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RESUMO

A linguagem € um complexo processo que envolve a participacao e a interagdo de todos os seus componentes: fonologia, semantica,
morfologia, sintaxe e pragmadtica. A aquisicdo e organizagdo desses componentes estdo relacionadas a capacidades internas do ser
humano e também com seu ambiente. Qualquer comprometimento em um ou mais desses componentes trard conseqiiéncias para
o desenvolvimento da linguagem de maneira geral. Na Sindrome de Goldenhar diferentes comprometimentos podem afetar a
capacidade do individuo de se comunicar. Sendo assim, o objetivo deste estudo foi descrever as alteracdes fonoaudioldgicas
encontradas em uma crianca portadora de Sindrome de Goldenhar e fornecer informagdes adicionais que possam contribuir para
adequagdo da intervencdo fonoaudioldgica. A crianga, do sexo feminino, 8 anos e 8 meses de idade, foi submetida a avaliacdo da
linguagem, fala, voz, audi¢io e motricidade oral. Foi observada alteracio dos aspectos cognitivos da linguagem: nocao de orientagdo
espacial, raciocinio 16gico abstrato e memoria e atengdo; bem como alteragdo da expressdo e compreensiio oral, de 6rgaos
fonoarticulatérios, das fungdes neurovegetativas, e da audi¢@o (perda auditiva bilateral). Inimeros casos da Sindrome de Goldenhar
foram descritos na literatura. No entanto, a grande maioria destes dd énfase a descri¢do das alteracdes genéticas e fenotipicas presentes
nos individuos estudados. Assim, os achados fonoaudiolégicos do presente estudo ndo podem ser generalizados para todos os
portadores da Sindrome de Goldenhar, sendo este o relato de um unico caso. Tais achados evidenciam a necessidade da atuagio
diagndstica e interventiva do fonoaudiélogo em equipe multidisciplinar, nos quadros de sindromes genéticas.

Descritores: Sindrome de Goldenhar/diagndstico; Transtornos da comunicagdo; Transtornos do desenvolvimento da linguagem;
Transtornos da audicao; Assimetria facial

INTRODU(;AO idéias, conhecimentos e sentimentos ao outro. A mensagem
a ser compartilhada € codificada na fonte e decodificada no
destino, com o uso de sistemas de signos ou simbolos sono-
ros, iconograficos ou gestuais, entre outros®.

A linguagem € um desses sistemas e constitui-se em um

processo complexo que envolve a participagdo e a interacio

Comunicagao, do latim communicatio, pode ser definida
como um meio pelo qual o individuo relata experiéncias,
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de todos os seus componentes: fonologia, semantica,
morfologia, sintaxe e pragmadtica. A aquisi¢do e organizagao
desses componentes estdo relacionadas a capacidades inter-
nas do ser humano, como a matura¢do do sistema nervoso
central®, e também com seu ambiente, que deve ser rico em
estimulos e possibilitar diversas experiéncias lingiifsticas.

Ha diversas formas de distirbios de comunicacido que
podem afetar a capacidade de ouvir e de entender o que os
outros dizem. Podem, ainda, comprometer a voz, a fluéncia
e articulag@o dos sons da fala, os simbolos da linguagem e o
cédigo utilizado na comunicagdo®.

Diferentes comprometimentos encontrados na sindrome
de Goldenhar podem afetar a capacidade do individuo de se
comunicar.

A sindrome de Goldenhar, primeiramente descrita em
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1952 por Maurice Goldenhar, ¢ uma anomalia congénita rara,
caracterizada por alteracdes oculares, auriculares e vertebrais,
freqiientemente associadas a outras malformagdes congéni-
tas viscerais ou faciais®. Acredita-se que a sindrome de
Goldenhar faca parte de um quadro clinico mais complexo
de anomalias de primeiro e segundo arcos branquiais, o qual
¢ mais comumente conhecido como espectro 6culo-auriculo-
vertebral e € caracterizado pela presenca adicional de
dermdides epibulbares®.

A maioria dos casos da referida sindrome ¢ esporadica®®,
mas ja foram relatados casos familiares com heranga
autossdmica dominante com expressividade varidvel e, tam-
bém, casos em que existe consangiiinidade entre os pais, su-
gerindo heranga autossdmica recessiva®.

Sua etiologia ainda é desconhecida. As causas mais
comumente relatadas sdo: anormalidades cromossomicas,
distirbio na migracdo das células neurais, diabetes materna,
fatores ambientais durante a gravidez e ingestdo de drogas
pela mae, tais como: cocaina, talidomida, 4cido retindico e
tamoxifen®.

Tal espectro varia significativamente em padrdo e severi-
dade. Sua incidéncia varia em uma faixa de 1 para 5600
recém-nascidos. A rela¢do entre meninos € meninas porta-
dores da sindrome € de aproximadamente 3:2. A freqiiéncia
em relacdo aos lados afetados (direito versus esquerdo) € de
1:10,

Na literatura, sdo descritas como caracteristicas da
sindrome a presenca de microssomia hemifacial, hipoplasia
mandibular, malformacdes auriculares (protuberancias ou
fistulas pré-auriculares), dermdides epibulbares, manifesta-
¢coes ortopédicas, anormalidades esqueléticas e alteracdes
oculares. Também estd associada a microtia ipsilateral,
hidrocefalia e retardo mental; além de anormalidades
sistémicas: cardiovasculares, pulmonares, labirinticas,
traqueoesofdgicas, renais e genitourindrias“?.

Intimeros casos de sindrome de Goldenhar foram descri-
tos na literatura. No entanto, a grande maioria destes enfatiza
a descrigdo das alteracdes genéticas e fenotipicas presentes,
havendo uma escassez de achados em relac@o as habilidades
comunicativas dos individuos estudados. Assim, o presente
estudo tem como objetivo descrever as caracteristicas
fonoaudioldgicas observadas em uma crianga portadora da
sindrome de Goldenhar.

APRESENTACAO DO CASO CLINICO

O presente estudo foi aprovado pelo Comité de Etica da
Universidade Federal de Sdo Paulo — Escola Paulista de
Medicina sob o nimero 0980/ 06.

Trata-se de uma crianga de oito anos e oito meses de
idade, do sexo feminino, avaliada e diagnosticada no Ambu-
latério de Avaliagdo e Diagnéstico Fonoaudiol6gico da Uni-
versidade Federal de Sdo Paulo (UNIFESP) devido a queixa
familiar de trocas na fala e dificuldades escolares.

Para a caracterizacio das manifestagdes fonoaudioldgicas,
a paciente foi submetida aos seguintes procedimentos: (a)
anamnese com os pais®; (b) avaliacdo audioldgica bésica®,
que constou de audiometria tonal liminar, logoaudiometria e
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imitanciometria; (c) avaliacdo da linguagem expressiva e
receptiva, na qual foi aplicado o Teste ABFW!?, nas dreas
de Fonologia, Vocabuldrio e Pragmatica para verifica¢do dos
aspectos fonético-fonoldgicos, de competéncia lexical do
individuo e aspectos funcionais da comunicacdo, respectiva-
mente, e a prova de complementacdo de sentencas do Exa-
me de Linguagem TIPITI'Y, que visa avaliar a estrutura e
disposi¢do das palavras nas frases do discurso oral
(morfologia e sintaxe); (d) avaliagdo miofuncional®, na qual
foram averiguados o aspecto facial e os 6rgdos fonoarti-
culatérios, a partir da observagao da denticdo, da postura de
repouso, da movimentagio e da palpagdo dos labios, lingua
e bochechas. A avaliagdo do padrado respiratério e das fun-
¢des neurovegetativas foi realizada por meio de observagdes
da atuagdo dos drgdos fonoarticulatérios durante a fala, a
mastigacdo e a degluticdo de saliva, alimentos sélidos e li-
quidos; (e) triagem do desenvolvimento, que constou da apli-
cacdo do Teste de Triagem do Desenvolvimento DENVER
1192, que consistiu da avaliacdo de itens, divididos em gru-
pos (pessoal-social, motor fino-adaptativo, linguagem e mo-
tor-grosseiro), sendo os itens administrados a crianga ou in-
formados pelo responsdvel, segundo critérios pré-estabele-
cidos no teste. Os itens foram entdo analisados e classifica-
dos como “passa”, “falha”, “recusa-se” ou “nio houve opor-
tunidade”, de acordo com o desempenho da crianga na tare-
fa solicitada. Embora a faixa etdria da paciente ultrapasse
aquela para qual o instrumento foi elaborado, optamos por
sua utilizag@o frente aos achados na avaliacdo psicolégica
realizada anteriormente.

Os testes audioldgicos referidos anteriormente foram re-
alizados em cabina acustica, utilizando-se o audidmetro
MAA41, da marca Maico e o imitadnciometro AZ7, da marca
Interacoustics.

Todos os testes aplicados foram analisados e interpreta-
dos segundo critérios de normalidade adotados na literatu-
ra(S-lZ)'

Segundo dados da anamnese, a crianga € a terceira filha
de pais sauddveis e ndo-consangiiineos. A idade materna ao
nascimento era de 27 anos. A crianga nasceu de parto cesdreo,
pés-termo e houve ingestdo de meconio, sendo necessdria
uma lavagem estomacal. Por conta disso, a menina ficou em
incubadora durante dois dias. Peso e estatura nao foram rela-
tados.

Alteragdes fisicas foram notadas logo ao nascimento. A
crianca foi, entdo, encaminhada ao servico de genética e
exames pertinentes levaram ao diagndstico de sindrome de
Goldenhar.

Aos seis anos de idade, o Centro de Psicologia da APAE-
SP diagnosticou deficiéncia mental de grau leve, sendo o
atraso mental da crianca de trés anos.

A observacio fisica, realizada aos oito anos e oito meses
de idade, a crianca apresentava assimetria de face, sendo o
lado direito mais severamente afetado: orelha, olho e boca
possuiam implantagdo mais elevada. Além disso, apresenta-
va malformagao do pavilhdo auricular direito e microssomia.

Na avaliagdo dos 6rgaos fonoarticulatdrios, foi verificada
a presenga de palato profundo, denticdo mista em bom esta-
do de conservagdo e assimetria do labio inferior para a es-
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querda. Labios e lingua possuiam tonus diminuido. A
mastigacdo era realizada bilateralmente, sem centraliza¢do
do bolo alimentar e com desvio da mandibula para o lado
esquerdo. Na degluti¢do, havia interposi¢do de lingua,
anteriorizacio da cabeca e residuos alimentares no vestibu-
lo, ap6s vdrias degluti¢des. A crianga era respiradora oral e
ficava constantemente com os ldbios entreabertos. Sua voz
tinha intensidade aumentada.

Quanto aos aspectos motores, estes se mostraram dentro
do esperado para a faixa etdria da crianga.

Os exames audioldgicos revelaram perda auditiva mista,
de grau moderado a moderadamente severo, na orelha direi-
ta e perda auditiva neurossensorial de grau leve a moderado,
na orelha esquerda.

A crianga apresentava compreensdo oral apenas quando
fazia uso de pistas orofaciais. Sua fala tinha inteligibilidade
alterada, apresentando processos fonoldgicos nao adequa-
dos a sua idade (plosivacdo de fricativas, posterioriza¢do para
velar e para palatal, frontalizacdo de velares e palatais, sim-
plificacdo de liquidas e simplificacdo da consoante final).
Apresentava vocabuldrio inadequado para sua idade, restrito
a vocalizagdes e jargdes ininteligiveis, associados a gestos
indicativos e representativos, além de alteragdo morfos-
sintdtica na estrutura frasal devido a ininteligibilidade de sua
fala.

Quanto aos aspectos cognitivos da linguagem, a crianga
apresentava no¢ao de corpo e capacidade de discriminar co-
res, formas e tamanhos. No entanto, apresentava dificulda-
des em nomear as formas. Foi observada a presenca de fun-
cionalidade e jogo simbdlico.

A crianga apresentava alteracdes quanto a noc¢ao de ori-
entagdo espacial, ndo fazia relagdo cognitiva com quantida-
de e ndo realizava categorizagdes. Também possuia dificul-
dades em raciocinio l6gico abstrato e dificuldades de me-
moria e atencgdo.

Os resultados obtidos com a avaliacdo fonoaudioldgica
foram discutidos e chegou-se a hipdtese diagndstica
sindromica de Disttirbio de Aquisi¢cdo e Desenvolvimento de
Fala e Linguagem®.

DISCUSSAO

A sindrome de Goldenhar € um espectro de anormalida-
des craniofaciais, vertebrais e sistémicas. O estudo desta
condi¢do ainda € controverso devido a sua complexidade e
abrangéncia de aspectos clinicos.

A maioria dos casos de sindrome de Goldenhar € espora-
dica, mas ja foram relatados casos familiares com heranca
autossdmica dominante com expressividade varidvel, e tam-
bém casos em que existe consangiiinidade entre os pais, su-
gerindo heranga autossdmica recessiva®. No presente caso,
os pais da crianca ndo eram consangiiineos e a histéria fami-
liar era negativa, estando em concordancia com a maioria
dos casos ja relatados na literatura®>.

A presenca de retardo mental em portadores da sindrome
de Goldenhar € bastante discutida entre os pesquisadores. A
paciente em estudo apresentou deficiéncia e atraso mental,
concordando com os achados de alguns autores®®. Contu-
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do, a grande maioria dos estudiosos ndo faz men¢do a este
tipo de alteracdo.

E importante salientar que um aspecto considerado como
pré-requisito basico para a aquisicdo da linguagem € o de-
senvolvimento intelectual. Segundo a literatura, um dos cri-
térios basicos para o diagndstico de retardo mental € a fun-
¢do intelectual significativamente abaixo da média, demons-
trada por um quociente de inteligéncia (QI) igual ou menor
que 70. Vérios autores pesquisaram e concluiram que existe
uma relacdo direta entre o aparecimento da fala e o QI rebai-
xado"®. Assim, as alteragdes de fala e linguagem relatadas
no presente estudo ndo podem ser interpretadas, unicamen-
te, como decorrentes da sindrome, devendo estar associadas
ao retardo mental, apresentado pela paciente.

Até o presente momento, ndo hd concordancia sobre os
critérios minimos para o diagndstico da sindrome de
Goldenhar; contudo, a maioria dos autores sugere a presen-
¢a de microssomia como a alteragdo mais comumente obser-
vada“®> 7. A crianga em estudo apresentou assimetria de face
e mal-formacdes de pavilhdo auricular. Tais caracteristicas
sdo citadas em diferentes estudos e caracterizam a
microssomia®?.

Assim, as alteracdes das fungdes neurovegetativas encon-
tradas na crianga podem ser justificadas pela microssomia e
assimetria de face.

Com relag@o a voz, a literatura descreve auséncia de dis-
tdrbios vocais organicos ou funcionais na sindrome de
Goldenhar', diferente do que foi observado no caso objeto
deste estudo que apresentou intensidade de voz aumentada.

Diferentemente dos achados vocais, os achados audio-
16gicos estdo em acordo com os relatados na literatura”.
Entretanto, o individuo em estudo apresentou perda auditiva
bilateral, sendo que a maioria dos casos descritos apresenta
audic@o bilateral normal“”, perda auditiva condutiva, mista
ou neurossensorial unilateral® ?.

E preciso enfatizar que a deficiéncia auditiva apresenta-
da pela paciente indica riscos para alteracdo de linguagem,
uma vez que a integridade do sistema auditivo € fundamen-
tal para o desenvolvimento da linguagem. Segundo descrito
na literatura, alteragcdes auditivas acarretam alteracdes de lin-
guagem, pois juntamente a maturacdo auditiva ocorre o de-
senvolvimento de fala e linguagem!?.

As alteragdes na compreensdo e expressio de linguagem
foram descritas por Van Lierde et al."». Em um de seus estu-
dos, tais autores descreveram alteracdes na linguagem ex-
pressiva relacionadas a morfossintaxe, alteracdes de voca-
buldrio receptivo e dificuldades para compreensdo oral de
sentengas'¥. A compreensdo oral da crianca em estudo era
eficaz apenas com o uso de pistas orofaciais. Além disto,
esta apresentava vocabuldrio restrito e estrutura frasal alte-
rada, concordando com os achados descritos anteriormente.

O mesmo estudo'® descreveu as alteracGes encontradas
na articulacio de criangas com sindrome de Goldenhar. Tais
criancas foram capazes de produzir todas as vogais e conso-
antes de sua lingua materna, e os erros apresentados por elas
foram, principalmente, ensurdecimento, distor¢des e omis-
sdo da consoante final, do encontro consonantal, da silaba
atona e da consoante inicial. A crianga estudada apresentou
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inteligibilidade de fala alterada, com a presenca de proces-
sos fonolégicos ndo adequados para a idade. Além de apre-
sentar simplificacdo da consoante final, como descrita na li-
teratura, apresentou plosivagdo, posteriorizacdo e frontali-
zacdo de fonemas.

As alteragdes sobre os aspectos cognitivos da linguagem
estdo de acordo com as informagdes que aparecem comenta-
das na literatura, embora sem detalhamento.

COMENTARIOS FINAIS

Muitos sao os casos de sindrome de Goldenhar descritos
na literatura. No entanto, a grande maioria destes dd énfase a
descricdo das alteragdes genéticas e fenotipicas presentes nos
individuos estudados. As informagdes sobre as caracteristi-
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cas de linguagem e audicdo aqui mencionadas podem ser de
grande auxilio para o entendimento desses individuos. En-
tretanto, os achados fonoaudiolégicos descritos ndao podem
ser generalizados para todos os portadores da sindrome de
Goldenhar, sendo este o relato de um unico caso.

Considerando as manifestacdes gerais e especificas/
fonoaudioldgicas, que interferem nas habilidades de comu-
nicagdo desta sindrome, evidenciadas neste estudo, € impor-
tante ressaltar a atuacdo diagndstica e interventiva do
fonoaudidlogo em equipe multidisciplinar, nos quadros de
sindromes genéticas.

Cabe ressaltar, que o diagndstico e intervencao
fonoaudiolégica, quando realizados precocemente, fornecem
a crianca melhores oportunidades de desenvolvimento
lingiifstico.

ABSTRACT

Language is a complex process that involves the participation and interaction of all of its components: phonology, semantics,
morphology, syntax and pragmatics. The acquisition and organization of these components are related to internal capacities of the
human being and also to his environment. Any implication in one or more of these components brings consequences to language
development in general. In Goldenhar’s syndrome, different implications may affect the individual’s ability to communicate. Thus,
the purpose of this research was to describe the speech, language and hearing impairments found in a child with Goldenhar’s
syndrome and to provide additional information that might contribute to the apropriate speech-language and hearing intervention.
The child, a female 8 years and 8 months old, was submitted to language, speech, voice, hearing and oral motricity evaluations.
Deficits in the cognitive aspects of language were observed: spatial orientation notion, logical abstract reasoning, memory and
attention; as well as deficits of oral expression and comprehension, phonoarticulatory organs, neurovegetative functions and hearing
(bilateral hearing loss). Many cases of Goldenhar’s syndrome have been described in literature. However, great part of them
emphasize the description of genetic and fenotipic manifestations of the studied individuals. Hence, the speech-language and hearing
findings of the present study cannot be generalized to all of the individuals with Goldenhar’s syndrome, since this is a report of
single case. These findings evidence the need for the diagnostic and interventive participation of the speech-language and hearing

therapist as part of a multidisciplinary team, in cases of genetic syndromes.

Keywords: Goldenhar syndrome/diagnosis; Communication disorders; Language development disorders; Hearing disorders; Facial

asymmetry
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