1984, LACHIEWICZ et
al., 1991).

Hagerman, Amiri, Cronister (1991) descreveram um checklist com 13 itens
combinando sinais fisicos ¢ comportamentais, mais encontrados em individuos com a SXF, a
partir da avaliagdo de 107 individuos do sexo masculino que apresentavam deficiéncia mental
com severas dificuldades de linguagem/aprendizagem.  Posteriormente foi realizado
diagnodstico citogenético dos 107 individuos, sendo constatado que 15 individuos
apresentaram diagnodstico positivo para FRAXA. Os autores verificaram que dentre as
manifestagoes clinicas identificadas previamente ao resultado citogenético, as que mostraram
alta correlagdo com o diagnostico positivo para FRAXA foi a perseveragdo na fala, orelhas
grandes ou proeminentes, hiperextensibilidade das articulagdes, testiculos grandes e
correlagdo moderada a recusa ao contato fisico e pobre contato visual. Os autores ressaltaram
que apenas 2 dos 15 individuos com diagnostico da SXF, eram pos-puberes, o que dificulta a
identificagdo de achados quanto a macrorquidia. Segundo os autores dentre os sinais clinicos
freqlientemente encontrados, o déficit de atengdo e hiperatividade foram sinais inclusos no
checklist, porém devem ser considerados sempre associados aos demais sinais clinicos

quando houver a suspeita clinica de SXF.

Hull, Hagerman (1993) sugeriram um “indice fisico” para a avaliag@o clinica na SXF
e que acessa 10 caracteristicas consideradas tipicas da sindrome: face longa, orelhas

proeminentes, orclhas longas (> 7cm), palato alto, hiperextensibilidade das articulagdes

(articulag@do metacarpo-falangeal ultrapassando 90'), calosidades nas mos, prega palmar

unica, pé chato e sopro cardiaco. Os autores relataram que nas mulheres as caracteristicas
fisicas tipicas sdo mais comuns nas que apresentam a mutagao completam, sendo mais dificil
serem identificadas nas pré-mutagdes. Segundo os autores algumas mulheres com pré-
mutagdo apresentam desenvolvimento fisico médio e principalmente orelhas proeminentes,
sendo tais sinais também descritos nos estudos de Riddle et al. (1998), sendo mais evidentes
nos individuos do sexo masculino, se comparado as mulheres.

Kielinem et al (2004) identificaram criangas com diagndstico de autismo pelo DSM

IV e concluiram que 12,3% dessas criangas apresentaram alguma afec¢@o genética, uma delas

AVA
AVAVAY

1 2 3 4 5 6 7 unespml ¥2: 13 24 1& 16 A7 18



a sindrome do cromossomo X-Fragil. Concluiram que ¢ de extrema necessidade diante do

diagndstico de autismo realizar estudo genético.

A scguir apresento sintese e comentarios sobre estudos compilados sobre a SXF, que

comprovam avango no diagndstico da SXF desde a primeira descrigdo em 1943.

QUADRO 1 - SINTESE DOS PRINCIPAIS ESTUDOS SOBRE A SINDROME DO
X-FRAGIL (SXF) NA LITERATURA COMPILADA

Autor (es) e ano

Descrig¢do de assunto relacionado a SXF

MARTIN, BELL
(1943)

Deficiéncia mental em individuos do sexo masculino pertencente a um

mesmo nucleo familial (familia inglesa)

LUBS (1969)

X-fragil — identificou um cromossomo X marcador em uma familia de

individuos mental (reestudou a familia inglesa)

ESCALANTE,
GRUNSPUN, FROTA-
PESSOA (1971)

Descrigdo de uma familia brasileira com retardo mental herdado,

cromossomo X-Fragil ¢ macrorquidismo

SUTHERLAND
(1977)

Padronizou a técnica citogenética para identifica¢do do cromossomo X-

Fragil através do uso de meio de cultura deficiente em folato.

TURNER, TILL,
DANIEL (1978)

Localizagdo do sitio fragil na banda Xq27 em individuos do sexo

masculino com retardo mental

VIANNA-
MORGANTE (1982)

Deficiéncia mental + X-fragil + Xq27

BELL et al., 1991,
VINCENT et al.,
1991

Descri¢dao molecular — expansdo de trincas CGG e hipermetilagio na

regido 5’ dos individuos afetados

YU etal., 1991]

Clonagem do gene FMR1

TASSONE et al,
2000

Estudou as correlagdes entre o envolvimento cognitivo e a quantidade de

proteina FMRP produzida

SOBESKY et al.
(1996)

Correlag@o de habilidades cognitivas, caracteristicas fisicas e emocional

com aspectos moleculares
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Parte 2. A Sindrome do Cromossomo X-Fragil (SXF): manifestagoes

fonoaudioldgicas em afetados.

Além da deficiéncia mental, muitos afetados pela SXF  apresentam
comprometimentos motores que dificultam a fungdo motora da fala (SUTHERLAND,
HECHT, 1985, LARGO, SCHINZEL, 1985).

Hanson, Jackson, Hagerman (1986) avaliaram as caracteristicas de linguagem de 10
pacientes do scxo masculino portadores da SXF. Os autores observaram um padrio de
aquisi¢do de vocabulério relativamente aumentado nestes pacientes quando comparado ao
comprometimento de memoria auditiva e padrdes de processamento lingliistico. Um padrao
de fala caracteristico e o disturbio de linguagem foram observados em 9 dos 10 pacientes. A
fala foi caracterizada por flutuagdes na taxa de didlogo e na velocidade da mesma, além de
repeti¢do de sons, palavras (ecolalia) ou frases.  Segundo os autores, os distirbios de
linguagem podem ser importantes no diagndstico de pacientes com SXF que ndo apresentam
deficiéncia mental.

Borghgraef et al. (1987) estudando meninos pré-puberais portadores da SXF,
observaram o didlogo dos individuos e notaram caracteristicas alteradas, como ritmo

acentuado de fala, impulsividade e fala perseverante.

Segundo Vilkman, Niemi, Ikonen (1988), as dificuldades apresentadas na fala dos
individuos com SXF ndo estdo relacionadas a alteragdes anatomicas dos componentes
fonoarticulatérios. Os autores compararam o desempenho em provas que avaliaram a
fonologia de dois meninos com SXF, um com inteligéncia no limiar da normalidade, e o outro
que apresentava deficiéncia mental mediana, verificando que ambos apresentaram
desempenho significativamente superior quando comparado ao desempenho na reprodugéo de
frases. O padrdo do erro fonoldgico foi muito semelhante entre os individuos ocorrendo
substitui¢@o principalmente quando envolviam fonemas linguodentais e omiss@o.

Prouty et al. (1988) estudaram uma série de aspectos do desenvolvimento em 100
homens e 95 mulheres portadores de SXF e verificaram que todos os individuos apresentaram
significativo comprometimento de linguagem/aprendizagem. A voz destes individuos foram
submetidas a analise em programas computadorizados especificos que mostraram
concordancia em 80% dos casos, com qualidade vocal de baixa intensidade.

Sudhalter, Maranion, Brooks (1992) avaliaram a habilidade sintatica de homens
afetados pela SXF comparando 11 pacientes com SXF, faixa etaria entre 6 e 41 anos e

habilidade verbal média de 4 anos e 4 meses, com 11 meninos normais de 4 anos de idade.
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Foi aplicado procedimento especifico envolvendo a compcténeia semantica.  Os resultados
mostraram que os individuos com SXF produziram mais crros seménticos que as criangas
normais, principalmente nos testes que requeriam complementagdo de frases. Os autores
concluiram com este estudo que ha uma deficiéncia de base semantica no quadro de

linguagem/ aprendizagem da SXF.

Giacheti (1992) realizou avaliagdo da linguagem oral de 13 individuos com a SXF.
Os resultados mostraram que todos os individuos apresentaram comprometimento nas
habilidades lingiiisticas, incluindo também os processos perceptuais, aspectos cognitivos e
praxias fonoarticulatorias que se manifestavam em varios graus de severidade. Resultados do
trabalho desenvolvido por Giacheti (1992) foram publicados posteriormente por Spinelli et al.
(1995) que apresentaram que ¢ comum a presenga de repertorio lexical reduzido, uso
freqiente de parafasias verbais, caracterizando a fala perseverativa, dificuldades praxicas e
dificuldades académicas em afetados brasileiros.

Cornish, Munir, Cross (1998) apresentaram resultados de avaliagdes comparando
individuos com a SXF ¢ outros com deficiéncia mental de etiologia varidvel, que as
dificuldades apresentadas pelos individuos com SXF n3o pode ser atribuida ao

comprometimento um sistema unico de funcionamento cognitivo, mas que engloba

dificuldades globais que incluem alteragdes visuo-construtivos, visuo-motoras

comprometimento da memoria de trabalho. Estudos semelhantes realizados por varios
autores mostraram que tais dificuldades estdo correlacionadas a presenga de dificuldades de
atengdo acentuada que estes individuos apresentam (BAILEY JUNIOR, HATTON,
SKINNER, 1998, MUNIR, CORNISH, WILDING, 2000).

Segundo Belser, Sudhalter (2001), a fala dos individuos com a sindrome do FRAX
apresenta como caracteristica marcante o uso repetitivo de mesmo enunciado por
apresentarem repertdrio lexical restrito e dificuldade para discursar sobre temas variados.
Acrescentaram que algumas caracteristicas ndo sao exclusivas do espectro clinico desta
sindrome, podendo ser encontradas em outras patologias que também cursam com disturbios
da comunicagdo, como no caso do autismo e retardo mental de etiologia variavel.
Descreveram ainda o comportamento de perseverar sobre um tema especifico € o uso de
linguagem tangencial representam alguns dos prejuizos pragmaticos relacionados a
conversa¢ao na sindrome do cromossomo X-Fragil.

Roberts, Mirrett, Burchinal (2001) acompanharam o desenvolvimento de

comunicag@o expressiva e receptiva de 39 garotos de 20 a 86 meses de idade com a sindrome
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do cromossomo X-Fragil. Oito destas criangas apresentavam caracteristicas autisticas. O
estudo foi realizado na tentativa de responder se havia discrepancia entre a aquisi¢io ¢
desenvolvimento das habilidades receptivas e expressivas ¢ se cstariam diretamente ligadas as
caracteristicas autisticas ou cognitivas.. As criangas foram testadas em trés diferentes
momentos utilizando escalas de avaliagdo da linguagem receptiva ¢ expressiva, enfocando
vocabuldrio e a sintaxe. Os resultados apontaram que o desenvolvimento de linguagem foi
atrasado em ambas, mas com grau de variabilidade entre as criangas da amostra, e que a
linguagem expressiva foi adquirida mais lentamente que a expressiva. Este foi o primeiro
estudo longitudinal que comparou o desenvolvimento da linguagem expressiva e receptiva na
sindrome do cromossomo X-Fragil ¢ a variabilidade de desenvolvimento e o desenvolvimento
mais lento na habilidade expressiva ndo pode ser confirmada se estaria ligada a presenga de
caracteristicas autisticas ou a cognicao.

Giacheti et al. (2002) descreveram um caso com a SXF. Os resultados mostraram
que o uso de testes complementares a avaliagdo clinica da linguagem, permitiu a correlagdo
dos achados, mostrando que as dificuldades de linguagem/aprendizagem do individuo
apresenta comprometimentos na recepg¢do, integragao e processamento de informagdes

auditivas e visuais da aprendizagem, prejudicando também o nivel expressivo da informagao.

Verificaram que a realizagdo de avaliagGes detalhadas das habilidades lingiiisticas destes

individuos pode fornecer informag¢des mais especificas quanto as capacidades do mesmo,
possibilitando o desenvolvimento de um programa de reabilitagdo voltado as suas
necessidades.

Scully (2002) descreveu que a Sindrome do Cromossomo X-Fragil é a uma alteragéo
genética que apresenta em seu espectro clinico face longa, frontal proeminente,
macrorquidismo, prolapso da valvula mitral e alteragdes da cavidade oral. Comumente esta
associado ao retardo mental com alteragdo no desenvolvimento neuropsicomotor associada a
graves dificuldades de linguagem/aprendizagem.

Yonamine, Silva (2002) realizaram estudo com 10 individuos brasileiros do sexo
masculino, faixa etaria de 6 a 13 anos, com diagnéstico da Sindrome do X-Fragil, para
investigagdo da comunicagdo destes individuos. Todos os individuos foram submetidos a
avalia¢do da linguagem, para posterior comparagdo com os dados normativos da literatura
especializada. O estudo mostrou que 80% dos individuos apresentaram comprometimento nas
habilidades da linguagem, necessitando de interveng¢do especializada para minimizar tais

dificuldades, melhorando o potencial destes individuos.
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Reiss, Dant (2003) analisaram a relagdo entre os achados da genética, neuroldgico ¢
comportamental de criangas com transtornos neuro desenvolvimentais. Concluiram que
algumas destas criangas eram portadoras da sindrome do X-Fragil. Afirmaram que o estudo
da correlagdo dos achados neurologicos e comportamental pode contribuir para entender o
complexo mecanismo de desenvolvimento ¢ as variagdes no quadro de dificuldades dos
diferentes individuos com diagnostico da sindrome do cromossomo X-fragil.

Skinner, Sparkman, Bailey Junior (2003) avaliaram as atitudes de pais de criangas
com diagnostico da sindrome do cromossomo x-fragil e concluiram que os pais acreditam que
o levantamento de sinais pode auxiliar no processo diagndstico, mas utilizar os conhecimentos
da genética e a nova tecnologia é extremamente importante para que tenhas novas
perspectivas em relagdo aos seus filhos.

Alteragdes motoras, cognitivas e lingiiisticas fazem parte do fendtipo
comportamental de individuos com diferentes afecgdes biologicas, incluindo os portadores do
X- Fragil. Comparam o desempenho de individuos com diferentes sindromes com o autismo e
mostraram a necessidade de estudo molecular para entender os mecanismos de heranga que
justifique os problemas de cogni¢do, comportamento ¢ linguagem desses individuos
(RUGGIERI, ARBERAS, 2003)

Dentre o espectro variado da sindrome do cromossomo X-Fragil podemos encontrar
déficits visuo-motores. Homens portadores da sindrome do cromossomo X-Fragil tiveram
pobre desempenho nas tarefas visuo-motoras globais, mas bom desempenho nas tarefas
perceptuais sugerindo que déficits talamicos podem ter impacto seletivo na fung@o cortical
visual no lobo parietal, no qual temos o maior nimero de vias aferentes do cortex visual
primario(KOGAN et al., 2004)

Kau et al. (2004) distinguiram e especificaram os achados comportamentais-sociais

de meninos jovens com diagnostico da sindrome do cromossomo X-fragil. Avaliaram catorze

individuos com autismo e Fra-X entre 3 e 8 anos que foram comparados com quarenta € um
Fra-x sem autismo, e sete com distirbios ou atraso de linguagem e autismo, onze com atraso
de linguagem, com instrumentos padronizados para avaliar a cogni¢do € o comportamento.
Concluiram que os meninos com Fra-X e autismo apresentaram mais problemas cognitivos e
comportamentais quando comparados aos outros grupos.

Philofsky et al. (2004) avaliaram habilidades lingiiisticas e cognitivas de 18 criangas
autistas e 18 com a sindrome do cromossomo X-Fragil. Oito das criangas com a sindrome do
X-Fragil apresentavam também caracteristicas autisticas. Todos eram criangas, do género

masculino, de 26 a 45 meses. Nao havia diferenga estatisticamente significante entre os dois
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grupos em relagdo a idade mental e cronoldgica. Para a coleta de dados foi aplicada escala
padronizada para criangas de 3 a 60 meses composta pelos subtestes motor geral, motor fino,
recepgdo visual, linguagem cxpressiva ¢ linguagem receptiva (Mullen Scales of Early
Learning). Resultados sugeriram que criangas com sindrome do X-Fragil e autismo utilizam a
linguagem expressiva com mais dificuldade, quando comparados aos autistas ou com a
sindrome do X-Fragil sem caracteristicas autisticas. Ainda, criangas que tem a sindrome do X-
Fragil, mas que ndo apresentam caracteristicas autisticas obtém escores melhores nos
subtestes de recepgao, sugerindo que o desempenho na habilidade de recepg¢do poderia ser um
importante marcador para separar grupos com € sem sintomas autisticos.

Artigas-Pallarés, Brun-Gasca (2004) realizaram estudo para tentar responder se o
retardo mental e o transtorno do déficit de aten¢do ¢ hiperatividade (TDAH) podem ser
responsaveis pelo fenotipo comportamental de individuos com a sindrome do X-Fragil. Para
responder a esta questdo ¢ verificar se existem caracteristicas peculiares em individuos com a
sindrome avaliaram 30 individuos com a sindrome do cromossomo X-Fragil, 30 com
deficiéncia mental; independente da etiologia e 323 pacientes com TDAH, na faixa etaria de 5
a 18 anos. A falta de ateng@do foi constatada em 100% dos casos com a sindrome do X-Fragil,
0 que comprometeria outras importantes habilidades relacionadas a fala e ao aprendizado
escolar. Algumas caracteristicas comportamentais parecem ser mais peculiares a SXF, quando
comparadas a outras duas condigdes, como a ansiedade, o pobre contato visual e as
esteriotipias. Estudos bioquimicos poderiam responder a estas questdes.

Medved, Brockmeier (2004) referiram que o discurso de individuos com a sindrome
do cromossomo X-Fragil pode ser fragmentado ¢ tangencial resultando em narrativa oral
autobiografica incocrentes ¢ dificeis de entender. Analisaram a narrativa de uma garota de 17
anos. Bascado na literatura a narrativa pode ser analisada considerando a sua funcdo
comunicativa, a coeréncia, a distingdo entre a propria pessoa e a historia contada,
distanciamento a exploragao ¢ a avaliagdo.

Terraciano, Chiurazzi, Neri (2005) descreveram que em toda e qualquer condigdo
que o retardo mental aparega em familias o diagndstico diferencial da sindrome do
cromossomo X-fragil deve ser obrigatoriamente incluido, ja que esta afecgdo ¢ a mais comum

que cursa com alteragdes cognitivas.

Roberts et al (2005) compararam o desempenho nas tarefas fonoldgicas de 50

meninos com a sindrome do cromossomo X-Fragil (média de 8.4 anos), 32 meninos com a
sindrome de Down (média de 7.3 anos) e 33 meninos com desenvolvimento tipico (média de

4.2 anos). O critério de inclus@o dos participantes era ter idade entre 3 e 14 anos produzir pelo
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menos 40 palavras e combina-las. Foi aplicado teste especifico para avaliagdo da fala ¢ andlise
realizada por dois fonoaudiologos treinados. Para esta analise foram incluidos somente
sujeitos que produziram 72 de 77 fonemas consonantais do teste utilizado. Concluiram que
meninos com a sindrome do cromossomo X-Fragil encontram-se atrasados no
desenvolvimento da fala, mas eles ndo diferiram estatisticamente dos meninos com
desenvolvimento tipico. Existem diferengas na produgdo fonologica dos 3 grupos, mas o
grupo com a sindrome do X-Fragil se¢ comportam mais como 0S meninos com
desenvolvimento tipico do que com a sindrome de Down, que estd mais atrasada. Sugerem
que para analisar mais precisamente as caracteristicas fonoldgicas e de inteligibildade em
criangas com X-Fragil seria necessério estudos longitudinais e de fala encadeada, que ndo foi

observado neste estudo.

Estudo publicado por Mazzocco et al. (2006) também enfatizou o desempenho de
individuos com a SXF em situag@o de conversag@o a fim de compreender os aspectos sdcio-
comunicativos da linguagem nesta sindrome, especialmente na populagio do género
feminino. Segundo os autores, esta tem sido uma abordagem mais freqiiente em individuos
com a sindrome do sexo masculino. Eles avaliaram 28 individuos do sexo feminino, faixa
etaria de 6 a 20 anos e mostraram que a presen¢a de dificuldade para responderem e

complementarem perguntas relacionadas a um topico especifico, a um primeiro instante

sugere ser uma caracteristica comunicativa contraditoria a presenga de persisténcia tematica

comum a sindrome. Segundo os autores, essa aparente discordancia de dados pode ser
explicada pela dificuldade que os individuos do estudo apresentaram para manter e contribuir
com informagdes relacionadas ao topico pela falta de conhecimento e critério relacionados ao
que se deseja abordar, persistindo ao topico central.

Levy et al. (2006) avaliaram o desempenho de linguagem dec individuos do sexo
masculino de 9 a 13 anos de idade com a SXF, com o objetivo de correlacionar tais achados
ao fendtipo da sindrome. A amostra de linguagem foi obtida a partir da situacdo de
conversagdo. Os autores concluiram que os individuos com a SXF apresentam freqiientemente
mais caracteristicas perseverativas, fala ecolalica e dificuldades em utilizar frases complexas
na conversagio. Segundo os autores, a dificuldade desses individuos nas tarefas de narrativa
oral pode estar relacionada, ndo somente ao comprometimento lingiliistico, mas a dificuldade

de atencao.
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QUADRO 2 -

Principais estudos sobre linguagem e cognigiio de afetados com a

Sindrome do X-Fragil

Autor(es) e ano

Descrigao de assunto relacionado a SXF

MARTIN-BELL,
1943

Citagdo de alteragdo de linguagem associada ao retardo mental

ABBEDUTO,
HAGERMAN, 1977

Estudo sobre linguagem em X-Fragil

HOWARD-
PEEBLES,
STODDARD,
MIMS, 1979

Estabeleceram relagdo entre alteragdo de linguagem (sintaxe, fonoldgico

e semantico) e memoria em homens com retardo mental e a sindrome.

PAUL et al., 1987

Investigacdo da fala e da linguagem relacionada a sindrome do X-Fragil

MADISON,
GEORGE,
MOESCHLER, 1986

Investigag@o sobre cogni¢do, memoria e tarefas comunicativas

FERRIER
1991

et al,

Comparagdo da habilidade conversacional em X-Fragil, Down e autismo

SUDHALTER,
SCARBOROUGH,
COHEN, 1991

Avalia¢do de sintaxe e pragmatica em mulheres com a mutagdo

completa.

HULL,
HAGERMAN, 1993

Dificuldades em matematica em mulheres com a mutagdo completa.

MERENSTEIN
al., 1996

et

Estudo sobre a sindrome do cromossomo X-Fragil com QI normal e

disturbio de aprendizagem

SPINELLI, et al

(1995)

Caracterizagdo da linguagem oral de individuos com diagnéstico clinico
e citogenético da SXF de individuos brasileiros com a SXF, achados da

dissertagcao de mestrado de Giacheti, 1992

FISCH et al., 1999

Caracterizag@o conversacional em afetados pela SXF.

ROBERTS,

Comparagdo da linguagem receptiva e expressiva onde concluiram que a
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MIRRETT,
BURCHINAL, 2001

linguagem compreensiva ¢ melhor que a linguagem expressiva
guag p q guag

SUDHALTER,
BELSER, 2001

Caracteristicas conversacionais na sindrome do cromossomo X-Fragil

ROBERTS et al.,
2005

Estudo fonolégico comparativo de criangas com a sindrome do

cromossomo X-Fragil, Down e retardo mental.

FERREIRA,
LAMONICA, 2005

Revisdo de literatura brasileira sobre a linguagem na sindrome do

cromossomo X-Frégil

ABBEDUTO et al.,
2006

Estudos comparativo das habilidades de linguagem e cogni¢do de
individuos com a sindrome do cromossomo X-Fragil, com e sem

manifestagoes autisticas

MAZZOCO et
2006

al.,

Investigagdo dos aspectos sociais da linguagem em individuos com a

sindrome do cromossomo X-Fragil e a sindrome de Turner

Muitos sdo os estudos sobre o desempenho cognitivo e alteragdes de linguagem,

preferencialmente em homens com a sindrome do X-Fragil, mas ndo encontramos na

literatura outro estudo que aborda o desempenho nas habilidades comunicativas de um

numero grande de membros de uma unica familia. Também, nos estudos compilados ndo

encontramos grupos controle - ou comparagdo de desempenho de habilidades de comunicagdo

intra familial.

Nos casos com SXF descritos na literatura compilada freqlientemente encontramos

comprometimento cognitivo ¢ de linguagem de grau variado, como nas demais habilidades

correlacionadas, com prejuizos na capacidade de atengdo, percep¢ao e memoria, habilidade de

raciocinio logico ¢ de aprendizado de leitura e escrita, mas ndo é de nosso conhecimento

estudos clinicos comparativos de individuos afetados pela sindrome do X-Fragil e individuos

com retardo mental, alteragdo fonoaudioldgica ou normais pertencentes a uma mesma familia,

o0 que justifica a realizag@o do presente estudo e comprova sua importancia cientifica.
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Parte 3. A Sindrome do Cromossomo X-kragil (SXF): manifestacdes

fonoaudioldgicas em individuos com pré-mutacio.

A condigao de pré-mutagdo para a SXF, por muitos anos foi compreendida como
uma situagdo de transmissao da expansao de trincas CGG, sem manifesta¢do fenotipica por
parte dos individuos.

Estudos tém mostrado que freqiientemente mulheres com a pré-mutagdo, tém
apresentado sinais clinicos comuns ao espectro fenotipico da SXF, embora bem menos
marcantes que aqueles com mutagdo completa.

O fenétipo clinico da pré-mutagdo ¢ ainda controverso pelas dificuldades para
demonstrar a presenga de sinais clinicos correlacionados a este gendtipo, uma vez que tangem
resultados muito proximos a normalidade na maioria dos estudos.

Os primeiros estudos que apresentaram consideragdes sobre esta problematica
(REISS et al., 1993, HULL, HAGERMAN, 1993) mostraram que o perfil comportamental das
mulheres portadoras apresentava semelhanga com o das afetadas e outras mulheres com
disturbios psiquiatricos.

A discussdo sobre a presenca ou auséncia de um fenétipo alterado na pré-mutagado
deu-se com o relato de estudos que reportaram a alta incidéncia de desordens emocionais em
mulheres que levantou caracteristicas esquizofrénicas e transtorno da ansiedade (SOBESKY,
HULL, HAGERMAN, 1994).

Uma das manifestagdes clinicas correlacionadas as mulheres com a pré-mutagio foi a
falha ovariana prematura (ndo comum nos casos com mutagdo completa) e a presenga de
sintomas caracteristicos da sindrome de ataxia/tremor associada ao X-Fragil (FXTAS),
proposta inicialmente por Allingham-Hawkins et al. (1999) como uma manifestagio de risco
associada a pré-mutagao.

Estudos tém mostrado que estas alteragdes psiquiatricas também tém sido
identificadas em mulheres com pré-mutagdo, descaracterizando a presenca de manifestagdes
clinicas somente para os casos com mutagdo completa da sindrome. As desordens afetivas
ocorrem em aproximadamente 40% das mulheres portadoras da pré-mutagdo, valor este que ¢
substancialmente maior que o encontrado em mulheres da populagdo em geral (FRANCKE et
al., 1996).

Merenstein et al. (1996) verificou que homens com mutagdo completa, onde a

metilacdo estd presente, geralmente tém QI de 41, sendo melhor nos individuos que
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apresentam mosaico para SXF, com linhagem celular com mutagdo completa ¢ pré-mutada
que freqlientemente mostram QI de 60. Os autores verificaram que nos individuos com
muta¢do completa, porém com metilagdo parcial, menos que 50% das células, apresentavam
desempenho cognitivos relativamente superior a ambas as situagdes descritas acima, com

média de QI de 88.

A influéncia da pré-mutagdo da sindrome do FRA-X em relagdo ao desenvolvimento
de habilidades cognitivas foi abordada por Myers et al. (2001) por meio da avaliagdo de tais
aspectos em 28 individuos de ambos os sexos, com idade varidvel de 3 a 17 anos de idade,
sendo 14 individuos diagnosticados com a pré-muta¢do da sindrome do FRA-X, com o
objetivo de comparar o desenvolvimento cognitivo entre os grupos. Os resultados mostraram
que ndo houve diferenga significante entre o desenvolvimento cognitivo do grupo com ¢ sem
a pré-mutagdo. Segundo os autores este estudo sugeriu que a condigdo de pré-mutagdo faz
com que os individuos com esta condigdo sejam apenas portadores da sindrome do FRA-X,
descartando a possibilidade de manifestar os sinais fisicos € também cognitivos dos
individuos com a sindrome.

As manifestagdes autiticas no X-Fragil tém sido freqiientemente abordadas pelos
estudiosos da area. Procura-se entender se os casos com a sindrome que apresentam
manifestacdes autistica se assemelham mais aos individuos com diagnostico de autismo ou
aos proprios individuos com a condigdo do X-Fragil, que ndao possuem tais alteragdes do
espectro autistico. Sobre este tema, Rogers, Wehner, Hagerman, (2001) realizaram um estudo
comparativo entre 27 criangas com autismo idiopatico, 24 com a SXF ¢ 23 com outro tipo de
desordem do desenvolvimento. A comparagdo entre esses trés grupos considerou a hipétese
de que as criangas com a SXF se assemelham mais aos individuos com autismo idiopatico do

que quando comparados a outras desordens do desenvolvimento. Esta hipotese foi

parcialmente sustentada pelos autores, quando identificaram que na verdade o grupo de

individuos com a SXF ndo apresentam um unico perfil comportamental, mas que na verdade
poderiam ser subdivididos em dois grupos: SXF com sinais autisticos com desempenho
semelhante aos individuos com autismo idiopatico e SXF com auséncia de sinais autisticos
que se assemelharam aos individuos com outras desordens do desenvolvimento. Os autores
levantaram outra hipOtese neste estudo, referente a correlagio entre o nivel de
comprometimento cognitivo e a presenga de caracteristicas autisticas. Segundo os autores esta
foi a hipdtese mais dificil de ser testada, uma vez que individuos com caracteristicas autisticas

apresentam dificuldades para serem testados nas tarefas de medida cognitiva, requerendo
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estudos longitudinais com esses individuos. Mas de qualquer forma os autores conseguiram
mostrar que os individuos com a SXF associada ao autismo apresentam maior imaturidade
para competéncias cognitivas. A respeito da diferenga de comportamentos na SXF, os autores
acreditam que se deve a diferenga genotipica que poderia direcionar a base genética do

autismo.

Cornish, Munir, Cross (2001) enfatizaram que a correlagdo ainda é pouco
esclarecedora, considerando que tais manifestagdes também estdo presentes nos quadros de
dificuldades de aprendizagem de ctiologia heterogénea. Sugeriram que as fungdes cognitivas
na SXF devem ser mais investigadas, pois tais manifestagdes podem ndo ser determinadas
apenas pela expansdo de microsatélites na regido promotora FMR-1 encontrada nesta
sindrome, como sugerem estudos anteriores.

O estudo de Hagerman et al. (2004) descreveu cinco mulheres com pré-mutagdo que
apresentavam o quadro FXTAS, com variagdo a fase de inicio dos sintomas. Este estudo
apontou a disartria, a disfagia e a alteragdo da marcha em um caso com a pré-mutagio.
Segundo descrigdao dos autores, o individuo relatado com disfagia, apresentava dificuldades

para degluticdo de alimentos liquidos e sélidos.

Hagerman, Hagerman (2004) afirmaram que mulheres com pré-mutagdo (55-200

repeticoes de CGG) do FMRI1 geralmente ndo sdo portadores de alteragdes clinicas.

Entretanto podem apresentar uma das trés alteragdes clinicas presentes nos afetados: problema

cognitivo leve, déficits comportamentais ou ovario prematuro. Em alguns casos recentemente
os estudos apontam os disturbios progressivos (disturbios neuro-degenerativo), ou scja, a
sindrome associada do tremor e ataxia (FXTAS). Diante de quadros de ataxia ¢ tremor a
interven¢ao e o aconselhamento sao necessarios.

Fisch (2006) citou que a mutagdo completa ou a pré-mutagdo da sindrome do
cromossomo X-Fragil pode vir associada freqiientemente com transtornos de aprendizagem.
Avaliou 17 mulheres com mutagdo completa (mais de 200 repeticdes de CGG) ou pré-
mutagao (50 a 200 repeti¢oes CGG) no que diz respeito as habilidades verbais.

Estudo desenvolvido por Lewis et al. (2006) mostrou a comparagdo do desempenho
cognitivo e de linguagem de individuos com a SXF com manifestagdes autisticas presentes e
ausentes. Esses estudos tém demonstrado que o desempenho linglistico, envolvendo
habilidades sintaticas, semanticas e cognitivas estava mais comprometido para os individuos

com a sindrome do que aqueles com diagndstico de autismo. Mesmo isolando o componente
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cognitivo, com a comparagdo de individuos pelo mesmo nivel de prejuizo mental, € possivel
verificar que o desempenho da linguagem ¢é mais prejudicado nos casos com manifestagdes
autisticas. Desta forma, os autores concluem que a dificuldade de linguagem neste caso ¢
atribuida ao quadro autistico e ndo a deficiéncia mental do X-Fragil.

Lachiewicz et al. (2006) investigaram as habilidades académicas de 39 mulheres com
pré-mutagdo com idade média de 36,7 anos. As mulheres foram avaliadas nas habilidades de
leitura, aritmética ¢ de soletrar palavras. A analise do desempenho revelou que 64% (25/39)
das mulheres com pré-mutagdo apresentaram escore abaixo do esperado para habilidades
aritméticas. Das 25 mulheres, 8 apresentaram escore abaixo do percentil 10 ¢ 4 delas

apresentaram também comprometimento nas habilidades de leitura e de soletrar.

QUADRO 3 - PRINCIPAIS ESTUDOS RELACIONADOS A MULHERES COM

PRE-MUTAGCAO E MANIFESTACOES CLINICAS E FONOAUDIOLOGICAS

Autor (es) e ano Descrigao de assunto relacionado a SXF

REISS et al., 1993. Estudou efeitos neuro-comportamental em mulheres com pré-mutagao

SOBESKY, HULL, | Estudou 28 mulheres com pré-mutagao e encontrou sintomas

HAGERMAN, 1994 psiquiatricos

FRANKE et al, 1996 Relacionam o gene e o fendtipo psicopatologico das pré-mutadas

TASSONE et al., 1999 [Relaciona o envolvimento clinico em individuos com a pré-mutagao e

a expressao da proteina FMRP.

ALLINGHAN- Fator de risco para a falha ovariana em pré-mutadas

HAWKINS et al., 1999

BLOCK et al., 2000 Estudo cognitivo, visual ¢ em mulheres com mutagdo completa e pré-

mutacio

LACHIEWICZ, Dificuldade na habilidade aritmética
DAWSON,
SPIRIDIGLIOZZI 2000

JOHNSON et al., 2001 [Estudo do fendtipo neuro-comportamental em portadora da pré-

mutagdo

BRUNBERG et al.,|Estudo por imagem de pré muta¢do e doenga cerebelar progressiva
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2002 disfungdo cognitiva.

GRECO et al., 2002 Estudo neuronal em portadoras de pré-mutagdo X-Fragil

HAGERMAN, Sindrome do tremor e da ataxia, achados clinicos relacionados ao

GRECO tremor e correlacdo com neuroimagem
s g

HAGERMAN, 2003

HAGERMAN et al.,|Identificaram a ocorréncia de disatria ¢ disfagia associada as

2004 manifestagdes da sindrome do tremor ¢ ataxia

LACHIEWICZ et al.,|Estudo sobre dificuldades aritméticas e repeticao das trincas CCG
2006

Ap6s levantamento dos estudos sobre afetados com a SXF foi possivel constatar que
apesar de encontrarmos na literatura compilada inimeros trabalhos sobre a comunica¢do de
afetados, principamentc meninos, 0 mesmo ndo acontece quando buscamos estudos sobre o
desempenho da comunicagdo de mulheres com a pré-mutagio.

A analise dos estudos compilados sobre caracteristicas especificas de mulheres com a
pré-mutagdo comprovou que inexistem trabalhos enfocando especificamente a linguagem
nesta populag¢@o. Alguns estudos citam dificuldades na matematica, dificuldades cognitivas,
disartia, disfagia ¢ alteragdes taxicas/degenerativas, mas ndao aprofundam o tema, mesmo
diante das alteragdes neurologicas descritas.

Poder comparar o desempenho dos afetados e das mulheres com pré-mutagd@o com
membros da mesma familia, de gerag@o, idade, sexo e desempenho cognitivo semelhantes
mostra a importincia do presente estudo porque permitiu a comparagdo do desempenho

dessas mulheres com outras da mesma genealogia.

MATERIAL E METODO

Sujeitos

Participaram desta pesquisa 107 individuos de uma mesma familia de 325 membros
de uma familia com membros com a Sindrome do cromossomo X-Fragil (em anexo, o
heredograma com legenda da familia-Figura elaborado por RODRIGUEIRO (2006) e
modificado por GIACHETI), residentes no municipio de Coronel Macedo-SP e municipios

limitrofes. Destes individuos que realizaram avaliagdo genética clinica, citogenética e
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molecular, 61 passaram também por avaliagdo cognitiva ¢ fonoaudioldgica. Os exames de
citogenética e molecular foram desenvolvidos por equipe do Instituto de Biociéncias da
UNESP-Botucatu (tese de doutoramento), em parceria com o Departamento de Genética ¢
Biologia Evolutiva da USP-Sio Paulo-SP.

O Servigo de Aconsclhamento Genético (SAG), do Departamento de Genética do
Instituto de Biociéncias da UNESP, Campus de Botucatu, recebeu gémeos dizigoticos, uma
menina ¢ um menino, gravemente afetados pela Sindrome do Cromossomo X-Fragil (SXF). A
equipe realizou a analise genealdgica da familia, que revelou grande nimero de pessoas com
deficiéncia mental e queixas de dificuldades de comunicagdo. Pelo nimero de individuos — ou
seja, 107 membros de uma mesma familia — e pela dificuldade para convocar todos esses
membros, a equipe da Unesp-Botucatu-SP coletou os dados no municipio de Coronel
Macedo-SP, localizado entre os municipios de Avaré e Sorocaba, local este onde reside o
maior nimero de individuos da familia.

A familia deste estudo foi escolhida por apresentar membros com afec¢do genética e
importantes qucixas fonoaudioldgicas, quando procuraram atendimento no Servigo de
Aconselhamento Genético do IBB, para diagndstico e acompanhamento (Propdsito V-64).

Apds avaliagdo citogenética ¢ molecular, os grupos desta pesquisa foram

subdivididos, segundo a presenga ou ndo de alteragdo na avaliagdo genética, cognitiva e

fonoaudiologica. Dos 107 membros da mesma familia, 8 apresentaram a sindrome do
cromossomo e 1 a sindrome do cromossomo X-Fragil associada a sindrome de Down (Grupo
I), 7 mulheres apresentaram a Pré-mutacdo (grupo II), 4 membros tiveram resultados normais
na avaliagdo do FMRI1, comprometimento cognitivo ¢ fonoaudiolégico (Grupo III), 19
apresentaram resultados normais para o FMRI1 e para avaliagdo cognitiva, mas apresentaram
comprometimento fonoaudioldgico (Grupo IV), e 22 apresentaram resultados normais para
FMRI1, avaliagdo cognitiva e fonoaudioldgica (Grupo V).

Para ampliar a comparagdo das caracteristicas fonoaudioldgicas do Grupo I
(afetados) e do Grupo II (de mulheres com a pré-mutagdo) com outros dois grupos, selecionei
individuos, membros da mesma familia, mesmo género, desempenho cognitivo e escolaridade
semelhantes ¢ com resultados normais na avaliagdo molecular para o FMR1 e denominei de
Grupo I’, para comparag¢ao com Grupo I e Grupo II’, para comparagdo com os individuos do

Grupo II.
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Local da coleta de dados

A maioria dos membros da familia com a SXF de nosso cstudo reside no municipio
de Coronel Macedo e municipios vizinhos. A cidade de Coronel Macedo, fundada em
21/03/1965, é um municipio brasileiro do Estado de Sdo Paulo. Segundo censo de 2000, a
populagio total do municipio era de 5.589 (Urbana: 4.011 e Rural: 1.578), com 2.874 Homens

¢ 2.715 Mulheres. Sua populagdo estimada. em 2004. era de 5 506 habitantes. Possui uma

drea de 304,5 km?. A taxa de alfabetizagdo ¢ de 83,73%. Os municipios limitrofes, onde

também residem alguns individuos da familia, sdo Taquarituba, Taguai, Itai, Itaporanga e

Itabera (CORONEL, 2006).

Avaliagdo genética clinica e analise molecular

A analise molecular foi realizada por equipe de profissionais do Servigo de
Aconselhamento Genético—Instituto de Biociéncias de Botucatu “UNESP, juntamente com
equipe do Departamento de Genética e Biologia Evolutiva da USP-S@o Paulo-SP. O DNA
gendmico foi extraido de leucécitos de sangue periférico, colhido em seringa com EDTA
(6%) como anticoagulante, utilizando o kit comercial de extracdo GenomicPrep Blood

Isolation Kit (AMERSHAM PHARMACIA BIOTECH®).
1- Avalia¢dao do gene FMRI1, utilizando a técnica de PCR (polymerase chain reaction)

Segundo Rodrigueiro (2006), as amostras de DNA provenientes dos individuos
do sexo masculino da familia foram analisadas por meio da técnica de PCR padronizada para
o estudo do gene FMRI1 por Haddad et al. (1996).

Os alelos do gene FMRI1 com a FM podem ser detectados pela falha na
amplifica¢do de uma regido variavel. Um controle interno, uma regido genomica rica em CG,
empregado concomitantemente, assegura ser a falha na amplifica¢do o resultado da presenca

de uma FM.

Nesta analise do gene FMRI1 feita por PCR, os resultados em individuos normais
revelam um alelo na faixa dos valores de referéncia determinada para os alelos normais

[banda entre 488 e 632 pares de bases (pb)] do gene FMR1, além do controle intragénico.
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Em individuos com a FM no gene FMRI1, ndo ¢ detectado produto de amplificagdo
na faixa dos valores de referéncia determinada para os alelos normais ou pré-mutados do gene

FMRI1, porém o fragmento controle intragénico, de 237 pb, ¢ amplificado.

2 - Anilise do gene FMRI, por meio da técnica de Southern blotting

Com as mulheres da genealogia, maes de afetados ¢ mulheres em risco de portarem
alteragdes no gene FMRI, foi utilizada a técnica de detecg¢do direta de DNA (Southern
blotting), de acordo com o protocolo padronizado por Mingroni-Netto, Haddad, Vianna-

Morgante (1996).

Nos resultados obtidos pela técnica de Southern blotting em mulheres normais,
encontramos fragmentos de 2,8 kb e 5,2 kb do gene FMRI, provenientes da digestdo do DNA
genomico pelas enzimas EcoRI e Eagl. O fragmento de 2,8kb corresponde ao cromossomo X
ativo e o de 5,2kb, ao cromossomo X inativo.

Um tnico fragmento de 2,8kb, resultado da digestdo pelas duas enzimas, é detectado
em homens, que possuem o seu cromossomo X ativo.

Nos individuos portadores da pré-mutacdo ou de mutagdo completa no gene FMRI1,
os fragmentos obtidos dependem do tamanho da expansdo CGG na extremidade 5°da porgdo
ndo traduzida do gene FMR1 e da ocorréncia de metilag@o.

O procedimento laboratorial foi baseado em Sambrook, Fritsch, Maniatis (1989), seguindo

recomendagdes de Oostra et al. (1993), e realizado por pesquisadora do Servigo de Aconselhamento Genético,

em sua tese de doutoramento para o Programa de Pods-Graduagdo em Ciéncias Biologicas - Area de

concentragdo: Genética (RODRIGUEIRQ, 2006).

Caracterizacio da amostra

Pela analise do heredograma, segundo Rodrigueiro (2006), foi observado que a
origem das alteragdes no gene FMRI1 encontrada na genealogia deu-se no individuo I-2
(Heredograma em anexo: Anexo 1) . Nos cinco casamentos consangiiineos existentes, ndo ha
o encontro do mesmo cromossomo inicialmente alterado na geragdo I. As perdas fetais
informadas pela familia provavelmente sdo decorrentes da consangiiinidade ¢ ndo estdo

relacionadas a SXF.
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1- Quanto ao sexo e idade

Dos 107 individuos que realizaram a avaliagdo genética, 61 passaram por avaliagdo
cognitiva e fonoaudiologica. A distribui¢do dos individuos por sexo e idade mostrou a

heterogeneidade dos grupos (Tabela 1).

TABELA 1 - DISTRIBUICAO DOS INDIVIDUOS DA FAMILIA COM A SINDROME DO
CROMOSSOMO X-FRAGIL, SEGUNDO GENERO E IDADE

Idade em anos (a) e meses (m)

4alla 18a 35a 36a a Acima de
Grupo  Sexo 12al17allm
1lm 11 m 60 a 60 a

N

N
0
0
0
4
0
0
0

[P —

1
0

H A M S M E @O m g

b2

Rl o O O 9 2 BN o s af Z

TOTAL 14 11

N = Numero de individuos

M = Masculino F = Feminino
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2 - Quanto ao desempenho cognitivo

A avaliagdo psicologica foi efctuada por psicologa, docente do Departamento de
Neurologia da Faculdade de Medicina da UNESP, Campus de Botucatu/SP, e equipe.

Em seis casos que apresentavam grave prejuizo intelectual, a avaliagdo psicologica
convencional ndo pdde ser realizada (casos 02, 07, 11, 12, 13, 107 do heredograma, todos
com a sindrome do cromossomo X-Fragil e pertencentes ao Grupo I). Estes individuos foram
categorizados como portadores de deficiéncia mental, gravidade inespecificada (DMI).

Foram empregados os seguintes testes para avaliagdo cognitiva dos individuos da
amostra:

a. Escala de Maturidade Mental Columbia (Columbia mental maturity scale — EMMC-
Burgemeister, Blum, Lorge,1972)

Utilizado para a avaliagdo intelectual de criangas a partir dos 4 anos e até os 12
anos, inclusive, com deficiéncias mentais ou fisicas evidentes. Este € um teste que ndo
exige respostas verbais, devendo a crianga em avaliagd@o apenas apontar a sua opgdo. O
resultado bruto dos acertos foi transformado em QI (PORTO, GENTA, 1996, SAETA,
SOTO, 1994).

b. Escala Wechsler de Inteligéncia para Criangas (Wechsler Intelligence Scale for
Children -WISC) (WECHESLER, 1991)

Para as criangas na faixa entre 5 ¢ 12 anos, foi aplicado o teste WISC, instrumento
largamente usado para avaliar as habilidades intelectuais de individuos, na faixa etéria entre 5
e 16 anos, derivado da “Escala Wechsler-Bellevue para adolescentes e adultos”
(WECHSLER, 1991). O teste WISC avalia a inteligéncia por meio das habilidades verbais ¢

ndo-verbais.

c. Teste de Matrizes Progressivas (Raven s progressive matrices - RAVEN,1977)
Teste aplicavel para pessoas entre 8 e 65 anos. Os individuos com mais de 12 anos e
adultos com Ensino Fundamental completo foram avaliados por meio do teste RAVEN que,

em tese, nao depende de influéncias culturais nem da linguagem expressiva. Apds consulta as

tabelas especificas para grupos etarios, obteve-se o resultado em forma de percentil (RAVEN,

1977).
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d. Teste de Inteligéneia Ndo Verbal, forma C (INV) (WEIL, NICK,sd).
Para os individuos acima de 60 anos, os analfabetos e aqueles que s6 haviam cursado
as duas primeiras sériecs do Ensino Fundamental, foi realizada a avaliagdo segundo o teste
INV. Este teste permite a avaliagdo da capacidade intelectual geral em diferentes meios

culturais (SAETA, SOTO, 1994).

ApOs a tomada das medidas de inteligéncia dos individuos da pesquisa, os mesmos

foram classificados em categorias, de acordo com a classificagdo proposta por Wechsler

(1991). A Tabela 2 apresenta a distribui¢do dessas categorias de normalidade e deficiéncia

mental, em relag@o aos valores de QI ¢ aos percentis de inteligéncia.

TABELA 2 - VALORES CORRESPONDENTES DO QI, PERCENTIL E
CLASSIFICACAO DO NiVEL INTELECTUAL UTILIZADOS COMO
REFERENCIA PARA ESTE ESTUDO

QI Percentis Classificagdo

130 e mais 98 e mais

120-129 91-87 Acima da média
110-119 75-90

90-109 25-73 Média

80-89 9-23 Média inferior

70-79 3-8 Limitrofe

59-69 Deficiéncia leve
49-58 2 e menos Deficiéncia moderada

Inferior 48 Deficiéncia severa

FONTE: WECHSLER, D. Wechsler Intelligence Scale for Children (WISC-III): manual.
3. ed. San Antonio: Psychological Corporation, 1991. 180p.
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TABELA 3 - DISTRIBUICAO DOS INDIVIDUOS DA FAMILIA COM A SINDROME DO
CROMOSSOMO X-FRAGIL, SEGUNDO OS GRUPOS E O RESULTADO
DA AVALIACAO COGNITIVA

Desempenho

Cognitivo

GRUPO I

GRUPO

GRUPO II

I1

GRUPO GRUPO
A%

TOTAL

N

N N

N

Acima Média
Média
Média
Inferior

Limitrofe
Deficiéncia
Mental Leve
Deficiéncia
Mental
Moderada
Deficiéncia
Severa
Deficiéncia
Mental

Inespecificada

0

0

5

TOTAL

6

l'unesp
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METODO

Procedimentos

Os individuos da familia ou seus responsaveis foram convidados a participarem da
pesquisa (Parecer CEP, em anexo: Anexo 14) e, a partir da concordancia, receberam
informagdes ¢ assinaram o Termo de Consentimento Livre e Esclarecido, que seguiu
recomendacdes da Resolugdao CNS 196/96 (BRASIL, 1996) (Anexo 15), sobre Diretrizes e
Normas Regulamentadoras de Pesquisa Envolvendo Seres Humanos do Ministério da Saude,
elaborado segundo fins especificos desta pesquisa.

Os procedimentos de coleta para avaliar o desempenho fonoaudioldgico serdo
descritos a seguir, tendo sido subdivididos em avaliagdo fonoaudiologica clinica ¢ avaliagdo

complementar.

Avaliacio Fonoaudiolégica Clinica

1- Linguagem Oral: avaliagdo dos componentes da linguagem, subdivididos em
habilidades sintatica, seméntica ¢ pragmatica.

Cada paciente passou por entrevista e avaliag@o clinica. A coleta de dados inicial dos
dados foi efetivada por meio de perguntas envolvendo questdes pessoais (nome, idade,
enderego, entre outras), atividades de vida diaria, dados familiares e ocupagdes preferidas
(lazer, esporte etc.), para verificag@o da habilidade em empregar a modalidade oral para a
comunicag¢do. Quando o paciente era capaz de responder a perguntas com coeréncia, foram
expostos desde o inicio a situagao de didlogo e narrativa.

Coletei os dados da avaliagdo clinica em aproximadamente quatro encontros com
cada individuo. Inicialmente, para preparar a coleta de dados e a selegdo dos procedimentos,
foram entrevistados os diferentes nucleos familiais, com a presenga da assistente social e
psicologa da Faculdade de Medicina da UNESP de Botucatu-SP. Apds essa entrevista, discuti
os casos e selecionei os procedimentos e a equipe para coleta de dados, em momento
posterior. Os geneticistas coletaram sangue para avaliagdo diagnostica e comegaram a
elaboragdo do heredograma.

No segundo encontro, os individuos passaram por avaliagdo fonoaudioldgica clinica

individual, em que foram examinadas a linguagem oral, a fala e o desempenho nas tarefas
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académicas. Algumas atividades escritas foram realizadas em grupo. Os procedimentos foram
filmados em filmadora JVC, para posterior analise.

O protocolo de avaliag@o clinica foi adaptado do protocolo clinico utilizado no
Centro de Estudos da Educag¢do ¢ da Saude (CEES)-UNESP-Marilia-SP, elaborado por
Giacheti, Ferrari (Anexo 16). Na avaliag@o clinica, enfatizei a linguagem em scus diferentes

componentes, a fala e as habilidades académicas.

Avalia¢ao Clinica

- Fonologia

Para avalia¢do da fonologia, foi considerada a habilidade do individuo para perceber,
discriminar, produzir ¢ organizar regras do sistema fonoldgico. Os individuos foram filmados
(filmadora JVC) e a analise do repertério fonologico foi realizada pela pesquisadora e duas
outras fonoaudidlogas.

Na tabela da habilidade fonoldgica dos diferentes grupos, foi apresentado o
desempenho segundo as sub-habilidades de recepgdo (discriminagdo auditiva) e emissdo
(repertério fonoldgico). Na presen¢a de normalidade (auséncia alteragdes fonologicas), foi
atribuido 1 ponto. Para dificuldade na produgdo de som (presenga de processos de

substitui¢do/apagamento de fonemas e simplificagdes sildbicas), foi atribuido o valor 0 (zero).

Quando o repertorio fonologico estava completo, atribui 1 e, quando o repertério fonoldgico

ndo estava completo ou com alteragdes, recebeu o valor (0) (zero).

- Semintica

A habilidade semantica representa o conteudo da linguagem, pelo significado e
combinacgdo de palavras, que permitem ser expressas e compreendidas por um individuo.
Subdividi a seméntica em sub-habilidades de recep¢do e emiss@o da linguagem oral. As
habilidades de recepgdo incluem a capacidade do individuo em identificar objetos, fungdes e
atributos. Para cada uma dessas habilidades, quando presentes (normalidade), foi atribuido o
valor (1) e, na auséncia da habilidade ou dificuldade para identificar objetos, fungdes e
atributos, o valor (0). Para as habilidades de emissdo, avaliei a capacidade do individuo na
nomea¢do de objetos, especificagdo da funcdo e dos atributos dos objetos, considerando a
presenca da habilidade como normalidade (atribuindo 1 ponto/escore) e a auséncia da

habilidade ou a dificuldade em realiza-la, atribuindo escore zero (0).
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- Sintatica

A habilidade sintatica representa a capacidade para organizar palavras dentro de uma
frase ¢ compreender o contetido de frases e histérias, variando o nivel de complexidade.
Subdividi a sintatica em sub-habilidades de recepg¢do e emissdo da linguagem oral. As
habilidades de recepgdo incluem a capacidade do individuo em compreender e executar
ordens simples (uma agdo), complexas (duas ou mais a¢oes) e narrativa. Para cada uma dessas
habilidades, quando presentes (normalidade), foi atribuido o valor (1) e, na auséncia da
habilidade ou na dificuldade para seguir instrugdes (ordens) simples, complexas e narrativa,
atribui o valor (0). Para as habilidades de emissdo, avaliei a emissdo de enunciados curtos

(uma frase), complexos (duas ou mais frases), organizagdo dos elementos da frase, descri¢do

de eventos (seqtiéncia de fatos) e narrativa, pontuando, para cada uma dessas sub-habilidades,

o desempenho normal (com 1 ponto/escore) e, na auséncia da habilidade ou na dificuldade,

atribuindo escore zero (0).

- Pragmatica

A habilidade pragmatica representa a capacidade do individuo para efetuar troca
comunicativa que deve ocorrer de forma clara e eficiente. A habilidade comunicativa em si
significa a capacidade que um individuo tem para se ocupar das intengdes comunicativas, para
a iniciagdo ou manuteng¢do do processo de comunicagdo, por meio de recursos comunicativos
diversos, que ndo necessariamente a linguagem oral, podendo utilizar comportamentos ndo
verbais (gestos ou expressdes). Inclui o uso da linguagem oral propriamente dita, na qual, por
meio de uma seqiiéncia de atos de fala estabelecida entre dois ou mais interlocutores, o
individuo transmite e recebe uma mensagem.

Subdividi a pragmatica em sub-habilidades. As habilidades da pragmatica incluem a
introdu¢do e manutengdo de tema, iniciar, responder e respeitar turnos de didlogo e o uso de
recursos sinalizadores da interagdo comunicativa, o qual engloba a aten¢do compartilhada, a
manuteng¢do do contato visual, a expressdo facial e o feedeback. Também observei se o
individuo era capaz de empregar marcadores de entonagdo, fluéncia adequada e fala
inteligivel, no processo de comunicagio.

Para cada uma dessas habilidades, quando presentes (normalidade), atribui o valor
(1) e, na auséncia da habilidade ou na dificuldade, o valor (0). Para a correta utiliza¢do de
recursos sinalizadores, atribui (1) para cada um. Para a correta utilizagdo dos marcadores de

entonagdo, fluéncia adequada, inteligibilidade, também atribui 1 ponto para cada sub-item.
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2- Fala: foi realizada avaliag@o dos componentes da fala, incluindo articulagdo, voz,
velocidade, fluéncia e inteligibilidade. Esses aspectos foram observados durante o processo de

avalia¢do fonoaudioldgica, utilizando procedimentos especificos.

Fluéncia: observei a capacidade do individuo em dar continuidade, fluxo e
velocidade a produg@o das palavras e frases. Capacidade do individuo para realizar controle
motor na produg¢do dos sons e coordenagdio pneumo-fono-articulatoria. Presenca de
disfluéncias comuns e gagas, bloqueios, repetigdes de sons, silabas, palavras, pausas plenas e

vazias e movimentos associados foram observados.

Voz: Foi avaliada durante conversa semi-dirigida, contagem de nimeros e dias da
semana. A andlise perceptual foi realizada segundo a presen¢a de padrdes de normalidade

para idade e presenca de soprosidade, rouquidado, hiponalidade ¢ hipernasalidade.

Inteligibilidade: observei a produgdo articulatoria, a fluéncia e a velocidade de
forma conjunta. Foi considerada a fala ininteligivel, com diferentes graus de
comprometimento, a presenga de produgdo articulatoria alterada e velocidade de fala
aumentada. Alteragoes na fluéncia também foram analisadas e serviram de pardmetros para

caracterizar os trés graus de gravidade da inintelibilidade, a seguir:

Grau leve: imprecisdo articulatoria associada a velocidade de fala pouco alterada.

Produgdo sintatica pouco claborada, mas o individuo consegue ser entendido sem dificuldade.
Recursos comunicativos permitem transmissdo praticamente adequada da mensagem;

Grau moderado: ocorréncia de processos patolégicos na fala; auséncia de conectivos;
producdo de frases simples, vocabulario restrito, velocidade aumentada e disfluéncia.
Aspectos da pragmatica também alterados.

Grau grave: holofrase sem recursos comunicativos compensatérios e auséncia de
producdo de frases e palavras. Presenga de processos fonologicos patoldgicos associados a

velocidade de fala rapida. Pragmatica alterada.

3- Atividades académicas (leitura, escrita e aritmética)
Solicitei a escrita de letras, nimeros, do proprio nome, de palavras, frases e de textos
sem a indicagdo do tema. Mesmo aqueles que ndo freqlientaram escola formal (os

analfabetos), foi solicitada a escrita do proprio nome. Também foi avaliada a possibilidade de
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resolugdo de problemas simples ¢ envolvendo a matematica. Também foi pedida aos
alfabetizados a resolugdo de problemas matematicos formais.

Diante do quadro de auséncia da habilidade avaliada, estabeleci como critério, para
fins de comparagdo de desempenho entre os grupos, considerar a habilidade ausente,
conseqiientemente habilidade prejudicada (dificuldade) e atribuir o valor zero, mesmo para
aqueles que ndo foram expostos ou foram pouco expostos a alfabetizagdo, sem deixar de
observar que a modalidade escrita s6 pode ser considerada alterada, quando o individuo
freqlientou ou foi ensinado formal e adequadamente.

Para o estudo sobre o desempenho na avalia¢do da linguagem oral dos membros da
familia, utilizei critérios numéricos que possibilitassem quantificar o desempenho de cada
individuo da familia e do grupo a que pertence. Atribui, entdo, como nas outras habilidades
pontuag¢do 1 (um), quando a habilidade estava presente e o desempenho era normal/adequado
(normalidade) e 0 (zero), quando a habilidade estava ausente ou o desempenho estava

alterado/inadequado.

Analise e apresentacio de dados da avaliacio clinica

Para maior fidedignidade, a avalia¢do clinica foi registrada em filmadora JVC e, na

analise dos desempenhos dos individuos, além da pesquisadora, duas outras fonoaudidlogas

(uma doutoranda ¢ uma bolsista capacitagdo técnica-CNPq-2004/2006) participaram da

analise dos dados e atribui¢@o de pontuagdo, para o desempenho dos individuos em cada uma
das habilidades e sub-habilidades avaliadas. Nos casos de divida em relagdo ao desempenho,
o valor s6 era atribuido quando houvesse consenso entre o pesquisador ¢ pelo menos uma das
duas fonoaudidlogas participantes. Os dados foram apresentados em tabelas com os
respectivos escores de cada uma das sub-habilidades e do conjunto da habilidade-alvo. A
analise estatistica foi efetuada, comparando-se o desempenho pelo escore de cada uma das
sub-habilidades.

Para fins de comparagdo de desempenho, na avalia¢do clinica dos individuos da
mesma familia, com habilidade presente ou desempenho normal ou habilidade ausente ou
alterada, utilizei o Fischer para comparagdo estatistica entre dois Grupos (I com I’, I com III,

Il com II’, II com IV e III com IV).
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Avaliacido Fonoaudiologica Complementar

As provas e testes complementares foram utilizados com o objetivo de auxiliar na
complementagdo do diagnostico fonoaudioldgico clinico por permitir caracterizar as
habilidades e dificuldades auditivas, visuais ¢ verbais de cada individuo e subseqiiente analise
estatistica. Foram utilizados provas e testes, os quais incluem-se: o Teste Illinois de
Habilidades Psicolingtiisticas (ITPA) — KIRK, McCARTHY (1961), BOGOSSIAN,
SANTOS, (1977), KIRK, MCCARTHY, KIRK, (1968) para o grupo amostral I e III ¢
controle I ¢ III Teste de Vocabulario por Imagens Peabody (TVIP) (CAPOVILLA,
CAPOVILLA, 1997) para todos os grupos, Teste Token para individuos dos grupos amostral

e controle, com idade superior a 15 anos, onde o ITPA ndo poderia ser utilizado pela faixa

etaria dos individuos e o Teste de Desempenho Escolar — TDE (STEIN, 1994) para o grupo

amostral e controle alfabetizados.

1- Teste Illinois de Habilidades Psicolingiiisticas (ITPA): para avaliar habilidades
relacionadas ao processo de comunicagdo, utilizamos o Teste Illinois de Habilidades
Psicolingtiisticas (ITPA). O teste engloba 12 subtestes que avaliam a recepgdo auditiva e
visual, a memoria seqiiencial visual e auditiva, a associa¢do auditiva e visual, a "closura"
visual, auditiva ¢ gramatical, a expressdo verbal ¢ manual e a combinagdo de sons.
Escolhemos o Teste Illinois de Habilidades Psicolingtiisticas porque nos permitiu quantificar
e comparar o desempenho dos individuos estudados com o desempenho dos individuos da
amostra, em tarefas que envolviam habilidades fundamentais relacionadas ao processo de
comunicagao.

O teste foi elaborado por Kirk, McCarthy (1961) e fundamenta-se no referencial
tedrico da psicolingiiistica neo-behaviorista, principalmente nas bases tedricas de Osgood
(1957).

O estudo da adaptagdo do ITPA a lingua portuguesa foi realizado em duas teses de
mestrado (BOGOSSIAN, 1975, SANTOS, 1977), utilizando a edigdo revisada, publicada em
1968. (KIRK, McCARTHY, KIRK, 1968). Informagdes sobre a adaptagao brasileira do teste
foram apresentadas em um manual para o examinador publicado por Bogossian, Santos
(1977), Bogossian (1979).

A utilizagdo do ITPA € recomendada para criangas entre 2 e 10 anos de idade
cronolégica ou mental. Além dessa recomendag¢do, para validar a comparagdo entre os

individuos da amostra, principalmente para os acima de 10 anos, um grupo controle (Grupo
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I’) foi montado com individuos da mesma familia, porém com idade cronoldgica ou mental
semelhante.

O Teste Illinois de Habilidades Psicolingtisticas ¢ composto por 12 subtestes, que
avaliam as habilidades psicolingiiisticas, com base nos processos de comunica¢do, como
segue:

Subteste 1 - Recepgio auditiva - tem o objetivo de avaliar a compreensdo do
vocabulario verbal. Consta de 50 sentengas interrogativas, de sintaxe simples, que exigem
conhecimento do vocabulario. Supde-se habilidade para relacionar o significado das
sentengas. O avaliado devera responder somente afirmando ou negando a interrogativa feita
pelo avaliador. (Ex: Os cachorros comem? As arvores voam?)

Subteste 2 - Recep¢do visual - avalia a habilidade para extrair significados a partir
de simbolos de natureza visual. Compreende 40 itens, cada qual com uma figura-estimulo, em
uma pagina e quatro figuras-respostas, como alternativas, em outra pagina, sendo que uma
delas € mais similar a figura apresentada inicialmente.

Subteste 3 - Memoéria seqiiencial visual - avalia a habilidade de reproduzir,
memorizando seqiiéncias de figuras desprovidas de significado. Por questdes praticas, a
avaliagdo da memoria se restringe a memoria imediata. As 17 figuras apresentadas sdo
abstratas ¢ a reprodugdo das seqiiéncias sdo apresentadas em progressdo de complexidade. A
apresentagdo das figuras divide-se em 25 seqiiéncias, variando, em extensao, de 2 a 8 figuras.
Sao exibidas durante 5 segundos, retiradas do alcance da visdo ¢ o avaliado deve reproduzi-las
imediatamente na auséncia do modelo.

Subteste 4 - Associa¢do auditiva - tem o objetivo de avaliar a habilidade para
relacionar conceitos apresentados oralmente, através de analogias verbais. Compreende 42
analogias, em que o primeiro par de elementos estd associado a uma relagdo que devera ser
apreendida para ser utilizada no segundo par, em que estd presente apenas o primeiro
elemento (Ex: o papai ¢ grande, o bebé ¢ ...) (Eu como no prato, eu bebo no ...). O conteudo
dos itens engloba 4 diferentes aspectos: opostos, fungdo ou agdao semelhante, relagdes
analogas e objetos ou fungdes associadas.

Subteste 5 - Memoria seqiiencial auditiva - analisa a habilidade para reproduzir,
memorizando seqiiéncias de digitos progressivamente maiores. Envolve meméria imediata.
Consta de vinte e oito seqiiéncias, que variam, em extensao, de 2 a 8 digitos.

Subteste 6 - Associa¢ao visual - tem a finalidade de avaliar a habilidade para lidar

com analogias visuais. Descreve a capacidade para relacionar estimulos visualmente

recebidos, através da compreensdo de seu significado. E dividido em 2 grupos semelhantes de

o
AVAVAY

A
1 2 3 4 5 6 7 unespwll 12 13 14 15 16 17 18



tarefas, um dos quais, preliminar, compreende vinte itens ¢ o outro, de maior complexidade,
composto por vinte e duas analogias visuais.

No primeiro grupo, aparece um estimulo no centro da pagina e quatro alternativas ao
seu redor, entre as quais devera ser selecionada a que melhor se relaciona a figura central.

No segundo grupo, ha figuras de dois objetos que mantém, entre si, determinada
relagdo, a qual devera ser seguida para apontar corretamente a resposta.

As analogias requerem nogdes de diferentes conceitos, tais como: funcionais,
associagdo da parte com o todo e vice-versa, similaridade, a¢des, entre outros.

Subteste 7 - "Closura" visual - tem o objetivo de avaliar a capacidade para
identificar um estimulo comum, a partir de uma apresentagdo visual incompleta,
reconhecendo o todo através das partes.

O subteste compde-se de 4 cenas, apresentadas separadamente, cada qual contendo
14 ou 15 objetos, conceitualmente semelhantes e apresentados pictoricamente dentro de um
limite de tempo.

Subteste 8 - Expressdo verbal - ¢ a habilidade para expressar conceitos verbais
através da apresentagdo de 4 objetos, escolhidos por suas caracteristicas de simplicidade,
familiaridade e convivéncia: bola, botdo, envelope e cubo.

A expressao verbal ¢ avaliada pela quantidade dos conceitos emitidos, segundo um

sistema de classificagdo elaborado pelos autores. Englobam classe ou denominagéo, cor,

forma, composicdo, fungdo, partes principais, quantificagdo, comparagdo, além de algumas

outras caracteristicas.

Subteste 9 - "Closura" gramatical - analisa a habilidade para fazer uso de
redundéncias da linguagem oral na aquisi¢do da sintaxe e inflexdes gramaticais. Consta de 33
itens apresentados oralmente, utilizando gravuras que representam as questdes expostas.
Englobam o conhecimento de aspectos morfologicos, tais como: flexdes de género, nimero e
grau; formas verbais de modo, tempo, pessoa e voz e aspectos sintaticos da utiliza¢do de
conectivos, pronomes ¢ outros. (Ex: aqui vocé vé uma cama. Aqui vocé vé duas...).

Subteste 10 - Expressdo manual - tem a finalidade de avaliar a habilidade para
exprimir uma idéia através de gestos, como forma de expressdao motora. Limita-se, pela sua
objetividade, a tarefas puramente gestuais, restritas a manipulag¢do de estimulos especificos e
padronizados, apresentados através de representagdo pictdrica de objetos de uso comum.

Composto por 15 itens, o teste € apresentado em grau crescente de dificuldade pela

complexidade das agdes envolvidas na representagdo. (telefonar, tocar violdo...)
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Subteste 11 - "Closura" auditiva - avalia a habilidade para completar partes
ausentes de uma palavra, captada através da apresentagdo auditiva.

Consta de 30 palavras do vocabulério rotineiro, as quais faltam fonemas ou silabas
em diferentes posi¢des ¢ o avaliado devera identificar a palavra, emitindo-a de forma
completa. (Refri...erante). E considerado um subteste suplementar.

Subteste 12 - Combinagdes de sons - permite a avaliagdo da integragdo dos
processos associativos ¢ encontra-se dividido em 3 seg¢des, sendo que, na primeira, as palavras
sdo apresentadas sob forma de fonemas separados ¢ o individuo deve apontar as figuras que
representam as palavras anteriormente apresentadas. Na segunda se¢do, também sdo
apresentados os sons de palavras com significado e o avaliado deve verbalizar a palavra

apresentada pelo avaliador e, por ultimo, sdo apresentados sons que compdem vocédbulos sem

significado. E a capacidade de integrar auditivamente partes isoladas em unidades completas,

dotadas ou ndo de significado. Também ¢ considerado um subteste suplementar.

Apds a aplicacdo e contagem dos pontos (escore bruto) em cada subteste, utilizamos
o escore escalar. O escore escalar é conseguido por meio de tabelas especificas, de acordo
com idade cronoldgica, apresentadas no manual de utilizagdo do teste. Para cada valor do
escore bruto (numero de acertos), existe um valor de escore escalar que leva em consideragdo
a idade cronoldgica do individuo avaliado. Em fung@o desta relagdo, ¢ o valor mais

importante para comparagdo do desempenho de cada individuo avaliado com os outros.

2- Teste de Vocabulario por Imagens Peabody (TVIP)

O Teste de Vocabulario por Imagens Peabody (TVIP) foi traduzido, normatizado e
validado para individuos de 2 a 6 anos de idade (CAPOVILLA, CAPOVILLA, 1997) e da
pré-escola a 8” série com faixa etéria de de 6 a 14 anos (CAPOVILLA et al., 1997), a partir da
adaptag@o hispano-americana (DUNN et al., 1986).

O TVIP foi desenvolvido para avaliar o vocabulario receptivo de forma rapida e
precisa, em areas variadas que incluem: pessoas, agdes, qualidades, partes do corpo, tempo,
natureza, lugares, objetos, animais, termos matematicos, ferramentas e instrumentos. Este
instrumento ¢ composto por pranchas, com quatro figuras desenhadas em fundo branco e
linha preta. S3o cinco pranchas destinadas para o treino de aplicagdo seguida de 125 pranchas
para o teste, organizadas de acordo com o grau de dificuldade. O teste requer que o individuo

selecione o item solicitado pelo avaliador em meio as quatro alternativas.
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Os individuos foram submetidos a aplicagdo individual do teste e foi adotado o
critério de pontuag@o piso-teto. O inicio da aplicagdo do teste foi determinado segundo
escolaridade do sujeito. Para os individuos que freqiientam ensino especial foi estabelecido
nivel referente a pré-escola. Segundo critérios da normatizagio brasileira, o piso ¢ obtido
quando o individuo apresenta oito acertos consccutivos o que permite a continuidade da
aplicagdo do teste. Caso o examinando cometesse um erro antes de completar oito alternativas
corretas, foi necessario regredir desde o ponto de inicio, aplicando itens anteriores até que o
mesmo acertasse oito alternativas consecutivas. A aplicagdo foi interrompida quando o
examinado cometeu seis erros em oito itens consecutivos, obtendo-se o teto.

Para andlise do desempenho foi obtida a somatdria de acertos obtendo-se a
pontuagdo bruta (PB). Converti a PB em pontuagdo padrao (PP) a partir das tabelas de
estandardizagdo dos escores em fungdo da idade escolar. A PP esperada corresponde ao valor
de 100 £ 15.

Quando a PB apresentada pelo sujeito ndo apresentava PP correspondente, atribui o
valor seguinte ao de inicio da PP, em ordem decrescente (¢.g., para PP iniciando no valor 2,

nao havendo correspondéncia para a PB obtida, foi atribuido PP igual a 1).

3- Teste Token

O Teste Token foi desenvolvido por De Renzi, Vignolo (1962) e tem por objetivo
detectar distirbios da recepgdo oral em diferentes faixas etarias. Este teste foi inserido nos
procedimentos de avaliagdo com a finalidade de complementagao dos achados da avaliagdo

fonoaudioldgica clinica e do Teste Illinois de Habilidades Psicolingiiisticas por apresentar

nivel crescente de dificuldade que varia conforme a construgdo sintatica do comando verbal a

ser apresentado. Este procedimento ¢ de facil e rapida aplicagdo, com durabilidade
aproximada de 5 a 10 minutos, que consiste de ordens verbais por parte do avaliador para que
o individuo avaliado. As ordens simples precedem aquelas mais complexas, dividindo o teste
em 6 partes.

O teste ¢ constituido por 20 pegas de diferentes formas geométricas (quadrado,
circulo e retangulo), diferentes cores (vermelho, azul, verde, amarelo e branco) e tamanhos

(grande e pequeno).
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O teste ¢ subdividido em 6 partes apresentando nivel crescente de dificuldade que
varia conforme a construgdo sintatica do comando verbal a ser apresentado e também de
acordo com o numero de estimulos apresentado no momento do comando.

O teste ¢ subdivido da seguinte forma:

1* Parte: Os 20 estimulos devem estar presentes simultaneamente, sendo a natureza da tarefa
apontar um estimulo segundo a forma ou a cor, com 7 comandos verbais distintos do tipo
“Toque um circulo”, “Toque um simbolo amarelo”. O critério para esta parte do teste ¢
apontar um unico estimulo que tenha a caracteristica solicitada.

2% Parte: Os 10 estimulos grandes devem estar presentes, sendo natureza da tarefa apontar um
estimulo segundo sua foram e cor, com 4 comandos verbais distintos do tipo “Toque um
quadrado amarelo”. O critério para esta parte do teste € apontar o Unico estimulo correto que
tera as caracteristicas solicitadas.

3* Parte: Os 20 estimulos devem estar presentes simultaneamente, sendo a natureza da tarefa
apontar um estimulo segundo a cor, forma ou tamanho, com 4 comandos verbais distintos do
tipo “Toque um circulo branco pequeno”. O critério para esta parte do teste é apontar o Unico
estimulo correto que tera as caracteristicas solicitadas.

4° Parte: Os 10 estimulos grandes devem estar presentes, sendo natureza da tarefa apontar
entre os estimulos para cada um segundo a forma e cor, com 4 comandos verbais distintos do
tipo “Toque o quadrado amarelo e o quadrado preto”. O critério para esta parte do teste é
apontar dois dos estimulos, os unicos na ordem que foram falados pelo avaliador.

5% Parte: Os 20 estimulos devem estar presentes simultaneamente, sendo a natureza da tarefa
apontar entre os estimulos para cada um segundo forma, cor e tamanho, com 4 comandos

verbais distintos do tipo “Toque o circulo branco grande ¢ o quadrado verde pequeno”. O

critério para esta parte do teste ¢ apontar dois dos estimulos, os unicos na ordem que foram

falados pelo avaliador.
6" Parte: Os 10 estimulos grandes devem estar presentes, sendo natureza da tarefa distinguir a
cor e forma e realizar agdes e relagdes entre os estimulos, com 13 comandos verbais distintos
do tipo “Coloque o circulo vermelho no quadrado verde”. O critério para esta parte do teste ¢
realizar as agdes solicitadas apontando os estimulos que tenha as caracteristicas descritas pelo
avaliador.

Antes do inicio da aplicacdo do teste deve ser observado se o individuo possui
conceitos referentes ao reconhecimento cor, forma e tamanho, para fidedignidade do

procedimento.
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A aplicagio do teste possibilita que o individuo tenha duas tentativas de resposta,
passando para o proximo comando apos ocorrer dois erros consecutivos no mesmo comando.
Segundo normas de aplicagdo, o teste ¢ interrompido quando o individuo apresenta trés erros
consecutivos em ambas as tentativas.

Para contagem dos pontos ¢ atribuido 1 ponto para o comando acertado na primeira
tentativa e 0.5 ponto para o acerto na segunda tentativa. O erro em ambas as tentativas ¢
considerado valor nulo.

As normas para andlise do desempenho apresentado pelo individuo requerem que o
escorc bruto (EB) seja transformado em escore corrigido (EC), segundo a formula
representada abaixo, que trabalha com valores fixos e variaveis. Os valores variaveis
correspondem ao EB, que ¢ a soma dos escores obtidos em cada item avaliado ¢ os anos de

escolarizagdo do individuo. Entende-se entdo que:

EC =EB + 2.36 — 0.3 x escolaridade.

4- Teste de Desempenho Escolar — TDE

O Teste de Desempenho Escolar — TDE desenvolvido por Stein (1994) é um

instrumento psicométrico que visa oferecer de forma objetiva a avaliagdo das capacidades

fundamentais para o desempenho escolar, mais especificamente da leitura, da escrita e da

aritmética. O teste foi padronizado e normatizado a partir do desempenho de escolares
brasileiros de 1? a 6 séries do Primeiro Grau. O TDE pode ser empregado na avaliagdo do
desempenho de alunos de uma escola ou de um grupo, que por meio da amostra representativa
de individuos do grupo permite dimensionar quais as areas da aprendizagem apresentam
eventuais dificuldades. Foi utilizado com a populagdo de alfabetizados. O TDE é composto
por trés subtestes:

Escrita: escrita do nome préprio e de palavras isoladas apresentadas, sob a forma de

ditado;
Aritmética: solugdo oral de problemas e célculo de operagdes aritméticas por escrito;
Leitura: reconhecimento de palavras isoladas do contexto.

Cada um dos subtestes apresentam uma escala de itens em ordem crescente de

dificuldades, que s3o apresentados ao examinando independente de sua série, podendo ser

interrompido quando o individuo apresentar dificuldade para o nivel exigido. O desempenho
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obtido pelo pode ser comparado a partir das tabelas de classificagdo dos escores brutos por
série escolar, proposta pelo teste.

Método Estatistico

Avalia¢io fonoaudiolégica clinica.

A fim de avaliar a correspondéncia entre a presenga de cada habilidade (ou a respectiva
dificuldade) dos diferentes componentes de linguagem observados na avaliagdo
fonoaudiolégica clinica e os grupos de individuos pertencentes a genealogia em estudo,
realizei aproximadamente 200 testes de probabilidades exatas de Fisher ao nivel de
significancia de 5%. Os testes foram realizados utilizando o programa SISA (Simple
Interactive Statistical Analysis). Em todos os casos considerei como hipotese nulitiva (Hp) o
modelo de independéncia entre a habilidade avaliada e os grupos testados. A hipdtese
alternativa (H;) foi entdo a de dependéncia entre as variaveis (habilidade avaliada versus
grupo).

O teste exato de Fisher (FISHER, 1922) avalia as difcrengas entre dois grupos
independentes em relagdo a uma variavel qualquer que s6 admita duas alternativas como
resposta: Presenga/Auséncia, Alterado/Adequado. Cada um dos dois grupos avaliados foi

dividido em subgrupos de individuos que apresentaram uma modalidade da variavel estudada

com caracteristicas exclusivas (um individuo ndo pode possuir mais de uma modalidade) e

exaustiva (possuird uma e somente uma modalidade da variavel). O teste exato de Fisher foi o
procedimento escolhido para a analise dos dados categoricos em detrimento do teste do qui-
quadrado devido a limitagdo que grupos ou subgrupos com nimero de individuos menor que

5 impde a realizagdo deste ultimo.

As comparagdes (pareamento) entre os grupos foram:
- Grupo I com Grupo IIT;
- Grupo I com Grupo II;
- Grupo III com Grupo 1V;
- Grupo I com Grupo I’e

- Grupo II com Grupo IT’.
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Para cada pareamento acima descrito foram testadas 46 habilidades dentre S

diferentes componentes de linguagem, a saber:

- Fonologia (4 habilidades):
Recepgio;
Emissdo/Fonemas, Emissdo/Siliabas, Emissao/Repertorio.
- Semantica (6 habilidades):
Recepgao/ Objctos, Recepgao/ Fungdo, Recepgao/ Atributos;
Emissao/ Objetos, Emissdao/ Fungio, Emissdo/ Atributos.
- Sintaxe (8 habilidades):
Recepgdo/ Simples, Recepg¢dao/ Complexa, Recepgdo/ Narrativa;
Emissdo/ Curta, Emissao/ Complexa, Emissao/ Organizada, Emissdo/ Descrigio,
Emissdo/ Narrativa.
- Pragmatica (12 habilidades):
Tema/ Introduz, Tema/ Mantém;
Turno/ Inicia, Turno/ Responde, Turno/ Respeita;
Recursos/ Atengdo, Recursos/ Contato visual, Recursos/ Expressdo facial, Recursos/
Feedback,
Entonacdo;
Fluéncia;
Inteligibilidade.
- Habilidades Académicas (15):
Escrita/ Letra e nimero, Escrita/ Palavra, Escrita/ Nome, Escrita/ Frase, Escrita/ Texto
— coesdo, Escrita/ Texto — convengéo;
Leitura/ Letra e nimero, Leitura / Palavra, Leitura / Frase, Leitura / Texto, Leitura/

Texto — compreensado, Leitura/ texto — interpretagao;

Aritmética/ Reconhecimento — Problema, Aritmética/ Resolugdo — simples - ndo

formal, Aritmética/ Resolugdo — simples — formal, Aritmética/ Resolugdo —

conjuntos.
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Avaliagio Complementar

Os resultados dos testes de avaliagdo fonoaudiologica complementar realizados nos
individuos da amostra foram testados estatisticamente através do teste U de Mann- Whitney
(WILCOXON, 1945, MANN, WHITNEY, 1947). Este procedimento de andlise de dados nao
paramétricos aplicavel para comparar dois grupos independentes onde as habilidades sdo

observadas através de um escore obtido apos a realizagdo dos testes especificos.

A fim de avaliar os escores dos individuos em diferentes habilidades, realizei 22
testes U de Mann-Whitney ao nivel de significancia de 5%. Em todos os casos considerei
como hipétese nulitiva (Hp) que as duas amostras apresentavam a mesma distribuigdo e, em

contrapartida, como H,; que as duas amostras apresentam distribui¢des diferentes.

O teste de Mann-Whitney primeiro ordena os escores de cada individuo dos grupos a
serem comparados e assinala nimeros de 1 a n por ordem de tamanho a cada observagdo. Os
escores entdo sdo tratados como uma grande e unica amostra. O teste entdo soma as posi¢des
dadas em cada grupo ¢ os compara. Quanto maior a diferenga nas somas, maior evidéncia de

que existe uma diferenga nos tamanhos das observagdes nos dois grupos. O teste fornece um

valor de U que, com auxilio de uma tabela especifica, converte-se em um valor de p.

O programa VassarStats (ASK, 2006) foi utilizado para a realizagdo dos testes
estatisticos comparando os grupos em relagdo a 21 habilidades dentre 4 diferentes testes

padronizados, a saber:

- Teste Illinois de Habilidades Psicolingtisticas (12 habilidades)
Recepgdo auditiva, Recepgao visual;
Memoria seqiiencial visual, Memoria seqiiencial auditiva;
Associagdo auditiva, Associagdo visual;
Closura visual, Closura gramatical, Closura auditiva, Closura visual,
Expressao verbal, Expressiao manual.

- Teste Token
Compreensao oral

- Peabody

Vocabulario receptivo
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RESULTADOS.

Neste capitulo, apresento os resultados obtidos na avaliagdo fonoaudioldgica
clinica (PARTE 1), avaliagdo complementar (PARTE 2) e analise comparativa do
desempenho dos grupos na avaliagdo clinica ¢ complementar (PARTE 3). A avaliagdo clinica
foi subdividida em avaliagdo da linguagem oral (A), fala (B) e habilidadcs académicas (C). A
caracterizagdo do desempenho na linguagem oral sera subdividido em relagdo a Fonologia -
Tabelas 4 a 8; Semantica (vocabulario) - Tabelas 9 a 13; Sintaxe - Tabelas 14 a 18 e
Pragmatica -Tabelas 19 a 24; Avaliacdo da Fala-Tabelas 25 a 28 e Habilidades académicas
(leitura, escrita ¢ aritmética) - Tabelas 29 a 33. Na avaliagdo complementar apresento os
resultados do desempenho nos subtestes do Teste Illinois de Habilidades Psicolingiiisticas
ITPA (A) - Tabelas 34 a 45, o Teste de Vocabulario por Imagens - Peabody (B) - Tabelas 46 a
50; o Teste Token (C) - Tabelas 51 55 e o Teste de Desempenho Escolar - TDE (D)- Tabelas
56 a 60. A analise comparativa do desempenho dos grupos na avaliagdo clinica (Tabelas 61 a
64) ¢ complementar (Tabela 65 e 64) sera apresentada na PARTE 3.

Da amostra constaram individuos de uma familia de afetados com a Sindrome
de cromossomos X-Fragil, subdivididos em cinco grupos: o primeiro grupo, com individuos
com a sindrome do cromossomo X-Fragil (Grupo I), o segundo com mulheres com a pré-
mutagdo (Grupo II), o terceiro com avaliagdo genética normal para FMRI1 e prejuizo
cognitivo e fonoaudioldgico (Grupo III), o quarto grupo com avaliagdo genética normal para
FMRI1, cogni¢@do normal e prejuizo fonoaudiolégico (Grupo IV) e o quinto grupo com
avalia¢do avaliagdao genética normal para o FMR1, normal também na avaliagdo cognitiva e
fonoaudiologica (Grupo V).

Para o estudo sobre o desempenho na avaliagdo da linguagem oral dos
membros da familia, utilizei critérios numéricos que possibilitassem quantificar o
desempenho de cada individuo da familia e do grupo a que pertence. Atribui pontuagao

1(um) quando a habilidade estava presente e o desempenho era normal (normalidade) e 0

(zero) quando apresentava dificuldade na habilidade. Para fins de comparagdo dos individuos

da mesma familia, com desempenho normal ou alterado utilizei o Fischer para comparagéo

estatistica entre 2 grupos (I com I’, I com III, II com II’, I com IV e IIl com IV.).
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PARTE 1-AVALIACAO CLINICA

A. Linguagem Oral.

Nas tabelas seguintes, apresento os individuos da amostra, afetados com a sindrome
do cromossomo X-Fragil (Grupo I), mulheres com pré-mutagdo (Grupo II), individuos com
avaliagd@o genética normal e prejuizo cognitivo e fonoaudioldgico (Grupo III), grupo com
avaliagdo genética normal, desempenho cognitivo normal, alterag@o fonoaudioldgica (Grupo
IV) e o grupo com avaliagdo genética, cognitiva e fonoaudioldogica normais (Grupo V),

segundo o desempenho nas habilidades da linguagem oral-fonoldgica (Tabela 4 a 8)

TABELA 4- Individuos com a sindrome do cromossomo X-Fragil (Grupo I) e o desempenho
na Linguagem Oral-fonologia, segundo a normalidade (1) ou dificuldade (0) na
habilidade avaliada.

GRUPO I
LINGUAGEM ORAL - FONOLOGIA

Recepcao Emissio — Inventario Fonoldgico

Escore Auséncia de Escore

. Discriminacio x| Substituica Repertério e
I Rece ubstitui¢do/} .. .. . P E
INDIVIDUQOS — cepedo e Simplificagdes oIt missao

de fonemas silabicas
0/1 0
0/1
0/1
0/1
0/1
1/1
1/1

Isc.o

]

0/3
0/3
0/3
0/3
0/3
3/3
3/3
0/1 0/3
0/1 0 0/3
2/9  [Total Emissdo 6/27
Total

Co|I=I—=1oc|o|c|o
QIO |—|—|O|o|C |
oo |—=|—C|lo|C|D|D
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TABELA 5— Mulheres com a pré-mutagdo (Grupo II) e o desempenho na Linguagem Oral-
Fonologia, segundo a normalidade (1) ou dificuldade (0) na habilidade avaliada.

GRUPO |

I

LINGUAGEM ORAL - FONOLOGIA

INDIVIDUOS

Recepgdo

Discriminagido
de Sons

Escore
Recepea
0

Emissdo — Inventario Fonologico

Processos de

Substitui¢do/
apagamento
de fonemas

Simplificagdes
silabicas

Repertoério
completo

Escore
Emissdo

Escore
Total

1
=S

Y

i =R

.1. - -

1
1
1
1
1
1
1

21
R
1/1

1
1
.l
L
1

__1..

1
— - _l_.. ——
= __..l._ el

W
1

1
_1 =

1
___1—__
e

1

Total Recepgao

77

Total Emissdo

Total

TABELA 6— Individuos com avaliagdo genética normal para FMRI1 e prejuizo cognitivo ¢

fonoaudiologico (Grupo III) e o desempenho na

segundo a normalidade (1) ou dificuldade (0) na habilidade avaliada.

Linguagem Oral-Fonologia,

GRUPO 11

I

LINGUAGEM ORAL - FONOLOGIA

INDIVIDUOS

Recepgao

Discriminagdo
de Sons

Emissdo — Inventario Fonol6gico

Escore

Auséncia de

Recepgao

Substituigao/
apagamento
de fonemas

Simplificagdes
silabicas

Repertorio
completo

Escore
Emissédo

Escore
Total

1

v

1

-~
1

0

Total Recep¢ao

Total Emissdo

Total




TABELA 7 -Individuos com avaliagdo genética normal para FMRI, cogni¢do normal ¢
prejuizo fonoaudioldgico (Grupo IV) e o desempenho na Linguagem Oral-
Fonologia, segundo a normalidade (1) ou dificuldade (0) na habilidade avaliada.

GRUPO IV

LINGUAGEM ORAL - FONOLOGIA

Recepgdo Emissdo — Inventario Fonoldgico

el
Escore Auséncia de Escore | Escore

] ituica Repertorio s
Recepgiol Substituigao/} .. . 2 Emissdo| Total
apagamento Simplificagoes completo

silabicas
de fonemas

INDIVIDUOS | Discriminagio

A.C.C 1/1 1

C.R.G 1/1

C.E.L 1/1

E.A.CM 1/1

G.C 1/1

G.A.C 1/1

G.M.L 1/1

OO | =3 | || b el [ D | —

J.A.C 1/1

=]

L.A.C 0/1

I1|JLF.CR 1/1

2M.T.L 1/1

13MM.C.L 1/1

14 M.C.L 1/1

15 IM.F.L 1/1

16 IP.F.C 0/

17|P.J.C.R 1/1

18 JR.V.L 1/1

1
1
0
1
1
1
1
0
10 JL.A.C 1/1 ]
]
1
1
1
1
0
1
1
1

1
1
]
0
]
1
0
1
0
]
1
1
1
1
1
0
1
1
1

19IV.L.C.L 1/1

Total Recepc¢éo 17/19 |Total Emissdo

Total
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TABELA 8 - Individuos com avaliagio genética para FMRI, avaliagdo cognitiva e
fonoaudiologica normais (Grupo V) e o desempenho na Linguagem Oral-
Fonologia, segundo a normalidade (1) ou dificuldade (0) na habilidade avaliada.

GRUPO V
LINGUAGEM ORAL - FONOLOGIA

Recepgio Emissdo — Inventério Fonologico

Escore Auséncia de Escore

x YR Repertorio : ek
Recepgio| Substituigdo/ Stimplificaches i Emissio

silabicas

INDIVIDUOS| Discriminagio
de Sons apagamento
de fonemas
1/1 1

1/1
1/1
1/1
1/1
1/1
1/1
1/1
1/1

AN.R 1 1
A.L.C 1 1
AGL 1 1
A.F.SM 1 1
lcac 1 1
CAL 1 1
D.A.C 1 1
E.A.C.L 1 1
LA.C 1 1
J.A.S 1 1/1 1
j.CC.L 1 1/1 1
J.L.0 1 1/1 1
1 1
1 1
1 1
1 1
1 1
1 1
1 1
1 1
1 1
1 1

CO|=A|h|n | bW k| —

L.F.L 1/1
IM.CL 1/1
L.CS 1/1
16 IM.A.L 1/1
17 MR.C 1/1
18 [M.G.L.F 1/1
19 IN.A.C.S 1/1
20 R.G 1/1
21 S.C.S 1/1
22 IS.M.C 1/1

Total Recepgdo 22/22 [Total Emissdo
Total

Nas tabelas seguintes, apresento os individuos da amostra, afetados com a sindrome
do cromossomo X-Fragil (Grupo I), mulheres com pré-muta¢do (Grupo II), individuos com
avaliagdo genética normal e prejuizo cognitivo e fonoaudioldgico (Grupo III), grupo com
avaliag@o genética normal, desempenho cognitivo normal, alteragdo fonoaudiolégica (Grupo
IV) e o grupo com avaliagdo genética, cognitiva e fonoaudioldgica normais (Grupo V),

segundo o desempenho nas habilidades da linguagem oral-semantica (Tabelas 9 a 13).
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TABELA 9- Individuos com a sindrome do cromossomo X-Fragil (Grupo I) e o desempenho
na Linguagem Oral-semantica (vocabulario), segundo a normalidade (1) ou dificuldade (0)
na habilidade avaliada.

GRUPO 1
LINGUAGEM ORAL — HABILIDADE SEMANTICA (VOCABULARIO)
Recepgio (Identifica) Emissdo (Nomeagdo)

i Atributos Escore Atributos 3 Escore
INDIVIDUOS Escore

|Objetos{Fungao] (cor, forma [Recepsdol Opjetos |Fungiol (cor, forma Emissio | Total
cOmposi¢io) composi¢ao)
0 1/3 1 0 1/3 2/6
2/3 1 1/3 3/6
1/3 1 1/3 2/6
3/3 1 2/3 5/6
1/3 1 1/3 2/6

1

1

0

B.C.O 1
D.S 1
E.G 1
IG.O 1
LLA.S 1
J.B.S 1
1
0
1

373 33 6/6
3/3 33 6/6
0/3 0/3 0/6
1/3 1 1/3 2/6

J.A.S
L.S
M.S.O *

O |00 || || LH'M —
ClIO|— | — OO D
SO |=|—=|O|—|O|D
Qo= —O|— OO |
SO |—|—D|IC|C |

Total Recepgao 15/27 |Total Emissédo 927 |. ;
Total 28/54

TABELA 10 — Mulheres com a pré-mutagdo (Grupo II) e o desempenho na Linguagem
Oral-semantica (vocabulério), segundo a normalidade (1) ou dificuldade (0) na
habilidade avaliada.

GRUPO II
LINGUAGEM ORAL — HABILIDADE SEMANTICA (VOCABULARIO)

Recepcdo (Identifica) Emissdo (Nomeagdo)

INDIVIDUOS Atributos | EScore Atributos | LS¢0r®
Emissao

j0bjetosFuncio] (cor, forma Recepsan |Objetos]Fungdo] (cor, forma
composi¢io) Ccomposi¢do)
1 1 3/3 1 1 1 3/3

JE.S 1 3/3 1 1 3/3
L.S 1 3/3 1 1 3/3

4 IM.L.SR 1 3/3 1 1 3/3
1 1 1

1 1 1

1 1

A.C.C

5 IM.LsS 3/3 3/3
6 IMR.C 3/3 3/3
7 IMTS 3/3 1 3/3
Total Recepgéo 21/21 [Total Emissdo 21/21
Total
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TABELA 11 — Individuos com avaliag@o genética normal para FMR1 e prejuizo cognitivo ¢
fonoaudioldgico (Grupo 1II) € 0 e o desempenho na Linguagem Oral-semantica
(vocabulario), segundo a normalidade
avaliada.

(1) ou dificuldade (0) na habilidade

GRUPO III

LINGUAGEM ORAL — HABILIDADE SEMANTICA (VOCABULARIO)

INDIVIDUOS

Recepgio (Identifica)

Emissdo (Nomeagio)

Escore

Objetos

Fungdo

Atributos
(cor, forma
composi¢do)

Escore
Recepea
0

ObjetosfFungio

Atributos
(cor, forma
composicao)

Emissao

Escore
Total

1

3/3

1

1

6/6

3/3

6/6

3/3

6/6

|

2
3]

4

1
1
]
1

1
]
1
1

1
1
1

3/3

1
1
1
1

1
1
1

6/6

Total Recepgao

12/12

Total

1
1
1
Emissdo

Total

24/24

5

6 7

unespwl ¥2: 13 24 1& 16 A7 18
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TABELA 12 -Individuos com avaliagdo genética normal para FMRI, cogni¢do normal e

prejuizo fonoaudioldgico (Grupo IV) e o desempenho na

Linguagem Oral-

Sematica, segundo a normalidade (1) ou dificuldade (0) na habilidade avaliada.

GRUPO IV

LINGUAGEM ORAL — HABILIDADE SEMANTICA (VOCABULARIO)

INDIVIDUOS

Recepgio (Identifica)

Objetos

Fungdo

Atributos
(cor, forma
composi¢io)

Escore
Recepgao

Emissdao (Nomeagdo)

Objetos

Funcgdo

Atributos
(cor, forma
composi¢do)

Escore
Emissdo

Escore
Total

A.C.C

1

3/3

5/6

C.R.G

3/3

6/6

C.E.L

3/3

5/6

[EA.CM

3/3

6/6

3/3

6/6

G.A.C

3/3

6/6

G.M.L

3/3

5/6

|
2
3
4
51G.C
b
1
§

J.A.C

3/3

6/6

9|LAC

3/3

5/6

10jA.C

3/3

6/6

IJLF.C.R

3/3

4/6

RMT.L

3/3

6/6

M.C.L

3/3

6/6

M.C.L

3/3

6/6

I5|M.F.L

3/3

6/6

16Jp.F.C

3/3

6/6

17]p.J.C.R

3/3

6/6

1§|R.V.L

3/3

1
1
1
1
1
1
1
1
1
1
1
1
1
1
1
1
1
1

6/6

19jV.L.C.L

1
1
1
1
1
1
1
1
1
1
1
1
1
1
1
1
]
1
1

1
1
1
1
1
]
1
1
1
1
1
1
1
1
1
]
1
]
1

1
1
1
1
1
1
1
1
1
]
1
1
1
1
1
1
1
1

3/3

b [ | e [ e L | e | e f | e ] | f et | e |

1

6/6

Total Recepgdo

57/57

Total Emissdo

[Total

108/114

5

6 7

AVA
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TABELA 13- Individuos com avaliagio gencética para FMRI, avaliagdo cognitiva ¢
fonoaudiologica normais (GV) ¢ o desempenho na Linguagem Oral-Sematica,
segundo a normalidade (1) ou dificuldade (0) na habilidade avuliada.

GRUPO V

LINGUAGEM ORAL — HABILIDADE SEMANTICA (VOCABULARIO)

INDIVIDUOS

Recepgiio (Identifica) Emissido (Nomeagio)
Escore
Atributos . Atributos Emissao
2 R Escore ; 2
Objetos|Fung¢ido] (cor, forma Recenciio Objetos]Fungio] (cor, forma
— >Cepeilc s
COmposigao) p§ CoOmposi¢io)

AN.R 1

A.LC

A.C.L

AFSM
lc.A.C

6 |C.A.L

Tbac | 1 |
8 [EACL .

1
1
1
1
1

1
1
1
1
1
1
al
1

Total Recepgao / l'otal Emissao

Total 132/132

Nas tabelas seguintes, apresento os individuos da amostra, afetados com a sindrome do
cromossomo X-Fragil (Grupo I), mulheres com pré-mutagdo (Grupo II), individuos com
avaliagdo genética normal e prejuizo cognitivo ¢ fonoaudioldgico (Grupo III), grupo com
avaliagdo genética normal, desempenho cognitivo normal, alteragdo fonoaudioldgica (Grupo
IV) ¢ o grupo com avaliagao genética, cognitiva ¢ fonoaudioldogica normais (Grupo V),
segundo o desempenho nas habilidades da linguagem oral- sintaxe (Tabelas 14 a 18).
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TABELA 14- Individuos com a sindrome do cromossomo X-Fragil (Grupo I) ¢ o desempenho
na Linguagem Oral-Sintatica, segundo a normalidade (1) ou dificuldade (0) na
habilidade avaliada.

GRUPO |

LINGUAGEM ORAL — HABILDADE SINTATICA

Recepgio Emissio

NDIVIDUOS

Simples
(uma agio)

Descrigdo de Escore
cventos " ’ Escore | Total
~. . [ Narmrativa s 2
(seqiicneia Emissio
de fatos)

Complexas Bedion Curtos } Complexos | Organizagio
: ; Zscore
(duas ou mais | Narrativa = (uma (duas ou | dos clementos
% Recepgio =
agdes) frase) [Imais frases ) na frase

1/3 1 0 0 1/5

2/3 1 1

1/3

2/3

3/3

33

Total Emissio

[Total

AVA
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TABELA 15 — Mulheres com a pré-mutagdo (Grupo II) e o desempenho na Linguagem Oral-sintética, segundo a normalidade (1) ou
dificuldade (0) na habilidade avaliada.

GRUPO I1
LINGUAGEM ORAL — HABILIDADE SINTATICA
Recepgao Emissdo
INDIVIDUOS |SimplesjComplexas Complexos | Organizagdo dos|  Descrigdo de
. Escore | Curtos N .
(uma | (duasou | Narrativa ,, (duas ou elementos na |eventos (seqiiéncia [Narrativa
i 4 o Recepgdof(uma frase) ; :
acgdo) Jmais agoes) mais frases ) frase de fatos)
A.C.C 1 3/3 1 1 1 1 5/5
F.S 3/3 1 1 5/5
L.S 3/3 1 1 5/5
M.L.S.R 2/3 1 1 5/5
1 1
1 1
1 1

Escore
Emissao

5/5
M.R.C 3/3 5/5

7 IM.T.S 1/3 4/5
Total Recepgdo 18/27 |Total Emissdo 34/45
Total

1
1
1
M.L.S 1 3/3
1
]
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TABELA 16 — Individuos com avaliagdo genética normal para FMRI e prejuizo cognitivo e fonoaudiologico (Grupo III) e o desempenho na
Linguagem Oral-Sintatica, segundo a normalidade (1) ou dificuldade (0) na habilidade avaliada.

GRUPO II1
LINGUAGEM ORAL — HABILIDADE SINTATICA

Recepgio Emissio

Descrigdo de Escore
eventos  INarrativa Es?or? Total
(seqiiéncia de Emissdo
fatos)
JE.F 2/3 1 1 1 1 4/5 6/8
J.J.F 3/3 1 1 ] 1 5/5 /8
M.M.S 3/3 1 1 1 1 5/5 8/8

4 R.F.L 3/3 1 1 ] 1 4/5
Total Recepcao 11/12 JTotal Emissdo 18/20

Total

INDIVIDUOS Simiples Complcxas’ _ Bscoie Curtos Compl‘cxos Organizagdo
(duas ou mais | Narrativa (uma (duas ou | dos elementos

uma agao Recepcao ;
( géo) ps frase) | mais frases) na frase

AVA
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TABELA 17 - Individuos com avaliagdo genética normal para FMR1, cognig¢do normal e prejuizo fonoaudiolégico (Grupo IV) e o desempenho
na Linguagem Oral-sintatica, segundo a normalidade (1) ou dificuldade (0) na habilidade avaliada.

GRUPO IV
LINGUAGEM ORAL — HABILIDADE SINTATICA
Recepgao Emissao

INDIVIDUOS Simples Complexas ; Escore £ imtos Complcxog Organizagdo dos |Descrigdo de eventos ; Escore
% (duas ou |Narrativa ~ | (uma | (duas ou mais wh Narrativa e
(uma agao) Recepgio elementos na frase | (seqiiéncia de fatos) Emissdo

0

mais agdes rase rases
¢oes) frase) fi )

3/5
5/5
3/5
3/5
4/5
4/5
3/5
5/5
3/5
5/5
3/5
4/5
4/5
4/5
3/5
3/5
5/5

ACLC
ICR.G
C.F.L
E.A.CM
lc.c
lc.ac
lcM.L
1.A.C
L.AC
L.A.C
11 |LF.CR
12 [MT.L
13 M.CL
14 IM.CL
15 [M.F.L
16 |P.F.C
17 [PJ.CR
18 [R.V.L 33 5/5
19 Jv.L.CL 1/3 1 4/5
Total Recepgdo 47/57 |Total Emissdo 73/95

Total

3/3 1
3/3 ]
2/3 1
2/3 ]
2/3 1
3/3 ]
3/3 1
3/3 ]
2/3 ]
3/3 1
1
1
]
l
1
]
1
]

S|eleR|a v st —

3/3
3/3
3/3
1/3
1/3
373
3/3

WU U U PUNSY) (U PN FUNS) UG FUNI (W DY) FUIDY) UEDY NEDY FUIDY [N DS [ P
O | | | |O | |pmt o = O = | = | — O ||l |—|—

1
1
]
1
1
1
1
1
1
1
1
)
1
1
1
1
]
1
1

OI=|— OO0 |C(C|C|—= (O | ||| |—|D

1
] 1
1 0
1 0
] 1
] 1
] 0
] 1
1 0
1 1
1 0
1 ]
1 ]
1 ]
1 0
1 0
1 ]
1 ]
1 ]
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TABELA 18- Individuos com avaliagdo genética para FMRI, avaliagdo cognitiva e fonoaudioldgica normais (GV) e o desempenho na
Linguagem Oral-Sintaxe, segundo a normalidade (1) ou dificuldade (0) na habilidade avaliada.

GRUPO

\%

LINGUAGEM ORAL — HABILIDADE SINTATICA

INDIVIDUOS

Recepcio

Emissdo

Simples
(uma agdo)

Complexas (duas
ou mais agdes)

Narrativa

Escore
Recepgio

Curtos (uma
frase)

Complexos

(duas ou mais

frases )

Organizagao dos
elementos na frase

Descrigdo de
eventos
(seqiiéncia de
fatos)

Narrativa

Escore
Emissdo

|
2
3
4
5
6
7
8
9
10
11
12
13
14
15
16
17
18
19
20
21
22

33
3/3
3/3
3/3
33
33
3/3
3/3
3/3
3/3
3/3
373
3/3
373
3/3
373
373
3/3
373
3/3
373
3/3

S/5
5/5
5/5
5/5
5/5
5/5
5/5
5/5
5/5
5/5
5/5
5/5
5/5
5/5
5/5
5/5
5/5
5/5
5/5
5/5
5/5
5/5

8/8
8/8
8/8
8/8
8/8
8/8
8/8
8/8
8/8
8/8
8/8
8/8
8/8
8/8
8/8
8/8
8/8
8/8
8/8
8/8
8/8
8/8

Total Recepgio

66/66

Total Emissdo

110/110

Total

176/176

AVA
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Nas tabclas seguintes, apresento os individuos da amostra, afetados com a sindrome
do cromossomo X-Fragil (Grupo I), mulheres com pré-mutagdo (Grupo II), individuos com
avaliagdo genética normal e prejuizo cognitivo e fonoaudiolégico (Grupo III ), grupo com

avalia¢do genética normal, desempenho cognitivo normal, altera¢do fonoaudiologica (GIV) e

o grupo com avaliagdo genética, cognitiva e fonoaudioldgica normais (GV), segundo o

desempenho nas habilidades da linguagem oral- pragmatica (Tabela 19 a 23).
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TABELA 19 : Individuos com a sindrome do cromossomo X-Fragil (Grupo I) e o desempenho na Linguagem Oral-pragmatica, segundo a
normalidade (1) ou dificuldade (0) na habilidade avaliada.

GRUPO |
LINGUAGEM ORAL — PRAGMATICA/HABILIDADES CONVERSACIONAIS

Recursos sinalizadores da interagéo
comunicativa Marcadores

INDIVIDUOS Escord] . Escore] de  |Fluénciaf, ...
Atengdo Meanutengcllo Expressao Entonagio bilidade

JCompartilhadal Facial Feedback

Tema/Toépico Turno

Inteligi-
& Escore
do contato

Introduz Mantén’:ﬂ[niciaiRespmlde Respeita]
visual

o
o

0

W= || (W=

| |—|— || |||
Qo= |—=|C|(—=|c|— |2
o|o|—|—|o|c|C|T|D
OO |—|— || || |D

1
1
1
]
]
1
1
1
1

1
]
1
1
1
1
]
1
]

o|Ic|—|—|D|C|C |
S|o|—=|—|o|o|eo|e

1
0
]
0
1
|
0
0

olo|l—|—|—|—|lo|—]|—
OO |t |t [t [t | D | s | e

L =]

AVA
AVAVAY
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TABELA 20— Mulheres com a pré-mutagdo (Grupo II) e o desempenho na Linguagem Oral-pragmatica, segundo a normalidade (1) ou

dificuldade (0) na habilidade avaliada

GRUPO 11

LINGUAGEM ORAL — PRAGMATICA/HABILIDADES CONVERSACIONAIS

INDIVIDUOS

Tema/To6pico

Tumo

Recursos sinalizadores da interacdo comunicativa

Introduz| Mantém

Inicia

Responde

| Escore
Respeita]

Atengdo
[Compartilhadal

Manutengao
do contato
visual

Expressdo
Facial

Feedback

Escore

Marcadores
de
entonagdo

Fluéncia

Inteligi-
bilidade

Escore

Escore
Total

A.C.C

5/5

4/4

3/3

12/12

F.S

5/5

4/4

3/3

L.S

5/5

4/4

2/3

12/12

M.L.S.R

3/4

2/3

M.L.S

5/5

4/4

3/3

M.R.C

5/5

4/4

2 |’;3

M.T.S

1
1
1
1
1
1
1

1
1
1
0 4/5
1
1
1

5/5

1
1
1
0
1
1
1

1
1
1
1
1
1
1

1
1
1
1
]
1
0

3/4

1
1
1
1
1
0
0

2

/3

34/35

26/28

Total

15/21

Total

1.0: II 12 ]unesp -
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19

20
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23

24
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Go

TABELA 21 — Individuos com avalia¢do genética normal e prejuizo cognitivo e fonoaudiologico (Grupo II1) € o € o desempenho na Linguagem
Oral-pragmatica, segundo a normalidade (1) ou dificuldade (0) na habilidade avaliada.

GRUPO 111

LINGUAGEM ORAL — PRAGMATICA/HABILIDADES CONVERSACIONAIS

INDIVIDUOS

Tema/Topico

Turno

Introduz

IniciaIRcspondc

Respeita

Escore

Recursos sinalizadores da interagdo comunicativa

Atencgdo
compartilhada

Manutencgao
do contato
visual

expressao
facial

feedback

Escore

Marcadores
de
Entonagdo

Fluéncia

Inteligi-
bilidade

Escore

Escor
Total

5/5

4/4

3/3

12/12

5/5

4/4

3/3

12/

5/5

4/4

3/3

12/1

]
]
1
1

1
1
1
]

1
1
1
1

5/5

1
1
]
]

1
1
1
1

1
1
1
1

4/4

]
]
1
]

2/3

11/12

20/20

Total

16/16

Total

11/12

Total

AVA
AVAYAY
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TABELA 22-Individuos com avaliagdo genética normal para FMRI, cogni¢do normal e prejuizo fonoaudioldgico (Grupo IV) e o desempenho
na Linguagem Oral- pragmatica, segundo a normalidade (1) ou dificuldade (0) na habilidade avaliada.

Tema/Topico Turno Recursos sinalizadores da interagdo comunicativa Marcadores
INDIVIDUQOS Escord Escord de Fluéncial, ... 3

; ; sidne e NETIRRY - bilidade Total
Introduz Mantém |IniciafRespondd Respeita Feedback Entonagio

Inteligi- Escore

Atengio Manutengio do Expressio
compartilhada contato visual Facial

A.C.C 4/4 1
C.R.G 4/4 1
C.FL 1
E.A.CM 1
G.C
G.AC
G.M.L
JAC
L.A.C

1 5/5
1
1
1
1
1
1
1
1
LA.C 1
1
1
1
1
1
1
1
1
1

5/5

4/4

o1 | (19|19 |19 |19 |12 [t2

1
1

1

1 4/4
1 4/4
1 4/4
1 4/4
1 4/4
1

1

1

l

1

1

1

1

4/4

LA - I SO I S I S I R SR N B S S ]

4/4

L.F.C.R
M.T.L
M.C.L
M.C.L
M.F.L
P.F.C
P.J.C.R
R.V.L
V.L.C.L

95/95 J76/7¢{ Total 55/57
] Irota] 2261228

|
|

|

I

|

|

4/4 |
4/4 |
|

|

1

|

1

1

1

1
1
1
1
1
1
1
1
1
1
1
1
1

4/4
4/4
4/4
4/4
4/4
4/4
4/4

TABELA 23-Individuos com avaliagdo genética normal para FMR1, avaliagdo cognitiva e fonoaudioldgica normais (Grupo V) e o desempenho
na Linguagem Oral-pragmatica, segundo a normalidade (1) ou dificuldade (0) na habilidade avaliada.
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GRUPO V
LINGUAGEM ORAL — PRAGMATICA/HABILIDADES CONVERSACIONAIS

Recursos sinalizadores da interagdo
comunicativa Marcadores

Tema/Topico Turno
Inteligi- Escore

INDIVIDUOS Escore Manutengdo Escore] de Fluéncia

Expressdo Entonagdo bilidade Total

Atengdo do contato Feedback

compartilhadal . Facial
visual

1 5/5 4/4 3/3 12/12

1 5/5 4/4 3/3 12/12

1 5/5 4/4 3/3 12/12

1 5/5 4/4 3/3 12/12

1 5/5 4/4 3/3 12/12

1 5/5 4/4 3/3 12/12

1 5/5 4/4 3/3 12/12

1 5/5 4/4 3/3 12/12

1 5/5 4/4 3/3 12/12

1 5/5 4/4 3/3 12/12

1 5/5 4/4 3/3 12/12

1

1

1

1

1

1

1

1

1

1

1

Introduz| Mantém}Iniciaj Responde| Respeita

ANR 1
ALC ]
A.CL 1
AF.SM 1
CAC 1
C.AL 1
D.A.C 1
E.A.C.L 1
LA.C 1
JA.S 1
J.C.CL 1
JL.O 1
1

1

1

1

1

1

1

1

1

1

=R~ R e R Y

5/5 4/4 3/3 12/12
5/5 4/4 3/3 12/12
5/5 4/4 3/3 12/12
5/5 4/4 3/3 12/12
5/5 4/4 3/3 12/12
5/5 4/4 3/3 12/12
5/5 4/4 3/3 12/12
5/5 4/4 373 12/12
55 4/4 3/3 12/12
S.CS 5/5 4/4 3/3 12/12
22] S.M.C 5/5 4/4 3/3 12/12

Total 110/110jTotal 88/88 {Total 66/66
Total 264/264

LEL
M.C.L
L.C.S
M.A.L
M.R.C
M.G.L.F
N.A.CS
R.G
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Os resultados relativos a linguagem nos S5 grupos amostrais nos diferentes
componentes de linguagem, mostraram que:

1 - Os valores obtidos quanto as altcragdes na linguagem dos individuos do
Grupo I apresentam diferengas estatisticamente significantes, quando comparados com os
individuos do grupo I’, lll e IV;

2 - Os valores dos 5 grupos, relativos a dificuldade fonoldgica, sintatica,
semantica ¢ pragmatica, quando comparados cstatisticamente (I com I’, II com ID),
apresentaram diferengas significantes. O grupo I ¢ II apresentaram maior dificuldade na
linguagem oral quando o desempenho desses grupos foi comparado com os Grupo 11l ¢ 1V;

4- algumas caracteristicas peculiares da habilidade pragmatica apareceram nos
individuos afetados (6 ¢ 4) ¢ com desempenho cognitivo normal ou limitrofe que os

diferenciaram clinicamente dos outros grupos;

5- A avaliagdo da linguagem oral (pragmatica) e as habilidades académicas
diferenciaram clinicamente das pré-mutadas do Grupo II quando comparadas com o Grupo

II’e

6- A grande variabilidade de dificuldades encontradas no Grupo I justifica

maior investimento no estudo do fen6tipo comportamental desta condig@o.
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Parte B. Fala.

Nas tabelas seguintes, apresento os individuos da amostra, afetados com a
sindrome do cromossomo X-Fragil (Grupo I), mulheres com pré-mutagdao (Grupo II),
individuos com avaliagdo genética normal e prejuizo cognitivo e fonoaudiologico (Grupo I11),
grupo com avaliagdo genética normal, desempenho cognitivo normal, alteragdo
fonoaudioldgica (Grupo 1V) e o grupo com avaliagdo genética, cognitiva e fonoaudioldgica
normais (Grupo V), secgundo as caracteristicas da fala. (Tabela 24 a 28).

Nessas tabelas, exponho o desempenho dos S grupos, de acordo com a

presenca ou auséncia de alteragdes na avaliagdo clinica.

TABELA 24 -Individuos com sindrome do cromossomo X-Fragil (Grupo I) e as
caracteristicas da fala e grau de gravidade da ininteligibilidade.

CARACTERIZACAO DA FALA — GRUPO |

IGrau de

eravidade
da ininteli-
gibilidade

Processos

INDIVIDUOS | . ..°
Fonologicos

Articulagao Voz Ressonancia | Velocidade | Fluéncia

posteriorizada
¢ hipernasal

imprecisdo

e distorgao Adkiada

co-ocorréncia Aumentada | Alterada Grave

imprecisio posteriorizada
e distorcao e hipernasal
imprecisdo " &

e distorgdo

co-ocorréncia Adequada Aumentada | Alterada] Grave

E.G co-ocorréncia Aumentada | Alterada Grave

Infantilizada
e aguda
imprecisao " posteriorizada
e distor¢do e hipernasal
J.B.S ausente Adequada | Adequada Adequada Adequada | Alterada —
Fraca
projegao Adequada Adequada | Alterada] Adequada
vocal
imprecisdo A
e distorgdo
IM.S.O * * Rouca ? Grave

IG.O substituigdo | Distorgdo hipernasal | Aumentada | Alterada Leve

[LA.S co-ocorréncia Aumentada | Alterada Grave

imprecisio

J.A.S ausente : ~
e distor¢do

L.S co-ocorréncia Aumentada Grave

* Ndo foi possivel caracterizar pelo grave comprometimento de linguagem

AVA
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TABELA 25 —Mulheres com a pré-mutagdo (Grupo 1) ¢ as caracteristicas da fala ¢ grau de
gravidade da ininteligibilidade.

CARACTERIZACAO DA FALA — GRUPO I

INDIVIDUOS

Processos
Fonoldgicos

Articulagdo

Ressonancia

Velocidade

Fluéncia

Grau de
gravidade
da
ininteligi-

bilidade

Ausente

Imprecisio
(articulagdo
fechada)

Fraca
intensidade
€ soprosa

Adequada

Adequada

Adequada

Leve

Ausente

Adequada

Adequada

A-(Ec-]uada

Adequada

Adequada

Adequada

Ausente

Imprecisio

Fraca
intensidade
e grave
(presbifonia)

Adequada

Adequada

Adequada

Leve

Ausente

Imprecisio

Soprosa

Adequada

Aumentada

Adequada

Leve

Ausente

Distorgdo

Adequada

Adequada

Adequada

Adequada

Adequada

Ausente

Imprecisdo
(articulagdo
fechada)

Fraca
intensidade
e soprosa

Adequada

Adequada

Adequada

Leve

Ausente

Imprecisio

Fraca
intensidade
€ soprosa

Adequada

Lentificada

Adequada

Moderada

TABELA 26 —Individuos com avaliagdo genética normal para FMRI1 e prejuizo cognitivo e
fonoaudiolégico (Grupo III) e as caracteristicas da fala e grau de gravidade da
ininteligibilidade.

CARACTERIZACAO DA FALA — GRUPO III

INDIVIDUOS

Processos
Fonologicos

Articulagao

Ressonancia

Velocidade

Fluéncia

Grau de
gravidade
da
Jininteligibili

dade

Adequado

Adequado

Adequado

Adequado

Adequado

Adequado

Adequado

Adequado

Adequado

Adequado

Adequado

Adequado

Adequado

Adequado

Adequado

Adequado

Adequado

Adequado

Co-ocorréncia

Alteragdao
articulatoria

Fraca
intensidade

adequada

Adequada

Alterada

Leve

6 7
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TABELA 27-Individuos com avaliagdo genética normal para FMRI, cogni¢ao normal e
prejuizo fonoaudioldgico (Grupo 1V) ¢ as ¢ as caracteristicas da fala e grau de
gravidade da ininteligibilidade.

CARACTERIZACAO DA FALA — GRUPO IV

INDIVIDUOS

Processos
Fonolbgicos

Articulagdo

Voz

Ressondncia

Velocidade

Fluéncia

Grau de
gravidade da
ininteligibili

dade

A.C.C

Adequado

Adequado

Adequado

Adequado

Adequado

Adequado

IC.R.G

Adequado

Adequado

Adequado

Adequado

Adequado

Adequado

ICFL

Adequado

Adequado

Adequada

Adequado

Adequado

Adequado

E.A.CM

Estrutura

Sildbica

Adequado

Adequado

Adequado

Adequado

Adequado

lc.c

Adequado

Adequado

Adequado

Adequado

Adequado

Adequado

lc.AC

Adequado

Adequado

Adequado

Adequado

Adequado

Adequado

IcM.L

Adequado

Adequado

Adequado

Adequado

Adequado

Adequado

J.A.C

Adequado

Adequado

Adequado

Adequado

Adequado

Adequado

el e <BES TR R B AV R e

LA.C

Co-ocorréncia

Alteragdo
Articulatdria

Adequado

Adequado

Adequado

Adequado

Leve

LA.C

Adequado

Adequado

Adequado

Adequado

Adequado

Adequado

L.F.C.R

Adequado

Adequado

Adequado

Adequado

Adequado

Adequado

M.T.L

Adequado

Adequado

Adequado

Adequado

Adequado

Adequado

M.C.L

Adequado

Adequado

Adequado

Adequado

Adequado

Adequado

14 M.C.L

Adequado

Imprecisio

Rouca E
Soprosa

Adequado

Adequado

Adequado

I5M.F.L

Co-Ocorréncia

Alteracido
Articulatoria

Adequada

Adequada

Aumentada

Alterada

Moderada

16 |P.F.C

Adequada

Adequada

Adequada

Adequada

Adequada

Adequada

Adequada

17|PJ.CR

Adequada

Adequada

Adequada

Adequada

Adequada

Adequada

Adequada

18 JR.V.L

Adequada

Adequada

Adequada

Adequada

Adequada

Adequada

Adequada

19|V.L.C.L

Adequada

Adequada

Adequada

Adequada

Adequada

Adequada

Adequada

5

6 7
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76

TABELA-28- Individuos com avaliagio genética normal para FMRI, avalia¢do cognitiva e
fonoaudioldgica normais (Grupo V) e as caracteristicas da fala.

CARACTERIZACAO DA FALA — GRUPO V

Grau de

‘ Processos . : ; ; Eravidads
NDIVIDUOS P Articulacio] Voz |Ressonancial Velocidade | Fluéncia da

Fonoldgicos T it O

ininteligi

bilidade
1 JAN.R adequado | Adequado Jadequado| adequado | adequado JAdequadof ----
2 JA.LC adequado | Adequado Jadequado| adequado | adequado JAdequado] ----
3JA.CL adequado | Adequado Jadequado| adequado | adequado JAdequado] ----
4 |JA.F.S.M adequado | Adequado |adequado| adequado | adequado |Adequado] ----
DICAC adequado | Adequado | adequado| adequado | adequado JAdequado] ----
6 jc.AL adequado | Adequado | adequado| adequado | adequado JAdequado] ----
7|D.A.C adequado | Adequado | adequado| adequado | adequado JAdequado] ----
8 JE.A.C.L adequado | Adequado | adequado| adequado | adequado JAdequado] ----
9 JLA.C adequado | Adequado |adequado| adequado | adequado JAdequado] ----
0P.A.S adequado | adequado Jadequado| adequado | adequado JAdequado] ----
IY.C.C.L adequado | adequado |adequado| adequado | adequado JAdequado| ----
2p.L.O adequado | adequado Jadequado| adequado | adequado JAdequado| ----
3|L.F.L adequado | adequado |adequado| adequado | adequado JAdequado| ----
41L.C.S adequado | adequado |adequado| adequado | adequado JAdequado| ----
SIM.A.L adequado | adequado Jadequado| adequado | adequado JAdequado] ----
6|M.R.C adequado | adequado |adequado| adequado | adequado |Adequado| ----
7IM.A.C.S adequado | adequado |adequado| adequado | adequado JAdequado] ----
8M.G.L.F adequado | adequado |adequado| adequado | adequado JAdequado] ----
9IN.A.C.S adequado | adequado Jadequado| adequado | adequado JAdequado] ----
0JR.G adequado | adequado Jadequado| adequado | adequado JAdequado] ----
1|S.C.S adequado | adequado Jadequado| adequado | adequado JAdequado] ----
2ISM.C adequado | adequado |adequado| adequado | adequado JAdequado] ----

cm

Os resultados obtidos na analise dos achados relativos a fala, mostraram que:

1 - A amostra reduzida de fala nos sujeitos do GI prejudicaram a analise

conclusiva desta habilidade nos grupos de afetados, o que ¢ possivel especular que apesar

disto a alteragdo fonoldgica, a imprecisdo articulatoria e a velocidade aumentada da fala no

Grupo I tornam a fala do afetado pela sindrome peculiar;

5

6 7
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2 - As alteragdes mais graves na inteligibilidade da fala ocorreram principalmente
nos individuos com comprometimento cognitivo mais grave ¢ comprometimento nas habilidades
da linguagem;

3 - Alteragoes na produgao do som, fluéncia e velocidade, associado ao quadro

de transtorno de linguagem ¢ o comprometimento cognitivo conferiu aos individuos do Grupo

I diferentes graus de ininteligibilidade;.
4 - Quando os grupos foram comparados os individuos do Grupo I

apresentaram mais comprometimentos da fala.

Parte C. Habilidades Académicas

Nas tabelas seguintes, apresento os individuos da amostra, afetados com a sindrome
do cromossomo X-Fragil (Grupo I), mulheres com pré-mutagdo (Grupo II), individuos com
avaliagdo genética normal e prejuizo cognitivo ¢ fonoaudiologico (Grupo III ), grupo com
avaliacdo genética normal, desempenho cognitivo normal, altera¢do fonoaudiolédgica (Grupo
IV) e o grupo com avaliagdo genética, cognitiva e fonoaudiolégica normais (Grupo V),

segundo o desempenho nas habilidades académicas (Tabela 46 a 50).
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TABELA 29 -Individuos com a sindrome do cromossomo X-Fragil (Grupo I) e o desempenho nas Habilidades Académicas, scgundo a
normalidade (1) e dificuldade (0) na habilidade avaliada.

GRUPO I

HABILIDADES ACADEMICAS

INDIVIDUOS

Escrita

Leitura

Operagdes Aritméticas

Letras/
nameros

Palavras

Propric
nome

Textos

Coesiio ¢
Coeréncia

Convengdo
da Lingua

Escore
Escrita

Letras/

z Palavras
numeros

Frases

Textos

Escore

Reconheci
mento

Forma de resolugio

Textos

Compreensio

Interpretagio]

Leitura

Situagdo
problema

Simples

Nio
formal

Formal

Entre
conjuntos

Escore

Artmeética

Escore
Total

[s.co

0

ID,S

0

[

0

lco

lias

J.B.S

J.AS

|Ls

Mso+

S|o|lo|lo|ojo|le|o|=

Total Escrita

[Total Leitura

Total Aritmética

Totsl

26/144

9 10 11 12 Junesp -
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19 200 21
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TABELA 30-Individuos com avaliagdo genética normal para FMR1 e prejuizo cognitivo e fonoaudioldgico (Grupo II) e o desempenho nas
Habilidades Académicas, segundo a normalidade (1) e dificuldade (0) na habilidade avaliada.

GRUPO II
HABILIDADES ACADEMICAS

Escrita Leitura Operagdes Aritméticas

Textos Textos Reconhecimento Forma de resolugio
Escore Escore Escore

JProprio) “ri ctras/ : ; P
opric Escritaj Letras Patavizs | Frases L Textos Leitura Simples e Aritmética

conjuntos

INDIVIDUOS Letras/ )
Palavras

nimeros nome Coesiio e | Convengiio nimeros
Coeréncial da Lingua

Compreensdo |Interpretagio) Situagdo problen -
formal
A.C.C 0
iF_S 0
LS 0 0
MLsr
M.L.S
IMRC I
M.T.S 0 0 1)

Formal

Total Escrita Total Leitura Total Aritmética

Total
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TABELA 31-Individuos com avaliagdo genética normal para FMR1, prejuizo cognitivo e fonoaudiologico (Grupo III) e o desempenho nas
Habilidades Académicas, segundo a normalidade (1) e dificuldade (0) na habilidade avaliada.

GRUPO III
HABILIDADES ACADEMICAS

Escrita Leitura Operagdes Aritméticas

Textos . Textos . .
, . “SCOre score score Escore
IVIDUOS e : > s
D Letras/ Proprio Escrita] Letras/ drraces Leitura Simples Aritmética §  Total
5 Coesiio e ranan . Palavrag{Frases Situaca p :

numeros nome oesdo ¢ | Convengio nameros I . & ituagio Entre
PR i Compreensio |Interpretagic ; ;

Coeréncial da Lingua Problema Nio conjuntos

Formal

Reconhecimento Forma de resolugio

formal

1 pEF 1 0 3/16

0

1 0 0 7/16
0
0

2yJF
3 IMM.S
4 IRF.L
h‘mal Escrita

1 0 16
] 1 10/16

Total Leitura Total Aritmética

Total
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TABELA 32 -Individuos com avaliagdo genética normal para FMRI e cognigdo normal e prejuizo fonoaudioldgico (Grupo IV) e o desempenho
nas Habilidades Académicas, segundo a normalidade (1) e dificuldade (0) na habilidade avaliada.

GRUPO 1V

HABILIDADES ACADEMICAS

INDIVIDUOS

Escrita

Leitura

Operagdes Aritinéticas

Letras/
nameros

Palavras

Proprio
nome

Textos

coesdo ¢
coeréncia

convengio)
da lingua

Escore
Escrita

Letras/

7 Palavras
numeros

Frascs

Textos|

Textos

Reconhecimento

Forma de resolugio

Compreensio

Interpretagiio

Escore
Leitura

Simples

Situagio problema

Nio JForma

formal |

Entre
conjuntos

Escore

Aritmética

Escore

Total

A.C.C

=

4/6

4/6

0

1/4

IcrRG

4/6

4/6

0/4

2
3

fcrL

36

2/6

0/4

4

EAcwm

36

36

(=]

0/4

5

lo.c

4/6

3/6

6

lc.ac

— o | | |

4/6

1
1
1
|
1
1

3/6

3/4

7

flom.L

0/6

0

0/6

0/4

8

J.A.C

5/6

5/6

3/4

L.A.C

4/6

3/6

0/4

L.A.C

oo oo |o |o o |2

4/6

3;6

2/4

lLFcr

4/6

2/6

0/4

| YERS

4/6

2/6

0/4

M.C.L

4/6

2/6

0/4

M.C.L

2/6

1/6

0/4

M.F.L

4/6

36

1/4

16

P.F.C

4/6

oo oo=Io o | |Cc |o |o|o

3/6

0/4

17

P.J.C.R

4/6

2/6

0/4

18

R.V.L

4/6

2/6

3/4

19

V.L.C.L

- e | | = | [ = = = = | =

4/6

1
1
1
1
1
1
1
1
1
1
1
1

o |2

3/6

S |l=loD oo D D=0 | |

oo oo |o |0 o |e |2

0/4

Total Escrita

69/114

Total Leitura

46/114

Total Aritmética

13/76

Total

1

28/304

18

19 200 21 @22

23

24

25

26

27

28



TABELA 33-Individuos com avaliagdo genética normal para FMR1 e avaliagdo cognitiva e fonoaudioldgica normais (Grupo V) e o desempenho
nas Habilidades Académicas, segundo a normalidade (1) e dificuldade (0) na habilidade avaliada.
GRUPO V
HABILIDADES ACADEMICAS

Escrita Leitura Operagies Aritméticas

Reconhe-

Textos Escore Textos Escore ;
cimento

INDIVIDUOS | Letras Palavras| /PO Escrita | Letras/ oo Textos Leitura

numeros | Nome Coesdo e |Convengdo nimeros ) ) 2 T Situagiio Simples Entre
i b Compreensaofinterpretaca i Wi ;

Coeréncial da Lingua Problema conjuntos

Forma de resolugio Escore Escore
Aritmétical  Totwl

Nio formal] Formal

AN.R 1 1 6/6 6/6 1 1 1

A.LC 1 1 6/6 6/6 1 1 1

A.C.L 6/6 6/6 1
A.F.S.M 4/6 36
C.A.C 6/6 6/6

C.A.L 4/6 36

D.A.C 6/6 6/6 / 16/16
EACL 4/6 3/6 / 10/16
LA.C 4/6 36 3 10/16
J.A.S 6/6 /6 16/16

11 ccL 6/6 6/6 / 16/16
12 JLO 6/6 6/6 . 16/16
13 JLF.L 5/6 516 3/ 13/16
14 IMC.L 6/6 6/6 16/16
15 JLCs 5/6 6/6 15/16
16 IM.A.L 5/6 5/6 3/ 13/16

17 IMR.C 5/6 5/6 / 13/16

18 IM.G.LF 5/6 6/6 15/16
19 IN.A.CS 6/6 6/6 / 16/16
20 IR.G 5/6 5/6 13/16
21 Is.Ccs 6/6 6/6 16/16
22 fs.M.C 5/6 1 5/6 13/16
Total Escrita 117/132 JTotal Leitura 115/132 JTotal Aritmética
Total 311/352
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Os resultados obtidos na andlise dos achados relativos as habilidades académicas

mostraram que:

1- A avaliagdo ¢ andlise do desempenho nas habilidades académicas foi um dos fatores
que comprovou a situagdo cadtica da educagdo formal/especial dos individuos da familia.
Embora a situagdo precaria educacional tenha sido comum nos varios grupos os individuos
afetados apresentam quadro mais grave do que os outros membros da familia, porque mesmo

expostos a aprendizagem da leitura por muitos anos ndo conseguiram ser alfabetizados;

2- As mulheres do grupo com pré-mutagdo que foram expostas a educag¢do formal
apresentaram mais dificuldades nas habilidades aritméticas e da leitura e escrita do que
aquelas da familia que ndo apresentam a pré- mutacdo. Essas mulheres que ndo foram
expostas ou que freqiientaram somente os primeiros anos de alfabetizagdo e em situagdes
precarias de ensino (morando em zona rural, muito distante da escola) nio podem ser

rotulados de individuos com transtornos nesta habilidade avaliada;

3-  Dos 61 individuos avaliados nenhum deles conseguiu freqlientar o 3° grau. Somente 1

(um) unico individuo do GII informou desejo em ingressar em uma Universidade;

4- O grupol IV ¢ numeroso ( N=19) porque temos na familia muitos casos com

transtornos/dificuldades de aprendizagem, mesmo na auséncia de prejuizos cognitivos. Este
grupo tem praticamente o mesmo numero de individuos do grupo V considerado normal nos

aspetos fonoaudioldgicos e cognitivos (N= 22).
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PARTE 2: AVALIACAO COMPLEMENTAR

A:Teste Illinois de Habilidades Psicolingiiisticas (ITPA).

Nas tabelas seguintes, apresento os individuos da amostra, afetados com a sindrome do
cromossomo X-Fragil (Grupo I), mulheres com pré-mutagdo (Grupo II), individuos com
avaliagdo genética normal e prejuizo cognitivo e fonoaudioldgico (Grupo IIT ), grupo com
avaliagdo genética normal, desempenho cognitivo normal, alteragdo fonoaudiolégica (GIV) e
0 grupo com avaliagdo genética, cognitiva ¢ fonoaudiologica normais (GV), segundo o
desempenho no Teste Illinois de Habilidades Psicolingiiisticas (Tabelas 34 a 45).

A seguir, apresento a seqiiéncia das tabelas: recepgdo auditiva (Tabela 34), recepgdo
visual, (Tabela 35), memoria seqiiencial visual (Tabela 36), associagdo auditiva (Tabela 37),
memoria sequencial auditiva (Tabela 38), associagdo visual (Tabela 39), "closura" visual
(Tabela 40), expressdo verbal (Tabela 41), "closura" gramatical (Tabela 42), expressdo
manual (Tabela 43), "closura" auditiva (Tabela 44) e combinagido de sons (Tabela 45).

Os resultados referentes aos valores nos doze subtestes do Teste Illinois de

Habilidades Psicolingiiisticas, nos quatro grupos e relativos ao escalar, encontram-se abaixo:
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TABELA 34 - Valores do desempenho no subteste recepgdo auditiva, segundo os escores
escalares dos individuos com a sindrome do cromossomo X-Fragil (Grupo 1),
com prejuizo cognitivo e fonoaudiologico (Grupo III), com desempenho
cognitivo normal e prejuizo fonoaudiolégico ¢ (Grupo IV) e normalidade no
desempenho cognitivo ¢ fonoaudiolégico (Grupo V).

RECEPCAO AUDITIVA

GRUPO |

GRUPO 111 GRUPO 1V GRUPO V

13

15
13
IS
13
13
13

20 23 a2
23 34 a7
26 28 38

29 45

30

21

16

20

13

22

19

34

34

MEDIA

13,6

6

7
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TABELA 35 - Valores do desempenho no subteste recepgdo visual, segundo os escores
escalares dos individuos com a sindrome do cromossomo X-Fragil (Grupo 1),
com prejuizo cognitivo e fonoaudiolégico (Grupo III), com desempenho
cognitivo normal e prejuizo fonoaudioldgico ¢ (Grupo IV) e normalidade no
desempenho cognitivo e fonoaudiolégico (Grupo V).

RECEPCAO VISUAL
GRUPO I GRUPO 111 GRUPO IV GRUPO V

25 3] 32 41
29 32 37 31
25 33 3] 29
25 33 32
25 35
25 42
25 36

38

29

29

38

40

30
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TABELA 36 - Valores do desempenho no memoria seqiiencial visual, segundo os escores
escalares dos individuos com a sindrome do cromossomo X-Fragil (Grupo 1),
com prejuizo cognitivo ¢ fonoaudioldgico (Grupo Ill), com desempenho
cognitivo normal e prejuizo fonoaudiologico ¢ (Grupo IV) ¢ normalidade no
desempenho cognitivo e fonoaudiologico (Grupo V).

MEMORIA SEQUENCIAL VISUAL
GRUPO | GRUPO 111 GRUPO 1V GRUPO V
19 33 27 43
20 31 31 45
19 26 29 33
24 34 29
19 25
19 34
19 29

26
23
26
33
39
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TABELA 37 - Valores do desempenho no subteste associagdo auditiva, segundo os escores
escalares dos individuos com a sindrome do cromossomo X-Fragil (Grupo I),
com prejuizo cognitivo e fonoaudiolégico (Grupo III), com desempenho
cognitivo normal ¢ prejuizo fonoaudioldgico e (Grupo 1V) e normalidade no
desempenho cognitivo e fonoaudioldgico (Grupo V).

ASSOCIACAO AUDITIVA

GRUPO | GRUPO 111 GRUPO IV GRUPO V

20 33 23 26
20 30 28 28
20 17 29 37
20 28 41

20 30
20 21

20 27

32
24
25
21
27
4]
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TABELA 38 - Valores do desempenho no subteste memoria seqiiencial auditiva, segundo os
escores escalares dos individuos com a sindrome do cromossomo X-Fragil
(Grupo I), com prejuizo cognitivo e fonoaudiologico (Grupo III), com
desempenho cognitivo normal e prejuizo fonoaudioldgico e (Grupo 1V) e
normalidade no desempenho cognitivo e fonoaudioldgico (Grupo V).

MEMORIA SEQUENCIAL AUDITIVA

GRUPO |

GRUPO III GRUPO 1V GRUPO V

20
20
20
20
20
20
20

52 27 36
31 29 39
30 28 38
27 33
29
30

32
32
37
25
32
36
37

6

7
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TABELA 39 - Valores do desempenho no subteste associagdo visual, segundo os escores
escalares dos individuos com a sindrome do cromossomo X-Fragil (Grupo 1),
com prejuizo cognitivo e fonoaudioldgico (Grupo III), com desempenho
cognitivo normal e prejuizo fonoaudioldgico e (Grupo 1V) e normalidade no
desempenho cognitivo ¢ fonoaudioldgico (Grupo V).

ASSOCIACAO VISUAL
GRUPO 1 GRUPO III GRUPO IV GRUPO V

20 37 33 37
20 36 37 39
20 34 21 36
20 28 40
20 29
20 29
20 36

31

28

30

30

43

41

MEDIA
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TABELA 40 - Valores do desempenho no subteste closura visual, segundo os escores
escalares dos individuos com a sindrome do cromossomo X-Fragil (Grupo I),
com prejuizo cognitivo ¢ fonoaudioldgico (Grupo III), com desempenho
cognitivo normal e prejuizo fonoaudiologico ¢ (Grupo 1V) e normalidade no
desempenho cognitivo e fonoaudiologico (Grupo V).

CLOSURA VISUAL
GRUPO I GRUPO III GRUPO 1V GRUPO V
23 39 40 39
23 38 34 43
23 33 45 46
30 39 39
23 32 39
23 34
23 33
23 35
23 38
27
35
40
34
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TABELA 41 - Valores do desempenho no subteste expressdo verbal, segundo os escores
escalares dos individuos com a sindrome do cromossomo X-Fragil (Grupo I),
com prejuizo cognitivo e fonoaudioldgico (Grupo III), com desempenho
cognitivo normal e prejuizo fonoaudioldgico e (Grupo IV) e normalidade no
desempenho cognitivo e fonoaudiol6gico (Grupo V).

EXPRESSAO VERBAL

GRUPO 1 GRUPO III GRUPO 1V GRUPO V

22 27 25 23
22 23 25 28
29 25 32 35
26 24 28
22 26
22 25
22 24

25

22

22

25

31

25

, 22,6
MEDIA
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TABELA 42 - Valores do desempenho no subteste closura gramatical, segundo os escores
escalares dos individuos com a sindrome do cromossomo X-Fragil (Grupo 1),
com prejuizo cognitivo ¢ fonoaudiologico (Grupo III), com desempenho
cognitivo normal e prejuizo fonoaudioldgico e (Grupo IV) e normalidade no
desempenho cognitivo e fonoaudiolégico (Grupo V).

CLOSURA GRAMATICAL

GRUPO I GRUPO 111 GRUPO IV GRUPO V
2 27 36
22 30 36
22 29 35
24 25 40

22 29
22 34

22 35

23
28

30
37
26

MEDIA
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TABELA 43 - Valores do desempenho no subteste expressio manual, segundo os cscores
escalares dos individuos com a sindrome do cromossomo X-Fréagil (Grupo 1),
com prejuizo cognitivo ¢ fonoaudioldgico (Grupo III), com desempenho
cognitivo normal e prejuizo fonoaudioldgico e (Grupo IV) e normalidade no
desempenho cognitivo e fonoaudiolégico (Grupo V).

EXPRESSAO MANUAL

GRUPO I GRUPO III GRUPO 1V GRUPO V

22 36 32 35
27 30 38 38
21 31 33 35
28 36 32
21 19
21 29
21 30

30

32

27

32

34

33

31
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TABELA 44 - Valores do desempenho no subteste closura auditiva, scgundo os escores
escalares dos individuos com a sindrome do cromossomo X-Fragil (Grupo I),
com prejuizo cognitivo e fonoaudiologico (Grupo I1II), com desempenho
cognitivo normal ¢ prejuizo fonoaudioldgico e (Grupo IV) e normalidade no
desempenho cognitivo ¢ fonoaudioldgico (Grupo V).

CLOSURA AUDITIVA

GRUPO | GRUPO III GRUPO IV GRUPO V

o 20 21 36
9 27 20 20
9 20 30 32
15 29 42
15 30
9 23
9 32

9

9

9

31

29

29

MEDIA
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TABELA 45- Valores do desempenho no subteste combinagdo de sons, segundo os escores
escalares dos individuos com a sindrome do cromossomo X-Fragil (Grupo 1),
com prejuizo cognitivo ¢ fonoaudioldgico (Grupo III), com desempenho
cognitivo normal ¢ prejuizo fonoaudiologico e (Grupo IV) e normalidade no
desempenho cognitivo ¢ fonoaudiol6gico (Grupo V).

COMBINACAO DE SONS
GRUPO I GRUPO 111 GRUPO IV GRUPO V

28 29 45 42
28 40 40 42
28 20 31 43
28 39 32
28 31
28 42
28 33

42

40

36

42

42

42

MEDIA

Apds analise comparativa do desempenho nos diferentes subtestes do ITPA, podemos

levantar:

1 - As médias dos valores do escore escalar em todas as habilidades dos
subtestes do ITPA foram menores quando comparadas aos grupos III, IV e V;

2 - As unica compara¢ao que nao encontramos diferenca estatistica significante

na comparagao do grupo I e I’ foi a associagdo auditiva. Podemos especular que outros grupos

com prejuizos cognitivos e alteragoes de linguagem também podem ter apresentado

dificuldade nesta habilidade.
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Parte B : Teste de Vocabulirio por Imagens — Peabody

Nas tabelas seguintes, apresento os individuos da amostra, afetados com a sindrome do
cromossomo X Fragil (Grupo I), mulheres com pré-mutagao (Grupo II), individuos com
avaliagdo genética normal e prejuizo cognitivo e fonoaudioldgico (GIII), grupo com avaliagdo
gendtica normal, desempenho cognitivo normal, alteragdo fonoaudiologica (GIV) ¢ o grupo
com avaliagdo genética, cognitiva e fonoaudiolégica normais (GV), segundo o desempenho

no Peabody (Tabelas 46 a 50)

TABELA 46 -Individuos com a sindrome do cromossomo x Fragil (Grupo I) e os escores
bruto e padrdo no Teste de Vocabulario por Imagens — Peabody

Teste de Vocabulario por Imagens — Peabody (GRUPO I)

INDIViDUOS | ESCORE BRUTO ESCORE PADRAO

B.C.O Abaixo de 1

D.S 5
E.G
|G.O
LLA.S
J.B.S
J.A.S

L.S Abaixo de 1
5
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TABELA 47— Mulheres com pré-mutagdo (Grupo II) e os escores bruto e padrdo no Teste de
Vocabulario por Imagens — Peabody

Teste de Vocabulario por Imagens — Peabody (GRUPO 1I)

INDIViDUOs | ESCORE BRUTO ESCORE PADRAO

AL 71
F.S 43
L.S 0
IM.L.S.R 20
M.L.S
M.R.C 68
M.T.S 2

TABELA 48- Individuos com avalia¢do genética normal para FMR1 e prejuizo cognitivo ¢

fonoaudiolégico (Grupo III) e os escores bruto e padrdao no Teste de Vocabulario
por Imagens — Peabody

Teste de Vocabulario por Imagens — Peabody (GRUPO III)

INDIViDUOS | ESCORE BRUTO | ESCORE PADRAO

LE.F 39 68
UJ.E 40 38
M.M.S NR NR
RE.L 14 6
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TABELA-49- Individuos com avaliagdo genética normal para FMR1, desempenho cognitivo
normal e altera¢do fonoaudioldgica (Grupo 1V) e os escores bruto e padrdo no
Teste de Vocabulario por Imagens — Peabody

Teste de Vocabulario por Imagens — Peabody (GRUPO 1V)

INDIViIDUOS | ESCORE BRUTO | ESCORE PADRAO

A.C.C 50 47
ICR.G 89 5
ICF.L 40 39
E.A.C.M 38 Abaixo de 1
G.C 94 5
lc.A.C 75 5
IcM.L 41 76
J.A.C 81 Abaixo de 1
I.A:C 40 38
L.A.C 71 50
L.F.CR 63
M.T.L 80 50
M.C.L 46 43
M.C.L 13 5
M.F.L 39 35
P.F.C 27 56
PJ.CR 98 37
R.V.L 93 14
VLEL NR NR
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TABELA 50 — Individuos com avaliagiio genética para FMRI, cognitiva e fonoaudiolégica
normais (Grupo V), ¢ os escores bruto e padrao no Teste de Vocabulario por
Imagens — Peabody

Teste de Vocabulario por Imagens — Peabody (GRUPO V)

INDIVIDUOS | ESCORE BRUTO| ESCORE PADRAO

A.N.R 102 17
A.L.C 63 5
A.C.L 92 5
A.F.S.M NR NR
C.A.C NR NR
C.A.L 68 5
D.A.C 63
EACL 70 5
L.A.C NR NR
J.A.S NR NR
J.C.C.L 97 5
J.L.O 5
LLEL NR NR
M.C.L 25
L.C.S 13 Abaixo de 1
M.A.L 93 67
M.R.C NR
M.G.L.F 54 5
N.A.C.S NR NR
R.G 76 5
S.C.S 44
S.M.C NR NR

Wlco|J|Sh|uh | (L2 b | =—

O resultado do desempenho no vocabulério receptivo utilizando o Peabody mostraram:
1- O resultado do desempenho dos sujeitos dos individuos do grupo I tiveram
desempenho muito ruim e abaixo de todos os outros grupos (ndo atingiram piso), mesmo
utilizando um instrumento avaliativo que n3o exigia a produ¢do de fala, o que comprova
comprometimento significativo no vocabuldrio, concordante com a avaliagdo clinica desta
habilidade. Destaco que mesmos os 2 sujeitos do G I, cognitivamente normal ou limitrofe o

resultado do teste fica aquém do esperado;
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2- Quando comparamos o desempenho das mulheres com pré-mutagao (GII) com
mulheres do GII o desempenho no Peabody ndo apresentou diferenca estatisticamente
significante, mas quando comparamos o escore padrdo do GII com o GII’ o escore do GII ¢é

menor do que o do GII’.

C-TESTE TOKEN

Nas tabelas seguintes, apresento os individuos da amostra, afetados com a sindrome do
cromossomo X Fragil (Grupo I), mulheres com pré-mutagdo (Grupo II), individuos com
avalia¢do genética normal e prejuizo cognitivo e fonoaudiologico (GIII), grupo com avaliagdo
genética normal, desempenho cognitivo normal, alteracdo fonoaudioldgica (GIV) e o grupo
com avaliagdo genética, cognitiva e fonoaudioldgica normais (GV), segundo o desempenho

no Teste Token (Tabelas 51 a 55)

TABELA S1--Individuos com a sindrome do cromossomo X Fragil (Grupo I) ¢ os escores
bruto, padrio e classifica¢ao no Teste Token.

TESTE TOKEN (GRUPO )

ESCORE CLASSIFICACAO
PADRAO |(COMPREENSAO)

INDIViDUOS | ESCORE BRUTO

D.S 8 10,06 Dificuldade grave
J.B.S 32,5 33,36 M¢édia superior
J.A.S 26.5 26,46 Dificuldade leve
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TABELA 52— Mulheres com pré-mutagio (Grupo II) e os escores bruto ¢ padrio e e
classiticagdo no Teste Token

TESTE TOKEN (GRUPO II)

ESCORE CLASSIFICACAO

' ESCORE BRUTO ) x
INDIVIDUOS PADRAO | (COMPREENSAO)

ACC 245 26,86 Dificuldade leve

Dificuldade
moderada
Dificuldade
moderada

Dificuldade
moderada

F.S 20,5 22,56

L.S 20,5 22,86

21,0 22,76

34,56 Média superior

Dificuldade
moderada

24,46

16,33 Dificuldade grave

TABELA 53— Individuos com avaliagdao genética normal para FMR1 e prejuizo cognitivo e
fonoaudioldgico (Grupo III) e os escores bruto, padrdo e a classificagdo no Teste
Token.

Teste Token (GRUPO III)

ESCORE CLASSIFICACAO

: ESCORE BRUTO 5 X
INDIVIDUOS PADRAO (COMPREENSAO)

M.M.S 25,0 26,76 Dificuldade leve
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TABELA-54- Individuos com avaliagdo genética normal para FMR1, desempenho cognitivo
normal ¢ alteracdo fonoaudiologica (Grupo 1V) os escores bruto, padrdo ¢ a
classificagdo no Teste Token.

TESTE TOKEN (GRUPO 1V)

ESCORE CLASSIFICACAO
INDIVIDUOS ESCORE BRUTO

PADRAO (COMPREENSAO)

A.C.C 22,2 24,48 Dificuldade leve
C.R.G 31,0 32,16 Média
E.A.CM 0 0 Dificuldade muito grave
C.G 21,0 23,36 Dificuldade moderado
|G-M.L 25,5 27,86 Dificuldade leve
J.A.C 275 26,86 Dificuldade leve
L.A.C 27,0 28,76 Dificuldade leve
L.A.C 29,0 28,96 Dificuldade leve
M.T.L 31,5 32,66 Normal

M.C.L 26,0 27,16 Dificuldade leve
P.J.CR 32,5 32,46 Média

L 30,5 29,86 Dificuldade leve
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TABELA- 55— Individuos com avaliagdo genética para FMR1, cognitiva ¢ fonoaudioldgica
normais (Grupo V) e os escores bruto, padrédo ¢ a classificagdo no Teste Token.

TESTE TOKEN (GRUPO V)

INDIVIDUOS ESCORE BRUTO

ESCORE
PADRAO

CLASSIFICACAO

(COMPREENSAO)

A.N.R

31,0

30,96

Normal

A.L.C

26,5

28,86

Dificuldade leve

A.C.L

32,5

212

Normal

IC.A.C

26,0

28,32

Dificuldade leve

DAL

295

28,56

Dificuldade leve

EA.C.L

31,0

32,42

Meédia

LA.C

31,0

33,16

Média superior

J.C.CL

31,0

32,16

Média

J.L.O

33,0

34,16

M¢édia superior

L.C.S

30,5

31,66

Meédia

M.A.L

31,0

32,16

Média

M.R.C

31,0

32,16

Média

M.A.C.S

28,5

29,66

Normal

M.G.L.F

33,0

33,86

Média superior

R.G

29,5

29,46

Normal

SM.C

32,5

34,56

Média superior

O resultado do desempenho no Token Teste mostrou que:

1- O desempenho das mulheres com pré-muta¢do no Token Teste quando comparadas ao

grupo controle demostraram dificuldade de compreensdo de diferentes niveis (leve a grave).

Dificuldade de compreensdo grave foi encontarada em uma unica mulher que ji estd

apresentando sindrome do tremor/ataxia;

5 6 1 IJI1‘35;F)‘“1 12
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2- O Token Teste mostrou ser um instrumento sensivel na avaliagdo das habilidades de
compreensdo oral no grupo de pré-mutadas, pois mostrou diferenga significativa quando o
desempenho nesta habilidade foi comparada ao desempenho das mulheres da familia sem a

pré-mutagao.

D- TESTE DE DESEMPENHO ESCOLAR (TDE)

Nas tabelas seguintes, apresento os individuos da amostra, afetados com a sindrome do
cromossomo X Fragil (Grupo I), mulheres com pré-mutagdo (Grupo II), individuos com
avaliag¢do genética normal e prejuizo cognitivo ¢ fonoaudioldgico (GIII), grupo com avaliagdo
genética normal, desempenho cognitivo normal, alteragdo fonoaudioldgica (GIV) e o grupo
com avaliagdo genética, cognitiva e fonoaudioldgica normais (GV), segundo o desempenho

no Teste de Desempenho Escolar-TDE (Tabela 56 a 60)

TABELA 56-Individuos com a sindrome do cromossomo x Fragil (Grupo I) ¢ os escores da
escrita, aritmética e leitura no Teste de Desempenho Escolar.

TESTE DE DESEMPENHO ESCOLAR (GRUPO I)

CLASSIFICACAO
(ESCOLARIDADE)

34 15 58 107 Inferior
20 7 56 83 Inferior

INDIVIDUOS | ESCRITA |ARITMETICA| LEITURA TOTAL

TABELA 57-Mulheres com pré mutagdo (GRUPO II) e os escores da escrita, aritmética e
leitura no Teste de Desempenho Escolar.

TESTE DE DESEMPENHO ESCOLAR (GRUPO II)

CLASSIFICACAO
(ESCOLARIDADE)

INDIVIDUOS | ESCRITA |ARITMETICA| LEITURA TOTAL

34 27 70 131 Superior
12 3 53 68 Inferior
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TABELA-58- Individuos com avaliagdo genética normal para FMRI1 e prejuizo cognitivo ¢
fonoaudioldgico (Grupo I11) e os escores da escrita, aritmética ¢ leitura no Teste de
Desempenho Escolar.

TESTE DE DESEMPENHO ESCOLAR (GRUPO III)

INDIVIDUOS

ESCRITA

ARITMETICA

LEITURA

TOTAL

CLASSIFICACAO
(ESCOLARIDADE)

26

15

60

101

Inferior

TABELA-59- Individuos com avaliagdo genética normal para FMR1, desempenho cognitivo
normal ¢ alteragdo fonoaudiolégica (Grupo IV) e os escores e os escores da
escrita, aritmética e leitura no Teste de Desempenho Escolar.

TESTE DE DESEMPENHO ESCOLAR (GRUPO V)

INDIVIDUOS

ESCRITA

ARITMETICA

LEITURA

TOTAL

CLASSIFICACAO
(ESCOLARIDADE)

2

26

13

60

109

Inferior

25

10

48

83

Inferior

22

17

62

101

Inferior

4
6
9

25

16

57

98

Inferior

5 6
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TABELA 60 — Individuos com avaliagdo genética para FMR1, cognitiva e fonoaudiologica
normais (Grupo V), e os escores da escrita, aritmética ¢ leitura no Teste de
Desempenho Escolar.

TESTE DE DESEMPENHO ESCOLAR (GRUPO V)

, ‘ CLASSIFICACAO
INDIVIDUOS | ESCRITA |ARITMETICA| LEITURA | TOTAL |(ESCOLARIDADE)

1 24 26 62 112 Inferior

5 51 28 67 126 Médio

8 21 10 55 86 Inferior

9 20 3 40 63 Inferior

10 17 19 56 92 Inferior

12 28 24 70 Inferior

14 26 15 60 Inferior

18 27 15 65 Inferior

20 25 10 62 Inferior

A andlise do desempenho no Teste de Desempenho Escolar mostrou que:

I- Os individuos onde foi indicada a aplicagdo do TDE mostraram graves problemas nas 3
habilidades avaliadas, mas o nimero de individuos, nos diferentes grupos, onde foi indicado a
aplicag¢do do TDE foi muito restrito, prejudicando uma analise mais adequada do desempenho

académico do grupo;

2- 0 desempenho no TDE comprova a dificuldade na avaliag¢do clinica relacionados a baixa

escolarizagdo e dificuldades académicas, ja mencionadas e justificam o desempenho aquém da

escolarizagdo para todos os grupos.
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PARTE 3-ANALISE ESTATISTICA

A- Avaliaciio clinica.

Dentre as S combinagdes de grupos de individuos da genealogia testada, ndo encontrei

diferengas apenas quando comparei os grupos GIII ¢ GIV. Em relag@o aos S componentes de

linguagem avaliados apcnas a Fonologia ndo apresentou resultados significativos nas

combinag¢des de grupos testados.

Os resultados da andlise estatistica estdo apresentados na forma de tabelas divididas
por grupos ¢ mostram apenas as habilidades onde obtive resultados significativos, isto ¢, onde

os valores de p bilaterais foram menores que 0,05.

TABELA 61- Habilidades que apresentaram diferenga estatistica significante na comparagio

entre os grupos GI e GIII da amostra.

Componente da Linguagem Habilidade Valor de p

Semantica Emissdo atributos 0,02

Pragmatica Tema/ topico mantém 0,02

Recursos / atengao 0,02

Recursos / contato visual 0,02

Teste exato de Fisher: p< 0,05.
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TABELA 62-: Habilidades que apresentaram diferenga cstatistica significante na comparagdo

entre os grupos Gl e GII da amostra.

Componente da Linguagem Habilidade Valor de p

Fonologia Recepgao 0,003

Emissao fonemas 0,003

Emissao silabas 0,003

Emiss@o repertorio 0,003

Semantica Recepgdo fungio 0,033

Emissao fungdo 0,011

Emissdo atributos 0,003

Sintaxe Emissdo organizagdo 0,033

Emissdo descrigdo 0,011

Emissdo narrativa 0,040

Pragmatica Tema/ topico mantém 0,003

Recursos / contato visual 0,003

Recursos / atengao 0,040
Fluéncia 0,040
Recursos / feedback 0,033

Teste exato de Fisher: p< 0,05.
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TABELA 63-: Habilidades que apresentaram diferenga estatistica significante na comparagdo

entre os grupos Gl e GI’ da amostra.

Componente da Linguagem e Habilidade Valor de p
Habilidades Académicas
Fonologia Recepgao 0,002

Emissao fonemas 0,002

Emissdo silabas 0,002

Emissio repertorio 0,002

Semantica Recepgao fungdo 0,029

Recepgao atributos 0,009

Emissdo fung¢do 0,009

Emissdo atributos 0,002

Sintaxe Emissao descrigao 0,049

Emissdo narrativa 0,015

Recepgdo narrativa 0,015

Pragmatica Tema/ tépico mantém 0,002

Recursos / contato visual 0,002

Recursos / atengdo 0,002
Fluéncia 0,002
Recursos / feedback 0,029
Inteligibilidade 0,002

Recursos / expressao facial 0,029

Entonacio 0,029

Habilidades académicas Escrita/ letra ¢ nimero 0,029
Escrita/ nome 0,029
Leitura/ letra 0,009

Teste exato de Fisher: p< 0,05.
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TABELA 64-: Habilidades que apresentaram diferencga estatistica significante na comparagao

entre os grupos GII e GII” da amostra.

Habilidades

Y ——— Habilidade Valor de p

Escrita / frase 0,0046
Leitura / frase 0,0046
Aritmética resolugdo simples ndo-formal 0,0046
Aritmética resolucdo simples formal 0,0046

Teste exato de Fisher: p< 0,05.

B- Avaliagao Complementar.

Os resultados da analise estatistica dos dados da avaliagdo complementar estdo

apresentados na forma de tabelas para sua melhor visualizag@o.

Para destacar a diferenga significativa em relagdo ao que estava sendo testado foi

utilizado (*) quando o valor p encontrado foi maior que 0,01 (p>0,01) e menor que 0,05

(p<0,05) e (**) para valor p menor que 0,01 (p<0,01).

Os resultados da analise estatistica dos dados da avaliagdo complementar estdo

apresentados na forma de tabelas para sua melhor visualizagao.
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TABELA 65- Habilidades que apresentaram diferenca estatistica significante na comparagio

entre os grupos GI e GI’ da amostra.

Teste aplicado

Habilidade

Valor de p

PEABODY

Vocabulario receptivo

0,005%*

ITPA

Recepgao auditiva

0,001 **

Recepgao visual

0,001 **

Memoria seqiiencial visual

0,001**

Memoria seqiiencial auditiva

0,001**

Associag¢do visual

0,001**

Closura visual

0,001 **

Expressdo verbal

0,015%

Closura gramatical

0,001 **

Expressao manual

0,001 **

Closura auditiva

0,001 **

Combinagio de sons

0,001**

Teste U de Mann- Whitney; * p <0,05; ** p <0,01.

TABELA 66- Habilidades que apresentaram diferenca estatistica significante na comparagao

entre os grupos GII e GII’ da amostra.

Teste aplicado

Habilidade

Valor de p

TOKEN

Compreensao oral

0,015%

Teste U de Mann- Whitney; * p < 0,05.

AVA
AVAVAY

Lunesp ™,

12

13 14

15

16

1L

18



DISCUSSAO

O objetivo do presente trabalho foi estudar as habilidades de comunicagdo de
membros de uma familia de afetados pela sindrome do cromossomo X-Fréagil (Anexo 1).

Neste capitulo, apresento a discuss@do dos resultados obtidos na avaliagdo
fonoaudioldgica clinica (PARTE 1) e na avaliagdo complementar (PARTE 2), seguindo as
subdivisdes do capitulo de resultados.

Apo6s comentarios gerais sobre a sindrome do cromossomo X-Fragil, suas
caracteristicas clinicas e exames diagnosticos, comento achados sobre a linguagem, fala,
habilidades académicas ¢ testes complementares de cada um dos grupos e das respectivas
comparagoes estatisticas.

Da amostra constaram individuos de uma familia de afetados com a sindrome do
cromossomo X-Frégil, subdivididos em cinco grupos:

Grupo I : 9 individuos com a sindrome do cromossomo X-Fragil (um deles também
com a sindrome de Down) ;

Grupo II: 7 mulheres com a pré-mutagio;

Grupo III: 4 individuos com avaliagdo genética normal para FMRI e prejuizo
cognitivo e fonoaudioldgico;

Grupo IV: 19 individuos com avaliagdo genética normal para FMRI1, cognigdo
normal e prejuizo fonoaudioldgico e

Grupo V: 22 individuos com avaliagdo genética normal para o FMRI1, normal
também na avaliagdo cognitiva e fonoaudiologica.

A discussdo serd realizada seguindo o desempenho de cada grupo, em cada uma das
habilidades especificas que compdem a habilidade geral. Os individuos do Grupo V (com
avaliagdo genética normal para FMR1 e desempenho cognitivo e fonoaudiologico normais)
foram selecionados para participarem dos grupos I’e II’.

Como mencionado anteriormente, para fins de responder aos questionamentos da
presente pesquisa e para comparar o desempenho nas respectivas habilidades dos membros da
familia estudada, a analise estatistica comparou o desempenho dos seguintes grupos:

Grupo I com Grupo III: individuos afetados pela sindrome com individuos normais
para o gene FMRI1 e que apresentavam deficiéncia mental de grau variado;

Grupo I com Grupo II: individuos afetados pela sindrome com mulheres com pré-

mutagao;
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Grupo I com Grupo I’: individuos afetados pela sindrome com individuos normais
para o gene FMR1, mesmo géncro ¢ desempenho cognitivo proximo;

Grupo II com Grupo IV: mulheres pré-mutadas com mulheres normais para o gene
FMRI e com desempenho cognitivo normal ¢ escolaridade semelhante;

Grupo II com Grupo II’: mulheres com pré-mutag@o com mulheres normais para o
gene FMR1, com desempenho cognitivo e escolaridade semelhante;

Grupo III com Grupo IV: individuos com avaliagdo genética normal para FMR1 e
prejuizo cognitivo e fonoaudioldgico e individuos com avalia¢do genética normal para FMR1

¢ desempenho normal cognitivo e prejuizo fonoaudioldgico.

Comentarios Gerais sobre a familia estudada com a sindrome do cromossomo X-Fragil

A literatura pesquisada mostrou que, desde 1943, quando Martin e Bell descreveram
a presenga de deficiéncia mental em meninos de uma familia, até a presente data, inimeros
estudos sobre os aspectos genético-moleculares ¢ as manifestagoes fenotipicas de afetados
pela sindrome do cromossomo X-Fragil foram publicados (LUBS, 1969, OPITZ,
WESTPHAL, DANIEL, 1984, HAGERMAN et al., 1984, LACHIEWICZ et al., 1991.
ESCALANTE, BERRY-KRAVIS, SKLENA, 1993, TASSONE et al., 2000, SOBESKY et al.
1996, BAILEY JUNIOR, HATTON, SKINNER, 1998, MUNIR, CORNISH, WILDING,
2000, RUGGIERI, ARBERAS, 2003, KOGAN et al., 2004, LEVYet al.,2006)

Embora essa sindrome seja apontada como a condi¢do genética mais freqiiente de
deficiéncia mental herdavel (MIM#309550, CORNISH et al., 2005, TERRACIANO et al.,
2005), ainda hoje vérios trabalhos estdao voltados para uma melhor compreensdao do
mecanismo etiogenético responsavel pela determinagdo da variabilidade fenotipica de
afetados por essa sindrome (REISS; DANTE, 2003).

Mundialmente, cada vez mais estudos tém investido na correlagdo gendtipo-fendtipo

dessa condigdo, realidade esta que nos parece distante da pratica de pesquisa brasileira.

Grandes centros de pesquisa, no Brasil, tém-se dedicado ao estudo molecular da
sindrome do cromossomo X-Fragil, deixando de lado o fendtipo comportamental. Poucos
ainda s@o os trabalhos brasileiros publicados com essa populagdo. Menos ainda com enfoque
na linguagem (SPINELLI, 1995, YONAMINE, SILVA, 2002, FERREIRA,LAMONICA,
2005). O delineamento do fendtipo comportamental fornece subsidios para a confirmagio
diagnéstica da sindrome e principalmente para a orientagdo dos profissionais que atuam com

as dificuldades de linguagem/aprendizagem dessa sindrome.
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Diagnastico: caracteristica fisica e molecular

Os casos de SXF confirmados da genealogia estudada atingem a terceira, a quarta ¢ a
quinta geragdes, envolvendo 6 dos 63 nucleos familiais (Anexo 1). Os individuos das duas
primeiras geragdes ndo foram avaliados, em razdo do ébito. Pela andlise do heredograma,
Rodrigueiro (2006) descreve que ¢ possivel especular que as alteragoes no gene FMRI
aparcceriam em pelo menos trés individuos da geragao II, pais de portadoras da PM no gene
FMRI1. Considerando o heredograma e as informagdes obtidas pelos membros da familia, o
primeiro caso de alteragdes no gene FMR1 deu-se no individuo I-2.

Fazem parte do espectro clinico da sindrome do cromossomo X-Fragil caracteristicas
fisicas, comportamentais, cognitivas ¢ de linguagem. As caracteristicas fisicas podem estar ou
nao presentes em todos os casos. A genética comportamental pode, contribuir para descrever
com mais precisdo o espectro de cada afec¢do genética. Mais do que outro tipo de anélise, €
capaz de determinar mais rapidamente em termos de predigdo, intervengdo e prevengdo de
transtornos comportamentais (PLOMIN et al., 2000).

Da década de 1940, quando a condi¢do foi descrita, até a presente data, os principais
estudos sobre a descri¢do, o diagnostico, as caracteristicas fisicas, cognitivas e de linguagem
encontram-se registrados na literatura e, apesar de varios trabalhos enfocarem as habilidades

de comunicagdo em afetados com a sindrome do cromossomo X-Fragil, ainda sdo escassas

pesquisas com mulheres pré-mutadas. Nao temos conhecimento de estudo com esta populagdo

no Brasil. Diante da condigao de pré-mutagdo em mulheres, alguns estudos apontaram
dificuldade na matematica (LACHIEWICZ et al., 2006), comprometimento atencional e, mais
recentemente, a sindrome ataxica ¢ do tremor (ALLINGHAM-HAWKINS et al., 1999,
HAGERMAN et al., 2003, HAGERMAN et al., 2004).

Investigagdes com individuos com a sindrome do cromossomo X-Fragil, com e sem
caracteristicas autistas, tém sido freqlientemente citadas, na literatura, na tentativa de
responder se o fendtipo dessas trés condigdes difere na habilidade comunicativa e cognitiva

(RUGIERI; ARBERAS, 2003, KAU et al., 2004).
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PARTE 1 - Avalia¢do Clinica: membros de uma familia com a sindrome do cromossomo

X-Fragil

LINGUGEM ORAL

FONOLOGIA

A linguagem oral dos individuos com a sindrome do X-Fragil, mulheres com pré-
mutacdo ¢ os demais membros da familia foi avaliada segundo cada um dos seus
componentes: fonologia, semantica (vocabulario), sintaxe e pragmatica. O desempenho na
habilidade fonologica do GI encontra-se prejudicada tanto em nivel receptivo, como
expressivo. O comprometimento cognitivo muito grave, impossibilitando inclusive a
aplicagdo de testes cognitivos padronizados, para definir o grau de alteragdo, demonstrou que
0 prejuizo cognitivo impossibilitou o entendimento de tarefas que requerem anélise explicita
sobre regras do sistema fonoldgico. A produgdo reduzida de fala impossibilitou o
levantamento do inventario fonoldgico desses individuos. As substituigdes, apagamento de
fonemas e principalmente as simplificagdes silabicas deram a esse grupo uma caracteristica
peculiar: a ininteligibilidade de grau variado (Tabela 4). Em nossa amostra, quando
comparamos o desempenho dos individuos do Grupo I, ficou claro que as alteragdes na
inteligibilidade da fala ndo dependem da presenca de alteragdes miofuncionais orais ou
praxicas somente, como descrito por Spinelli at et al. (1995) nem, especificamente, dos
processos perceptuais auditivos, mas sim do grave comprometimento cognitivo presente na
maioria dos individuos desse grupo.

Prejuizos cognitivos podem acarretar alteragdes na organizagdo, execucgdo e
integracdo da fala, conforme ja ressaltaram pesquisas anteriores. Essa afirmagd@o ganha mais
peso, quando o individuo 6 (Grupo I) € observado (desempenho cognitivo dentro dos limites
de normalidade e desempenho fonoldgico normal). Igualmente, quando o individuo 4 ¢
observado (limitrofe cognitivamente e ininteligibilidade de grau leve). Outra dificuldade na
avalia¢do da fonologia de individuos com deficiéncia mental e graves comprometimentos de
linguagem também pode ser levantada pela escassez de instrumentos avaliativos para

examinar essa popula¢do. Estudo especifico da avaliagdo fonologica de individuos com a

sindrome do X-Fragil (ROBERTS et al, 2005) comparou o desempenho nas tarefas

fonologicas de 50 meninos com a sindrome do cromossomo X-Fragil, 32 meninos com a
sindrome de Down e 33 meninos com desenvolvimento tipico. Ressalto que este trabalho

diferiu do de Roberts et al. (2005), porque avaliei a fala encadeada e ndo a produgdo isolada
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de palavras. Também o comprometimento cognitivo e de linguagem, presente na maioria dos
individuos do Grupo I, torna-os individuos muito mais comprometidos do que aqucles
estudados por Roberts et al. (2005). Individuos que conseguem produzir pelo menos 40
palavras, no caso daqueles com desempenho cognitivo normais igualmente evidenciaram
normalidade na tarcfa fonologica. Mulheres com a pré-mutagdo (Tabela 5) mostraram
desempenho fonoldgico normal.

Os casos com comprometimento mental e lingilistico moderado apresentam
dificuldades na aquisi¢ao e uso dos tragos distintivos para encadeamento de uma palavra,
caracterizadas principalmente por simplificagdo de palavras decorrente de dificuldades nos
processo de estruturagdo silabica por redug¢do de encontro consonantal, apagamento de silaba

atona, apagamento de fricativa, apagamento de liquida final, liquida, intervocélica ou inicial.

Esses processos, que podem vir associados a alteragdes articulatorias, caracterizam fala com

ininteligibilidade moderada. O comprometimento grave foi atribuido aos individuos com SXF
que trazem comprometimento lingiiistico e cognitivo grave, apresentam alteragdo significativa
na aquisicdo ¢ uso do sistema fonologico. Freqiientemente, nesses casos, o inventario
fonoldgico do individuo ndo pode ser caracterizado, devido ao grave comprometimento da
inteligibilidade e at¢ mesmo da restricdo ou auséncia de emissdo oral para analise dessa
habilidade. Pode-se dizer que tais casos com grau de ininteligibilidade mais grave tém como
base prejuizos mais acentuados, na habilidade comunicativa/pragmatica, envolvendo, além do

componente fonoldgico, as habilidades sintatica e semantica da linguagem oral.

SEMANTICA

Neste estudo, para avaliagdo da habilidade semantica, mais especificamente do
vocabulario, foram consideradas as habilidades receptivas ¢ expressivas de nomeagdo e
reconhecimento de objetos, das fun¢des dos objetos e seus atributos.

Na Tabela 9, verificamos que o GI apresentou dificuldade para habilidades que
requerem identificacdo e nomeagao de fungdes e atributos. A dificuldade de vocabulario, tanto
de emissdo quanto de recepgdo, ¢ um achado freqiientemente citado pela literatura da area,
que destacam o comprometimento mais prejudicado para a emissao, quando comparado com a
recepgao (PHILOFSKY et al., 2004), como identificado neste estudo.

Especula-se que a caracteristica de fala perseverativa, comum aos individuos do GI,

pode estar relacionada a restrigdo 1éxico-semantica, de forma que utilizam sempre o mesmo
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vocabulidrio para iniciar ou manter o processo comunicativo (BELSER e SUDHALTER,
2001).

A andlise estatistica que comparou o GI com o GIII (Tabela 64) mostrou que os
mesmos foram estatisticamente diferentes para a habilidade de nomear categorias por meio de
critérios e tragos de defini¢do perceptivos (cor, forma) e de tragos funcionais. Vale dizer que,
no GI, apenas dois individuos (6 ¢ 7) ndo apresentaram comprometimento para as habilidades
semanticas avaliadas, ecmbora, qualitativamente, esses mesmos individuos tenham exibido
desempenho bastante divergente, quanto ao dominio e uso do vocabulario justificado pela
diferenga no desempenho cognitivo.

O individuo 7 destacou-se pela habilidade em empregar vocabulario mais elaborado,
porém com uso freqliente de clichés, com dificuldades para compreender ambigiliidades
semanticas e significativo prejuizo na manuten¢ido da linearidade semantica do discurso ¢
formulagdo de argumentagdes, percebidas em situag@o de avaliagdao formal da linguagem.

Para as demais comparag¢des feitas entre Grupo I e os demais grupos, II (Tabela 65) e
I’ (Tabela 66), diferengas estatisticas também foram observadas. Na comparagdo entre GI e
GII, observa-se que os grupos apenas nao diferiram estatisticamente para a habilidade de
emissdo de atributos, o que mostra que as habilidades mais complexas também estdo
prejudicadas para as mulheres com a pré-mutagao.

Na literatura, ndo foram encontrados estudos direcionados a investigagdo semantica
de mulheres com pré-mutagdo. Neste estudo, a dificuldade semantica foi um achado associado
a condi¢do da sindrome do X-Fragil e a pré-mutacdo, distintas quanto ao grau de

comprometimento, mais grave para a mutagdo completa do gene FMRI1.

SINTAXE

A habilidade morfossintatica abrange o conhecimento e a organizagdo formal do
sistema lingiiistico, o dominio das regras gramaticais e das estruturas das palavras da lingua

portuguesa.

Essa habilidade foi avaliada compreendendo a recepgao, que incluiu a compreensao

para ordens simples (uma a¢do), complexas (duas ou mais a¢des) e narrativa. Também foi
avaliada a habilidade de emissdo, incluindo enunciados curtos (uma frase), complexos (duas
ou mais frases), avaliagdo quanto a organiza¢do dos elementos na frase, descri¢ao de eventos

(seqiiéncias de fatos) e narrativa.
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O desempenho do GI, para essas habilidades (Tabela 14), foi caracterizado
principalmente pela compreensdo e elaboragdo de frases simples. Nesse grupo, foi evidente a
dificuldade que os mesmos demonstraram para desempenhar tarefas que requerem a
compreensdo ¢ a estruturagdo de frases complexas e, principalmente, quando apresentadas de
forma encadeada e correlacionada, como na situagdo de narrativa oral (LEVY et al., 2006).

Estatisticamente, a comparagdo entre Grupo I e Grupo III ndo apontou para
diferengas entre os grupos, quanto as habilidades sintaticas de emissdo e recep¢do. Embora os
grupos tenham em comum a deficiéncia mental, qualitativamente foram observadas diferengas
no desempenho dos individuos. Especula-se que tal diferenga esteja relacionada ao grau de
comprometimento cognitivo, mais grave para os individuos com a SXF do que no Grupo 111, 0
qual igualmente evidencia prejuizo cognitivo, mas de grau mais leve.

No Grupo III, os individuos 6 ¢ 7 (Tabela 16), assim como ocorrido para a
habilidade semantica, ndo apresentaram comprometimento para as habilidades sintaticas
avaliadas. Os individuos 6 ¢ 7 diferiram quanto ao nivel de complexidade das estruturas
sintaticas, especialmente na emissdo oral, uma vez que apresentam desempenho cognitivo
distintos.

Na comparag¢do entre Grupo I e Grupo I’, os grupos foram estatisticamente diferentes
nas habilidades de recepgao envolvendo a narrativa e na emissdo em situagio de descri¢do e

narrativa. Observa-se que essa diferenca esteve centrada nas tarefas que requeriam maior grau

de complexidade sintatica. Essa mesma analise foi notada, quando comparei os Grupos I e II,

embora, nessa comparagio a diferenga estatistica tenha ocorrido apenas para as habilidades
sintticas de emissdo. Assim como aconteceu para a habilidade semantica, o Grupo I
diferenciou-se do Grupo II somente nas tarefas que exigiam maior nivel de complexidade
sintatica, o que evidencia a presenca de alteragdes nessa habilidade para as mulheres com a
pré-mutagdo do gene FMRI1, o que ndo ocorreu para os individuos normais, quando

comparados.
PRAGMATICA

As habilidades avaliadas neste estudo e que compdem a pragmatica foram
subdivididas em introdu¢do e manutengdo do topico/tema; iniciar, responder e respeitar turnos
de conversa; recursos sinalizadores de interagdo comunicativa e marcadores de entonagio,

fluéncia, e inteligibilidade.
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Na Tabela 19, verifica-se que, dos 9 individuos do Grupo I (afetados) com a
sindrome do cromossomo X-Fragil, apenas 2 (individuos 6 ¢ 7) sdo capazes de manter o tema
de conversagdo. Os outros afetados ndo foram capazes de manter o tema, durante a
conversagdo. Essa foi a caracteristica diferencial de desempenho, quando comparei os
individuos com os demais individuos avaliados da amostra (Tabelas 20, 21, 22 ¢ 23). O
comportamento de perseverar sobre um tema especifico e o uso de uma linguagem tangencial
representam alguns dos prejuizos pragmaticos relacionados a conversagdo do individuo com
X-Fréagil (SUHALTER e BELSER, 2001).

Investigagdes descreveram as habilidades de linguagem na SXF, no que se refere a
fonologia, a semantica e a sintaxe, mas sdo praticamente inexistentes estudos sobre as
habilidades conversacionais na sindrome do cromossomo X-Fragil.

. Verificamos que esses individuos mostram dificuldades para complementar e
introduzir um tépico de forma clara e apropriada (Tabela 19). A maioria dos individuos
apresentou tal comprometimento de forma associada as dificuldades fonologicas, semanticas e
sintaticas, que foram comuns aos casos com deficiéncia mental moderada e grave, ou aos
casos com deficiéncia inespecificada. Nesses casos, as alteragdes de linguagem podem estar

relacionadas ao prejuizo cognitivo observado, diferentemente dos casos com desempenho

cognitivo limitrofe (individuo 4) e normal (individuo 6), em que observamos melhor

desempenho para as habilidades relacionadas a fonologia, semantica, sintaxe e pragmatica.

No Grupo I, outras caracteristicas peculiares foram notadas. O comportamento
perseverativo (repeti¢do de palavras), apontado por Levy et al. (2006), como uma das
caracteristicas de afetados, igualmente ocorreu nos individuos da amostra com
comprometimento cognitivo mais grave (1 e 3), enquanto o comportamento de persevera¢do
em relagao ao um topico (persisténcia em introduzir o mesmo assunto, em diferentes situagoes
durante a conversa) aconteceu nos individuos 2 ¢ 5. Ambos os comportamentos verbais
estiveram presentes no Grupo 1 e foram fortemente correlacionados ao prejuizo cognitivo.

O uso de fala tangencial (MEDVED; BROCHMEIR, 2004, MAZZOCO et al., 2006)
também foi um achado interessante, em 2 dos 9 sujeitos do Grupo I. A esta caracteristica
associa-se o desempenho cognitivo normal do sujeito 6 e limitrofe, do 4.

Embora, para ambas as situagGes, seja evidente o problema de natureza pragmatica, a
perseveragdo tematica e a fala tangencial representam um impacto social diferente na
habilidade que cada um dos individuos exibe, na linguagem.

Um importante fator constatado neste estudo, e que esta diretamente ligado a

competéncia pragmatica desses individuos, diz respeito aos prejuizos atencionais comuns a
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SXF (LEVY et al., 2006; LEWIS et al., 2006). Sob o olhar da pragmatica, ndo ha davida de
que o uso de recursos sinalizadores de aten¢@o, durante o processo comunicativo, ndo somente

quanto a atengdo compartilhada, mas quanto a manutencdo do contato visual e expressdo

facial, estd muito prejudicado nos afetados, caracteritica esta citada como peculiar da

sindrome do cromossomo X-Fragil (ARTIGAS-PALLARES; GASCA, 2004).

A inteligibilidade foi uma caracteristica recorrente ao Grupo I, como mostrado nas
Tabelas 19 e 24. Ainda que essa manifestagdo seja representada pelo dominio fonologico ¢
aspectos miofuncionais, tal aspecto ¢é pertinente ao item dc habilidades pragmaticas, uma vez
que a sua presenga esteve relacionada ao nivel de comprometimento cognitivo dos individuos
e, por fim, as habilidades pragmaticas. Assim como a inteligibilidade, a fluéncia também
corresponde ao dominio de habilidades pragmaticas, ja que o excesso de rupturas do discurso,
identificadas neste estudo pelas falhas de acesso léxico-sintatico ¢ semantico (vocabulério),
prejudicou a troca comunicativa. Destaco aqui o individuo 7, que apresentou uso funcional
dos componentes estruturais da linguagem, mas que, em situagdo de elaboragdo de idéias e
relatos pessoais, demonstrou circunléoquios e prejuizo da fluéncia semantica do discurso.

Na anélise estatistica, na tentativa de isolar o impacto a muta¢do do gene FMRI
(Grupo I e o Grupo I1I), foi possivel comprovar que o desempenho desses grupos diferiu
estatisticamente apenas nas habilidades de manutengdo tematica, uso de ateng¢do
compartilhada e contato visual. Nossos achados corroboraram estudos anteriores, os quais
atribuem uma das caracteristicas peculiares da sindrome do X-Fragil ao comprometimento
atencional, falhas cognitivas, memoria de trabalho e & falha no contato visual (SPINELLI,
1995, CORNISH, MUNIR, CROSS, 1998, BAILEY JUNIOR, HATTON, SKINNER, 1998,
MUNIR, CORNISH, WILDING, 2000, GIACHETI, 2002)

A comparagao entre Grupo I e Grupo II apontou para diferengas entre os grupos, no
que concerne as habilidades relacionadas ao tema/topico de manutengdo ao tema, quanto ao
uso de recursos sinalizadores da interagdo comunicativa, que incluiram a atengdo
compartilhada, a manutengdo do contato visual e uso de recursos de feedback, e também
quanto a fluéncia. Tais diferengas entre Grupo I e Grupo II ressaltam o prejuizo que os
individuos com a SXF apresentam para habilidades pragmaticas gerais, além de sublinhar que
o desempenho do Grupo II estd mais préximo a condi¢do de normalidade do Grupo V (Tabela
23). Porém, ¢ importante destacar que, dentre as habilidades pragmaéticas que apresentaram
comprometimento no GII, destaca-se a ininteligibilidade de fala (Tabela25), que, nesse grupo,
ndo foi associada a alteragdes fonoldgicas, mas sim a caracteristica de fala imprecisa com

amplitude articulatoria reduzida (individuos 1, 3, 4 e 7). O individuo 4 evidenciou também,
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como componente prejudicial a inteligibilidade, velocidade de fala aumentada, ao passo que
o individuo 7, velocidade lentificada (Tabela 25).

A andlise comparativa entre Grupo I ¢ Grupo I’, em que os individuos foram
comparados pelo critério de desempenho cognitivo semelhante, valores estatisticamente
significantes abrangeram todas as habilidades de linguagem, especificamente todas as sub-
habilidades da pragmaticas avaliadas (Tabela 63).

Ficou claro, neste estudo, que o prejuizo pragmatico compde parte das manifestagoes
de linguagem comuns ao fendtipo da SXF, diferenciando-as quanto ao grau de
comprometimento e o tipo de dificuldades pragmaticas observadas.

Foi possivel estabelecer uma relagdo de proporgao entre a freqiiéncia da pontuagao
total obtida e a pontuagdo total esperada, por componente da linguagem avaliado (Tabela 67 ).
Dessa forma, a condi¢do ideal do desempenho de cada grupo avaliado seria receber 1 ponto
para cada sub-habilidade, e a soma desses pontos indicaria o valor de desempenho total da
habilidade-alvo.

Considerando uma escala de 0 a 1 (Tabela 67, para ilustrar e facilitar a analise de
desempenho intrafamilial), os grupos foram classificados na ordem crescente do mais alterado

em dire¢do a normalidade:

TABELA 67 - PONTUACAO TOTAL DOS GRUPOS (OBTIDA E ESPERADA),
SEGUNDO O DESEMPENHO NOS DIFERENTES COMPONENTES DA LINGUAGEM

AVALIACAO FONOAUDIOLOGICA CLINICA

[Pontuacdo total Escore Total

GRUPOS

Linguagem Oral

Habilidades

Fonologia

Semantica

Sintaxe

Pragmatica

|Académicas

8/36 (0,02)
8/28 (1,0)
10/16 (0,62)
63/76 (0,82)
88/88 (1,0)

28/54 (0,51)
42/42 (1,0)
04/24 (1,0)
108/114 (0,94)
132/132 (1,0)

36/72 (0,5)
52/72 (0,72)
29/32 (0,90)
120/152 (0,78)
176/176 (1,0)

52/108 (0,48)
75/84 (0,89)
47/48 (0,97)
223/228 (0,97)
264/264 (1,0)

26/144 (0,18)
32/112 (0,28)
23/64 (0,35)
128/304 (0,42)
311/352 (0,88)

6 7
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Fonologia Semintica Sintaxe Pragmitica Habilidades
Académicas

I—O——[~—I—~II

Figura 1 — Escore total médio dos grupos I, I1, II1, IV e V, nas habilidades de linguagem

oral e académicas, obtido na Avalia¢do Fonoaudioldgica Clinica

Fonologia — GI<GIII<GIV<GV=GII

Semantica — GI<GIII<GIV<GV=GII

Sintaxe — GI<GII=GIV<GIII<GV

Pragmatica — GI<GII<GIII=GIV<GV

Habilidades Académicas — GI<GII<GIII<GIV<GV

Realizando uma leitura horizontal da tabela, foi possivel notar que, no Grupo I,
praticamente todos os componentes da linguagem oral estdo igualmente prejudicados,
associados a deficiéncia mental freqiientemente grave. Para o Grupo II, os componentes da
linguagem demonstraram comprometimento leve, predominando as dificuldades nas
habilidades sintaticas e pragmaticas.

O desempenho do Grupo III revelou a presenga de comprometimento da linguagem
menos grave, se comparado ao Grupo I, associado a condig@o de deficiéncia mental também
mais leve nesses individuos. Os casos que compuseram o Grupo IV evidenciaram
desempenho, para as habilidades de linguagem, préximo a normalidade, sendo caracteristica,
nesse grupo, a presenga de dificuldades académicas. Por fim, com respeito ao Grupo V, foi
obtida a condi¢do de normalidade.

Esse achado nos leva a futuros estudos ou futuras questdes para respondé-los: a
dificuldade na habilidade pragmatica estaria sempre comprometida nos individuos com a
sindrome do cromossomo X-Fragil, mesmo na presenga de inteligéncia normal? Pelo quadro,

quais as explicagdes se poderiam levantar?
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Talvez o uso de instrumentos avaliativos para mensurar o desempenho de individuos
com comprometimento cognitivo, na presenga de comprometimento mental grave, nos dé
informagdes incorretas sobre o desempenho nas habilidades comunicativas? Investimento

nesse item se faz necessario.

FALA

Na sindrome do X-Fragil, intmeros estudos caracterizaram a produgdo verbal desses
individuos. Para esse fim, foi realizada a caracterizagdo da fala a partir da presenga ou
auséncia de processos fonologicos, caracteristicas articulatorias, qualidade vocal, ressonancia,
velocidade de fala, fluéncia e classificagdo quanto ao grau de ininteligibilidade de fala,
quando esteve presente.

A Tabela 25, que mostrou a caracterizagdo da fala dos individuos do Grupo I,
apontou para a presenga de alteragdes importantes que determinam o grau de
comprometimento da inteligibilidade da fala. Nesse grupo, ficou claro que a ininteligibilidade
foi decorrente das dificuldades do sistema fonologico da fala, conforme discuti no item
relativo a fonologia. A co-ocorréncia de processos fonoldgicos (5/9), associada a imprecisdo ¢
distor¢@o da fala (6/9), a velocidade de fala aumentada (6/9) e alteragdao da fluéncia (7/9),
foram fatores diretamente relacionados ao grau de ininteligibilidade.

O prejuizo cognitivo grave desse grupo poderia também justificar a presenca de
alteragdes percepto-motoras e dificuldades para programar ¢ executar os sons da fala
(praxias), uma vez que os individuos do GI apresentaram maior grau de comprometimento na
producdo dos sons, quando comparados aos individuos com grau mais leve de
comprometimento cognitivo desse mesmo grupo. Assim, a caracteristica de fala ininteligivel
poderia ser explicada pela presenga de alteragdes lingiiisticas € neuromotoras.

De maneira a caracterizar a fluéncia da fala, é necessaria amostra suficiente de fala
para a identificagdo de sinais, como repeti¢des de sons, silabas e palavras, além de
prolongamentos e bloqueios que pertencem ao quadro dos disturbios da fluéncia. No GI, essa
analise ficou muito prejudicada para os individuos 8 ¢ 9. No entanto, ficou evidente que as
rupturas da fala, identificadas no Grupo I, foram decorrentes de disfluéncias comuns da fala,

com forte correlagdo com o prejuizo léxico-semantico, caracteristica essa ndo observada no

grupo de pré-mutadas (Grupo II) e nos demais grupos.

No item da habilidade fonolégica do Grupo II (Tabela 5), ja foi apresentado que as

mulheres com a pré-muta¢ao do gene FMR1, que compuseram esse grupo, ndo apresentaram
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dificuldades relacionadas ao uso das regras fonoldgicas do portugués, o que descaracterizou a
ocorréncia de processos fonoldgicos, tanto de substitui¢do, quanto de estruturagdo silabica,
nao mais esperados para a faixa etaria de tal grupo.

A inteligibilidade de fala foi uma manifestagdo associada a algumas alteragocs
relacionadas a fala desses individuos, mas nd@o ao componente fonoloégico. Notou-se que a
presenga de imprecisdo articulatoria (5/7) e a fraca intensidade vocal (5/7) foram as
caracteristicas mais frequentes no Grupo II, responsaveis pelo comprometimento da
inteligibilidade de fala nesse grupo, classificada como grau leve em 4/7 ¢ moderada em 1/7
individuos.

O caso mais comprometido para a ininteligibilidade de fala foi o individuo 7, que
mostrou sintomas caracteristicos da sindrome de ataxia/tremor, associada ao X-Fragil —
FXTAS, incluindo marcha atixica (ALLINGHAM-HAWKINS et al., 1999), disartria e
disfagia (HAGERMAN et al., 2004).

A presenga de alteragdes da fala, do tipo disartria, e da degluti¢do (citadas por
HAGERMAN et al., 2004) ndao foram enfatizadas, na discussdo das caracteristicas clinicas
levantadas em mulheres com a pré-mutagdo. Dessa forma, pode-se entender que as alteragdes
da fala e da deglutigdo ndo sdo sintomas freqiientemente encontrados na populag¢do de pré-
mutados com o quadro da FXTAS; ou que essas sdo manifestagdes pouco investigadas, sendo

passiveis de serem identificadas apenas nos casos com comprometimento clinico geral mais

grave. Por outro lado, se se considerar que as manifestagdes tipicas FXTAS perfazem um

conjunto de alteragdes neuromotoras e que a fala e a degluti¢dao se enquadram dentre essas
fungdes, € possivel que alteragdes discretas ou até mesmo graves possam ser identificadas e,
sendo elas discretas ou ndo, correspondem a um fendtipo. Destaca-se o individuo 7 do Grupo
II com as manifestagdes da sindrome ataxica ja instalada, associada ao quadro de alteragdo de
fala e deglutic¢do).

Talvez tais sintomatologias possam ser identificadas somente em casos com
alteragd0es mais graves, desvalorizando uma sintomatologia inicial relacionada as alteragdes
da fala e da deglutig@o.

Consideragdes sobre a anatomia dos orgdos fono-articulatorios (palato em ogiva), a
ma oclusdo e condigdes precarias de dentes dos individuos, no Grupo I ¢ Grupo II, sdo
relevantes para compreender as etiologias de algumas das alteragdes articulatérias, como a
imprecisdo articulatoria e a distorgdo. Todos os individuos dos grupos I apresentaram ma

oclusdo decorrente das condigdes anatémicas da face e do palato.
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Desde modo, conclui-se que a ininteligibilidade de fala do X-Fragil esta associada a
déficit mental, estando ligada ao prejuizo percepto-motor e praxico intermediado pela
fonologia; e também aos aspectos neuroanatomicos ¢ condigdes dentdrias dessa populagdo.

Tal habilidade freqlientemente estd acompanhada de ininteligibilidade, devido a

dificuldades que esses individuos exibem, no uso das habilidades da linguagem oral associado

a alteragdes articulatorias. Neste item, trataremos das manifestacdes da fala decorrentes de
dificuldades articulatorias, relacionadas a alteragdes estruturais e funcionais, presentes no
espectro clinico dessa sindrome. A avalia¢do da fala dos individuos com SXF tem mostrado
como caracteristica peculiar a redugdo significativa da amplitude articulatoria. Essa
caracteristica estd sempre mais evidente nos individuos com comportamento mais agravado
de timidez, mostrando, na realidade, que esse padrido articulatorio é ocasionado por uma
alteragao comportamental e ndo do sistema fonoarticulatorio propriamente dito.

Outra caracteristica freqlientemente presente ¢ a imprecisdo articulatéria (Tabelas 24
e 25) determinada por alteragdo da tonicidade da musculatura oral e dos limites anatdmicos,
principalmente quando presente a alteragdo dentaria, sendo freqiiente a projecdo da lingua,
durante a articulagio dos sons anteriores. Ndo podemos esquecer que essa alteragdo sofre com
a influéncia significativa dos padroes fonoldgicos, os quais comprometem ainda mais a
precisdao articulatoria, quando prejudicados. O grau de comprometimento da precisdo
articulatoria também tem a influéncia da velocidade de fala aumentada, que tem sido
identificada nos individuos com SXF. Com o aumento da velocidade de fala, o tempo de
relagdo entre os articuladores ¢ ainda menor, ocasionando produgdo de padrdes acusticos
inadequados.

A fluéncia da fala esta freqiientemente comprometida, mas pelas dificuldades no uso
das habilidades da linguagem (Tabela 19). Dessa forma, ndo temos encontrado altera¢do da
fluéncia que caracterize gagueira (Tabelas 24, 25 e 26), mas sim disfluéncias tipicas de
dificuldade para estruturagdo e encadeamento de idéias, como hesitagdo, repeti¢do de parte da
palavra (principalmente nos casos com falhas do sistema fonoldgico). Tais disfluéncias sdo

utilizadas como recursos para reestruturagdo do pensamento.
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HABILIDADES ACADEMICAS

O aprendizado das habilidades académicas freqiientemente esta prejudicado na SXF.
Essa informagdo pdde ser confirmada neste estudo, assim como, em geral, foi apontado pelos
varios pesquisadores na area. P
Para responder a essa questdo, foram avaliadas habilidades de escrita de letras/

numeros, escrita do proprio nome ¢ de frases, elaboragdo de textos que foram analisados

quanto a coesdo/coceréncia ¢ uso de convengdes da lingua. Para avaliagdo da habilidade de

leitura oral, os individuos foram observados quanto ao reconhecimento de letras e numeros,
palavras, frases e textos, o que considerou a compreensao e a interpretagdo da leitura oral.

Verifiquei que, dos 9 individuos avaliados, apenas 2 estavam alfabetizados
(individuos 6 ¢ 7) pelo ensino regular, sendo que, dos demais, apenas 1 freqiienta sala de
alfabetiza¢do no ensino especial. Constatei também que, nas avalia¢des fonoaudioldgica e
clinica desses individuos, geralmente muitos apresentam historico de fracasso escolar,
chegando a interromper o processo de alfabetizag@o, principalmente quando ndo estdo
inseridos no programas de refor¢o ou interven¢do destinados a enfatizar essa habilidade.
Alguns individuos desse grupo, pelo grave comprometimento cognitivo, ndao foram
alfabetizados e participam de atividades ocupacionais em uma instituigdo especializada.

A Tabela 29 apresenta o desempenho do Grupo I, com a SXF, nas habilidades
académicas, enquanto a Tabela 63 mostra a comparagido, para fins estatisticos, entre Grupo [ e
Grupo I’, pontuando a presenga de diferenga estatisticamente significante para as habilidades
de escrita de letra/nimero, de nome e leitura de letra, no que se refere a habilidades
académicas basicas.

De um modo geral, o Grupo I demonstrou habilidades restritas as tarefas de escrita
de letras/nimeros, de palavras isoladas e do nome préprio, ndo sendo possivel a execugdo das
tarefas mais complexas associadas a escrita de frases e textos. Essa mesma analise pode ser
observada também nas habilidades de leitura, em que o Grupo I apresentou significativa
dificuldade (Tabela 29).

A avaliagdo de operagdes aritméticas foi, sem duvida, uma das habilidades
académicas mais prejudicadas, para todos os individuos do Grupo I.

Vale ressaltar que, mediante o quadro de dificuldades evidenciado pelo Grupo I, os
individuos 6 e principalmente 7 apresentaram melhor desempenho, quando comparados aos
demais individuos, considerando que foram alfabetizados e que, portanto, isso pressupde

relagdo com o melhor desempenho cognitivo. Destaca-se, porém, que, no caso do individuo 7,
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mesmo com desempenho cognitivo normal, as habilidades de leitura ¢ escrita que envolviam
textos ¢ aritméticas mais complexas estavam alteradas. Dificuldades matematicas foram
citadas por HULL, HAGERMAN, 1993.

Levando em conta o grande nimero de individuos do Grupo I que ndo foram
alfabetizados, em detrimento do quadro de dificuldade cognitiva e de linguagem grave e que,
portanto, ndo responderam as tarefas solicitadas, ndo foi possivel a analise estatistica com esse
grupo.

Na Tabela 30, apresentei o desempenho do Grupo II, formado por mulheres com a
pré-mutag¢do da sindrome e que, para fins estatisticos, foram comparadas ao Grupo II’ (Tabela
64). O resultado de tal comparagdo mostrou que os grupos diferiram estatisticamente para as
habilidades de escrita ¢ leitura de frases, textos e operagdes aritméticas simples ndo formais
(LACHIEWICZ, DAWSON, SPIRIDIGLIOZZI, 2000).

A diferenga estatistica entre os grupos, para essas habilidades, possibilita as seguintes
consideracdes:

A primeira, de que a avaliagdo das habilidades académicas dos individuos dessa
familia esbarra no fator de baixo nivel de escolarizagdo, o que por si sé justifica a baixa
pontua¢do do Grupo II e do Grupo II’, para habilidades de leitura, escrita e aritmética mais
complexas, uma vez que geralmente receberam instrugdo formal até a 3* e 4* séries.

Nio obstante, se ambos os grupos apresentam baixo nivel de escolarizagdo, seria
esperado que o Grupo II ¢ o Grupo II’ ndo se diferenciassem estatisticamente, quanto ao
desempenho, a menos que as mulheres com a pré-mutagdo apresentassem dificuldades para as
habilidades académicas, conforme mostrado neste estudo e, anteriormente, na pesquisa de
Lachiewicz et al., (2006)

O inicio da discussdo da presenca ou auséncia de um fendtipo alterado, na pré-
mutagdo, deu-se com o relato de estudos que reportaram a alta incidéncia de desordens
emocionais em mulheres, levantando caracteristicas esquizofrénicas e transtorno da ansiedade
(SOBESKY et al., 1994).

O fenétipo clinico da pré-mutagdo ¢ ainda controverso, pelas dificuldades para

demonstrar a presenga de sinais clinicos correlacionados a esse genotipo, uma vez que tangem

resultados muito préximos a normalidade. Uma das manifestagdes clinicas que foi

correlacionada as mulheres com a pré-mutagdo ¢ a falha ovariana prematura, que ndo é
comum aos casos com mutagdo completa, e a presenga sintomas caracteristicos da sindrome
de ataxia/tremor, associada ao X-Fragil (FXTAS), proposta inicialmente por Allingham-

Hawkins et al., (1999) como uma manifestagdo de risco associada a pré-mutagéo.
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O estudo de Hagerman al. (2004) descreveu cinco mulheres com pré-mutagdo, as
quais apresentavam o quadro FXTAS, com variagdo quanto a fase de inicio do sintomas. Essa
foi a Unica investigagdio a apontar para a presenga de disartria, disfagia e alteragdo da marcha,
em um caso com pré-mutagdo. Segundo descrigdo dos autores, o individuo relatado com
disfagia apresentava dificuldades para degluti¢do de alimentos liquidos e solidos. Achado
semelhante foi identificado em um caso do Grupo I, em que o individuo apresentava grave
quadro de ataxia de marcha, disartria e disfagia associado a prejuizos nutricionais.

A presenga de prejuizos na fala e na degluticdo foram achados poucos valorizados
por Hagerman et al., (2004), que se detiveram em discutir as alteragdes tipicas do quadro
FXTAS, condizente com o propodsito de investigagdo do estudo. Dessa forma, pode-se
entender o delincamento dos autores de duas formas: a primeira, que alteragoes da fala e da
degluti¢do nao sdo sintomas freqlientemente encontrados na populagdo de pré-mutados com o
quadro da FXTAS; e a segunda, que essas sdo manifestagdes pouco investigadas, sendo
passiveis de serem identificadas apenas nos casos com comprometimento clinico geral mais
grave. Por outro lado, se se considerar que as manifestagdes tipicas FXTAS perfazem um
conjunto de alteragdes neuromotoras ¢ que a fala e a degluti¢do se enquadram dentre essas

fungdes, ¢ possivel que alteragdes discretas ou até mesmo graves possam ser identificadas e,

sendo elas discretas ou ndo, correspondem a um fendtipo.

Talvez tais sintomatologias possam ser identificadas somente em casos com
alteragOes mais graves, desvalorizando uma sintomatologia inicial relacionada as alteragdes

de fala e da degluti¢ao.

PARTE 2 - Avalia¢cio Complementar: membros de uma familia com a sindrome do

cromossomo X-Fragil

A seguir discuto algumas das habilidades avaliadas pelos testes separadamente, para
fins didaticos.

. r

Teste Illinois de Habilidades Psicolingiiisticas

Para complementar os achados sobre a linguagem oral e seus processos, utilizei
outros testes, dentre eles os subtestes do ITPA nas criangas do Grupos I, III, IV e V, seguindo

critérios de utilizagdo recomendando pelos autores. Pela idade cronologica e mental do Grupo
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I o ITPA ndo foi aplicado neste grupo. Para fins de comparagio estatistica o Grupo I de
afetados foi comparado com o desempenho do Grupo I’ (formado pelos individuos dos grupos

Il e IV).

Dados sobre recepgao, associagdo ¢ memoria, envolvendo tanto processos auditivos

como visuais, vieram acrescentar informagdes a avaliag@o das habilidades de comunicagao e,
além disso, mostrar objetivamente, por meio da andlise estatistica comparativa (Tabela 65), o
desempenho de alguns individuos nos 4 grupos estudados (nos anexos 17 a 54 especifico
quais individuos realizaram o teste e apresento o resultado completo do mesmo).

Para a analise dos resultados dos desempenhos dos individuos da amostra, nos 12
subtestes do Teste Illinois de Habilidades Psicolingiiisticas, os achados foram em tabelas (34 a
45) e as médias do desempenho foi apresentada para facilitar a visualizagdo comparativa dos
grupos.

Para os comentarios sobre os resultados obtidos, utilizei dados gerais da literatura,
referentes a sindrome do cromossomo X Fragil e as habilidades auditivas, visuais e de
comunicagdo, visto que nao foi encontrado na literatura compilada estudos utilizando o ITPA
nesta condicgio.

Apds a aplicacdo e contagem dos pontos em cada subteste, optei por apresentar no
capitulo resultado e neste capitulo o desempenho relacionado ao escore cscalar, que ¢
conseguido em tabelas especificas a partir do escore bruto e permite comparagdo de
desempenho entre os grupos, independente da idade cronoldgica.

O escore bruto ¢ conseguido diretamente em cada subteste (somatdrio dos pontos). O
escore escalar foi conseguido por meio de tabelas especificas, de acordo com idade
cronoldgica, apresentadas no manual de utilizagdo do teste. Para cada valor do escore bruto,
existe um valor de escore escalar que leva em considerag@o a idade cronolédgica do individuo
avaliado. Em funcdo desta relagdo, ¢ o valor mais importante para comparagdo do
desempenho de cada individuo avaliado. Importante ressaltar que o valor médio esperado para
os diferentes subtestes do ITPA no escore escalar ¢ 36.

Os resultados do subteste do ITPA, relativos ao escore escalar, demonstraram que o

desempenho dos individuos do Grupo I foi abaixo da idade cronoldgica para todos os
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individuos ¢ o desempenho deste grupo foi estatisticamente diferente e significante quando
comparado com Grupo I’, exceto no subteste associagdo auditiva, que nos parece que outros
grupos com transtornos fonoaudiolégicos também apresentaram dificuldade neste subteste
(Tabela 65).

Como destaco nas tabelas 34 a 45 as médias de desempenho do Grupo I nos 12
subtestes sempre foi pior quando comparado aos grupos III, IV e V. O desempenho dos
grupos III e IV também freqiientemente apresentaram médias abaixo do esperado quando
comparado com desempenho esperado para idade cronoldgica. Exceto para recepgdo visual
(Tabela 35) todos os outros desempenhos no escore escalar o Grupo V sempre apresentou
melhor desempenho (médio), quando comparado aos outros grupos estudados.

Em nossa amostra, todos os pacientes do Grupo I apresentaram comprometimento
nos subtestes do ITPA, o que podemos concluir o teste confirmou a clinica e foi sensivel para
analisar o desempenho dos grupos nas diferentes habilidades que ele avalia. Também posso
destacar que o Grupo I, de individuos com a sindrome do cromossomo X Fragil apresenta
dificuldade no processamento de informagdes auditivas e visuais e de expressdo verbal,

justificado talvez pelos importantes déficits atencionais e cognitivos desta populagéo,

referenciado na literatura recente compilada de Philofsky et al.,2004, Artigas-Pallarés, Brun-

Gasca, 2004, Kau et al. 2004 ¢ Kogan et al., 2004.

Peabody

O Teste de Vocabulario por Imagens — Peabody (TVIP) foi utilizado neste estudo
para complementar os achados da linguagem oral, referentes a habilidade semantica receptiva,
a fim de comparar quantitativamente o desempenho entre os individuos, considerando a idade
cronolégica e a idade mental.

O teste foi recomendado para todos os grupos, embora a sua aplicagdo ndo tenha sido
realizada em 3/7 individuos do Grupo II, 1/4 do Grupo III, 2/7 do GIV e 9/22 n GV. Esses
individuos ndo compareceram para complementacdo dos dados com esse teste.

A comparagdo estatistica, nesse teste, foi realizada entre o Grupo I e o Grupo I’,
considerando que o Grupo I’ foi formado por individuos a partir dos Grupos III e IV, com

idade cronologica semelhante.
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A andlise foi efetuada a partir da pontuag¢do-padrdo obtida, o que permitiu verificar
que os grupos foram estatisticamente diferentes com significancia (Tabela 65), comprovando
a dificuldade de vocabulario apontada pela avaliagdo clinica.

A comparagio estatistica entre Grupo II e Grupo II’ ndo indicou diferengas

estatisticas entre eles. A literatura ndo apresenta estudos sobre as habilidades de linguagem

em mulheres com a pré-mutagdo. E importante lembrar que o TVIP é um teste simples e

rapido de ser aplicado e que seu objetivo € a avaliagdo de nogdes basicas de vocabulario
receptivo-auditivo que auxiliam no diagnéstico das dificuldades de vocabulério receptivo,

porém ndo garantem a analise da compreensao de correlagdes semanticas.

Teste Token

O Teste Token permitiu que fosse avaliado o desempenho dos individuos, a partir da
compreensdo oral com niveis variados de complexidade. A aplicagdo do teste foi indicada
principalmente para os individuos cuja faixa etaria ndo pode ser contemplada com a aplicagao
do ITPA e para individuos adultos.

Muitos dos individuos do Grupo I evidenciaram dificuldades ainda na fase de
averiguagdo de conceitos referentes a cor, forma e tamanho, que precedia a aplicagio do teste
(Tabela 65).

A Tabela 51 representa o desempenho dos individuos do GI, com a SXF, no Teste
Token, salientando a dificuldade de compreensdo oral variavel e dependente do desempenho
cognitivo. Freqiientemente, os individuos do GI corresponderam a aplicagdo do teste até a
fase 2, o que mostrou a dificuldade dos individuos com a SXF para compreender ordens
verbais constituidas por apenas dois conceitos.

Nesse teste, destacou-se o individuo 7, com nivel cognitivo normal e desempenho na
média superior, capaz de compreender adequadamente a distingdo entre dois conceitos e
realizar as agoes e relagdes entre os estimulos apresentados.

Nesse teste, foi possivel identificar que os individuos do Grupo II apresentaram
variabilidade no nivel de compreensao oral, correlacionada também ao nivel cognitivo. Dentre
a variabilidade de desempenho, foi possivel visualizar predominancia para prejuizo de
compreensdo de grau moderado (4/7). Apenas 1 individuo apresentou compreensdo oral na
média superior, correspondente ao nivel de desempenho cognitivo e lingtistico geral do

individuo 5.
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A analisc comparativa entre Grupo I ¢ Grupo II, no Teste Token, possibilitou
visualizar que os grupos diferiram estatisticamente para a habilidade de compreensdo oral
avaliada peclo teste. A diferenga entre os grupos pode ser constatada, na medida em que as
ordens verbais crescentes requeriam a compreensdo de diferentes variagdes morfoldgicas e
sintaticas, principalmente a partir da quinta parte de aplicagdo do teste.

Nessa fase, a ordem verbal correspondia a apresentagdo de 4 comandos verbais
distintos, 0 que requeria maior envolvimento dos mecanismos atencionais € de memoria, para
responder ao comando verbal.

Interessante notar que, muitas vezes, a resposta apresentada pelo individuo foi
sugestiva de dificuldades de retengdo da informagdo, para o cumprimento do segundo

comando.

Teste de Desempenho Escolar (TDE)

O TDE foi proposto, neste estudo, para complementar os achados da avaliagédo
fonoaudiologica clinica das habilidades académicas. O TDE incluiu a avaliagdo de habilidades
de leitura, escrita e aritmética, que, a partir do escore bruto obtido, foram classificadas
segundo critério de escolaridade.

A avaliag@do com o uso de teste padronizado das habilidades académicas foi
prejudicada pelo alto indice de individuos analfabetos, o que conduziu a impossibilidade de
analise estatistica.

Na Tabela 56, estd representado o desempenho dos individuos 6 e 7, com
classificagdo inferior ao esperado para a escolaridade. Na Tabela 57, o desempenho dos
individuos 5 e 6 possibilitou mostrar que, na condi¢do de pré-mutacdo, as dificuldades nas
habilidades académicas podem ou nido estar presentes (LACHIEWICZ et al., 2006), em que se
constata que o individuo 5 demonstrou nivel comparavel a escolaridade, enquanto que o

individuo 6 apresentou nivel inferior.

E importante destacar que, tanto para os individuos do Grupo I, quanto do Grupo II,

o desempenho nas habilidades académicas foi relacionado ao nivel cognitivo.
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CONCLUSOES

A partir da analise critica dos resultados obtidos sobre os achados da comunicag¢@o
nos membros da familia de afetados com a SXF ¢ a comparagdo desses dados intrafamilial e
com aqueles da literatura pertinente, pude concluir que:

- Alteragdes fonoaudioldgicas estavam presentes em todos individuos com a
sindrome do X-Fragil, com variabilidade de comprometimento entre os individuos;

- Os individuos afetados com a sindrome do cromossomo X-Fragil (Grupo I)
apresentaram alteragdes da linguagem, fala e habilidades académicas mais graves e
significativas quando comparados aos individuos da familia FMR1 normais (Grupos III, IV,
V e I’), mesmo na presenga de prejuizo cognitivo (Grupo I1I);

- As alteracdes da fala, principalmente imprecisdo articulatoria, fluéncia e velocidade
aumentada foram caracteristicas peculiares nos individuos afetados com a sindrome (Grupo I).
Alteragdes na pragmatica associada as alteragdes da fala parecem peculiares neste grupo;

- O desempenho nos subtestes do Teste de Illinois de Habilidades Psicolingiiisticas
mostrou-se muito mais comprometido nos individuos com a sindrome do X-Fragil (Grupo [)
do que nos outros membros da familia ndo afetados pelo FMRI, apesar do grupo III
apresentar prejuizo cognitivo;

- O desempenho na compreensdo oral, evidenciado pelo Teste Token de mulheres
com a pré-mutagdo (Grupo II) evidenciou comprometimento, quando comparadas a outras
mulheres da mesma familia, com caracteristicas semelhantes (Grupo 1I’), denotando a
importancia de estudos complementares neste grupo;

- Comprometimento fonoaudioldégico, principalmente relacionado as habilidades
académicas, foi constatado em varios membros da familia, na presenga de alterag@o cognitiva
(Grupo III), ou mesmo na presenga de normalidade nos testes cognitivos (Grupo II e IV);

- Acreditamos que, de acordo com nossos resultados, ao avaliar membros de uma
mesma familia, antes da confirmagdo do diagnostico genético devemos ter cautela na
suspei¢do de individuos de uma mesma familia onde a SXF ja tenha sido diagnosticada, pois
apesar de consistentes, os achados clinicos estudados ndo sdo exclusivos dos portadores da

SXF.
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ANEXOS

SECAO 1: AVALIACAO GENETICA

ANEXO 1: Heredograma com destaque nos individuos que participaram do estudo

fonoaudiologico.

ANEXO 2: Avaliagdo genética clinica dos individuos do sexo feminino (n = 56).

ANEXO 3: Avaliagio gencética clinica dos individuos do sexo masculino (n = 42).

SECAO 2: CARACTERIZACAO DA AMOSTRA.

ANEXO 4: Individuos com a sindrome do cromossomo X-Fragil (Grupo I), segundo a

caracterizagdo da amostra.
ANEXO 5: Mulheres com a pré-mutagdo (Grupo II), segundo a caracterizagdo da amostra.

ANEXO 6: Individuos com normalidade na avaliacdo genética para FMR1 (Grupo III),

prejuizo cognitivo e fonoaudioldgico, segundo a caracterizagdo da amostra.

ANEXO 7: Individuos com normalidade na avaliagdo genética para FMR1, cognig¢do normal

¢ prejuizo fonoaudioldgico (Grupo 1V), segundo a caracterizagdo da amostra.

ANEXO 8: Individuos com normalidade na avaliagdo genética para FMRI, avalia¢dao
cognitiva ¢ fonoaudioldgica normais (Grupo V), segundo a caracterizagao da

amostra.

ANEXO 9: Individuos com a sindrome do cromossomo X-Fragil (Grupo I), segundo a

caracterizacdo da amostra.

ANEXO 10: Mulheres com a pré-mutag¢ao (Grupo II), segundo a caracteriza¢ao da amostra.
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ANEXO 11: Individuos com normalidade na avaliagdo genética para FMRI, prejuizo

cognitivo e fonoaudiologico (Grupo I11), segundo a caracterizagdo da amostra.

ANEXO 12: Individuos com normalidade na avaliagdo genética para FMR1, cogni¢do normal

e prejuizo fonoaudiologico (Grupo 1V), segundo a caracterizagdo da amostra.

ANEXO 13: Individuos com normalidade para FMR1, avaliag¢do cognitiva ¢ fonoaudioldgica

normais (Grupo V), segundo a caracterizagdo da amostra.

SECAO 4 — ASPECTOS ETICOS
ANEXO 14: Parecer do Comité de Etica em Pesquisa

ANEXO 15: Termo de Consentimento Livre e Esclarecido

SECAO 5 -PROTOCOLO CLINICO

ANEXO 16: Protocolo utilizado para Avaliag¢do Clinica no Centro de Estudos da Educagido e

Saude-UNESP-Marilia-SP.

SECAO 6 - RESULTADOS DOS VALORES DOS ESCORES BRUTOS E
ESCALARES, OBTIDOS E ESPERADOS E IDADES
CRONOLOGICAS E PSICOLINGUISTICAS (GRUPO I, II, IILIV e V).

ANEXO 17: Desempenho de individuos com a sindrome do cromossomo X-Fragil (Grupo I)
nos escores bruto, escalar e idade psicolingiiistica e cronoldgica, segundo o

subteste "Recep¢do Auditiva".

ANEXO 18: Desempenho de individuos com avaliagdo genética normal para FMR1, prejuizo
cognitivo e fonoaudiologico (Grupo III), nos escores bruto, escalar e idade

psicolingiiistica e cronoldgica, segundo o subteste "Recepgdo Auditiva".
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ANEXO 19:

ANEXO 20:

Desempenho de individuos com avaliagdo genética normal para FMRI,

cognigdo normal ¢ prejuizo fonoaudioldgico (Grupo IV), nos escores bruto,
escalar ¢ idade psicolingiiistica ¢ cronologica, segundo o subteste "Recepgdo

Auditiva".

Desempenho de individuos com avaliagdo genética normal para FMRI,
avaliagdo cognitiva e fonoaudioldgica normais (Grupo V), nos escores bruto,
escalar e idade psicolingtistica e cronoldgica, segundo o subteste "Recepgio

Auditiva".

ANEXO 21: Desempenho de individuos com a sindrome do cromossomo X-Frégil (Grupo I)

nos escores bruto, escalar e idade psicolingiistica e cronoldgica, segundo o

subteste "Recepgao Visual".

ANEXO 22: Desempenho de individuos com avaliagdo genética normal para FMR1, prejuizo

ANEXO 23:

ANEXO 24:

cognitivo ¢ fonoaudioldgico (Grupo IIl), nos escores bruto, escalar e idade

psicolingiiistica e cronoldgica, segundo o subteste "Recepg¢do Visual".

Desempenho de individuos com avaliagdo genética normal para FMRI,
cogni¢do normal e prejuizo fonoaudioldgico (Grupo IV), nos escores bruto,
escalar e idade psicolingiiistica e cronologica, segundo o subteste "Recepgdo

Visual".

Desempenho de individuos com avaliagdo genética normal para FMRI,
avaliagdo cognitiva e fonoaudioldgica normais (Grupo V), nos escores bruto,
escalar e idade psicolingiiistica e cronoldgica, segundo o subteste "Recepgio

Visual".

ANEXO 25: Desempenho de individuos com a sindrome do cromossomo X-Fragil (Grupo I)

nos escores bruto, escalar e idade psicolingiiistica e cronoldgica, segundo o

subteste "Memoria Seqiiencial Visual".

AVA
AVAVAY

4 5 6 7 unespwl 12 13 14 15 16 17

18



ANEXO 26: Desempenho de individuos com avaliagdao genética normal para FMR1, prejuizo
cognitivo ¢ fonoaudioldgico (Grupo III), nos escores bruto, escalar ¢ idade

psicolingiiistica e cronoldgica, segundo o subteste " Memodria Seqiiencial

Visual ".

ANEXO 27: Desempenho de individuos com avaliagdo genética normal para FMRI,
cogni¢do normal e prejuizo fonoaudioldgico (Grupo IV), nos escores bruto,
escalar e idade psicolingiiistica ¢ cronoldgica, segundo o subteste " Memoria

Seqiiencial Visual ".

ANEXO 28: Desempenho de individuos com avaliagdao genética normal para FMRI,
avaliag@o cognitiva e fonoaudioldgica normais (Grupo V), nos escores bruto,
escalar e idade psicolingiiistica ¢ cronologica, segundo o subteste " Memoria

Seqiiencial Visual ".

ANEXO 29: Desempenho de individuos com a sindrome do cromossomo X-Fragil (Grupo I)
nos escores bruto, escalar e idade psicolingiiistica e cronoldgica, segundo o

subteste "Associagdo Auditiva".

ANEXO 30: Desempenho de individuos com avaliagdo genética normal para FMR1, prejuizo

cognitivo e fonoaudiolégico (Grupo III), nos escores bruto, escalar e idade

psicolingtiistica e cronologica, segundo o subteste ""Associagdo Auditiva".

ANEXO 31: Desempenho de individuos com avaliagdo genética normal para FMRI,
cogni¢do normal e prejuizo fonoaudiologico (Grupo IV), nos escores bruto,
escalar e idade psicolingiiistica e cronoldgica, segundo o subteste "Associagdo

Auditiva".

ANEXO 32: Desempenho de individuos com avaliagdo genética normal para FMRI,
avalia¢do cognitiva e fonoaudioldgica normais (Grupo V), nos escores bruto,
escalar e idade psicolingliistica e cronoldgica, segundo o subteste "Associagao

Auditiva".
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ANEXO 33: Desempenho de individuos com a sindrome do cromossomo X-Fragil (Grupo I)

nos escores bruto, escalar e idade psicolingiiistica e cronoldgica, segundo o

subteste "Memoria Seqiiencial Auditiva".

ANEXO 34: Desempenho de individuos com avaliagdo genética normal para FMR1, prejuizo

ANEXO 35:

ANEXO 36:

cognitivo ¢ fonoaudioldgico (Grupo III), nos escores bruto, escalar e idade
psicolingiiistica e cronoldgica, segundo o subteste ""Memoria Seqiiencial

Auditiva".

Desempenho de individuos com avaliagdo genética normal para FMRI,
cogni¢ao normal e prejuizo fonoaudioldgico (Grupo IV), nos escores bruto,
escalar e idade psicolingiiistica e cronoldgica, segundo o subteste ""Memoria

Seqiiencial Auditiva".

Desempenho de individuos com avaliagdo genética normal para FMRI,
avaliag@o cognitiva ¢ fonoaudioldgica normais (Grupo V), nos escores bruto,
escalar e idade psicolingiistica e cronolégica, segundo o subteste ""Memoria

Seqiiencial Auditiva".

ANEXO 37: Desempenho de individuos com a sindrome do cromossomo X-Fragil (Grupo I)

nos escores bruto, escalar e idade psicolingiiistica e cronolégica, segundo o

subteste "Associacdo Visual".

ANEXO 38: Desempenho de individuos com avaliagdo genética normal para FMRI1, prejuizo

ANEXO 39:

cognitivo e fonoaudioldgico (Grupo III), nos escores bruto, escalar e idade

psicolingtiistica e cronolédgica, segundo o subteste "Associagdo Visual".

Desempenho de individuos com avaliagdo genética normal para FMRI,
cogni¢do normal e prejuizo fonoaudioldgico (Grupo IV), nos escores bruto,
escalar e idade psicolingiiistica e cronoldgica, segundo o subteste "Associagdo

Visual".
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ANEXO 40: Desempenho de individuos com avaliagdo genética normal para FMRI,
avalia¢do cognitiva e fonoaudiologica normais (Grupo V), nos escores bruto,
escalar ¢ idade psicolingliistica e cronoldgica, segundo o subteste "Associagdo

Visual".

ANEXO 41: Desempenho de individuos com a sindrome do cromossomo X-Fragil (Grupo I)
nos escores bruto, escalar ¢ idade psicolingiiistica e cronoldgica, segundo o

subteste "Closura Visual".

ANEXO 42: Desempenho de individuos com avaliagdo genética normal para FMRI1, prejuizo
cognitivo e fonoaudioldgico (Grupo III), nos escores bruto, escalar e idade

psicolingiiistica e cronoldgica, segundo o subteste "Closura Visual".

ANEXO 43: Desempenho de individuos com avaliagdo genética normal para FMRI,
cogni¢ao normal e prejuizo fonoaudioldgico (Grupo IV), nos escores bruto,
escalar e idade psicolingiiistica e cronoldgica, segundo o subteste "Closura

Visual".

ANEXO 44: Desempenho de individuos com avaliagdo genética normal para FMRI,

avalia¢do cognitiva e fonoaudioldgica normais (Grupo V), nos escores bruto,

escalar e idade psicolingiiistica e cronoldgica, segundo o subteste "Closura

Visual".

ANEXO 45: Desempenho de individuos com a sindrome do cromossomo X-Fragil (Grupo I)
nos escores bruto, escalar e idade psicolingiiistica e cronoldgica, segundo o

subteste "Expressdo Verbal".

ANEXO 46: Desempenho de individuos com avaliagdo genética normal para FMR1, prejuizo
cognitivo e fonoaudiologico (Grupo III), nos escores bruto, escalar e idade

psicolingiiistica e cronoldgica, segundo o subteste "Expressdao Verbal".
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ANEXO 47: Desempenho de individuos com avaliagdo genética normal para FMRI,
cogni¢dao normal e prejuizo fonoaudioldgico (Grupo 1V), nos cscores bruto,
escalar ¢ idade psicolingtistica ¢ cronoldgica, segundo o subteste "Expressdo

Verbal".

ANEXO 48: Descmpenho de individuos com avaliagdio genética normal para FMRI,
avalia¢do cognitiva e fonoaudioldgica normais (Grupo V), nos escores bruto,
escalar e idade psicolingtistica ¢ cronoldgica, segundo o subteste "Expressao

Verbal".

ANEXO 49: Desempenho de individuos com a sindrome do cromossomo X-Fragil (Grupo I)
nos escores bruto, escalar e idade psicolingliistica e cronoldgica, segundo o

subteste "Closura Gramatical".

ANEXO 50: Desempenho de individuos com avaliagdo genética normal para FMR1, prejuizo
cognitivo ¢ fonoaudioldgico (Grupo III), nos escores bruto, escalar e idade

psicolingtiistica e cronoldgica, segundo o subteste ""Closura Gramatical".

ANEXO 51: Desempenho de individuos com avaliagdo genética normal para FMRI,
cogni¢do normal e prejuizo fonoaudiolégico (Grupo 1V), nos escores bruto,
escalar e idade psicolingtiistica e cronoldgica, segundo o subteste "Closura

Gramatical".

ANEXO 52: Desempenho de individuos com avaliagdo genética normal para FMRI,
avaliag@o cognitiva e fonoaudiologica normais (Grupo V), nos escores bruto,
escalar e idade psicolingiiistica e cronoldgica, segundo o subteste "Closura
Gramatical".

ANEXO 53: Desempenho de individuos com a sindrome do cromossomo X-Fragil (Grupo I)
nos escores bruto, escalar e idade psicolingiiistica e cronoldgica, segundo o

subteste "Expressdo Manual".

ANEXO 54: Desempenho de individuos com avaliagdo genética normal para FMR1, prejuizo

cognitivo e fonoaudiolégico (Grupo III), nos escores bruto, escalar e idade

psicolingliistica e cronologica, segundo o subteste "Expressdo Manual".
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ANEXO 55: Desempenho de individuos com avaliagdo genética normal para FMRI,
cogni¢do normal e prejuizo fonoaudioldgico (Grupo 1V), nos escores bruto,
escalar ¢ idade psicolingiiistica e cronologica, segundo o subteste "Expressio

Manual".

ANEXO 56: Descmpenho de individuos com avaliagdo genética normal para FMRI,
avalia¢do cognitiva e fonoaudioldgica normais (Grupo V), nos escores bruto,
escalar ¢ idade psicolingiiistica e cronoldgica, segundo o subteste "Expressio

Manual".

ANEXO 57: Desempenho de individuos com a sindrome do cromossomo X-Fragil (Grupo I)
nos escores bruto, escalar ¢ idade psicolingiiistica e cronoldgica, segundo o

subteste "Closura Auditiva".
ANEXO 58: Desempenho de individuos com avaliagdo genética normal para FMR1, prejuizo
cognitivo e fonoaudioldgico (Grupo III), nos escores bruto, escalar e idade

psicolingiiistica e cronoldgica, segundo o subteste "Closura Auditiva".

ANEXO 59: Desempenho de individuos com avaliagdo genética normal para FMR1 cognig¢io

normal e prejuizo fonoaudioldgico (Grupo IV), nos escores bruto, escalar e

idade psicolingiiistica e cronoldgica, segundo o subteste "Closura Auditiva".

ANEXO 60: Desempenho de individuos com avaliag@o genética normal para FMR1 cognitiva
¢ fonoaudiolégica normais (Grupo V), nos escores bruto, escalar e idade

psicolingiiistica e cronoldgica, segundo o subteste "Closura Auditiva".

ANEXO 61: Desempenho de individuos com a sindrome do cromossomo X-Fragil (Grupo I)
nos escores bruto, escalar e idade psicolingtiistica e cronoldgica, segundo o

subteste "Combinagio de Sons".

ANEXO 62: Desempenho de individuos com avaliagdo genética normal para FMR1, prejuizo
cognitivo e fonoaudiologico (Grupo III), nos escores bruto, escalar e idade

psicolingiiistica e cronoldgica, segundo o subteste "Combinagio de Sons".
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ANEXO 63: Desempenho de individuos com avaliagio genética normal para FMRI,
cogni¢dao normal ¢ prejuizo fonoaudioldgico (Grupo IV), nos escores bruto,

escalar ¢ idade psicolingiiistica e cronoldgica, segundo o subteste "Combinag¢io

de Sons".

ANEXO 64: Desempenho de individuos com avaliagdo genética normal para FMRI,
avaliag¢@o cognitiva e fonoaudioldgica normais (Grupo V), nos escores bruto,
escalar e idade psicolingtiistica e cronoldgica, segundo o subteste "Combinagio

de Sons".

SECAO 7 -DIAGNOSTICO FONOAUDIOLOGICO

ANEXO 65: Diagndstico Fonoaudiolégico dos individuos do Grupo 1.

ANEXO 66: Diagndstico Fonoaudioldgico dos individuos do Grupo I1.

ANEXO 67: Diagnostico Fonoaudiolégico dos individuos do Grupo III.

ANEXO 68: Diagndstico Fonoaudioldgico dos individuos do Grupo 1V.
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SECAO 1 - AVALIACAO GENETICA

ANEXO 1: Heredograma com destaque nos individuos que participaram do estudo

fonoaudioldgico
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ANEXQO  : Heredograma completo da genealogia em estudo Modificado de RODRIGUEIRO, 2006
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¢~ Grupo I- individuo com sindrome do cromossomo X Fragil e sindrome de Down

& & mut iialet ne FMR1 & Grupo ll- mulheres com pré-mutagao
R @ & Grupo lll- individuos com avaliagio genética normal para FMR1, prejuizo cognitivo e fonoaudiolégico

i &5 gene FMR1 normal & & Grupo IV - individuos com avaliagdo genética normal para FMR1, cogni¢do normal e prejuizo fonoaudiol6gico
@ & GrupoV - individuos com avaliagdo genética normal para o FMR1, avaliagcao cognitiva e fonoaudioldgica normais

¢ sindrome de Down e mutagdo completa no gene FMR1
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ANEXO 2: Avaliagio clinica dos individuos do sexo feminino avaliados por Rodrigueiro
(2006).

Posigao no Frontal Orelhas Palato | Digitos | Hiperextensibilidade

heredograma | proeminente | proeminentes | ogival | longos das articulagoes
IV-51 + - +
-17 +
IV-58 +
IV-64 -
IV-55 +
V-59
V-65
-5
IV-13
I11-28
IV-87
V-99
V-100
V-52
-6
IV-16
1IV-20
V-14
V-15
V-12
V-7
V-8
V-1
V-72
V-74
IV-92
V-16
V-17
IV-79
V-85
V-94
V-87
-13
IV-47
IV-44
V-36
V-89
V-35
V-18
V-23
IV-67
V-80
VI-32
V-78
V-3
VI-9
V-2
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(Continuagéao)

11-50

V-2

IV-99

VI-30

100

V-66

101

Vi-1

102

VI-3

105

VI-8

106

VI-31

Legenda: (+) presenga do sinal - (-) auséncia do sinal — (+/-) presenga leve do sinal.

ANEXO 3: Avaliagdo clinica dos individuos do sexo masculino avaliados por Rodrigueiro

(2006) .

Caso

Posigao no
heredograma

Frontal
proeminente

Orelhas
proeminentes

Palato
ogival

Digitos
longos

FHiperexlensibilidade das

articulagoes

02

V-51

03

V-54

05

-16

10

V-61

12

V-62

13

V-63

14

IV-59

16

-4

17

IV-11

18

IV-12

19

IV-14

21

-27

26

IV-91

27

IV-90

30

-7

39

V-9

40

V-10

41

V-49

44

IV-68

45

VI-22

46

V-75

48

VI-24

53

IV-22

54

IV-78

56

V-88

57

V-84

+

+

67

IV-33

68

IV-48

Legenda: (+) presenga do sinal - (-) auséncia do sinal — (+/-) presenga leve do sinal - NA: no
avaliado.
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(Continuagao)

Posigao no Frontal Orelhas Palato | Digitos |Hiperextensibilidade

Caso : : ; : =
heredograma proeminente | proeminentes | ogival | longos | das articulagoes

69 V-108 + -
72 V-37
74 V-19
77 V-22
80 V-60
81 V-81
82 IV-5
83 IV-69
92 Vi-4
96 V-1
98 VI-29
103 VI-6
104 VI-7
107 V-64 +

Legenda: (+) presenga do sinal - (-) auséncia do sinal — (+/-) presenca leve do sinal.

SECAO 2: CARACTERIZACAO DA AMOSTRA.

ANEXO 4 — Individuos com a sindrome do cromossomo X-Fragil (Grupo I), segundo a
caracterizagao a amostra.

CARACTERIZACAO DA AMOSTRA (GRUPO I)

IDADE
INDIVIDUOS | SEXO | CRONOLOGICA ESCOLARIDADE
NA AVALIACAO
16 Especial/APAE
20 Especial/APAE
26 Especial/APAE
Especial APAE
24 Especial/APAE até 2002
19 Regular/8 série
24 Regular/até 4” série
15 Especial/APAE
26 Especial/ APAE

B.C.O
D.S

B.G
|G.O
[LA.S
J.B.S
J.AS
L.S
M.S.O *

* FRAX + SD

|| || W N —

T L Z R |HE L

fle]
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AVAYEY
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ANEXO 5 — Mulheres com a Pré-Mutagio (Grupo il), segundo a caracterizagdo a amostra.

CARAC’I“ERIZAC?\O DA AMOSTRA (GRUPO II)

INDIVIDUOS

SEXO

IDADE
CRONOLOGICA
NA AVALIACAO

ESCOLARIDADE

A.C.C

38

Regular/2® série

F.S

43

Regular/1” série

L.S

70

Nio freqglientou

M.L.S.R

52

Regular/2” série

M.L.S

19

3°. Colegial completo

M.R.C

S2

Até 3", Série

M.T.S

Nio alfabetizada

ANEXO 6 — Individuos com avalia¢do genética normal para FMR1, prejuizo cognitivo ¢
fonoaudiolédgico, (Grupolll), segundo caracterizagao da amostra.

CARACTERIZACAO DA AMOSTRA (GRUPO III)

INDIVIDUOS

SEXO

IDADE
CRONOLOGICA
NA AVALIACAO

ESCOLARIDADE

I.E.F

7

Regular/1". Serie

1 E

9

Regular/4®, Serie

M.M.S

33

Regular/Até 27 série

R.F.L

F
M
F
F

7

Regular/1?. Serie

ANEXO 7 - Individuos com com avaliagdo genética normal para FMR1, cogni¢ido normal e
prejuizo fonoaudioldgico (Grupo 1V), segundo a caracterizag@o a amostra.

CARACTERIZACAO DA AMOSTRA (GRUPO V)

INDIVIDUOS

SEXO

IDADE
CRONOLOGICA
NA AVALIACAO

ESCOLARIDADE

A.C.C

10

4*, Serie

C.R.G

26

Até 5. Série

ICF.L

8

2%, Série

E.A.CM

12

4%, Série

|G.C

26

Até 5% Série

le.ac

28

Até 3%, Série

IcML

6

Pré-escola

LA

16

2°. Colegial

oI |WwW | —

L.A.C

9

4", Série

10 JLA.C

i I

11

52, Serie

(Continuagdo)
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CARACTERIZACAO DA AMOSTRA (GRUPO V)

INDIVIDUOS

SEXO

IDADE
CRONOLOGICA
NA AVALIACAO

ESCOLARIDADE

11

L:F.CR

10

4*. Serie

12

M.T.L

14

Até 4. Série

13

M.C.L

10

4*, Seric

14

M.C.L

30

Até 17, Serie

15

M.F.L

10

4* Serie

16

P.FC

7

12, Serie

17

PJCR

14

4". Série

18

R.V.L

15

6°. Serie

19

V.L.C.L

e sl ResT e o1 e o1 kel e o] fe ol e v] 8

42

Até 3% Série

ANEXO 8 — Individuos com avaliagdo genética normal para FMR1, avalia¢do cognitiva ¢

fonoaudioldgica normais (Grupo V), segundo a caracterizagao a amostra.

CARACTERIZACAO DA AMOSTRA (GRUPO V)

INDIVIDUOS

SEXO

IDADE
CRONOLOGICA
NA AVALIACAO

ESCOLARIDADE

A.N.R

24

8% série

A.L.C

22

3°. Colegial

A.C.L

20

3°. Colegial

A.F.S.M

38

Até 3 Serie

C.A.C

24

Nio informado

C.A.L

9

2% Serie

D.A.C

24

3° colegial completo

B.AC.L

39

Até 3° série

1
2
3
4
5
6
7
8
9

LLA.C

32

Até 3% Serie

J.A.S

40

Nao informado

J.C.C.L

21

Até 2°. Colegial

J.L.O

21

Até 8% série

L:E.L

30

Até 4 ? série

L.C.S

16

2° colegial

M.A.L

16

Até 5% Série

M.R.C

12

42, Serie

M.A.C.S

33

Até 4°. Serie

M.G.L.F

22

Até 5% série

IN.A.C.S

16

6. Serie

R.G

25

Até 4" série

S.C.S

15

2° colegial

S.M.C

mimim | mm|EZ 2L mmm " m S

30

Até 4° série

5

7
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ANEXO 9 — Individuos com a sindrome do cromossomo X-Fragil (Grupo I), segundo a idade
cronoldgica ¢ avaliag@o cognitiva.

CARACTERIZACAO DA AMOSTRA (GRUPO I)

INDIVIDUOS LG QI total JI.M meses]I.M anos Classificagdo do
L Desempenho

Deficiéncia
inespecificada
Deficiéncia
inespecificada
Deficiéncia
inespecificada

B.C.O 192

D.S 240

BG 12

118 Limitrofe

Deficiéncia

288 inespecificada

228 Média

288 Deficiéncia severa

Deficiéncia
inespecificada
Deficiéncia
inespecificada

g8 |L.S 180

’ IMSs.o 312 * * *

(*) Deficiéncia mental inespecificada porque ndo responderam aos testes padronizados de

QL.

ANEXO 10 — Mulheres com pré-mutagao (Grupo II), segundo a idade cronologica e
avaliagdo cognitiva.

CARACTERIZACAO DA AMOSTRA (GRUPO II)

INDIVIDUOS LC QI total |I.M meses}I.M anos Classificagdo do
meses Desempenho

A.C.C 456 96 420,2 33,6 Média
F.S 516 90 464.,4 38,7 Média
L.S 840 80 672,0 67,2 M¢édia Inferior
M.LSR| 624 92 574,0 47,8 Média
M.L.S 228 92 209,7 17,4 Média
M.R.C 624 95 592,8 49,4 Média
M.T.S 744 80 595,2 49,6 Média inferior
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ANEXO 11 - Individuos com avaliagdo genética normal para FMR1, prejuizo cognitivo e
fonoaudiolégico (Grupo 11I), segundo a idade cronoldgica ¢ avaliagdo cognitiva.

CARACTERIZACAO DA AMOSTRA (GRUPO III)

Classificag¢do do

INDIVIDUOS |I.C meses| QItotal |1.M meses|I1.M anos
Desempenho

LEE 84 61 ) 4,2 Deficiéncia leve

Deficiéncia
severa
Deficiéncia
severa

FI.J.F 4] 81,1 6,7

M.M.S 34 11,2

?

R.F.L 66 4.6 Deficiéncia leve

2

ANEXO 12 - Individuos com avaliagdo genética normal para FMRI1, cogni¢do normal e
prejuizo fonoaudioldgico (Grupo IV), segundo a idade cronoldgica e avaliagdo
cognitiva.

CARACTERIZACAO DA AMOSTRA (GRUPO V)

Classificagao do

INDIVIDUOS  |I.C meses QI total | I.M meses | .M anos
Desempenho

A.C.C 120 78 93,6 7,8 Limitrofe
ICR.G 312 75 234 19,5 Limitrofe
IcFL 96 72 68,1 5.7 Limitrofe
E.A.CM 144 75 108 9.0 | Limitrofe
1.C 312 352,5 29,3 Acima da média
|G.A.C 336 349,4 29.1 Média
G.M.L 72 61,2 5,1 Média inferior
J.A.C 192 144 12,0 Limitrofe
L.A.C 108 84,2 7,0 Limitrofe
L.AC 132 132 11,0 Média
L.F.CR 120 97,2 8,1 Média inferior
IM.T.L 168 168 14,0 Média
IM.CL 120 108 9,0 Média
M.C.L 108 81 6,7 Média
M.F.L 120 120 10,0 Média
|P.FE.C 84 67,2 5,6 Meédia inferior
PJ.CR 168 149.5 12,4 Média inferior
R.V.L 180 190,8 15,9 Média
V.L.C.L 504 463,6 38,6 Média

OR[N | |WIN[—
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ANEXO 13 - Individuos com com avalia¢do genética normal para FMR1, avaliagido
cognitiva ¢ fonoaudioldgica normais (Grupo V), segundo a idade cronoldgica e
avaliag@o cognitiva.

CARACTERIZACAO DA AMOSTRA (GRUPO V)

Classificagdo do

INDIVIDUOS |I.C meses| QItotal |I.M meses|I.M anos
Desempenho

AN.R 288 96 276,4 23,0 Média
A.L.C 264 274.5 22,8 Média
A.C.L 240 240 20,0 Média
AF.SM 456 419,5 34,9 Média
IC.A.C 288 276,4 23,0 Média
lcAL 108 89,6 7,4 Média inferior
D.A.C 288 . 288 24,0 . Média
E.A.CL 468 468 39,0 Média
[LA.C . 384 353,2 29,4 Média
J.A.S 480 518,4 43,2 Média
J.C.C.LL 252 252 21,0 Média
J.L.O 252 252 21,0 ] Acima da média
L.F.L 360 374,4 31,2 Média
M.C.L 108 81 6,7 Limitrofe
L.C.S 192 192 16,0 Média
M.A.L 192 192 16,0 Média
M.R.C 144 203,0 16,9 | Acima da média
M.G.L.F 264 198 16,5 Limitrofe
N.A.C.S 192 192 16,0 Média

R.G 300 225 18,7 Limitrofe
S.C.S 180 201,6 16,8 | Acima da média
SM.C 360 406,8 33,9 ] Acimada média
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SECAO 4 - ASPECTOS ETICOS
ANEXO 14: Parccer do Comité de Etica em Pesquisa
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ANEXO 15: Termo de Consentimento Livre e Esclarecido

TERMO DE CONSENTIMENTO LIVRE E ESCLARECIDO

Eu,

___portador (a) do RG autorizo meu filho(a):
i a participar da pesquisa
intitulada “PERFIL FONOAUDIOLOGICO DE INDIVIDUOS COM A SINDROME DO
CROMOSSOMO X FRAGIL” a ser realizada no Servigo de Aconselhamento Genético do
Instituto de Biociéncias da Unesp-Botucatu em parceria com Hospital de Anomalias
Craniofaciais e Centro de Estudos da Educacéo e Saude-Unesp-Marilia. Para contribuir com
o estudo desta sindrome autorizo a realizagdo dos procedimentos propostos, que incluem:
avaliagao da linguagem na sua modalidade oral e escrita e da fala, aplicagao de testes e
avaliagdo de outros profissionais que se julgarem necessarios para complementar o
diagnostico fonoaudiologico. Declaro conceber que os resultados desta pesquisa sejam
divulgados para fins cientificos em revistas e congressos especializados na area, incluindo o
uso de imagens desde que a identidade do meu filho (a) seja preservada. Minha desisténcia
desta pesquisa podera ocorrer em qualquer momento do processo diagnéstico
fonoaudiolégico sem que meu filho (a) sofra qualquer prejuizo fisico, mental ou no seu
acompanhamento neste servigo e que receberei os resultados dos procedimentos aplicados
sempre que requisitados por mim. Declaro ainda estar ciente de que a participagdo é
voluntaria e que fui devidamente orientado quanto aos objetivos e procedimentos desta
pesquisa.

de de

Nome do responsavel:

Assinatura do Responsavel Célia Maria Giacheti

AVA
AVAVAY

2 3 4 5 6 7 unespwl 12 13 14 15 1e 17 18



AVA FACULDADE DE FILOSOFIA E CIENCIAS
AVAYAY COMITE DE ETICA EM PESQUISA
VAY Fone: (Oxx 14) 3402-1346
Unesp Fax: (0xx14) 3422-4797
UNIVERSIDADE ESTADUAL PAULISTA www.marilia.unesp.br/cep
e-mail: cep@marilia.unesp.br

PARECER DO PROJETO N° 1745/2005

BENTEICAC A R e T o e

1. Titulo do Pl'OjetO Perfll fonoaudiolégico de mdnnduos com smdrome do Cromossomo X
Fragil

2. Pesquisador Responsavel: Célia Maria Giacheti

3. Instituicdo do Pesquisador: Unesp - Marilia

4. Apresentagao ao CEP: em 16/05/2005

5. Apresentar relatério em: ao final da pesquisa

Caracterlzar o perfil fonoaudlologlco envolvendo as habilldades e d]fculdades da Imguagem
oral, escrita, fala e processamento das informagdes auditivas e visuais dos membros de uma
familia com a sindrome do cromossomo X Fragil e correlacionar com os achados da
avaliagao genética clinica e laboratorial.

T RN,

s Ao rd—\*&ur,ﬂhqb“é nun\ -.n.‘

g r-_" 3 1,‘(' 1-::'# ,1_.'-."" .:,.". '. e chee 'h_\" '"_ .‘“""H_‘:"_"‘ ,ﬁ‘» i "n—u&-ﬂq-_h‘m.-sé s -.. ,) 4.
Llaldl J ol LN e . W el e T (S ] e P

Este trabalho tem por objetivo caractenzar o perﬂl fonoauduologlco envolvendo as habmdades
e dificuldades da linguagem oral, escrita, fala e processamento das informagdes auditivas e
visuais dos membros de uma familia com a sindrome do cromossomo X Fragil e correlacionar
com os achados da avaliagao genética clinica e laboratorial.

Os participantes desta pesquisa serao todos os individuos portadores da sindrome do
cromossomo X Fragil, com diagndstico genético confirmado pela citogenética ou avaliagao
molecular, que freqientam o CEES e a APAE- Marilia- S.P.

Os procedimentos metodologicos para realizagdo da pesquisa serao avaliagao

fonoaudioldgica clinica e complementar.
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Os resultados serdo apresentados de forma descritiva, analisados e discutidos com base
em andlise quantitativa e qualitativa do grupo amostral.

O cronograma encontra-se bem organizado.

Diante do exposto, o projeto sera realizado dentro dos padrdes éticos de pesquisa
envolvendo seres humanos.

PARECER EIN A s o o et i o DA L e T

O CEP da FFC da UNESP apéds acatar o parecer do membro relator prewamente aprovado
para o presente estudo e atendendo a todos os dispositivos das resolugdes 196/96 e
complementares, bem como ter aprovado o Termo de Consentimento Livre e Esclarecido
como também todos os anexos incluidos na pesquisa resolve aprovar o projeto de pesquisa
supracitado.

INFORMACOES COMPEEMENTARES © i o R e Ranies

T tiae b !i-

N.D.

in¥ YA T{ 4.7 Ve o Sl B e e Taal Sl e g R e L b e R P DAL e T ;
JAEARIA: REUNIACE . ietad: wiciin '-’A-rc"q e TN e A SO S RS e

A H

Aprovado pelo CEP da FFC UNESP em 22/06/2005

o

DRA. SIMONE '‘APARECIDA CAPELLINI
“ Presidente do CEP

?ML-
PROF

R. TULLO VIGEVANI
Diretor da FFC
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SECAO 5 -PROTOCOLO CLINICO

ANEXO 16: Protocolo utilizado para Avaliagdo Clinica do Centro de Estudos da
Educagdo e Saude-UNESP-Marilia-SP

UNESP- Universidade Estadual Paulista
AVALIAC,I\O FONOAUDIOLOGICA - SCREENING-Adaptado

(Responsaveis: Célia Maria Giacheti; Cristiana Ferrari)

NOME: AVALIACAO REALIZADA POR:
SEXO:

D.N:

IDADE ATUAL:
ENDERECO:

Marque S ou N para sim e ndo, respectivamente.

ITEM OBSERVACOES

I- Habilidades de Comunicag¢do

1.1 ( ) fala

1.2 | ) utiliza a fala

preferencialmente

1.3 () responde quando chamado pelo
nome

1.4 ( ) apresenta fala inteligivel

1.5 () faz uso preferencial de gestos ou
acOes motoras com fun¢do comunicativa
(mimica facial, movimento de olhos ou de
qualquer parte do corpo)

1.6 ( ) usa a escrita preferencialmente

1.7 ( ) € capaz de narrar fatos e episodios

1.8 ( ) é capaz de narrar fatos e episodios
observando-se a seqliéncia temporal dos
eventos

1.9 ( ) é capaz de compreender

narrativa

AVA
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II- Linguagem Oral:

2.1-Fonologia

2.1.1 () discrimina sons

2.1.2 ( ) apresenta produgdo

adequada de sons

2.1.3 () apresenta substituig¢@o

2.1.4 () apresenta distor¢do de sons
2.1.5 ( ) ha omissdo de sons

2.1.6 ( ) ndo foi possivel avaliar o item

2.2-Sintaxe

2.2.1 () produz enunciados curtos (até
dois vocabulos)

2.2.2 () emprego de morfemas que
indicam plural

2.2.3 ( ) emprego de morfemas que
indicam género

2.2.4 () emprego de pronomes,
conjungdes e preposi¢oes

2.2.5 () emprego de palavras que indicam
atributos (adjetivos, advérbios)

2.2.6 ( ) produz enunciados com, no
minimo, trés classes gramaticais

2.2.7 ( ) compreende ordens simples ( com
um verbo)

2.2.8 ( ) dificuldade para compreender
ordens complexas (e.g. mais de 2 verbos)

2.2.9 ( ) Nio foi possivel avaliar

Obs: para andlise estrutural da fala, considerar
amostra de 15 frases

2.3-Semantica

2.3.1 ( ) identifica objetos do cotidiano
pelo nome e/ou fungdo

2.3.2 () identifica atributos de objetos do
objetos/eventos

2.3.3 ( ) nomeia objetos do cotidiano

2.3.4 ( ) nomeia atributos de objetos e
eventos

2.3.5 ( ) descreve objetos ou eventos

2.3.6 ( ) Ndo foi possivel avaliar

2.4-Pragmatica

2.4.1 ( ) inicia didlogo

2.4.2 ( ) faz contato visual

2.4.3 ( ) mantém contato visual

2.4.4 ( ) mantém tema
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2.4.5 () faz troca de turnos

2.4.6 ( ) expressa id¢ias/necessidades

2.4.7 ( ) exibe atengdo compartilhada (v.
definicdo)

2.4.8 () fornece feedback para o
interlocutor (v. defini¢@o)

2.4.9 () Nio foi possivel avaliar

3- Voz

3.1 () rouquidao

3.2 ( ) soprosidade

3.3 ( ) aspereza

3.4 () hipernasalidade

3.5 ( ) voz grave

3.6 ( ) voz agudizada

3.7 ( ) voz infantilizada

3.8 ( ) IPFA

3.9 ( ) a voz combina com o tipo fisico e
idade do paciente

4-Fluéncia

4.1 ( ) velocidade aumentada

4.2 () velocidade lentificada

4.3 ( ) comportamento acessorio presente

4.4 () fala fluente

4.5 () hesitagao

4.6 () repeti¢do de sons

4.7 () repetigdo de silabas

4.8 () repeticdo de palavras

4.9 () prolongamentos

4.10 ( ) bloqueios

4.11 () presenga de marcadores de
entonagao

4.12 ( ) fala monoétona

4.13 () alteragOes praxicas

4.14 ( ) Nao foi possivel avaliar

S- Linguagem Escrita ¢ Leitura:

5.1 ( ) Lé pequenos textos

5.1.1 ( ) com compreensao

5.1.2 ( ) realiza leitura escandida
(e.g palavra por palavra ou silaba por

silaba)
5.2 () Nio foi possivel avaliar
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5.3 () Lé palavras compostas por silabas
simples-CV

5.4 () Nio foi possivel avaliar

5.5 ( ) Lé palavras compostas por silabas
complexas (grupos consonantais,
digrafos, etc.)

5.6 ( ) Nio foi possivel avaliar

5.7 ( ) Lé silabas isoladas
5.7.1 ( ) Somente simples
5.7.2 ( ) Simples e complexas
5.8 () Nao foi possivel avaliar

5.9 ( ) Lé combinagdes de vogais (ai, eu,
ui, au-au, ia, etc)
5.10 () Nao foi possivel avaliar

5.11 () Nomeia letras. Quais?

512 ( ) Nio foi possivel avaliar

6-Escrita

6.1 ( ) Escreve pequenos textos
(narrativa), usando recursos de
coesao/coeréncia textual

6.2 () Nao foi possivel avaliar

6.3 ( ) Escreve pequenos textos sem as
convengdes da lingua
6.4 () Nao foi possivel avaliar

6.5 () Escreve frases
6.6 () Nao foi possivel avaliar

6.7 ( ) Escreve palavras () o proprio
nome
6.8 () Nao foi possivel avaliar

6.9 () Diferencia letras de numeros
6.10 ( ) Nao foi possivel avaliar

Descrigdo do padrdo de escrita e exemplos:

7- Escrita sob ditado

7.1 ( ) Escreve frases
7.2 () Nao foi possivel avaliar

7.3 () Escreve palavras compostas por
silabas simples
7.4 () Nao foi possivel avaliar

7.5 ( ) Escreve palavras complexas
7.6 () Nao foi possivel avaliar

7.7 () Escreve letras
7.8 () Nao foi possivel avaliar

Descrigao do padrao de escrita e exemplos

8--Raciocinio logico-dedutivo e logico
matematico
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8.1( ) identifica e realiza operacgdes
aritméticas  (formais) simples em
situagoes problemas
8.1.1( )daadicao
8.1.2 ( ) de subtragao
8.1.3 ( ) multiplicagao
8.1.4 ( ) divisdo

8.2( ) Nao foi possivel avaliar

9- Forma de resolugao (marque
com um X a forma de resolugao):
9.1( ) realiza operagdes aritméticas

simples de modo formal

9.2( ) realiza operagbes aritméticas

simples de modo nao formal (e.g.
manipulando/desenhando colegées de
objetos, indicando a operacao
efetuada e o resultado);

9.3( ) identifica relagbes matematicas
entre conjuntos (equivaléncia,
igualdade, maior ou menor que,

relagoes ordinais)

Sintese das informagdes obtidas e conduta:
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Hipotese diagndstica fonoaudioldgica
( ) Distarbio de linguagem
( ) Distarbio especifico de linguagem

( ) Disturbio de aprendizagem

( ) Distarbio de leitura e escrita

( ) Disturbio especifico de leitura
( ) Apraxia de fala de desenvolvimento
() Transtorno/Desvio fonoldgico
( ) Gagueira

( ) Taquifemia

( ) Disfonia

( ) Disartria

( ) Disfagia orofaringea

( ) Deglutigao atipica

( ) Outro(s) — especificar:

( ) Nio especificada

DATA: / /

SECAO 6 - RESULTADOS DOS VALORES DOS ESCORES BRUTOS E
ESCALARES, OBTIDOS E ESPERADOS E IDADES

CRONOLOGICAS E PSICOLINGUISTICAS (GRUPO L II, IILIV e V).

ANEXO 17- - Desempenho de individuos com a sindrome do cromossomo X-Fragil (Grupo
I) nos escores bruto, escalar e idade psicolingiiistica e cronoldgica, segundo o
subteste "Recepgdo Auditiva".

Teste Illinois de Habilidades Psicolingiiisticas (ITPA)-

GRUPO I Recepedo Auditiva

INDIVIDU Idades
Y e Escore Bruto | Escore Escalar

Psicolingiiistica |Cronoldgica

B.C.O 13 lallm 16a
D.S 15 2a3m 20a
E.G 13 lallm 26 a
|G.O 15 2a5m 11a
LLA.S 13 lallm
L.S 13 lallm
M.S.O * 13 lallm
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ANEXO 18- Desempenho de individuos com avalia¢do genética normal para FMRI1, prejuizo
cognitivo ¢ fonoaudiologico (Grupo IlI) nos escores bruto, escalar ¢ idade
psicolingiiistica e cronoldgica, segundo o subteste "Recepgdo Auditiva".

GRUPO 111

Teste Illinois de Habilidades Psicolingiiisticas (ITPA)-
Recepeido Auditiva

INDIVIDUOS

Escore Bruto

Idades

Escore Escalar

Psicolingtiistica

Cronoldgica

J.EF

18

20

3a3m

7Ta

J.J.E

31

23

5a9m

9a

R.F.L

25

26

4 a6bm

7a

ANEXO 19- Individuos com normalidade na avaliagdo genética para FMR1, cogni¢do normal

e prejuizo fonoaudioldgico (Grupo 1V) nos escores bruto, escalar e idade
psicolingiiistica e cronoldgica, segundo o subteste "Recepg¢do Auditiva".

GRUPO IV
INDIVIDUOS

Teste Illinois de Habilidades Psicolingiiisticas (ITPA)-
Recep¢do Auditiva

Escore Bruto

Escore Escalar

Idades

Psicolingtiistica

Cronolégica

A.C.C

22

23

3allm

10a

IC.F.L

34

34

6abm

8a

E.A.CM

35

28

3a9m

12 a

|G.M.L

22

29

3allm

6a

L.A.C

17

30

3a2m

9a

LAC

12

21

2a7m

1la

LECR

32

16

6a

10 a

M.T.L

35

20

6 a9m

14 a

M.C.L

27

13

4 a9m

10 a

M.F.L

21

22

3a9m

10a

P.F.C

34

19

6 a bm

7a

PJ.C

43

34

9 abm

14 a

R.V.L

43

34

9a6m

15a

5
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ANEXO 20- - Desempenho de individuos com avaliagdo genética normal para FMRI,
avaliagdo cognitiva e fonoaudioldgica normais (Grupo V) nos escores bruto,
escalar ¢ idade psicolingiiistica ¢ cronoldgica, segundo o subteste "Recepgio

Auditiva'

1

Recepedo Auditiva

Teste Illinois de Habilidades Psicolingiiisticas (ITPA)-

GRUPO V
INDIVIDUOS

Escore Bruto

Idades

Escore Escalar

Psicolingtiistica

Cronoldgica

C.A.L

32

24

6a

9a

J.L.O

37

45

10 a 5m

21 a

M.R.C

38

31

7a9m

12 a

S.C.S

45

47

10 a 5Sm

21 a

ANEXO 21- Desempenho de individuos com a sindrome do cromossomo X-Fragil (Grupo 1)
nos escores bruto, escalar ¢ idade psicolingiiistica e cronologica, segundo o

subteste "Recepgdo Visual".

Teste Illinois de Habilidades Psicolingiiisticas (ITPA)-Recep¢ao
Visual

GRUPO 1

Escore Bruto

Escore Escalar

Idades

Psicolingiiistica

Cronoldgica

lallm

16 a

3abm

20 a

lallm

26 a

lallm

1l a

lallm

24 a

lallm

15a

la

I1lm

26 a

5 6
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ANEXO 22- Desempenho de individuos com avaliagdo genética normal para FMR1, prejuizo

cognitivo e fonoaudioldgico (Grupo III) nos escores bruto, escalar e idade
psicolingiiistica e cronoldgica, segundo o subteste "Recepgdo Visual".

GRUPO III

Teste Illinois de Habilidades Psicolingiiisticas (ITPA)-
Recepgio Visual

INDIVIDUOS

Escore Bruto

Escore Escalar

Idades

Psicolingiiistica

Cronoldgica

J.E.F

11

31

4a3m

7a

J.).E

13

32

S5a

Qa

R.F.L

13

33

5a

7Ta

ANEXO 23- Individuos com normalidade na avaliagdo genética para FMR 1, cogni¢ido normal

e prejuizo fonoaudioldgico (Grupo IV) nos escores bruto, escalar e idade
psicolingtiistica e cronoldgica, segundo o subteste "Recepg¢do Visual".

GRUPO 1V
INDIVIDUOS

Teste Illinois de Habilidades Psicolingiiisticas (ITPA)-
Recepe¢io Visual

Escore Bruto

Idades

Escore Escalar

Psicolingtiistica

Cronologica

A.C.C

12

32

4a9m

10 a

IC.F.L

17

37

7a6m

8a

E.A.C.M

12

31

4a9m

12 a

|G.M.L

12

33

4a9m

6a

L.A.C

12

35

4a9m

Qa

L.A.C

28

42

11 a

11 a

LECR

15

36

6a

10a

M.T.L

23

38

11 a

14 a

M.C.L

11

29

4a3m

10 a

M.F.L

11

29

4a3m

10a

P.ELC

18

38

8a

7 a

PJ.C

25

40

11 a

14 a

R.V.L

12

30

5
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ANEXO 24- Dcesempenho de individuos com avaliagdo genética normal para FMRI,
avaliagdo cognitiva ¢ fonoaudioldgica normais (Grupo V) nos escores bruto,
escalar ¢ idade psicolingiiistica e cronoldgica, segundo o subteste "Recepgio
Visual".

Teste Illinois de Habilidades Psicolingiiisticas (ITPA)-
Recepcio Visual

GRUPO V

INDIVIDUOS Idades

Escore Bruto

Escore Escalar

Psicolingtistica

Cronoldgica

6

IcAL

25

4]

11a

0a

12

J.L.O

14

31

5a6m

21 a

17

M.R.C

9

29

Jabm

12 a

21

S.C.S

13

32

5a

21 a

ANEXO 25- Desempenho de individuos com a sindrome do cromossomo X-Fragil (Grupo I)
nos escores bruto, escalar e idade psicolingiiistica e cronoldgica, segundo o
subteste "Memoria Seqiiencial Visual".

GRUPO I
INDIVIDUOS

Teste Illinois de Habilidades Psicolingiiisticas (ITPA)-
Memoria Seqiiencial Visual

Escore Bruto

Escore Escalar

Idades

Psicolingtistica

Cronolégica

B.C.O

19

lallm

16

D.S

20

2a5m

20 a

E.G

19

lallm

26 a

IG.O

24

3a6bm

11a

.LA.S

19

lallm

24 a

L.S

19

lallm

15a

M.S.0
*

19

lallm

26 a

5
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ANEXO 26- Desempenho de individuos com avaliagio genética normal para FMR1, prejuizo

cognitivo ¢ fonoaudiolégico (Grupo III) nos escores bruto, escalar ¢ idade
psicolingliistica ¢ cronologica, segundo o subteste "Memoria Seqiiencial

Visual".

GRUPO III

Teste Illinois de Habilidades Psicolingiiisticas (ITPA)-
Memoria Seqiiencial Visual

INDIVIDUOS

Escore Bruto

Escore Escalar

Idades

Psicolingtiistica

Cronoldgica

Ry

13

33

S5a6m

7a

UJ.E

14

ajl

3a

0a

R.E.L

8

26

3a6m

7a

ANEXO 27- Individuos com normalidade na avaliagdo genética para FMR1, cogni¢dao normal

¢ prejuizo fonoaudiologico (Grupo IV) nos escores bruto, escalar e idade

psicolingiiistica e cronologica, segundo o subteste "Memoria Sequiencial
Visual".

GRUPO IV
INDIVIDUOS

Teste Illinois de Habilidades Psicolingiiisticas (ITPA)-
Meméria Seqiiencial Visual

Escore Bruto

Escore Escalar

Idades

Psicolingiiistica

Cronoldgica

A.C.C

27

4a

10 a

C.EL

31

S5a

8a

E.A.CM

29

5a

12a

|IG.M.L

34

S5a

6a

L.A.C

25

2a

9a

L.A.C

34

8a

I1la

LECR

29

3abm

10a

M.T.L

36

10 a

14 a

M.C.L

26

4a3m

10a

M.F.L

23

3a3m

10a

E.E.C

26

3aéb

7a

P.J.C

33

7a9m

R.V.L

39

11a

5
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ANEXO 28- Desempenho de individuos com avaliagdo genética normal para FMRI,
avaliagdo cognitiva e fonoaudiologica normais (Grupo V) nos escores bruto,
escalar ¢ idade psicolingliistica ¢ cronoldgica, segundo o subteste "Memoria
Seqiiencial Visual".

GRUPO V
INDIVIDUOS

Teste Illinois de Habilidades Psicolingiiisticas (ITPA)-
Memoria Seqiiencial Visual

Escore Bruto

Escore Escalar

Idades

Psicolingtiistica

Cronologica

6 |CAL

24

43

Il a

9a

2 P.LO

27

45

10allm

2l a

17  M.R.C

15

33

7Ta

12 a

21 JS.CS

12

29

S5a

2l a

ANEXO 29- Desempenho de individuos com a sindrome do cromossomo X-Fragil (Grupo I)
nos escores bruto, escalar ¢ idade psicolingiiistica e cronoldgica, segundo o
subteste "Associagao Auditiva".

GRUPO
INDIVIDUOS

Teste Illinois de Habilidades Psicolingiiisticas (ITPA)-
Associac¢ido Auditiva

Escore Bruto

Escore Escalar

Idades

Psicolingiiistica

Cronologica

B.C.O

20

lallm

16a

Ips

20

lallm

20a

E.G

20

lallm

26 a

|G.O

20

lallm

11 a

[LA.S

20

lallm

24 a

L.S

20

lallm

15a

M.S.O
*

20

lallm

26a

5

6 i unespwll 12 13 14 15 16

AVA
AVAYEY

1L

18



ANEXO 30- Desempenho de individuos com avaliagdo genética normal para FMR1, prejuizo

cognitivo ¢ fonoaudioldgico (Grupo III) nos escores bruto, escalar ¢ idade
psicolingliistica e cronoldgica, segundo o subteste "Associagdo Auditiva".

GRUPO 111

Teste Illinois de Habilidades Psicolingiiisticas (ITPA)-
Associa¢iio Auditiva

INDIVIDUOS

Escore Bruto

Idades

Escore Escalar

Psicolingiiistica

Cronologica

J.F.F

23

33

6a

7a

J.J.F

24

30

6abm

9a

R.EL

5

19

2aSm

7a

ANEXO 31- Individuos com normalidade na avaliagdo genética para FMR1, cogni¢@o normal

¢ prejuizo fonoaudiolégico (Grupo IV) nos escores bruto, escalar e idade

psicolingtiistica e cronoldgica, segundo o subteste "Associagdo Auditiva".

GRUPO IV
INDIVIDUOS

Teste Illinois de Habilidades Psicolingiiisticas (ITPA)-
Associacdo Auditiva

Escore Bruto

Idades

Escore Escalar

Psicolingiiistica

Cronoldgica

A.C.C

12

23

3abm

10a

IC.F.L

17

28

4a6m

8a

E.A.CM

23

29

6a

12 a

|GM.L

12

28

3al0m

6a

LAC

12

30

3a6m

9a

L.AC

22

21

5a9m

11 a

L.ECR

12

27

3abm

10 a

M.T.L

30

32

8abm

14 a

M.C.L

24

24

6a6bm

10 a

M.F.L

25

25

6a9m

10a

PEC

10

2]

3aZ2m

7a

|

26

27

7a

14 a

R.V.L

36

4]

I11a

15a

5

AVA
AVAYEY

6 i lI'Inespwl.l 12 13 14 15 16

1L

18



ANEXO 32- Desempenho de individuos com avaliagdo genética normal para FMRI,
avalia¢do cognitiva ¢ fonoaudiologica normais (Grupo V) nos escores bruto,
escalar e idade psicolingiiistica ¢ cronoldgica, segundo o subteste "Associagdo
Auditiva".

Teste Illinois de Habilidades Psicolingiiisticas (ITPA)-

GRUPO V Associacdo Auditiva

1 Idades
INDIVIDLIOS Escore Bruto Escore Escalar

Psicolingtiistica |Cronologica

6 |JCAL 20 26 S5a3m 9a
12 p.LO 27 28 7a6m 21 a
17 M.R.C 32 37 9a6m 12 a
21 S.C.S 32 4] 9a6m 21 @&

AVA
AVAYEY

1 2 3 4 5 6 7 unespwll 12 13 14 15 1e 17 18



ANEXO 33- Desempenho de individuos com a sindrome do cromossomo X-Fragil (Grupo I)
nos escores bruto, escalar e idade psicolingtistica e cronoldgica, segundo o subteste
"Memoria Seqiiencial Auditiva".

GRUPO I
INDIVIDUOS

Teste Illinois de Habilidades Psicolingiiisticas (ITPA)-
Memoéria Seqiiencial Auditiva

Escore Bruto

[dades

Escore Escalar

Psicolingiiistica

Cronologica

B.C.O

20

lallm

16a

D.S

20

lallm

20 a

E.G

20

lallm

26 a

1G.O

20

lallm

11a

ILA.S

20

lallm

24 a

L.S

20

lallm

15a

M.S.0
*

20

lallm

26 a

ANEXO 34- Desempenho de individuos com avaliagdo genética normal para FMR1, prejuizo
cognitivo e fonoaudiologico (Grupo III) nos escores bruto, escalar e idade

psicolingliistica e cronoldgica, segundo o subteste "Memoria Seqiiencial

Auditiva".

GRUPO III
INDIVIDUOS

Teste Illinois de Habilidades Psicolingiiisticas (ITPA)-
Memoéria Seqiiencial Auditiva

Escore Bruto

Idades

Escore Escalar

Psicolingtiistica

Cronolégica

L ER

17

32

4a8m

7a

J.J.F

21

31

6a

9a

R.E.L

14

30

3a9m

7a

5

AVA
AVAVAY

6 7 Unesp"'u 12 13

14 15 16

1L

18



ANEXO 35- Individuos com normalidade na avaliag@o genética para FMR1, cogni¢do normal
¢ prejuizo fonoaudioldgico (Grupo IV) nos escores bruto, escalar ¢ idade
psicolingtiistica ¢ cronoldgica, segundo o subteste "Memoria Sequicncial
Auditiva".

Teste Illinois de Habilidades Psicolingiiisticas (ITPA)-
Meméria Seqiiencial Auditiva

Idades

GRUPO 1V
INDIVIDUOS

Escore Bruto

Escore Escalar

Psicolingtiistica

Cronologica

A.C.C

10

27

2al0m

10a

IC.F.L

12

29

3a3m

8a

E.A.CM

16

28

4ad4m

12 a

|IG.M.L

10

20

2al0m

6a

L:A.C

10

29

2al0m

Qa

L.AC

20

30

S5a8m

I1a

LECR

16

32

4a4m

10a

M.T.L

24

32

7Ta

14 a

M.C.L

30

37

10allm

10 a

IM.F.L

13

25

3a6m

10 a

P.E.C

17

32

4a8m

7a

PG

29

36

10 a

14 a

R.V.L

31

37

Ila

15a

ANEXO 36- Desempenho de individuos com avaliagdo genética normal para FMRI,
avalia¢do cognitiva ¢ fonoaudiolégica normais (Grupo V) nos escores bruto,
escalar e idade psicolingiiistica e cronologica, segundo o subteste "Memoria
Seqiiencial Auditiva".

GRUPO V
INDIVIDUOS

Teste Illinois de Habilidades Psicolingiiisticas (ITPA)-
Memoria Seqiiencial Auditiva

Escore Bruto

Idades

Escore Escalar

Psicolingiiistica

Cronoldgica

6

IcAL

27

36

9a

9a

12

J.L.O

33

39

11 a

21 a

17

M.R.C

30

38

10allm

12 a

21

S.C.S

2%

33

6a4m

21 a

5

AVA
AVAYEY

6 7 Unesp"'u 12 13

14 15 16

1L

18



ANEXO 37- Desempenho de individuos com a sindrome do cromossomo X-Fragil (Grupo 1)

nos escores bruto, escalar e idade psicolingiistica e cronologica, segundo o
subteste "Associag@o Visual".

GRUPO I
INDIVIDUOS

Teste Illinois de Habilidades Psicolingiiisticas (ITPA)-
Associa¢iio Visual

Escore Bruto

Escore Escalar

Idades

Psicolingiiistica

Cronologica

B.C.O

20

2 a

16a

D.S

20

2a3m

20 a

E.G

20

lallm

26 a

|G.O

20

2a3m

I11a

[.LA.S

20

lallm

24 a

L.S

20

lallm

15a

M.S.0 *

20

lallm

26 a

ANEXO 38- Desempenho de individuos com avaliagdo genética normal para FMR1, prejuizo
cognitivo e fonoaudiologico (Grupo III) nos escores bruto, escalar e idade
psicolingtiistica e cronoldgica, segundo o subteste "Associagdo Visual".

GRUPO III

Teste Illinois de Habilidades Psicolingiiisticas (ITPA)-
Associa¢do Visual

INDIVIDUOS

Escore Bruto

Escore Escalar

Idades

Psicolingtiistica

Cronoldgica

[LEE

20

% 78

8a

7a

J.J.F

22

36

9a

9a

R.E.L

16

34

6a

7a

5

AVA
AVAYEY

6 7 unesp"'u 12 13

14 15 16

1L

18



ANEXO 39- Individuos coni normalidade na avaliagdo genética para FMR1, cognig¢@o normal
¢ prejuizo fonoaudiolégico (Grupo 1V) nos escores bruto, escalar ¢ idade
psicolingiiistica ¢ cronologica, segundo o subteste "Associagdo Visual".

Teste Illinois de Habilidades Psicolingiiisticas (ITPA)-

“iaod i
GRUPO IV Associa¢do Visual

\ i Idades
INDIVIDUO:S Escore Bruto Escore Escalar

Psicolingtiistica JCronologica

A.C.C 25 33 5a8m 10a
CFL 19 37 7a6m 8a
E.A.CM] 7 21 3a3m 12 a
G.M.L 9 28 3a9m 6a
L.A.C 6 29 3a 9a
L.A.C 16 29 " 3a I1a
LE.CR 16 36 6a 10a
M.T.L 18 31 7a 14 a
M.C.L 15 28 5a8m 10 a
M.F.L 17 30 6abm 10 a
P.E.C 12 30 4a8m 7a
PLC 32 43 11a 14 a
R.V.L 29 41 10allm 15a

ANEXO 40- Desempenho de individuos com avaliagdo genética normal para FMRI,
avalia¢do cognitiva e fonoaudioldgica normais (Grupo V) nos escores bruto,
escalar ¢ idade psicolingliistica e cronolédgica, segundo o subteste "Associagdo
Visual".

Teste Illinois de Habilidades Psicolingiiisticas (ITPA)-
Associac¢do Visual

GRUPO V

\ i Idades
SNRVIDEDS Escore Bruto Escore Escalar

Psicolingtiistica |Cronoldgica

6 |CAL 23 37 9a6m 9a
12 pLO 27 39 11a 21 a
17 [M.R.C 22 36 9a 12a
21 |s.CS 25 40 10allm 21a

AVA
AVAYEY

1 2 3 4 5 6 7 unesprl 12 13 14 15 16

1L

18



ANEXO 41- Desempenho de individuos com a sindrome do cromossomo X-Fragil (Grupo 1)

nos escores bruto, cscalar e idade psicolingiiistica e cronolégica, segundo o
subteste "Closura Visual".

GRUPO I
INDIVIDUOS

Teste Illinois de Habilidades Psicolingiiisticas (ITPA)-
Closura Visual

Escore Bruto

Escore Escalar

Idades

Psicolingiiistica

Cronoldgica

B.C.O

23

lallm

16a

D.S

23

lallm

20 a

E.G

23

lallm

26 a

1G.O

30

5:!

I1a

LA.S

23

lallm

24 a

L.S

23

lallm

15a

M.S.0 *

23

lallm

26 a

ANEXO 42- Desempenho de individuos com avaliagdo genética normal para FMR1, prejuizo
cognitivo e fonoaudiolégico (Grupo III) nos escores bruto, escalar e¢ idade
psicolingiistica ¢ cronoldgica, segundo o subteste "Closura Visual".

GRUPO III
INDIVIDUOS

Teste Illinois de Habilidades Psicolingiiisticas (ITPA)-
Closura Visual

Escore Bruto

Idades

Escore Escalar

Psicolingtiistica

Cronoldgica

J.F.F

18

39

7a 6m

7a

LILE

21

38

Oa

9a

R.EL

15

33

6a 6m

7a

5

AVA
AVAYEY

6 7 unesp"'u 12 13

14 15 16

1L

18



ANEXO 43- Individuos com normalidade na avaliagdo genética para FMR 1, cogni¢do normal
¢ prejuizo fonoaudioldgico (Grupo IV) nos escores bruto, escalar e idade
psicolingiistica e cronoldgica, segundo o subteste "Closura Visual".

GRUPO 1V
INDIVIDUOS

Teste Illinois de Habilidades Psicolingiiisticas (ITPA)-
Closura Visual

Escore Bruto

Idades

Escore Escalar

Psicolingiiistica

Cronolégica

AC.C

27

40

lla

10a

JIC.E.L

19

34

8a

8a

E.A.CM

34

45

lla

12 a

|G.M.L

18

39

7a 6m

6a

LALC

17

32

6a 6m

9a

L.A.C

19

34

8a

I1a

L.E.C.R

17

33

7a

10 a

(M.T.L

20

35

Oa

14 a

M.C.L

24

38

10 a

M.F.L

9

27

10 a

P.EC

17

35

7a

PJC

27

40

R.V.L

19

34

ANEXO 44- Desempenho de individuos com avaliagdo genética normal para FMRI,
avaliagdo cognitiva e fonoaudiologica normais (Grupo V) nos escores bruto,
escalar e idade psicolingiiistica e cronoldgica, segundo o subteste "Closura
Visual".

GRUPO V
INDIVIDUOS

Teste Illinois de Habilidades Psicolingiiisticas (ITPA)-
Closura Visual

Escore Bruto

Escore Escalar

Idades

Psicolingiiistica

Cronologica

6

ICAL

20

39

Oa

9a

12

Y.L

31

43

lla

21 a

17

M.R.C

36

46

lla

12 a

21

S.C.S

25

39

lla

21 a

5

6

AVA

AVAYEY

L unesp™ .,

1.3

14 15 16

1L

18



ANEXO 45- Desempenho de individuos com a sindrome do cromossomo X-Fragil (Grupo I)

nos escores bruto, escalar ¢ idade psicolingliistica ¢ cronoldgica, segundo o

subteste "Expressdao Verbal".

GRUPO I
INDIVIDUOS

Teste Illinois de Habilidades Psicolingiiisticas (ITPA)-

Expressio

Verbal

Escore Bruto

Escore Escalar

Idades

Psicolingtiistica

Cronologica

B.C.O

22

lallm

16*

D.S

22

2a3m

20 a

E.G

22

lallm

26 a

|G.O

26

3abm

11 a

[LA.S

22

lallm

24 a

L.S

22

lallm

15a

M.S.O *

22

lallm

26 a

ANEXO 46- Desempenho de individuos com avaliagdo genética normal para FMR1, prejuizo
cognitivo e fonoaudiolégico (Grupo III) nos escores bruto, escalar e idade
psicolingiiistica e cronoldgica, segundo o subteste "Expressdo Verbal".

GRUPO III
INDIVIDUOS

Teste Illinois de Habilidades Psicolingiiisticas (ITPA)-
Expressiao Verbal

Escore Bruto

Escore Escalar

Idades

Psicolingtistica

Cronologica

[EFE

27

2a3m

7a

5LE

23

2a

9a

R.E.L

25

lallm

7a

5

AVA
AVAYEY

6 7 Unesp"'u 12 13

14 15 16

1L

18



ANEXO 47- Individuos com normalidade na avaliag@o genética para FMR 1, cogni¢do normal

e prejuizo fonoaudiologico (Grupo IV) nos escores bruto, escalar e idade
psicolingiiistica e cronoldgica, segundo o subteste "Expressdo Verbal".

GRUPO IV
INDIVIDUOS

Teste Illinois de Habilidades Psicolingiiisticas (ITPA)-
Expressio Verbal

Escore Bruto

Escore Escalar

Idades

Psicolingiiistica

Cronologica

A.C.C

23

lallm

10 a

IC.F.L

25

2a3m

8a

E.A.CM

32

6a

12 a

G.M.L

24

2a

6a

L.A.C

26

lallm

9a

L.AC

235

Jabm

11 a

L.ECR

24

lallm

10 a

M.T.L

25

“3abm

14 a

M.C.L

22

lallm

10a

M.F.L

22

lallm

10 a

P.E.C

25

2a

7a

P.J.C

31

6a

R.V.L

25

3abm

ANEXO 48- Desempenho de individuos com avaliagdo genética normal para FMRI,
avaliagdo cognitiva e fonoaudioldgica normais (Grupo V) nos escores bruto,
escalar e idade psicolingiiistica e cronoldgica, segundo o subteste "Expressido
Verbal".

GRUPO V
INDIVIDUOS

Teste Illinois de Habilidades Psicolingiiisticas (ITPA)-
Expressio Verbal

Escore Bruto

Idades

Escore Escalar

Psicolingtiistica

Cronoldgica

IcAL

23

4a4m

9a

L)

28

4a4m

2l a

M.R.C

35

8a

12 a

S.C.S

28

3a9m

2l a

5

AVA
AVAYEY

6 i lI'Inespwl.l 12 13 14 15 16



ANEXO 49- Desempenho de individuos com a sindrome do cromossomo X-Fragil (Grupo I)
nos escores bruto, escalar e idade psicolingliistica e cronoldgica, segundo o
subteste "Closura Gramatical”.

GRUPO I
INDIVIDUOS

Teste Illinois de Habilidades Psicolingiiisticas (ITPA)-
Closura Gramatical

Escore Bruto

Escore Escalar

[dades

Psicolingtiistica

Cronoldgica

B.C.O

2.

2a

16 a

D.S

22

2a

20 a

EG

22

2a

26 a

1G.O

24

3al0Om

Il a

LA.S

22

2a

24 a

L.S

22

2a

15a

M.S.O *

22

2a

26 a

ANEXO 50- Desempenho de individuos com avaliagdo genética normal para FMR1, prejuizo
cognitivo e fonoaudiologico (Grupo III) nos escores bruto, escalar e idade
psicolingtiistica e cronoldgica, segundo o subteste "Closura Gramatical".

GRUPO 111
INDIVIDUOS

Teste Illinois de Habilidades Psicolingiiisticas (ITPA)-
Closura Gramatical

Escore Bruto

Escore Escalar

Idades

Psicolingtiistica

Cronoldgica

J.F.F

14

30

4a7m

7Ta

3B

22

33

7a4m

9a

R.F.L

10

26

3a7m

7a

5

AVA

AVAYEY

6 7 Unesp"'u 12 13

14 15 16

1L

18



ANEXO 51- Individuos com normalidade na avalia¢ao genética para FMR1, cogni¢do normal
e prejuizo fonoaudioldgico (Grupo V) nos escores bruto, escalar e idade
psicolingiiistica e cronoldgica, segundo o subteste "Closura Gramatical".

GRUPO 1V
INDIVIDUOS

Teste Illinois de Habilidades Psicolingiiisticas (ITPA)-
Closura Gramatical

Escore Bruto

Escore Escalar

Idades

Psicolingiiistica

Cronologica

A.C.C

11

27

3al0m

10 a

|C.F.L

14

30

4a7m

8a

E.A.CM

18

29

5a9m

12 a

G.M.L

8

25

3a2m

6a

LAC

10

29

3a7m

9a

LA.C

25

34

8a9m

11 a

L.ECR

17

35

5a5m

10 a

M.T.L

16

23

S5alm

14 a

M.C.L

20

28

6a6bm

10a

M.F.L

14

26

4a7m

10 a

P.E.C

15

30

4al10m

7a

P

28

31

10a6m

14 a

R.V.L

10

26

3a7m

I15a

ANEXO 52- Desempenho de individuos com avaliagdo genética normal para FMRI,
avalia¢do cognitiva e fonoaudioldgica normais (Grupo V) nos escores bruto,
escalar e idade psicolingiliistica ¢ cronologica, segundo o subteste "Closura
Gramatical".

GRUPO V
INDIVIDUOS

Teste Illinois de Habilidades Psicolingiiisticas (ITPA)-
Closura Gramatical

Escore Bruto

Escore Escalar

Idades

Psicolingtiistica

Cronolbgica

6

IcCAL

25

36

8a 9m

Q9a

12

J.L.O

27

36

9a1lm

21 a

17

M.R.C

26

23

9a 4m

12 a

21

S.C.S

30

40

10a 7m

2l a

5

AVA

AVAYEY

6 7 Unesp"'u 12 13

15 16 17

18



ANEXO 53- Desempenho de individuos com a sindrome do cromossomo X-Fragil (Grupo [)
nos escores bruto, escalar ¢ idade psicolingtiistica e cronoldgica, segundo o
subteste "Expressdao Manual".

GRUPO I
INDIVIDUOS

Teste Illinois de Habilidades Psicolingiiisticas (ITPA)-
Expressao Manual

Escore Bruto

Idades

Escore Escalar

Psicolingtiistica

Cronoldgica

s

lallm

16 a

27

3ad4m

20 a

21

lallm

26 a

28

3a8m

Il1a

21

lallm

24 a

21

lallm

15a

21

26 a

lallm

ANEXO 54- Desempenho de individuos com avaliag@o genética normal para FMR1, prejuizo
cognitivo e fonoaudioldgico (Grupo III) nos escores bruto, escalar e idade
psicolingtiistica e cronoldgica, segundo o subteste "Expressao Manual".

GRUPO I1I
INDIVIDUOS

Teste Illinois de Habilidades Psicolingiiisticas (ITPA)-
Expressio Manual

Escore Bruto

Idades

Escore Escalar

Psicolingiiistica

Cronoldgica

J.E.E

21

36

7a

7a

LR

17

30

4a6m

9a

R.EL

16

31

4a

7a

5

AVA
AVAYEY

6 7 unesp"'u 12 13

14 15 16

1L

18



ANEXO 55- Individuos com normalidade na avaliagdo genética para FMR1, cogni¢do normal
e prejuizo fonoaudiologico (Grupo IV) nos escores bruto, escalar e idade
psicolingiiistica ¢ cronologica, segundo o subteste "Expressao Manual".

GRUPO 1V
INDIVIDUOS

Teste Illinois de Habilidades Psicolingiiisticas (ITPA)-
Expressio Manual

Escore Bruto

Escore Escalar

Idades

Psicolingiiistica

Cronoldgica

A.C.C

17

32

4a6m

10 a

IC.E.L

23

38

9a

8a

E.A.CM

20

33

6abm

12 a

|IG.M.L

17

36

6a

6a

LALC

0

19

lallm

Oa

L.A.C

17

29

4a6m

Ila

LEFCR

15

30

3a8m

10 a

M.T.L

18

30

Sa

14 a

M.C.L

20

32

6abm

10 a

M.F.L

15

27

3a8m

10 a

B.EC

17

32

4abm

7a

P.J.C

22

34

8a

14 a

R.V.L

21

33

7a

15a

ANEXO 56- Desempenho de individuos com avaliagdo genética normal para FMRI,
avaliag@o cognitiva e fonoaudiolégica normais (Grupo V) nos escores bruto,
escalar e idade psicolingtiistica e cronoldgica, segundo o subteste "Expressao
Manual".

GRUPO V
INDIVIDUOS

Teste Illinois de Habilidades Psicolingiiisticas (ITPA)-
Expressao Manual

Escore Bruto

Escore Escalar

Idades

Psicolingtiistica

Cronoldgica

6

IcAL

22

35

8a

9a

12

J.L.O

26

38

11 a

2l a

17

M.R.C

22

35

8a

12 a

21

S.C.S

19

22

6a

2l a

5

AVA

AVAYEY

L 'unesp ¥,

14 15 16
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ANEXO 57- Desempenho de individuos com a sindrome do cromossomo X-Fragil (Grupo 1)

nos escores bruto, escalar ¢ idade psicolingiiistica ¢ cronoldgica, scgundo o

subteste "Closura Auditiva".

GRUPO I
INDIVIDUOS

Teste Illinois de Habilidades Psicolingiiisticas (ITPA)-
Closura Auditiva

Escore Bruto

Escore Escalar

Idades

Psicolingiiistica

Cronoldgica

B.C.O

2alm

16 a

D.S

2 a

20 a

E.G

2 a

26 a

1G.O

3a8m

11a

.LA.S

2 a

24 a

L.S

2 a

15a

M.S.O *

2a

26 d

ANEXO 58- Desempenho de individuos com avaliag@o genética normal para FMR1, prejuizo

cognitivo e fonoaudioldgico (Grupo III) nos escores bruto, escalar e idade
psicolingiiistica e cronologica, segundo o subteste "Closura Auditiva".

GRUPO 111
INDIVIDUOS

Teste Illinois de Habilidades Psicolingiiisticas (ITPA)-
Closura Auditiva

Escore Bruto

Escore Escalar

Idades

Psicolingiiistica

Cronologica

.E.E

10

20

3abm

7a

J.J.F

22

27

6a8m

9a

REL

11

20

3a8m

7a

5

AVA

AVAYEY

6 7 unesp"'u 12 13

14 15 16

1L
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ANEXO 59- Individuos com normalidade na avaliagdo genética para FMR1, cognigdo normal
e prejuizo fonoaudioldgico (Grupo 1V) nos escores bruto, escalar ¢ idade
psicolingiiistica ¢ cronologica, segundo o subteste "Closura Auditiva".

Teste Illinois de Habilidades Psicolingiiisticas (ITPA)-

GRUPO 1V Closura Auditiva

INDIVIDUOS

Idades

Escore Bruto

Escore Escalar

Psicolingtiistica

Cronoldgica

A.C.C

13

21

4alm

10 a

C.E.L

12

20

3allm

8a

E.ACM

24

30

7a55m

12 a

|G.M.L

15

29

4a7m

6a

LAC

10

30

3a6m

9a

LAE

25

23

7al0m

11 a

L.F.CR

17

32

Salm

10 a

M.T.L

18

9

S5a5m

14 a

M.C.L

19

9

5a9m

10a

M.F.L

13

9

4alm

10 a

P.EC

18

31

5a4m

Ta

P.J.C

27

29

8a9%m

14 a

RV.L

27

29

8a9m

15a

ANEXO 60- Desempenho de individuos com avaliagdo genética normal para FMRI,
avaliagdo cognitiva e fonoaudioldgica normais (Grupo V) nos escores bruto,
escalar ¢ idade psicolingtiistica e cronoldgica, segundo o subteste "Closura

Auditiva'

Ll

GRUPO V
INDIVIDUOS

Teste Illinois de Habilidades Psicolingiiisticas (ITPA)-
Closura Auditiva

Escore Bruto

Escore Escalar

Idades

Psicolingtiistica

Cronoldgica

6

IcAL

27

36

8a9%m

9a

12

J.L.O

24

20

7a5m

2l a

17

M.R.C

2

32

7al0m

12 a

21

S.C.S

28

42

9a3m

21 a

5

AVA
AVAYEY
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ANEXO 61- Desempenho de individuos com a sindrome do cromossomo X-Fragil (Grupo I)
nos escores bruto, escalar e idade psicolingiiistica e cronolodgica, segundo o
subteste "Combinagao de Sons".

Teste Illinois de Habilidades Psicolingiiisticas (ITPA)-
GRUPO I Combinacio de Sons

[ Idades
INDINADUOS Escore Bruto | Escore Escalar

Psicolingtiistica |Cronoldgica

B.C.O 28 lallm 16

D.S 28 lallm 20 a
E.G 28 lallm 26 a
IG.O 28 lallm 11 a
[.LA.S =28 lallm 24_Ia
L.S 28 lallm 15a
M.S.O * 28 lallm 26 a

ANEXO 62- Desempenho de individuos com avaliagdo genética normal para FMR1, prejuizo
cognitivo e fonoaudiolégico (Grupo III) nos escores bruto, escalar e idade
psicolingiiistica e cronoldgica, segundo o subteste "Combinagao de Sons".

Teste Illinois de Habilidades Psicolingiiisticas (ITPA)-
GRUPO 111 Combinac¢io de Sons

. , Idades
NDIVIDUOS Escore Bruto | Bscore Escalar

Psicolingtiistica |Cronoldgica

J.F.F 14 29 3a8m 7a
J.J.F 42 40 11 9a
R.F.L 11 20 3a8m 7a
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ANEXO 63- Individuos com normalidade na avaliag@o genética para FMR1, cognig¢@o normal
¢ prejuizo fonoaudiolégico (Grupo IV) nos escores bruto, escalar e idade
psicolingiiistica ¢ cronoldgica, segundo o subteste "Combinagdo de Sons".

Teste Illinois de Habilidades Psicolingiiisticas (ITPA)-

GRUPO IV Combinag¢io de Sons

: ’ [dades
INDIVIDUOS Escore Bruto |Escore Escalar

Psicolingiiistica |Cronolégica
A.C.C 45 45 10a7m 10a
ICEF.L 36 40 10a7, 8 a
E.A.CM 22 31 5a4m 12a
IGM.L 30 39 7a9m 6a
L.A.C 12 31 3ad4m 9a
BAE 48 42 10a7m 1la
L.ECR 18 33 4a5m . 10 a
M.T.L - 48 42 10a7m 14 a
M.C.L 45 40 10a3m 10a
M.F.L 36 36 10a3m 10 a
P.EC 40 42 10a7m 7 a
P.J.C 49 42 10a7m 14 a
R.V.L 48 42 10a7m 15a

ANEXO 64- Desempenho de individuos com avaliagdo genética normal para FMRI,
avaliagdo cognitiva e fonoaudioldgica normais (Grupo V) nos escores bruto,
escalar ¢ idade psicolingiiistica e cronoldgica, segundo o subteste "Combinagao
de Sons".

Teste Illinois de Habilidades Psicolingiiisticas (ITPA)-
GRUPO V Combinacgiio de Sons

INDIVID Idades
K0S Escore Bruto Escore Escalar

Psicolingtiistica |Cronologica

CAL 46 42 10a7m 9a
J.L.O 48 42 10a7m 21 a
M.R.C 50 43 10a7m 12a
SCS 21 32 Salm 21a
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SECAO 7 -DIAGNOSTICO FONOAUDIOLOGICO

ANEXO 65: Diagnostico Fonoaudioldgico dos individuos do Grupo 1.

DIAGNOSTICO FONOAUDIOLOGICO — GRUPO 1
D.S ~ Disturbio de Linguagem
E.G Disturbio de Linguagem

lco ~ Distirbio de Linguagem
LA.S _ Distarbio de Linguagem
LB.S _ Disturbio de Linguagem
J.A.S ~ Disturbio de Linguagem
L.S Disturbio de Aprendizagem
M.S.O * Disturbio de Linguagem

B.C.O Disturbio de Linguagem

ANEXO 66: Diagnédstico Fonoaudiologico dos individuos do Grupo II.

DIAGNOSTICO FONOAUDIOLOGICO — GRUPO I
A.C.C Pistarbio de Aprendizagem

F.S Disturbio de Aprendizagem

L.S Disturbio de Aprendizagem
M.L.S.R|Distirbio de Aprendizagem

M.L.S Pistirbio de fala

M.R.C Pisturbio de Aprendizagem e de fala
M.T.S Pisturbio de Aprendizagem e de fala

ANEXO 67: Diagnostico Fonoaudioldgico dos individuos do Grupo I11.

DIAGNOSTICO FONOAUDIOLOGICO — GRUPO III
J.F.F Disturbio de Aprendizagem

J.J.F  [Disturbio de Aprendizagem e disfonia
M.M.SDisturbio de Aprendizagem

R.F.L |Disturbio de Aprendizagem e disfonia
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ANEXO 68: Diagnostico Fonoaudiologico dos individuos do Grupo IV.

DIAGNOSTICO FONOAUDIOLOGICO — GRUPO IV

A.C.C

Disturbio de Aprendizagem

IC.R.G

Distirbio de Aprendizagem

CRL

Disturbio de Aprendizagem

E.A.CM

Disturbio de Aprendizagem

G.C

Distarbio de Aprendizagem

G.A.C

Disttirbio de Leitura e Escrita

G.M.L

Distirbio de Aprendizagem

AL

Distarbio de Aprendizagem

L:AC

Disturbio de Aprendizagem

LAL

Distarbio de Leitura e Escrita

LECR

Disturbio de Aprendizagem

M.T.L

Disturbio de Aprendizagem

M.C.L

Disturbio de Aprendizagem

M.C.L

Disturbio de Aprendizagem

M.F.L

Apraxia de Fala

P.F.C

Distarbio de Aprendizagem

P.JCR

Disturbio de Aprendizagem

R.V.L

Disturbio de Aprendizagem

1
2
3
4
D
6
7
8
9
10
11
12
13
14
15
16
17
18
19

V.LC.L

Disturbio de Aprendizagem

6
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