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SINDROME DE STURGE-WEBER: RELATO DE CASO
DOS ACHADOS DA AVALIACAO FONOAUDIOLOGICA

Sturge-Weber syndrome: a case report on the results
of the phonoaudiological evaluation

Sara Virginia Paiva Santos (), Laura Giotto Cavalheiro @

RESUMO

Tema: avaliagdo fonoaudioldgica em sindrome de rara ocorréncia. Procedimentos: descrever o
desempenho apresentado na avaliagcdo fonoaudiolégica clinica de uma paciente com diagndstico
genético de Sindrome de Sturge-Weber. Para isso, utilizou-se de avaliacdo da motricidade e funcdes
orofaciais, das habilidades pragmatica e semantica da linguagem oral, processos perceptuais visual e
auditivo, fungbes cognitivas e aplicacdo do Denver |l. Resultados: na avaliagdo da motricidade orofa-
cial a paciente apresentou anomalias de estruturas dsseas da face, inadequacao quanto a morfologia,
mobilidade e ténus de todos os 6rgaos fonoarticulatorios, presenga de reflexos de procura e sucgao
primitivos. Na avaliacao das habilidades pragméatica e seméantica da linguagem oral, processos per-
ceptuais visual e auditivo, fungdes cognitivas, a paciente apresentou exploracdo sensoriomotora,
com pouca interagédo e atengdo compartilhada e dificuldade de contato de olhos; comunicagao pre-
dominantemente gestual, ndo havendo registros de atos comunicativos verbais. Apresentou funcdes
comunicativas de pedido de acéo, exclamativa, exploratéria e protesto, e grande uso de fun¢do nao
focalizada. A compreenséo oral mostrou-se alterada, gestos representativos esporadicos, processos
perceptuais funcionais e lateralidade indefinida. No Denver I, falhou nas areas pessoal-social, lin-
guagem, motor fino e grosseiro. Conclusao: a paciente apresentou diagnéstico fonoaudioldgico de
Disturbio de Linguagem e Disfagia Neurogénica Orofaringea moderada sendo necesséria interven-
cao fonoaudiolégica a fim de maximizar a comunicag¢édo, bem como adequar as estruturas e funcdes
motoras orofaciais.

DESCRITORES: Sindrome de Sturge-Weber; Hemangioma; Angiomatose

INTRODUGAO cos Sturge, em 1879, e Weber, em 1922 2, embora
outros médicos e pesquisadores tenham acrescen-
tado muito para a compreensao dessa sindrome,

a exemplo de Doutor Schimer, que ja em 1860

Foi na ultima metade do século XIX que as mani-
festacdes que hoje conhecemos como Sindrome de

Sturge-Weber (SSW) foram descritas e definidas
clinicamente, pois nos tempos antigos acreditava-
se que os déficits neuroldgicos e os sinais da pato-
logia representavam maldi¢cdo ou estavam ligados
a religiosidade .

A SSW recebeu esse home em decorréncia da
descricdo de casos clinicos realizada pelos médi-
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Conflito de interesses: inexistente

havia descrito o primeiro relato sobre angiomatose
facial .

Também denominada angiomatose encefalotri-
geminal "%, a SSW apresenta-se como uma altera-
¢ao vascular das meninges e cortex cerebral 268, de
dificil ocorréncia 237! e calcula-se que a sindrome
completa ocorre na populagdo em geral a razdo
de 1:230.000 2, Nao hereditaria e congénita 21011,
é de etiologia desconhecida, porém desconfia-se
da persisténcia de um plexo vascular ao redor da
porcéo cefalica do tubo neural 5481318 ¢ gpresenta-
se com a mesma frequéncia em ambos os sexos .
O desconhecimento da patogénese precisa impul-
siona varias revisdes na literatura e estudos de
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caso sobre genética, embriogénese e a propria
patologia 81920,

E comum aos casos de SSW o angioma cutaneo
facial do tipo plano, com nervo de coloragéo vinho-
do-Porto 742!, ou “nevus flamejante”, e na regido de
leptomeninges '"'81922 maxilares, tecidos moles 2,
podendo envolver pescogo, couro cabeludo ™
tronco e membros 8. Essa mancha geralmente é
unilateral, podendo ser bilateral 512323 ou ausente
— essa ultima numa propor¢cdo bem pequena e
acompanha o segmento do nervo trigémio, sendo
que apenas 10% dos portadores dessa mancha
na area inervada pelo ramo oftalmico apresentam
a sindrome. As manchas vinho-do-Porto em outras
areas nao se associam com a sindrome de Sturge-
Weber 2, mas a diversidade de caracteristicas cli-
nicas varia muito '8, cada caso de Sturge-Weber é
unico e exibe achados em diferentes graus °.

De fato, ha descrito na literatura andlise de um
subgrupo de pacientes com SSW com o achado
raro de oclusao venosa profunda, no qual cinco dos
seis casos relatados anteriormente tinham evidén-
cias de angiomatose leptomeningea, e metade teve
hemiatrofia cerebral, porém, um caso, inusitado,
nao apresentou angiomatose leptomeningea, mos-
trando que, embora a avaliagao inicial possa apre-
sentar-se normal, os pacientes podem apresentar
mais tarde as caracteristicas clinicas da SSW "7,

Os principais sinais da SSW sao a angioma-
tose da leptomeninge homolateral 171925 e nervo
facial em territério do trigémio 58, com manifesta-
¢oes clinicas de lesdes cutaneas ' de localizagdo
superficial 2. Da gama de manifesta¢cdes pode-se
encontrar alteracdo gengival como hiperplasia
gengival 2® e hemangiomas intrabucais 2 e de vias
aéreas superiores %; alteracao do sistema esto-
matognatico 2, deficiéncia mental 2, glaucomas e
demais afecgdes oculares 81115212324 ' macrocefalia,
hemiplegia espastica, paresias e hemiparesias 7,
cefaleias frequentes 23, atraso do desenvolvimento
motor 313, déficits neuroldgicos focais 7, assimetria
craniana 2 e facial 23, crises convulsivas 7151719
e epilepsia 182224 ' do tipo Focal como um sinal
comum e, em alguns casos, tém sido relatadas con-
vulsdes generalizadas .

A literatura mostrou relato de caso de associa-
¢ao da SSW com a sindrome Klippel-Trenaunay,
também de rara ocorréncia, o que evidencia a pos-
sivel associagcdo da SSW com demais afeccgoes 5.
Estudos mostram que nado ha uma clara distingao
entre SSW e sindrome Klippel-Trenaunay e afir-
mam existir uma sobreposicdo clinica e bioldgica,
0 que exibe uma complexidade de tais fendtipos,
de fato, o paciente em estudo preenchia os critérios
diagnésticos de ambas as sindromes &,
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Hipotireoidismo central é outro diagndstico
associado a SSW. Sabe-se que individuos com
SSW apresentam maior prevaléncia de deficiéncia
hormonal que individuos normais, uma vez que a
medicacao anticonvulsivante pode levar a anorma-
lidades em teste de funcdo tireoidiana e ser risco
adicional de desenvolvimento da disfuncdo hipo-
talamo-hipdfise secundaria a disfungao do Sistema
Nervoso Central 7.

A SSW pode ser classificada em tipos I, [l e l1l. O
tipo | é a forma classica da sindrome, caracterizada
pelos angiomas faciais e leptomeningeos na pre-
senga de glaucoma. O tipo I, no entanto, é diferen-
ciado pela inexisténcia de associa¢gdo com doenca
intracraniana, e o tipo lll com glaucoma, sendo que
nesta, o angioma apresenta-se de forma isolada?’.

A alteragédo displasica vascular que caracteriza a
SSW ocorre provavelmente da 52 a 82 semana apés
a concepgao &4, J4 as crises epilépticas, a hemiple-
gia espastica e a deficiéncia mental se manifestam
mais frequentemente no primeiro ano de vida '3,
podendo existir diferenciagoes.

Casos descritos na literatura ajudam a entender
o desempenho de linguagem, cognitivo, motor e
orofacial da SSW, conforme as descrigbes abaixo:

Estudo comparativo retrospectivo realizado
com 102 pacientes com SSW, para determinagéo
da diferenga do progndstico entre pacientes que
tinham comprometimento uni e bilateral dos hemis-
férios cerebrais, mostrou que todos apresentaram
alteracdes de inteligéncia com maior comprometi-
mento para os casos de comprometimento bilateral
(45% do lesados unilaterais apresentaram inteli-
géncia média para apenas 8% dos lesados bilate-
ralmente). O envolvimento bilateral do cérebro por
SSW, se comparado com o envolvimento unilateral,
parece estar associado a convulsdes precedentes,
0 que ocasiona um pior progndstico para o desen-
volvimento mental 2,

Relato de caso de uma paciente que falou e
andou em torno de um ano de idade, nascida de
parto normal, a termo, sem intercorréncias, com
choro ao nascimento, sem antecedentes de outras
doencas ou traumatismos cranianos. As crises con-
vulsivas constantes apareceram aos cinco meses
de idade, mas foram controladas com uso de Feno-
barbital. Os exames fisico intrabucal, neuroldgico
e oftalmoldgico evidenciaram hiperplasia gengival,
incompatibilidade para a idade e glaucoma ipsilate-
ral ao hemangioma, respectivamente?.

Em outros relatos ° observou-se presenca de
crises convulsivas nos dois casos descritos, sendo
que no primeiro caso as crises se manifestavam
ha mais de 20 anos e controladas com medicagao
somente nos ultimos 3 anos; cursou com leve déficit
de inteligéncia. Ja no segundo caso, o paciente era



portador de Paralisia Cerebral congénita além da
SSW, e as crises estavam presentes desde o nasci-
mento com aumento de ocorréncia didria no ultimo
ano, mesmo com terapéutica medicamentosa anti-
convulsivante e cursou com atraso grave no desen-
volvimento mental. No exame intrabucal observa-
ram hiperplasia gengival em ambos os casos.

Um quarto caso °, que merece ser relatado, diz
respeito a um paciente nascido de parto normal,
que apresentou febre, crises convulsivas e diarreia
aos 3 meses de idade, s6 voltando a apresentar
novos episodios de crises, que foram aumentando
a frequéncia, chegando a 1-2 casos diarios, aos 3
anos de idade, quando até esse periodo apresen-
tava aleitamento e desenvolvimento normais. A his-
téria traz dados relevantes como inicio da fala e a
deambular com um ano de idade, pouca sociabili-
dade e agressividade, e progressividade das altera-
¢cbes oculares e dentarias.

Outro relato de caso, referente a um neonato,
nascido de 39 semanas gestacionais, sexo mascu-
lino, de cariétipo normal, com caracteritica mancha
vinho do porto envolvendo couro cabeludo frontal
e na parte interna da palpebra, assimetrias intra-
cranianas cursando com hemiplegia de membro
superior, hemianopsia e, apesar de grave anoma-
lia cortical ndo houve aparecimento de convulsdes
ou caracteristicas epilépticas durante dois anos de
seguimento. Apresentou assimetria de palpebra e
de estruturas ésseas e foi capaz de utilizar cerca
de 10 palavras, virar as paginas de uma revista e
indicar imagens com o seu dedo indicador, esses
Ultimos dados importantes para melhor caracteriza-
cao dos casos de SSW, devendo ser melhor des-
critos 4.

Outro estudo descreveu o desenvolvimento de
uma crianga acometida pela SSW, que comprome-
tia o hemisfério esquerdo com fortes convulsoes.
A compreensdo de palavras e comandos simples
permaneceu estagnada por 48 meses, aproximada-
mente, com dificuldade persistente para o desen-
volvimento do discurso. Entretanto, apds hemisfe-
rectomia esquerda e retirada de anticonvulsivantes
observou-se, por volta dos nove anos de idade, pro-
gresso bastante significante na linguagem e na fala,
em aspectos semanticos, prosodicos, gramaticais
e fonoldgicos, bem como das demais fungdes cog-
nitivas, alcangando pontuacbes significativas em
testes de linguagem expressiva e receptiva, o que
nédo o distancia ou o coloca em desvantagem em
relacédo aos resultados alcangados por criangas que
também realizaram retirada do hemisfério esquerdo
e que ja apresentavam, inclusive, inicio do desen-
volvimento da fala e da linguagem .

A literatura mostrou ainda paciente acome-
tido pela SSW, na qual foi realizada lobectomia
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temporal anterior devido epilepsia intratavel apre-
sentando crises parciais complexas apds 0s oito
meses de nascimento e, posteriormente, graves
mudang¢as de temperamento, podendo essas estar
relacionadas a uma alteragdo nas amigdalas.
Ambas as afec¢des foram tratadas com sucesso
com a retirada do lobo temporal anterior 2.

Segundo relato, 39% dos casos apresenta inte-
ligéncia normal '3. Outro estudo revisou as caracte-
risticas clinicas de pacientes acometidos pela SSW
visto durante um periodo de 40 anos e mostrou que
apenas 36% dos estudados apresentaram baixa
inteligéncia ou limitrofe, ndo havendo relagéo entre
o tamanho do nevo facial e a gravidade da lesao
cerebral 2.

A limitagdo intelectual e a baixa sociabilidade,
associadas a ma aparéncia estética dificultam a
integragéo social do individuo com SSW 24, podendo
este aspecto servir de incentivo para novas pesqui-
sas na area.

Ha, ainda, descricdo na literatura de diagnés-
tico de SSW sem sintomas neurolégicos, embora
na presenca de calcificagbes cerebrais. O paciente
de 11 anos, sexo masculino, apresentando grave
glaucoma bilateral associado a nevo facial também
bilateral, pde em questao as peculiaridades dessa
sindrome, fomentando crescimento de estudos epi-
demiolégicos, clinicos e do progndstico, ja que se
apresenta como uma variante das apresentacdes
classicas .

Outro relato de caso confirma a inexisténcia
de alteragdo neurolégica temporaria, de paciente
assintomatico até os 24 anos de idade, quando se
queixou de enxaqueca, déficit visual e hemiparesia.
Apés 10 anos, no entanto, esse paciente desen-
volveu grave epilepsia refrataria e enxaqueca, que
poderia durar varias horas — como mostrado no ele-
troencefalograma — o que pode ter levado a pro-
gressiva deterioracao neuronal '°.

A terapia envolve administracdo de farmacos
antiepilépticos, que possuem um valor limitado
podendo causar hiperplasia gengival; medidas
cirdrgicas podem ser necessdrias para controle
das convulsoes '%'3, somente em casos de lesao
extensa 2, porém se faz necessario uma avalia-
¢cao criteriosa quanto ao planejamento cirurgico.
A laserterapia é uma opg¢ao para melhoria do nevo
facial vinho do porto 5e é recentemente indicada
como a melhor abordagem, mas nao como a mais
satisfatoria 2'. A reabilitacdo oral de pacientes com
a SSW é normalmente complexa, e requer procedi-
mentos conservadores 2.

Estudos tém sido desenvolvidos com énfase
nos aspectos fisiopatoldgicos, no tratamento, na
intervengdo 9% e, sobretudo, na busca da pre-
vencao da lesdo cerebral presente na SSW por
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meio de exames de imagem ' que, atualmente,
mostram-se Uteis para o diagndstico precoce 02329,
E sabido que recentemente, um estudo revelou
que a Ressonancia Magnética com DTI (Diffusio
Tensor Imaging) pode ser um método clinica-
mente Util para avaliagdo da integridade do trato
cortiespinal em criangas pequenas que apresentam
risco para disfungdo motora progressiva . Esse, no
entanto, representa apenas um passo de um longo
caminho a ser percorrido por meio de investigacbes
sempre mais detalhadas para o favorecimento dos
portadores da SSW 3.

Em vista da variedade de alteragdes encontra-
das na SSW é de fundamental importancia a ava-
liacao periddica e acompanhamento dos casos por
parte de uma equipe interdisciplinar que envolva
também fisioterapeutas, terapeutas ocupacionais
e psicélogos 202 sobretudo pela indefinicao etiold-
gica, e nao somente isso, mas de profissionais que
estejam abertos a discussao e estudo dos casos
para maior conhecimento das diversas manifes-
tacdes possiveis, das terapéuticas adotadas em
cada caso, de melhor delimitagdo do progndstico
e expectativa de melhor qualidade de vida desses
pacientes.

A escassez de estudos relatando manifesta¢des
fonoaudioldgicas na SSW, associada a raridade de
ocorréncia, justifica 0 nosso interesse em realizar
tal estudo, para colabora¢cdo de maior conheci-
mento por parte dos fonoaudidlogos e profissionais
de saude, e util enquanto incentivo para mais pes-
quisas nesse campo pouco explorado.

Em janeiro de 2008 foi atendida uma paciente
com diagndstico genético de SSW, no Setor de
Fonoaudiologia do Centro Universitario Jorge
Amado — UNIJORGE/BA, situado em Salvador,
sendo, pois, 0 objetivo desse estudo descrever o
desempenho apresentado por essa paciente na
Avaliagao Fonoaudioldgica Clinica.

APRESENTACAO DO CASO

Anamnese

A paciente foi submetida a Anamnese Fono-
audiolégica sendo possivel caracterizar a queixa
e buscar os possiveis fatores etioldgicos; abordar
dados desde o periodo gestacional e condigbes de
nascimento e desenvolvimento motor geral, orofa-
cial, de linguagem, auditivo, cognitivo, social e esco-
lar; delimitar o estado geral de saude da paciente,
uso de medicamentos e atendimento ou acompa-
nhamento com outros profissionais de saude, bem
como informag¢des complementares acrescentadas
pelos informantes, os pais da crianga.

A paciente em estudo, com trés anos e nove
meses de idade, nao-estudante, apresentava
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diagnostico médico de SSW ha 2 anos. A principal
queixa trazida pelos pais foi a auséncia de orali-
dade. Nascida de 32 semanas, de gestacdo geme-
lar e raga branca, a paciente comegou a apresentar
febre aos 7 meses de nascida e crises convulsivas
ténicas de dificil controle a partir dos 12 meses de
idade — que permaneceram até o0 momento, mesmo
com a administracdo de terapia anticonvulsivante —
quando apresentava apenas poucas vocalizagbes
sem sentido contextual, choro usualmente e inabi-
lidade para expressar seus sentimentos. Os infor-
mantes acrescentaram ainda que a crianca apre-
senta desequilibrios ao deambular, inabilidade de
controle esfinctérico, engasgos esporadicos a ali-
mentacéo, auséncia de dificuldades respiratdrias,
nao demonstra interesse por jogos ou brincadeiras,
néo focalizagdo da atencdo nem demonstra¢des de
aprendizado de situa¢des habituais.

Os informantes relataram nao ter havido inter-
corréncias como hipoxia, ictericia, infeccdes ou
transferéncia para unidades de terapia semi ou
intensiva depois do nascimento da crianca.

Apds a realizagdo da anamnese, deu-se inicio
a avaliacao fonoaudioldgica clinica da Motricidade
Orofacial (MO), de linguagem oral, incluindo as
habilidades pragmética e seméantica assim como
0s processos perceptuais visual e auditivo, funcbes
cognitivas atencédo, lateralidade de olhos, mem-
bros e ouvidos, conduta e aplicacao do Denver Il
(TTDD) 22. As demais habilidades da linguagem
oral como sintaxe e fonologia, assim como a fala,
a fluéncia, a articulagéo, a voz, o raciocinio logico-
matematico e a linguagem escrita ndo foram ava-
liados devido a auséncia de oralidade e/ou falta de
colaboracao por parte da paciente.

Para a avaliagdo da Motricidade Orofacial (MO)
foi utilizado o Protocolo para Exame Clinico de Ava-
liagdo das Fungdes Miofuncionais Orofaciais de
Marchesan (2005) 32. A avaliagao da MO foi reali-
zada por meio de avaliagdo miofuncional passiva,
devido a falta de compreensao e colaboracao da
paciente. A avaliagédo dos itens B: Corpo, C: Face
e D: Funcgdes orais do Protocolo utilizado, foi rea-
lizada por meio da antroposcopia ou avaliacdo
visual, seguidas de avaliacdo complementar com
inspecéo oral e ausculta laringea.

As Habilidades da Linguagem Oral, Pragmatica
e Semantica, bem como 0s processos perceptuais
e as fungdes cognitivas, foram avaliadas por meio
da observagéao dos recursos comunicativos utiliza-
dos pela criangca e do seu desempenho durante as
atividades ludicas (contextualizadas), eliciadas pela
terapeuta, procedimento metodoldgico sugerido por
Garcia, Rossi e Giacheti 3. Buscou-se utilizar cores
vivas e chamativas durante a avaliacdo fonoau-
dioldgica clinica para atrair a atencao da paciente,



levando em consideracao as altera¢des visuais pre-

sentes no caso em estudo. Na avaliacdo da prag-

matica e semantica foram utilizados os parametros
de comparagdo dos resultados propostos por Fer-

nandes .

O TTDD foi baseado na observagéo direta das
acoes realizadas pela crianga e no relato dos pais.
E composto pelos niveis Pessoal-Social, Motor
Fino-Adaptativo, Linguagem e Motor Grosso, e
pelos itens: avangado, normal, cautela e atraso.
Este teste foi escolhido devido a sua grande aplica-
bilidade, sobretudo em estudos brasileiros *°.

Os itens para determinacdo dos resultados do
TTDD baseiam-se na possibilidade da crianga acer-
tar, falhar ou recusar nos itens desenvolvidos como
esperado para a maioria das criangas da amostra-
gem de padronizacao.

O Denver Il é usado para identificar a crianca
cujo desenvolvimento parece estar atrasado em
comparagdo com o desenvolvimento de outra
crianga, ou seja, leva em consideracao o avanco da
idade, no entanto o teste ndo faz diagndstico, mas
alerta quanto a presenca de deficiéncias e indica a
necessidade de investigagdo mais aprofundada. A
interpretacédo do teste, como manda o Manual ¥ é
feita da seguinte maneira:

- normal: nenhum atraso e no maximo 1 cautela;

— anormal: 2 ou mais atrasos;

- suspeito: 1 atraso e 2 ou mais cautelas.

- n&o-testavel: quando a crianga se recusa a exe-
cucao de itens que impedem a apreciagdo de
seu desempenho em uma ou mais areas.

O diagndstico nao-testavel foi desconsiderado
por ndo avaliar o desempenho da paciente, nao
contribuindo, dessa forma, para confirmacdo ou
nao dos achados da avaliagéo clinica #.

Foi assinado Termo de Consentimento Livre
Esclarecido pelos responsaveis da paciente,
segundo resolugao no 196/96. A presente pesquisa
passou pela Comissao de Etica do Centro Universi-
tario Jorge Amado — UNIJORGE/BA, com protocolo
de numero 0001/2007. A paciente foi encaminhada
para terapia fonoaudioldgica.

RESULTADOS

A avaliagdo fonoaudioldgica realizada foi didati-
camente dividida em subitens para melhor visuali-
zacao dos resultados obtidos.

De acordo com o protocolo seguido observou-se:

Antroposcopia

ltem B — I, II, Ill e IV (Corpo): inclinagao de
cabeca em relacdo ao corpo, rotacdo anterior de
ombros, cabecga anteriorizada em relagdo ao térax
e inclinada para frente.
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Item C — | até XIl (Face): assimetria de olhos,
nariz, orelhas, labios, bochechas e musculo men-
tual, labios entreabertos, desvio de comissura labial,
rigidez de labios, bochechas e musculo mentual —
de possivel discrepancia maxilo-mandibular — bem
como restricdo da mobilidade e desvio de mandi-
bula, posicao habitual de lingua anteriorizada.

ltem D — | e lll (Fungbes orais): observou-se
durante todo o exame respiracdo predominante-
mente oronasal e saida de ar diferenciada no teste
com espelho de Glatzel, degluticdo com movi-
mentacado de cabeca e contragdo da musculatura
periorbicular.

Inspecéo Oral

Iltem C — VIII até Xl (Face): assimetria de lin-
gua e de palato duro e de palato mole, desvio de
uvula, denticdo decidua, presenca de diastemas,
alteracdo gengival, desvio de linha média dentéria
e Ossea.

A paciente apresenta nevo cutineo de face
unilateral a direita, inadequacgao postural e escape
extra-oral de saliva constante. Observou-se, ainda,
ma-oclusao dentaria e alteragcdes de sensibilidade.
A paciente apresentou reflexos de procura e sucgéao
primitivos, que ndo impediram o desenvolvimento
dos padrdes de degluticdo e alimentacéo.

Tais alteragdes revelam anomalias de estru-
turas dsseas da face, inadequacao quanto a mor-
fologia, mobilidade e ténus dos 6rgéos fonoarticu-
latérios (OFAs), assimetria facial e alteracdo de
sensibilidade.

As provas sugeridas pelo protocolo para Exame
Clinico de Avaliagdo das Fungbes Miofuncionais
Orofaciais de Marchesan * nao foram realizadas
uma vez que exigem a participacdo do paciente.
A avaliagcdo oromiofuncional foi realizada de forma
passiva.

Testou-se a consisténcia liquida com ofereci-
mento de agua mineral natural. As consisténcias de
liquido engrossado, pastoso, pastoso fino e sdélido
néo foram testadas devido a ndo aceitagcéo e cola-
boragéo por parte da paciente.

Observou-se escape extra-oral devido ao
volume excessivo ingerido pela paciente e, conco-
mitantemente, tosse durante e apds a degluticdo
para a consisténcia oferecida.

Avaliacao complementar: ausculta laringea

Na ausculta laringea foi possivel identificar sinais
clinicos de penetracdo no nivel das pregas vocais,
respiragéo ruidosa seguida de desconforto respi-
ratorio apds a degluticdo da consisténcia liquida
apenas, uma vez que as demais consisténcias nao
foram testadas.
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Habilidades Pragmatica e Semantica da
Linguagem Oral

A comunicacdo da paciente revelou-se predo-
minantemente gestual (Figura 1), ndo havendo
registros de atos comunicativos verbais (0%), rela-
tiva utilizacdo do meio comunicativo vocal (10%),
e predomindncia do meio comunicativo gestual
(90%). Foi possivel identificar fungdes comunica-
tivas de pedido de acdo, exclamativa, exploratéria
e protesto, com grande uso de fungdo nao focali-
zada. Observou-se iniciativa dialdgica prejudicada,
inteng@o e/ou desejo de comunicar-se, 0 que nao
foi diferente para averiguagéo do tempo atencional
que se mostrou reduzido.

A compreensao oral mostrou-se alterada na tes-
tagem para ordens simples e comandos comple-
xos. A observacdo do comportamento da crianca
néo evidenciou uso de expressbes com significado
relacional e contextual funcionais, com gestos
representativos predominantemente esporadicos.

100%
80%
60%

40%

20%

0%

VERBAL VOCAL

GESTUAL

Figura 1 — Utilizacdo dos meios comunicativos
pela crianca

Processos Perceptuais e Funcdes Cognitivas

A avaliacao dos processos perceptuais, visual e
auditivo, para realizacdo de percepcao, discrimina-
¢ao, andlise-sintese e figura-fundo, auditivas e visu-
ais, mostrou-se funcional. A lateralidade de mem-
bros, olhos e ouvido mostrou-se indefinida, uma
vez que nao foi observada predominancia direita ou
esquerda.

A paciente ndo demonstrou alteracbes de con-
duta como agressividade ou constante inquietude
mesmo frente a situagdes diversificadas.

A auséncia de contato de olhos no momento da
avaliacdo — ndo desconsiderando, claramente, a
alteracao visual existente -, associada a dificuldade
semantica e cognitiva, evidenciou o desinteresse da
paciente pelo interlocutor 0 que néao permitiu esta-
belecimento de troca de turno ou mesmo manu-
tencéo dos temas propostos por parte da paciente,
uma vez que houve predominancia de exploragao
sensorio-motora com pouca interacdo e atencéo
compartilhada.

Denver Il

Os resultados do Denver |l demonstraram atraso
nos quatro niveis quando comparados ao desen-
volvimento esperado para a idade cronoldgica da
paciente (Figura 2). O nivel Pessoal-Social revelou
apenas 4% de presenca das acbes abordadas e
esperadas para a idade cronoldgica da paciente,
aparecendo em seguida o nivel Motor Fino com
8,33%, Linguagem 14,28% e Motor Grosso de
59,26%.

DISCUSSAO

A paciente em estudo é portadora da forma clas-
sica da SSW, tipo |, com angioma cutaneo facial
unilateral acompanhando o segmento do nervo

70%

60% -

/
40% /
30% /

/

20%
10% - //

0% ‘
Pessoal-Social

Motor Fino

Linguagem Motor Grosso

Figura 2 — Resultados dos niveis que compdem o Denver I
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trigémio, e glaucoma ipsilateral ao hemangioma.

Apresentou dados de anamnese e achados da ava-

liacdo fonoaudioldgica compativeis com a literatura,

respectivamente:

- presencga de crises convulsivas apds 0 nasci-
mento, diagnéstico médico de Deficiéncia Men-
tal e reduzida sociabilidade 393,

- hiperplasia gengival 23, afeccbes morfofuncio-
nais faciais e intrabucais e, assim como os resul-
tados da antroposcopia de alteragédo de estrutu-
ras 6sseas, ma-oclusao e assimetria facial 121423,
A convulsdo é a desordem neurolégica mais

comumente observada ¢, com maior predominan-
cia para pacientes com envolvimento bilateral
(93%) que unilateral (72%), ocorrendo em 56% dos
casos 8. O aparecimento das crises convulsivas
de dificil controle pode ser atribuido a obstru¢do do
retorno venoso, ocasionado pela malformagéo vas-
cular leptomeningea, caracteristica da sindrome.
Pode-se inferir que a obstrugao do retorno sangui-
neo produziu anormalidade na drenagem nos ple-
xos profundos e hipertrofia do plexo coroide, como
referido na literatura 8, que observou associac¢édo de
auséncia de convulsdes quando na existéncia de
maior fluxo sanguineo cerebral.

A disfuncdo neurolégica da paciente revela o
retardo do desenvolvimento motor como um achado
precoce. De fato, os resultados dos niveis motor
fino-adaptativo e motor grosso do Denver Il mostra-
ram-se alterados, compativeis com a queixa trazida
pelos responsaveis da paciente de dificuldade na
deambulagéo, desequilibrio, e auséncia de controle
de esfincteres. Ha, no entanto, discordancia na lite-
ratura que traz dados de uma paciente que deam-
bulou com um ano de idade °. De fato, cada caso
pode exibir achados diferenciados ° considerando a
grande diversidade humana.

Foi possivel identificar na revisdao da literatura
que a alteracdo cognitiva ndo é determinante,
sendo 39% dos casos com inteligéncia normal 213,
Ja em 1992 pesquisadores haviam descrito a exis-
téncia de casos leves, sem comprometimento das
faculdades mentais 2, diferentemente do caso em
estudo.

As alteracdes estruturais orofaciais, apesar de
permitirem a execucao das fun¢des orais, as per-
mitem de maneira inadequada, o0 que gera um
conjunto de comprometimentos nos mecanismos
necessarios para uma mastigacéo, degluticao, res-
piracao e, provavelmente fonagao, eficientes.

A degluticdo é um processo sinérgico composto
por fases intrinsecamente relacionadas, sequen-
ciais e harménicas, e a sua eficiéncia exige com-
plexa acdo neuromuscular, integridade das vias
aferentes, integracdo dos estimulos no sistema
nervoso central, vias eferentes, resposta motora,
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integridade das estruturas envolvidas e comando
voluntario. Tudo isso precisa estar em comunhao
com preservacgéo de sensibilidade, paladar, proprio-
cepcao, mobilidade, tbnus e tensdo muscular, além
da intencdo de se alimentar 3.

Como observado nos resultados descritos, ha
presenca de alteracbes na sensibilidade, mobili-
dade e tbnus, ou seja, persiste um déficit em pelo
menos um dos pré-requisitos para uma degluticdo
eficiente: a integridade das estruturas orais envol-
vidas. No caso da paciente em estudo, o posi-
cionamento inadequado de lingua, associado as
alteracbes morfoldgicas e funcionais dos OFAs,
associada a inabilidade do controle de esfincter
laringeo, caracterizam o quadro de disfagia, pondo
em risco, consequentemente, protecdo de vias
aéreas superiores uma vez que nao se consegue
0 mister sinergismo entre elevagdo e anterioriza-
¢ao da laringe e fechamento glético, com adequada
pressurizacdo, deslocamento da epiglote sobre o
adito laringeo e apneia protetora *°.

A disfagia é classificada como orofaringea neu-
rogénica moderada, uma vez que se identifica com-
prometimento neurolégico e dificuldade no trans-
porte oral do bolo associado a sinais sugestivos
de penetracdo laringea como presenga de tosse
durante e apds a degluticéo, respiracéo ruidosa e
desconforto respiratério — provavel ocorréncia de
estase em recessos faringeais — e pequena quanti-
dade de material aspirado. Na ausculta laringea foi
possivel identificar sinais clinicos de penetragédo no
nivel das pegras vocais, sugestivo de disfuncéo no
transito do alimento para o estdmago 3.

Os resultados insatisfatorios da avaliagdo dos
aspectos pragmaticos e semanticos da linguagem
justificam o disturbio de linguagem, comprometi-
mento esse que interfere, desde ja, direta e signi-
ficativamente no desenvolvimento social, pessoal e
afetivo dessa crianca.

As fungdes comunicativas exploratoria e néo
focalizada estdo em destaqgue em relagcdo as
demais. A literatura revela que a fungdo comunica-
tiva mais frequentemente utilizada aos seis meses
de idade é a exploratdria, com diminuicdo de
expressao de atos ndo focalizados para 1% a par-
tir dos 18 meses, quando se espera que 0 humero
de fun¢des comunicativas tripligue nessa faixa eta-
ria, 0 que ndo se observou no presente caso; ha
ainda predominancia de atos néo focalizados e nédo
se observou numero de 15 fungdes comunicativas
expressas, como esperado para faixa de normali-
dade .

A comunicacao esta limitada a gestos e vocali-
zagOes indiferenciadas — compativel com a queixa
trazida pelos informantes — como auséncia de
intencdo comunicativa, sendo os primeiros usos
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intencionais da comunicagéo presentes desde os
3 meses de idade *. A paciente em estudo aos
sete meses de idade ainda ndo apresentava inten-
cionalidade, mas vocalizagbes raras e sem signifi-
cado para as situagbes cotidianas, expressando-
se de forma rudimentar através do choro. Os atos
comunicativos por minuto séo insignificantes para
a pesquisa (0%), sendo o padrao considerado de
6 a 8 atos comunicativos por minuto para a idade
cronolégica da paciente . A predominancia do
meio comunicativo gestual revela um padrao de
desenvolvimento ascendente ou ainda em desen-
volvimento, de fato, até aproximadamente o quarto
més de vida ha um equilibrio entre o uso de gestos
e vocalizagdes, mas a partir do sexto més os ges-
tos passam a corresponder a dois tercos de toda
a comunicacgao expressa, inclusive até o inicio da
comunicacgao verbal, em torno dos 12 meses; a par-
tir dos 15 meses passa a haver um novo equilibrio
entre a comunicagédo gestual e a soma das verba-
lizagdes e vocalizagbes *. A paciente em estudo
parece localizar-se nesse intermédio, antecedendo
um momento que exige maior complexidade e orga-
nizagdo dos comandos e organiza¢des cerebrais.

Dessa forma, os déficits apresentados pela
paciente em estudo na linguagem oral, de compre-
ensdo, impossibilitam até o presente momento, a
existéncia de atividade conversacional, uma vez
que a paciente ndo consegue construir significados
a partir do mundo ao seu redor e atribuir funciona-
lidades, associar eventos e fatos, ou estabelecer
relagcdes de causalidade e efeito. As limitagbes de
comunicagédo e compreensao existentes funcionam
como obstéculos para a expressao eficiente e inteli-
givel da paciente, e, sobretudo, dificultam o estabe-
lecimento das relagdes interpessoais.

Os resultados do Denver Il apontam interpre-
tacdo de resultado anormal, uma vez que os itens
testados encontram-se com atraso significante. O
nivel motor grosso € o que apresenta maiores indi-
ces de porcentagem em detrimento de linguagem,

Rev. CEFAC. 2010 Jan-Fev; 12(1):161-170

do motor fino e pessoal-social, 0 que mostra a inca-
pacidade de realiza¢édo de atividades motoras finas,
de tecer relag¢des sociais e linguisticas por parte da
paciente.

Todos os itens avaliados encontram-se altera-
dos. Sendo assim, em fung¢do dos achados, o diag-
néstico fonoaudiolégico na SSW foi de: Disturbio de
Linguagem e Disfagia Orofaringea Moderada.

Nao foram encontrados na literatura relatos de
casos, ou mesmo outros estudos, relacionando os
sinais e sintomas presentes na SSW com achados
de avaliacao fonoaudioldgica, porém a caracteriza-
¢ao desse quadro, com suas usuais manifestacbes
nao diferiram das encontradas por outros autores.

Como pdde ser observado na descricdo acima,
0s cinco subitens demonstraram um perfil que foge
a normalidade ou ao que é esperado para a idade
cronolégica da paciente.

CONCLUSAO

Conforme desempenho explicitado, a paciente
apresenta diagndstico fonoaudioldgico de Disturbio
de Linguagem e Disfagia Orofaringea Neurogénica
Moderada, o que demonstrou alteragéo de comuni-
cacao e socializagdo, dos padrdes de degluticao e
funcdes orofaciais. Os achados revelaram a neces-
sidade de terapia fonoaudioldgica para a paciente
em questao com SSW a fim de maximizar a comu-
nicagcdo com o estabelecimento e aprimoramento
das relac¢des interpessoais, bem como adequacgéo
das estruturas e fungdes motoras orofaciais para
melhora de sua qualidade de vida.

Dessa forma, incentiva-se pesquisas relacio-
nadas a SSW, mais especificamente em relagao
as manifestagbes fonoaudioldgicas encontradas e
relatos de acompanhamento terapéutico. A escas-
sez de estudos relatando manifestacdes fonoaudio-
I6gicas na SSW, associada a raridade de ocorrén-
cia, impulsiona pesquisas nesse vasto campo a ser
explorado.
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ABSTRACT

Background: phonoaudiological evaluation of rare occurrence syndrome. Procedures: describe the
performance shown in phonoaudiological clinical evaluation of a patient with genetic diagnosis of
Sturge-Weber Syndrome. Evaluation of the drive and orofacial functions, semantic and pragmatic skills
of oral language, perceptual visual and auditory processes, cognitive functions and test development
of Denver Il. Results: in the assessment of orofacial drive the patient had abnormalities concerning
bone structures of the face, inadequate as for the morphology, mobility and tone of all speech organs,
presence of reflections of demand and sucking primitive. In the assessment of skills and Semantic
Pragmatic of oral language and Speech, perceptual processes visual and auditory, cognitive functions
the patient had sensoriomotor exploitation, with little interaction and shared attention of the patient and
difficulty of eye contact; predominantly gestural communication, with no records of verbal communicative
acts. The communicative functions of a request for action, exclamatory, exploratory and protest, and
great use of non-focused light. Listening proved to be altered, representative gestures were sporadic,
processes and perceptual functional laterality undefined. In the test development of Denver I, the
patient failed in the areas: personal, social, language, motor fine and coarse. Conclusion: the patient
showed speech diagnosis of phonoaudiological language and speech disturbance and moderate
Oropharyngeal Neurogenic Dysphagia, being required to maximize communication, and adapt the

structures and orofacial motor functions.

KEYWORDS: Sturge-Weber Syndrome; Hemangioma; Angiomatosis
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