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REPERCUSSOES FONOAUDIOLOGICAS
NA SINDROME DE SECKEL: ESTUDO DE CASO

Repercussions of speech therapy in Seckel syndrome: Study Case

Aline Ferreira de Brito (", Silvia Elaine Zuim de Moraes Baldrighi @

RESUMO

Sindrome de Seckel, trata-se de condigdo rara e de heranga autossOmica recessiva, hereditario,
caracterizada por um severo retardo de crescimento intra-uterino, baixa estatura proporcional, micro-
cefalia com queixo retraido e pequeno, nariz grande e curvo, em alguns casos retardo mental, varias
anomalias congénitas em face, cranio e esqueleto, entre outras malformagdes. O objetivo deste
estudo foi identificar as manifestagcdes fonoaudiolégicas encontradas nesta Sindrome, a partir do
relato de um caso clinico, de um paciente do género masculino, de 09 anos de idade, encaminhado
pela odontopediatria,com queixa de alteragdo no padréo respiratorio.Foi realizada avaliagdo fonoau-
diolégica que abordou: descrigdo fisica, aspectos das fungdes estomatognaticas, da linguagem oral
e escrita, da voz e audigao e dos aspectos cognitivos. Para complementagao do diagnéstico fonoau-
diolégico, foram realizadas avaliagdes ortodéntica, otorrinolaringoldgica e fisioterapéutica. Com rela-
¢ao as fungdes estomatognaticas, a crianga apresentou respiragdo de modo oral, mastigagao com
preensao dos alimentos nos dentes laterais, mastigagédo unilateral, com labios entreabertos € movi-
mentos exagerados da musculatura perioral; degluticdo com interposicao de lingua e participagéo
da musculatura orofacial. Fala com articulagao imprecisa e travada, devido a limitagdo de abertura
de boca. No tocante a voz, o paciente apresentou tempo maximo de fonagao reduzido, laringe em
posigao elevada, ressonancia nasal, ataques vocais suaves e intensidade fraca. Nao fora observada
nenhuma alteragdo na linguagem oral e escrita. A escassez de estudos relatando manifestagées
fonoaudioldgicas na Sindrome de Seckel, associada a raridade de ocorréncia, justifica o interesse
em realizar este estudo, para colaboragdo de maior conhecimento por parte dos fonoaudidlogos e
profissionais de saude.
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INTRODUGAO

Nos ultimos anos, a Fonoaudiologia e a Genética
tém atuado de forma complementar. Esta parceria
integrada tem contribuido para a melhoria de proce-
dimentos que visam o diagndstico, o prognéstico e a
intervencgéo de individuos com sindromes genéticas
e disturbios da comunicagdo, o mais precoce
possivel.

A investigacdo da histéria clinica do paciente
sindrbmico deve ser iniciada pela coleta de
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informagbes sobre a queixa fonoaudiolégica e
historia pregressa. Na caracterizagao da queixa, é
importante obter informagbes do periodo pré,peri e
poés-natais, descrever se a manifestagdo evoluiu,
se tem melhorado ou se o quadro permaneceu
estavel. Como se deu o desenvolvimento motor
geral e especifico da crianga, assim como toda
histéria familiar.Dados sobre o desenvolvimento
e funcbes auditivas também sao relevantes. Essa
avaliagdo concentra-se na caracterizagdo do
desempenho das areas relacionadas a linguagem,
nas modalidades orais e escrita e na definicdo das
areas de habilidades e dificuldades relacionadas a
esse processo, englobando o processamento das
informacdes auditivas e visuais, a fala e as fungdes
orais/ degluticao.



Descrita pela primeira vez como “nanismo de
cabeca de passaro” por Rudolf Virchow em 18922,
Posteriormente, Seckel, em 1960, com base em
dois casos estudados em Chicago e 13 casos de
microcefalia em andes, caracterizou a Sindrome
como atualmente é descrita na literatura®. Em
1967, McKusick e colaboradores documentaram
esta condicao em trés de 11 irmaos e sugeriram
que a herangca era, provavelmente, autos-
sOmica recessiva‘, sendo caracterizada por uma
mutagdo genética nos cromossomos 3, 18y e 14
e sua frequéncia menor que 1 em cada 1.000.000
nascidos?®.

Esta Sindrome afeta por igual tanto homens
como mulheres, sem apresentar predominio
étnico ou geografico?, sendo caracterizada por
retardo intrauterino, baixo peso ao nascer, micro-
cefalia, nanismo, “cabeca de passaro” e frequentes
infeccdes das vias aéreas superiores®. O retardo
mental pode estar presente, mas em um grau muito
menor do que o esperado, levando em conside-
ragdo o tamanho do cranio’.Esses pacientes sdo
geralmente criangas agradaveis e simpaticas,
hipercinéticas e se distraem facilmente?.

As caracteristicas craniofaciais representam
um ponto marcante na diferenciacdo de outras
sindromes. A Sindrome de Seckel (SCKL) apresenta
heterogeneidade fenotipica e genotipica®. Devido a
esse fato, alguns pacientes apresentam achados
clinicos adicionais, tais como grandes abaula-
mentos de cranio, fissura labiopalatina, palato
atrésico, anormalidades na dentigédo, dentre estas,
pode ocorrer aglomeragédo dentaria em virtude do
estreitamento da mandibula e maxila®, manifes-
tagbes oculares, pancitopenia, instabilidade
cromossdmica, anomalias dos membros, desloca-
mento da cabega femoral, escoliose e malformacgao
gastrointestinal’.

O diagnéstico pode ser realizado por meio da
ultrassonografia pré-natal, caracteristicas clinicas,
achados radioldgicos, retardo da idade Ossea,
displasia do quadril e luxagao da cabeca do radio
e o peso varia de 450 a 1600g e o tamanho entre
33 a43cm.

Nesse cenario, o fonoaudiélogo exerce um papel
imprescindivel no trabalho com individuos que
apresentam malformacgdes craniofaciais e quadros
sindrdmicos. A atuagdo desse profissional junto a
equipe multidisciplinar contribui para o diagnéstico
e intervengéao precoce.®

Dessa forma, o objetivo deste estudo foi identi-
ficar e analisar as manifestagbes fonoaudioldgicas
encontradas na Sindrome de Seckel, a partir do
relato de um caso clinico.

Sindrome de Seckel e Fonoaudiologia 1 699

APRESENTAGAO DO CASO

Este estudo foi aprovado pelo Comité de Eticaem
Pesquisa da Universidade Federal de Sergipe-CEP/
UFS com o N° CAEE-0157.0.107.000-10.

Trata-se de um relato de caso de uma crianca
de nove anos de idade, na data da avaliagdo, do
género masculino, avaliada e diagnosticada com
SCKL aos nove meses de idade por um geneticista
do Sistema Unico de Saude do Estado de Sergipe.

Informagbes referentes a  histéria clinica
pregressa do individuo foram coletadas do
prontuario médico do Hospital Universitario da
Universidade Federal de Sergipe (UFS). Dados
referentes ao periodo pré, peri e pds-natal e atendi-
mentos médicos anteriores foram considerados
importantes para o delineamento da sindrome, uma
vez que dentre os principais achados incluem-se: a
implantacdo baixa do cabelo, pescocgo curto, olhos
proeminentes e grandes, nanismo nos periodos
pré, peri e pés-natal, presenca de microcefalia e
episédios de engasgo. Essas informagbes foram
coletadas por meio da leitura do prontuario.

Na entrevista inicial realizada com a mae, a
crianga € o segundo filho de pais saudaveis e
ndo consanguineos. A idade materna ao nasci-
mento era de 39 anos. A crianga nasceu de parto
normal, a termo, pesando 2.130g, medindo 42 cm,
perimetro cefalico 34 cm, ndo necessitando ficar
em incubadora.

Apos ter sido diagnosticada com a SCKL, foi
encaminhada ao Hospital Universitario da insti-
tuicdo de origem, devido ao atraso de crescimento,
pois apresentava baixa estatura e baixo peso.

Aos nove meses de idade, a crianga apresentou
crises convulsivas frequentes, quando iniciou trata-
mento medicamentoso com gardenal-70 gotas/
dia, a fim de controlar o quadro. Esse tratamento
estendeu-se até os oito anos de idade, periodo que
aconteceu a ultima convulséo.

A crianga apresentava quadros de infecgbes
recorrentes das vias areas superiores, com perda de
consciéncia e gastroenterite, ficando internada por
um longo periodo de tempo. Em certas ocasides,
deu entrada no hospital mais de uma vez por més.
Tais fatos estenderam-se até os oito anos, mas em
menor frequéncia.

Na histéria clinica, ndo foi relatado nenhum
atraso no desenvolvimento neuropsicomotor. A
crianca comegou a falar aos 12 meses e sempre
bem compreendida, ndo necessitando de uso de
gestos para efetivar sua comunicagdo. Quanto
a insercdo no ambiente escolar, apresentou, no
inicio, dificuldade de adaptagao, contudo conseguiu
superar e, atualmente desenvolve bem as atividades
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escolares, tanto que ndo ha queixas da professora,
nem dos pais com relagéo ao aprendizado.

A queixa fonoaudioldgica foi devido a alteragéao
no padrao respiratorio visualizado e encaminhado
pela odontopedriatria.

RESULTADOS

No que diz respeito aos aspectos da motri-
cidade orofacial, foi utilizado o prototocolo
sintetizado(exame intra-oral, mobilidade e func¢des
orais) MBGR(2009)" (Anexo A) Durante o exame
extra e intraoral, observou-se: Tipo facial longo com
tergo inferior maior, palato duro com profundidade
aumentada e largura estreita, véu palatino simétrico
com boa mobilidade e funcionalidade, Uvula normal;
postura habitual de labios entreabertos, compri-
mento do superior cobrindo apenas a metade dos
incisivos superiores (incompeténcia do vedamento
labial), ambos com coloragdo normal, porém com
mucosa externa apresentando rachaduras e resse-
camento; angulo mentolabial pouco acentuado;
frénulos labiais adequados; posi¢cdo habitual da
lingua interdental, com ténus diminuido e presenga
de tremor, extensao do frénulo curta, contudo nao
limitante. Mento com ténus aumentado. Dentadura
mista, com boa conservagao dentaria, com presenca
de apinhamento anterior, superior e inferior, Classe |
de canino e molar. Quanto a mobilidade apresentou
dificuldades para lingua, labios e bochechas. Com
relagdo a articulagdo temporomandibular (ATM),
nao conseguiu realizar movimentos mandibulares
de lateralidade, mas apresentou movimento isolado
de abertura e fechamento da boca, com restricao
de movimentos.

Com relagdo as fungbes orais, a respiracao
manifestou-se pelo tipo médio/superior, modo oral,
com possibilidade de uso nasal entre 1 e 2 minutos.
O padrao mastigatério ocorreu de forma bilateral
simultaneo,com incisdo lateral, o fechamento labial
se deu com os labios entreabertos sistematico, as
contragbes musculares da musculatura perioral
foi exagerada, apresentou velocidade aumentada,
nao relatou dor ao mastigar como também nao
apresentou ruidos na articulagdo temporomandi-
bular (ATM). Durante a degluticdo, observou-se
fechamento labial parcial, com postura de lingua
entre os dentes na degluticdo das consisténcias
pastosa e liquida e contragdo acentuada do musculo
mentual e orbicular, contengdo do alimento inade-
quada e movimento de cabecga presente. Nao foi
observado engasgo em nenhuma das consisténcias
avaliadas( solido, liquido e pastoso), mudanca na
coloragao facial, dispneia ou presencga de tosse e/
ou alteragao vocal, apds a deglutigao.
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O inventario fonoldgico pdde ser avaliado por
meio do Teste de linguagem infantil nas areas de
Fonologia, Vocabulario, Fluéncia e Pragmatica™,
(anexo B) que consiste em duas provas para a
verificagdo do sistema fonoldgico: a imitagcdo e a
nomeacao e fala espontanea. A analise foi realizada
por dois estudantes de fonoaudiologia e uma profis-
sional com experiéncia. . E observaram alteragéo
apenas na produgéo do encontro consonantal com
fonema /r/ (tepe) e simplificagdo da consoante final
do fonema /R/™.

A articulagdo das palavras se deu de forma
imprecisa e com abertura da boca reduzida,
tornando na maioria das vezes a inteligibilidade
prejudicada, devido a restricdo da abertura de boca,
como também loudneess reduzido. Durante a fala
apresentou acumulo excessivo de saliva nas comis-
suras labiais."” E ndo foi observada disfluéncia.

O uso da linguagem oral, como recurso comuni-
cativo mostrou estar adequado. O paciente iniciou
e manteve dialogo e teve as emissdes orais com
palavras com um pouco de integibilidade. Quanto
a linguagem oral nao foi observado alteragao no
comportamento sintatico, semantico, fonolégico e
pragmatico.

Observou-se, que o paciente apresentou
compreensao e vocabulario adequado, para sua
idade, com propriedades que um texto deve ter para
gue tenha significado'>Quanto aos aspectos cogni-
tivos, a crianga apresentou nogdes de corpo, cores,
formas e tamanhos, n&do apresentou dificuldade em
nomeacgodes. Foi observada a presenca de funciona-
lidade e jogo simbdlico no estagio de elaboragbes
complexas. Apresentou noc¢ao de orientagéo
espacial, fez relagdo cognitiva com quantidade e
realizou categorizagdes. Nao possuiu dificuldades
em raciocinio loégico abstrato e dificuldades de
memoria.

Para a prova de escrita foi utilizado ditado
balanceado e as avaliagdes da fluéncia em leitura
e da compreensdo. Para a aplicagdo do ditado
balanceado foi entregue uma folha branca e dita
as palavras . Caso ocorressem erros a crianga foi
orientada a ndo apagar e escrever ao lado a palavra
correta.'

Na avaliagcdo da leitura silenciosa foram obser-
vados o tempo empregado e a utilizagdo de apoio
articulatério. A avaliagao da leitura oral foi realizada
com o mesmo texto utilizado na leitura silenciosa em
que foram observados: fluéncia, tempo empregado,
volume, pontuagdo, omissao ou acréscimo de
palavras e/ou fonemas, repeticdo de palavra ou
frases e substituicdo de palavras ou fonemas.™

Na linguagem escrita ndo foi observado alteragéo
na copia, ditado, escrita espontanea de vocabulos,
palavras isoladas e frases, bem como leitura



silenciosa e interpretagédo de texto. Com relagéo ao
aprendizado da leitura e escrita, as pesquisadoras
foram até a escola da crianga e, segundo relato da
professora, 0 mesmo acompanha a classe, nao
apresentando dificuldades de aprendizagem até o
momento, em que pese distrair-se com facilidade.

Durante a avaliagao vocal, foi possivel observar
que a crianga apresentou no tempo maximo de
fonagao para a vogal /e/ afono: 3,9 segundos-(s),
fricativa /s/: 6,2s, vogal /e/: 3,8s, fricativa /z/: 3,9s;
relacéo /e/ &fono e /e/: 0,1 milissegundos; laringe
estava em posicdo elevada; ressonancia nasal,
auséncia de rouquidao, aspereza, soprosidade,
astenia e tens&o na voz (RASATI/0); ataques vocais
suaves e intensidade fraca'0?'.

Os exames audiolégicos indicaram limiares
auditivos dentro do padrédo de normalidade,
presenca dos reflexos acusticos e curva timpano-
métrica do tipo Ar ou As, indicativa de rigidez do
sistema timpano-ossicular.

Pode-se observar que durante todo o processo
diagnostico, a crianga apresentou dificuldade em
manter atengdo durante a execugdo de algumas
atividades propostas. O mesmo dispersava-se facil-
mente com qualquer ruido externo, com os materiais
ou objetos existentes na sala de avaliagéo.

DISCUSSAO

A SCKL é um espectro de anormalidades
craniofaciais e vertebrais. As caracteristicas cranio-
faciais, segundo os autores acima estudados®’,
representam um ponto marcante na diferenciagdo
de outras sindromes 82, O estudo desta condigéo
ainda é escasso devido a sua complexidade e
abrangéncia de aspectos clinicos. Em verdade, ha
poucos estudos que correlacionem seus achados
com a literatura, principalmente com a area da
fonoaudiologia.

Dados coletados do prontuario médico do
paciente revelaram que o diagnostico da SCKL foi
dado devido as alteragbes presentes como: retardo
intrauterino, baixo peso ao nascimento, microcefalia,
nanismo, convulsées frequentes com auséncia de
consciéncia, recorrentes infecgdes de vias aéreas,
gastroenterite, manifestagcdes oculares, alteragdes
de membros e retardo da idade 6ssea 25°.

Segundo Kilincet al.’, os individuos com essa
Sindrome podem apresentar retardo mental,
mas em grau muito menor do que o esperado,
levando em consideragao o tamanho do cranio. No
caso estudado, nao foi, até o momento, descrita
alteracao relacionada a dificuldade cognitiva e ao
atraso mental ou intelectual.

No que diz respeito as caracteristicas craniofa-
ciais, a crianca é dolicofacial, com palato atrésico,
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anormalidades na denticdo devido ao estreitamento
da mandibula e maxila, apinhamento anterior,
superior e inferior, Classe | de canino e molar®’.

Durante o processo diagnostico, observou-se
que a crianga estudada foi agradavel, simpatica e
se distraiu facilmente. Para Gbmez?, essas caracte-
risticas estdo presentes nessas criangas.

N&o obstante a literatura especializada nao
apresentar achados que correlacionem a SCKL com
manifestagcdes fonoaudioldgicas, a seguir, serdo
descritas as caracteristicas da crianga, baseando-
-se no padrao de normalidade citado pelos autores
estudados.

Em seus estudos, a autora'® referiu que as
fungbes estomatognaticas estdo alteradas quando
ocorrem da seguinte forma: respiragdo do modo
oral, tipo costodiafragmatica; mastigagcdo com
incisdo lateral, padrao mastigatorio bilateral simul-
tdneo, com labios entreabertos e movimentos
exagerados da musculatura perioral e velocidade
aumentada; degluticdo com interposicao de lingua
e participacdo da musculatura orofacial.

De acordo com Fraiveet al.8, a microcefalia esta
presente na SCKL. Aliado a essa condigéo, segundo
Tanigute'®, quando o modo de respiragdo ndo se da
pelo nariz, podera trazer prejuizos ao desenvolvi-
mento correto das estruturas orofaciais. Sendo
assim, as seguintes alteragdes foram encontradas
na crianga: postura habitual de labios entreabertos,
postura habitual da lingua anteriorizada, hipoténica
e com presenca de tremor. Devido a presenca
dessas alteragbes, a mobilidade e tonicidade
das estruturas orofaciais encontraram-se inade-
quadas ".Acredita-se que, segundo os autores
estudados'®?'22 @ mastigagdo, uma vez instalada,
deve ser bilateral alternada, com movimentos
significativos de rotagdo da mandibula, sendo este
0 padrao considerado correto por possibilitar a
alternancia de trabalho e repouso da musculatura.
Desta forma, o alimento € distribuido homogenea-
mente, tanto nos dentes direitos como esquerdos,
possibilitando uma distribuicdo também uniforme
das forgas mastigatdrias, estabilidade da tensao
e sincronia bilateral da atividade dos musculos
mastigatorios. Portanto, para as autoras, o padrao
bilateral, seria 0o modelo ideal de mastigac¢ao, devido
a harmonia funcional dos diversos componentes do
sistema estomatognatico'®?'?2. Dado esse que ndo
foi observado no presente estudo.

Tipologia facial é a variagdo do esqueleto cranio-
facial, o qual é composto de estruturas désseas e
musculares. Diagnosticar o tipo facial € importante,
pois cada tipo apresenta caracteristicas proprias de
acordo com a ocluséo dentaria, a harmonia facial, a
musculatura orofacial, além do formato e da confi-
guracao das estruturas craniofaciais. Sabe-se que
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esses aspectos influenciam diretamente as fungdes
de mastigacao, degluticdo, voz, respiracao e fala.

Neste estudo, o individuo apresentava face
longa, pode-se observar. postura alterada de
labios, respiragdo oral ou oronasal, fala e deglu-
ticdo com anteriorizagdo de lingua, mastigacao
alterada e postura de lingua no assoalho durante o
repouso®, dado esse que pode ser correlacionado
com achados aqui descritos, uma vez que nao foi
encontrada a relagéo do tipo facial com a SCKL. A
degluticdo apresentou-se de forma alterada , mas
a crianga encontra-se no periodo da dentadura
mista,?! portanto, o resultado obtido requer reflexao
com relagdo a essa alteragdo, podendo nao
ser considerada como uma alteragdo funcional
patolégica e ndo necessariamente a sindrome
estudada. Cabendo ressaltar que as variagdes
individuais que ocorrem durante essa fase, uma
vez que devem ser sempre relacionadas com o
grau de severidade do comprometimento muscular,
da presenga ou ndo de ma oclusdo do segmento
dentario, da troca de elementos dentarios e das
condigbes anatbmicas alteradas.

No que diz respeito a fala, a articulagéo sucedeu
de forma imprecisa e reduzida, em virtude da
limitagdo de abertura maxima de boca, que no caso
em questdo foi de 33milimetros(mm) ocasionada
pelo tamanho reduzido das estruturas orofaciais8,
Bianchini??refere que os indices de normalidade para
abertura maxima ativa de boca inferior a 35mm na
crianga, € um alerta de possiveis problemas muscu-
lares e/ou articulares.???® | A crianga apresentou
simplificagdo de encontro consonantal e consoante
final, processos fonoldgicos que, de acordo com
Wertzner24, nao deveriam estar presentes em
criangas com nove anos de idade.

Com relagdo a voz, na literatura, ndo foram
encontrados achados que fagcam correlagdes de
alteragbes vocais com a sindrome, contudo a
crianga apresentou tempo maximo de fonagao
(TMF) reduzido. Para Belhau?®, os valores de TMF
acompanham em média o valor do numero dos
anos. Desta forma, seria esperado que a crianga
sustentasse por, aproximadamente, nove segundos,
ja que, atualmente, estd com nove anos de idade.

Acrianga também apresentou laringe em posigao
elevada, o que caracteriza uma voz mais aguda,
ressonancia nasal, que, de acordo com Servilha®,
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pode ser resultado de infecgdes frequentes das vias
aéreas superiores, ataques vocais suaves e inten-
sidade fraca, que estao relacionados a microcefalia,
ao tamanho das estruturas e possivel timidez do
paciente durante a avaliagao, visto que, na videona-
solaringoscopia, ndo foram observadas alteragbes
estruturais significantes.

De acordo com De Vitto; Feres?, a linguagem
representa um processo complexo que necessita
da participagao e interagao da fonologia, semantica,
morfologia, sintaxe e pragmatica. Relata, ainda,
sobre as alteracbes da comunicagédo oral encon-
tradas em individuos com algumas sindromes
genéticas. No caso em questdo, com relacdo as
habilidades da linguagem oral e escrita no momento
da avaliagdo ndo foram observadas alteragdes.

Os limiares auditivos estavam dentro do padrao
de normalidade, com presengca dos reflexos
acusticos ipsie contralaterais, contudo a curva
tipanomeétrica foi do tipo Ar, que refere um aumento
na rigidez do sistema timpano-ossicular®. Como
nao ha dados na literatura com relagao aos achados
audiologicos nestas criangas, néo é possivel afirmar
se este tipo de curva esta presente em outros casos.
O que justifica maior investigacao diante de outros
casos em que é detectada a presencga da SCKL.

CONSIDERAGOES FINAIS

Neste estudo foram observadas manifes-
tagbes fonoaudioldgicas nas areas da motricidade
orofacial, fala e voz, todavia estas ndo podem ser
generalizadas para todos os casos com SCKL,
principalmente pela gama de alteragées que essa
sindrome pode apresentar, e devido ao estudo ter
sido realizado apenas com um individuo. Os resul-
tados deste estudo permitem sugerir a necessidade
de atendimento fonoaudiolégico como parte do
trabalho interdisciplinar dessas criangas.

A escassez de estudos na literatura especia-
lizada, associada a raridade de ocorréncia, justi-
ficou o interesse na realizagdo deste trabalho
objetivando-se a ampliagdo do conhecimento
cientifico tanto por parte dos fonoaudidlogos como
dos profissionais de saude, sendo util enquanto
incentivo para mais pesquisas nesse campo, ainda
pouco explorado.
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ABSTRACT

Seckel syndrome, it's rare condition of autosomal recessive hereditary nature of, characterized
by severe growth retardation, intrauterine, proportionate short stature, microcephaly with small
and weak chin, nose large and curved, in some cases mental retardation, multiple congenital
anomalies in the face skull and skeleton, among other malformations. The aim of this study was
to identify the phonological manifestations found in this syndrome, from a clinical case report. The
assessment speech that addressed: physical description, aspects of stomatognathic functions, the
oral and written language, speech and hearing, and cognitive aspects. To complement the speech
diagnosis, orthodontic evaluations were performed, otorhinolaryngology and physical therapy. With
respect to stomatognathic functions, the child had breathing so oral, chewing with the teeth hold food
side, unilateral mastication, with parted lips and exaggerated movements of the perioral muscles,
swallowing with tongue interposition and participation of the orofacial muscles. Speak with imprecise
articulation and locked due to limited mouth opening. Regarding the voice, the patient had reduced
maximum phonation time, high larynx position, nasal resonance, vocal attacks soft and weak intensity.
It was not observed any change in oral and written language. The scarcity of studies reporting on
phonological manifestations of Seckel syndrome associated with the rarity of occurrence, justifies the
interest in performing this study, to collaborate more knowledge on the part of speech therapists and

health professionals.

KEY WORDS: Speech, Language and Hearing Sciences; Evaluation; Diagnosis
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EXAME MIOFUNCIONAL OROFACIAL (fonte: ~-GENARO et al., 2009, protocolo MBGR sintetizado)

3. EXAME INTRA-ORAL

Labios [ ]
Mucosa: (0) normal (1) ferida
Frénulo superior: fixagéo: (0) normal (1) baixa

espessura: (0) normal

(1) alterada (descrever):

Bochechas [ ]

Mucosa: (0) normal

(1) marcas dentarias D
(1) marcas dentarias E

(1) linha Alba D
(1) linha Alba E

(1) ressecada D
(1) ressecada E

(2) ferida D
(2) ferida E

Lingua[ ]

Sulco longitudinal: (0) adequado
Posigao habitual: [0 ndo observavel

(1) profundo
(1) no assoalho

Simetria: (0) sim (1) ndo (descrever):
Largura: (0) adequada (1) diminuida
Altura: (0) adequada (1) diminuida
Tremor: (0) ausente (1) na posicéo habitual
Mucosa: (0) normal (1) geografica

(1) marcada por dentes (local):

(1) dorso alto (1) interdental:

(2) aumentada
(2) aumentada
(1) ao protrair
(1) fissurada

(1) nos movimentos (quatro pontos cardeais)

(1) marcada por aparelho(local):

(1) ferida (local):

Frénulo: extensao:
fixagdo na lingua:
fixagao no assoalho:

ao lateralizar a lingua:
ao protrair a lingua:
ao elevar a lingua: (dentro da boca,

(0) normal
(0) parte média
(0) entre as carunculas

(0) normal
(0) normal

(1) curto

(1) anterior a parte média

(1) entre a crista alveolar
e as carunculas

(1) abaixa o apice D

(1) abaixa o apice

(2) no apice
(2) crista alveolar

(1) abaixa o apice E
(1) deprime a parte central da lingua

sem tocar o arco superior)  (0) normal (1) apice quadrado/retangular(2) forma coragéo
outras caracteristicas: (0) ausente (1) visivel fixagéo ja na (1) submerso (1) fibroso
crista alveolar (tenda)
Palato[ ]
Duro:  Profundidade: (0) normal (1) reduzida (baixo) (2) aumentada (alto)
Largura: (0) normal (1) aumentada (larga) (2) reduzida (estreitada)
Mole:  Simetria: (0) presente (1) ausente
) Extenséao: (0) adequada (1) regular (2) longo (2) curto
Uvula: (0) normal (1) alterada (descrever):
Tonsilas palatinas (amidalas) [ ]
Presenca: [ presentes O removidas [0 n&o observaveis
Tamanho: (0) normal (1) hipertrofia D (1) hipertrofia E
Coloracgao: (0) normal (1) hiperemia D (1) hiperemia E
Posigéo na loja amidaliana [ n&o visivel Omeédia:[ 1D [ ]E
3.6. Dentes e Oclusao [ ]
Dentadura: [ decidua O mista [ permanente
No de dentes: superior D superior E inferior D inferior E
Falha dentaria: (0) ausente (1) presente (elementos):
Conservagéao dentaria: (0) boa (1) regular (2) ruim
Conservagéao gengival: (0) boa (1) regular (2) ruim
Linha média: (0) adequada (1) desviada D (1) desviada E
Ocluséo: (0) normal (1) alterada
Classificagéo de Angle: LadoD (0)Classe | (1) Classe Il div.1 (1) Classe Il div. 22 (1) Classe lll
Lado E (0) Classe | (1) Classe Il div.1 (1) Classe Il div. 22 (1) Classe lll

Rev. CEFAC. 2015 Set-Out; 17(5):1698-1715




1706 Biito AF, Baldrighi SEZM

Alteracéo horizontal: (0) ausente (1) mordida de topo (1) sobressaliéncia (1) mordida cruzada anterior
(TH = 0mm) (TH > 3mm) (TH < 0mm)
Alteracéo vertical: (0) ausente (1) mordida de topo (1) sobremordida (1) mordida aberta anterior (1) mordida aberta posterior
(TV =0mm) (TV >3mm) (TV <0mm)
Alteracéo transversal: (0) ausente (1) mordida cruzada posterior direita (1) mordida cruzada posterior esquerda
Uso de protese: [ndo  Oremovivel Ofixa O parcial [ total
Uso de aparelho: COndo [ movel [Ofixo

Descrever o aparelho e/ou prétese:
Outras alteragdes:

MOBILIDADE (Quando o movimento solicitado for alterado, se necessario, descrever)

Labios [ ]
*Executar com os dentes ocluidos - Nos movimentos alternados, executar 3 vezes e com ritmo.
normal aproximado tenta realizar nao realiza
Protrair fechados * (0) (1) 2) (3)
Retrair fechados * (0) (1) (2) (3)
Alternar protrair/retrair fechados * (0) (1) (2) 3)
Protrair abertos * (0) (1) 2) (3)
Retrair abertos * (0) (1) 2) (3)
Alternar protrair/retrair abertos * (0) (1) 2 (3)
Protrair fechados & D* (0) (1) (2) (3)
Protrair fechados & E* (0) (1) (2) (3)
Alternar protrair fechados aD e a E * (0) ) ) (3)
Estalar protraidos (0) (1) (2) (3)
Estalar retraidos (0) ) (2) 3)
Alternar estalo protraidos/retraidos (0) (1) (2) 3)
Lingua[ ]
Nos movimentos alternados, executar 3 vezes e com ritmo.
normal aproximado tenta realizar nao realiza
Protrair (0) (1 (2) (3)
Alternar protrair/retrair (0) (1 (2) (3)
Elevar na papila incisiva (0) (1) (2) (3)
Alternar elevar na papila e abaixar (0) (1) (2) (3)
Elevar no labio superior (0) (1) ) (3)
Alternar elevar/abaixar tocando os labios (0) (1) (2) (3)
Tocar a comissura labial D (0) ) 2) (3)
Tocar a comissura labial E (0) ) 2) (3)
Alternar tocar as comissuras D e E (0) (1 ) (3)
Tocar o apice sequencialmente nas comissuras D/E
e nos Iébi%s S/l ‘ () M @ )
Tocar internamente a bochecha D (0) (1 ) (3)
Tocar internamente a bochecha E (0) (1) 2) (3)
Alternar tocar as bochechas D e E (0) (1) 2) (3)
Estalar o apice (0) (1) 2) (3)
Estalar o corpo (0) 1) ) (3)
Sugar a lingua no palato (0) ) 2) (3)
Vibrar (0) (1) (2) (3)
Bochechas [ ]
normal aproximado tenta realizar nao realiza
Inflar (0) (1) (2) (3)
Inflar o lado direito (0) ) ) 3)
Inflar o lado esquerdo (0) (1) (2) 3)
Alternar Inflar & direita e a esquerda (0) (1) (2) (3)
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normal movimento reduzido movimento ausente Observacgao
Falar [a] repetidamente 0)D (0)E (1)D (M E (2)D (2 E
Eliciar o reflexo nauseante (0)D (0) E (1)D (1 E (2)D (2)E
Mandibula[ ]
normal reduzido aumentado nao realiza com desvio
Abertura da boca (0) (1) <40mm (1) >55mm (2) (1D (ME
Fechamento da boca (0) - - - (Db (ME
Lateralidade a direita (0) (1) <6mm (1) >12mm (2) - -
Lateralidade a esquerda (0) (1) <6mm (1) >12mm (2) - -
Presenga de desvio (em algum movimento) (0) ndo (1) sim
Presenga de dor(em algum movimento) (0) ndo (1) sim
TONUS[ ]
Normal Diminuido Aumentado

Labio superior
Labio inferior
Mento

Sulco mento labial
Lingua

Assoalho da boca
Bochecha direita
Bochecha esquerda

©)
©)
©)
)
)
)
©)
©)

(1)
(1) (1)
(1) (1)
M (1)
M (1)
(M (1)
(M (1)
() (1)

Realizar palpagdo e observagao visual, exceto do assoalho que deve ser apenas observado.

FUNCOES ORAIS

Respiragao|[ |

Tipo:
Modo:

(0) médiol/inferior
(0) nasal

(1) médio/superior (1) outro (descrever):
(1) oronasal
Fluxo nasal (usar o espelho)ao chegar:
apos limpeza:
Possibilidade de uso nasal: (0) 2 minutos ou mais

(2) oral
(0) simétrico
(0) simétrico

(1) reduzido a direita
(1) reduzido a direita
(1) entre 1 e 2 minutos

(1) reduzido a esquerda
(1) reduzido a esquerda
(2) menos que 1 minuto

Observacgdes:

Mastigagcdo: Oadequada

O alterada: de origem [ ] funcional [ ] anatémica [ ] articular [ ]outro

(na avaliagdo mastigatoria utilizar sempre o mesmo alimento)

Mastigacao Habitual [ ]

Inciséo:
Trituragao:

(0) anterior

(0) eficiente
Numero de ciclos:

Fechamento labial:

Velocidade:

Ruidos:

Contragdes musculares atipicas:

(0) dentes posteriores

(via filmagem):  direita: 1a porgao: 2a porgao: 3a porgéo:
esquerda: 1a porgao: 2a porgao: 3a porgao:
total: 1a porcao: 2a porgao: 3a porgéao:
Padrao mastigatdrio: (0) bilateral alternado (0) unilateral (1) bilateral (2) unilateral
preferencial: simultaneo crénico:

(1) lateral
(1) dentes anteriores
(1) ineficiente

(1) outra
(1) com alingua

(0) sistematico
(0) adequada
(0) ausente
(0) ausente

(1) assistematico
(1) aumentada
(1) presente

(1) presentes (descrever):

(2) ausente
(1) diminuida

Outros:
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Perguntar ao paciente

Lado preferencial de mastigacao: (0) direito e esquerdo (1) direito (1) esquerdo (0) ndo sabe
Dor ao mastigar: (0) ausente (1) direito (1) esquerdo
Ruido na ATM: (0) ausente (1) direita (1) esquerda

Observacgdes:

Degluticao: O adequada O alterada: de origem [ ] funcional [ ] anatémica [ ] articular [ ]outro __

Fechamento labial: (0) adequado (1) parcial (2) ausente
Postura da lingua: 0 nao se vé (0) atras dos dentes (1) contra os dentes (2) entre os dentes
Postura do Iabio inferior: (0) contato com o superior (1) atras dos incisivos superiores
Contengéo do alimento: (0) adequada (1) parcial (2) inadequada
Contragao do orbicular: (0) adequada (1) pouca (2) acentuada
Contragdo do mentual: (0) ausente (1) pouca (2) acentuada
Contragdo da musculatura cervical: ~ (0) ausente (1) pouca (2) acentuada
Movimento de cabeca: (0) ausente (1) presente
Ruido: (0) ausente (1) presente
Coordenagéo: (0) adequada (1) engasgo (1) tosse
Residuos apoés deglutir: (0) ausente (1) presente

Observagodes:

Perguntar ao paciente

Dificuldade para deglutir: ~ (0) ndo (1) sim (descrever):
Posigao da lingua: (0) atras dos dentes superiores (1) atras dos dentes inferiores (2) entre os dentes (0) ndo sabe

Observagodes:
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© ANEXO B - ABFW

FonoLoGia. ProTocoLo DE REGISTRO - IMITACAO
(BLoco Avurso)

Nome:
Data do Exame:
Idade:

Registro Andlise Tradicional

Vocabulo Transcrigao Fonema Inicial Final

01. Peteca P
02. Bandeja
03. Tigela T
04. Doce
05. Cortina
06, Gato

07. P:':guem
08. Vinho
09. Selo

10. Zero

11. Chuva
12, Jacaré
13. Machado
14. Nata

15. Lama
16. Lipis
17. Frego
18. Café

19. Alface
20. Raposa Arqui/s/
21. Borracha Arqui/R/
22. Abelha pR
23. Carro bR

-

g | =] &

=

= LR L VY

=

~ I~

S T

24. Branco tR
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continuacde
Vocdbulo Transcrigho Fonema Inicial Final -
25, Travessa dR
26. Droga kR
27. Cravo gk
28. Grosso fR
29. Fraco pl
30. Plastico Kl
31. Bloco ki
32. Clube gl
33. Globo f
34. Flauta
35. Pastel
36. Porco
37. Nariz
38. Amor
30. Roupa

Acerto:
Omissao:
Substituigao:

Distorgho:
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FonoLocia. PrRoTocoLo DE REGISTRO - NOMEACAQ

(BLoco Avurso)

MNome:
Data do Exame:
Idade:

Registro

Andlise Tradicional

Vocibulo

Transcrigio

Fonema

Inicial

1. Palhago

2. Bolsa

L= =

3. Tesoura

4. Cadeira

5. Galinha

6. Vassoura

7. Cebola

B. Xicara

9, Mesa

Bl | ™G] = G ™

10. Navio

11. Livro

12. Sapo

13. Tambor

14. Sapato

15. Balde

16. Faca

17. Fogiio

18, Peixe
—

o M B M B -0 = 1990 LGRS

19, Reldgio

20, Cama

Arqui/S/

21, Anel

Arqui/Ry

22, Milho

pR

23, Cacharro

24. Blusa

tR
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continuagio
Vocabulo Transcrigio Fonema Inicial Final

25. Garfo dR
26. Trator kR
27. Prato gR
28. Pasta R
29, Dedo ol
30. Brago bl
31. Girafa o
32. Zebra al
33, Planta q
34. Cruz

Acerto:

Omissao:

Substituicao:

Distorgao:
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