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Achados neuropsicolinguisticos na sindrome de Crouzon:

relato de caso

Neuropsycholinguistic findings in Crouzon syndrome: case report
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RESUMO

O objetivo do trabalho foi relatar um caso clinico sobre a sindrome de Crouzon, englobando as habilidades neuropsicolinguisticas.

O estudo foi realizado com uma crianga de oito anos e dois meses, do género masculino, com diagnéstico clinico da sindrome de

Crouzon. Para a caracterizacao das habilidades foi realizada avaliacdo interdisciplinar com fonoaudiélogo, psicélogo e neurologista.

A avaliagdo fonoaudioldgica incluiu a avaliacdo das habilidades comunicativas, da linguagem oral, considerando as habilidades

fonoldgicas, sintdticas, semanticas e pragmadticas, e da linguagem escrita. Para a avaliagdo neuropsicoldgica utilizou-se a escala

Wechsler Scale for Children. A avaliagdo neuroldgica foi centrada no exame de ressonincia magnética de encéfalo. O paciente também

realizou avaliac@o audioldgica, e apresentou perda auditiva condutiva de grau leve. Na avaliac@o clinica e formal da linguagem oral

foi possivel observar alteragdes nos aspectos fonolégico e semantico da linguagem. Jd com relagdo a linguagem escrita, observou-se

desempenho aquém do esperado para a idade, caracterizado principalmente por alteragdes na escrita e na aritmética. Os resultados

da avaliagdo neuropsicoldgica evidenciaram valores de Quociente Intelectual dentro dos padrdes da normalidade. O resultado da

ressonancia magnética do encéfalo demonstrou alteragio estrutural do sistema nervoso central. Pode-se concluir que os achados evi-

denciaram alteracdes nas habilidades de linguagem oral e escrita, além da presenca de alterac@o estrutural do sistema nervoso central.

Descritores: Cogni¢ido; Comunicagdo; Linguagem; Craniossinostoses; Sindrome de Crouzon

INTRODUCAO

A sindrome de Crouzon (SC) € uma condicio autosso-
mica dominante, rara, também relacionada a idade paterna
avangada, e causada por mutacdes no gene do receptor 2 do

Trabalho realizado no Ambulatério de Anomalias Craniofaciais do Hospital
de Reabilitacdo de Anomalias Craniofaciais da Universidade de Sao Paulo —
USP — Bauru (SP), Brasil.

(1) Académica do Curso de Fonoaudiologia da Faculdade de Odontologia de
Bauru da Universidade de Sdo Paulo — USP — Bauru (SP), Brasil.

(2) Pés-graduanda (Mestrado) em Fonoaudiologia da Faculdade de Odon-
tologia de Bauru da Universidade de Sdo Paulo — USP — Bauru (SP), Brasil.
(3) Mestre, Neurocirurgido do Centro Médico de Bauru — Bauru (SP), Brasil.
(4) Doutora, Professora do Departamento de Fonoaudiologia da Faculdade
de Odontologia de Bauru da Universidade de Sdo Paulo — USP — Bauru
(SP), Brasil.

(5) Livre-docente, Professora do Departamento de Fonoaudiologia da Facul-
dade de Odontologia de Bauru da Universidade de Sao Paulo — USP — Bauru
(SP), Brasil.

(6) Doutor, Professor do Departamento de Fonoaudiologia da Faculdade de
Odontologia de Bauru da Universidade de Sao Paulo — USP — Bauru (SP),
Brasil.

(7) Doutora, Professora do Departamento de Fonoaudiologia da Faculdade
de Odontologia de Bauru da Universidade de Sdo Paulo — USP — Bauru
(SP), Brasil.

Endereco para correspondéncia: Luciana Paula Maximino. Al. Dr. Octdvio
Pinheiro Brizola, 9/75, Vila Universitaria, Bauru (SP), Brasil, CEP: 17012-
101. E-mail: lumaximino @uol.com.br

Recebido em: 8/2/2009; Aceito em: 8/4/2010

Rev Soc Bras Fonoaudiol. 2010;15(4):594-7

fator de crescimento dos fibroblastos (FGFR2)®. Foi pela
primeira vez descrita pelo neurologista Louis Edouard Octave
Crouzon, seis anos apds a publicacdo cldssica da sindrome
de Apert®. Esta afecc@o tem incidéncia entre 15,5 ¢ 16,5 por
milhdo de nascimentos, perfazendo cerca de 4% dos casos de
craniossinostoses®.

Os achados clinicos mais frequentes incluem sinostose da
sutura coronal com envolvimento ocasional de outras suturas,
braquicefalia, frontal proeminente, proptose, hipertelorismo,
estrabismo, hipoplasia maxilar, prognatismo, atresia do me-
ato auditivo externo, malformacdo de Chiari e deficiéncia
intelectual™®. Tal qual a sindrome de Apert, também apresenta
variacdes significativas em seu espectro fenotipico, inclusive
com relatos de manifestagdes cardiacas®.

Sdo poucos os estudos publicados na literatura pertinente,
relacionados aos aspectos cognitivos e de linguagem na SC.
Poucas evidéncias sugerem que existe uma alta frequéncia de
perda auditiva nesta sindrome® e o mesmo pode ser inferido
quanto aos aspectos cognitivos”.

Especificamente em relagdo a linguagem também pou-
cos relatos sao evidenciados; estudo anterior® avaliou seis
pacientes com craniossinostoses sindromicas (quatro Apert,
um Crouzon e um Saethre-Chotzen), utilizando o ITPA
(Illinois Test of Psycholinguistic Abilities), o TVIP (Teste de
Vocabuldrio por Imagens Peabody) e 0 DAS (Developmental
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Sentence Analysis). Todos os pacientes apresentaram altera-
¢Oes articulatdrias, e cinco deles demonstraram alteracdes nas
habilidades sintdticas e semanticas, tanto do ponto de vista
expressivo quanto receptivo. Os niveis intelectuais variaram
desde a normalidade até a deficiéncia intelectual de graus
variados. Os autores sugeriram que, devido a alta prevaléncia
de distiirbios fonoaudiolégicos nos casos de SC, a intervengdo
deve ser precoce.

Analisando o desenvolvimento neuropsicoldégico dos pa-
cientes com SC, alguns fatores foram postulados na literatura
como capazes de influencid-lo, dentre os quais hipertensdao
intra craniana (HIC), as alteragdes morfoldgicas encefdlicas
e a estimulagdo da crianca.

Existe consenso na literatura no sentido de que a idade
precoce no momento da cirurgia € fator relevante associado ao
desenvolvimento mental (e, consequentemente, da linguagem
e qualidade de vida) nas craniossinostoses sindrémicas®, por
promover um alivio da HIC.

A SC, portanto, representa, dentre as anomalias craniofa-
ciais, um contingente significativo de patologias que trarao,
durante o desenvolvimento do individuo, agravos em dife-
rentes fungdes do sistema nervoso central, seja envolvendo a
cognicdo, seja envolvendo outras funcdes, como a linguagem.
Desta forma, delinear o fendtipo desenvolvimental desses
individuos € de fundamental importancia no que tange a rea-
bilitacdo de individuos com a SC. Portanto, o objetivo deste
estudo foi investigar as habilidades neuropsicolinguisticas de
um paciente com a SC.

APRESENTACAO DO CASO CLINICO

O presente estudo foi realizado com uma crianga do género
masculino, com oito anos e dois meses de idade, encaminhado
para avaliacdo interdisciplinar ao Hospital de Reabilitacao
de Anomalias Craniofaciais da Universidade de Sdo Paulo
de Bauru — HRAC de Bauru. A crianca cursava a 2* série do
ensino fundamental em escola ptiblica.

A realizagdo deste estudo, assim como a divulgacdo dos
resultados, foram autorizadas pelo familiar responsdvel,
por meio da assinatura do Termo de Consentimento Livre
e Esclarecido. O estudo também obteve a aprovacio do Co-
mité de Etica em Pesquisa do HRAC/USP, processo niimero
288/2006-SVAPEPE-CEP.

O fenétipo apresentado pela crianga com a SC foi: palato
alto e estrito, craniossinostose, fronte estreita, exoftalmia, fen-
das palpebrais obliquas para baixo, nariz pequeno, hipoplasia
do terco médio da face, prognatismo e orelhas proeminentes.

Para a avaliacdo neuropsicoldgica utilizou-se as escalas
Wechsler Scale for Childrenem sua terceira edi¢gao (WISC-III).
Os resultados foram apresentados sob forma de quociente de
inteligéncia verbal (QIV), quociente de inteligéncia de exe-
cucdo (QIE) e quociente de inteligéncia total (QI). O valor de
70 foi utilizado como referéncia, sendo que resultado igual ou
superior a 70 representa QI satisfatério, e menor do que 70,
insatisfatdrio, (deficiéncia cognitiva), conforme preconizado
pela Organizacdo Mundial de Satide (OMS) em 1992.

A avaliagdo audioldgica constituiu-se de audiometria tonal
liminar e imitanciometria.
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Para a caracterizacdo do perfil de comunicagdo da crianca
com SC foi realizada avaliacdo fonoaudioldgica clinica que
incluiu: avaliagdo das habilidades comunicativas, que analisou
a intencionalidade e o uso de recursos comunicativos verbais
e ndo-verbais utilizados; a linguagem oral, considerando as
habilidades fonoldgicas, sintdticas, semanticas e pragmati-
cas, e a linguagem escrita. A crianga foi avaliada por meio de
conversa espontanea e semi-dirigida. A habilidade fonolégica
foi avaliada pela Avaliacido Fonoldgica da Crianca (AFC) para
caracterizagdo do inventario fonolégico e dos processos fono-
16gicos e do Perfil de Habilidades Fonoldgicas. Foi realizada a
aplica¢do do Teste Illinois de Habilidades Psicolinguisticas®
(ITPA) com a finalidade de caracterizar o desempenho em
tarefas viso-motoras e auditivo-vocais, incluindo aspectos
linguisticos e memoria. Este teste engloba 12 subtestes que
avaliam a recepg¢do auditiva e visual, a memoria sequencial
auditiva e visual, a associa¢do auditiva e visual, a “closura”
auditiva, visual e gramatical, a expressao verbal e manual e
a combina¢do de sons. Para a avaliagdo do desenvolvimento
da linguagem receptiva utilizou-se o TVIP. Os resultados
foram expressos em pontos e classificados de acordo com as
categorias descritas no teste: alto superior, alto inferior, médio
alto, médio, médio inferior, baixo superior e baixo inferior. O
Token Test foi utilizado para mensurar a capacidade de compre-
ensdo no nivel receptivo do paciente; apresenta 20 simbolos,
diferentes em forma, tamanho e cor e permite quantificar as
respostas por meio da contagem de pontos, fornecendo um
escore bruto, que serd ajustado ao escore corrigido segundo a
escolaridade e, posteriormente classificado em niveis de déficit
de compreensdo (média superior, média, média inferior ou
normal, leve, moderado, grave e muito grave).

A avaliacgdo clinica da linguagem escrita foi realizada por
meio da solicitacdo de escrita livre de texto e complementada
pela avaliagdo padronizada Teste de Desempenho Escolar
(TDE). O TDE foi utilizado para avaliar as habilidades esco-
lares do paciente, mais especificamente a escrita, a leitura e a
aritmética. Os resultados obtidos foram classificados a partir
de escores, segundo tabelas préprias propostas pelo manual,
em: inferior, média e média superior.

Na avaliacdo por neuroimagem o paciente foi submetido ao
exame de ressonancia magnética do encéfalo nas sequéncias
axial, coronal e sagital.

No que se refere a avaliacao neuropsicoldgica, o Quadro 1
mostra os valores obtidos para o teste de Quociente Intelectual
(QD no paciente deste estudo. Os resultados evidenciaram
valores de QI dentro dos padrdes da normalidade.

Quadro 1. Achados da avaliagdo psicoldgica

Idade Qlv QIE QIT
8 72 96 82

Legenda: QIV = quociente intelectual verbal; QIE = quociente intelectual de
execucao; QIT = quociente intelectual total

Em relagdo a avaliac@o auditiva o paciente apresentou
perda auditiva condutiva de grau leve em ambas as orelhas. Os
testes de fala foram compativeis com os limiares auditivos e a
imitanciometria revelou curva timpanométrica tipo B e ausén-
cia de reflexos estapedianos ipsilaterais em ambas as orelhas.
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Quadro 2. Resultados obtidos nos testes

Token Test TVIP TDE ITPA
Pont. Class. Pont. Class. Pont. Class. AA AV CG Ccv MSA MSV
28,76 Leve 72 Baixa superior 71 Inferior 32 37 38 35 26 32

Legenda: TVIP = Teste por imagens Peabody; TDE = Teste de desempenho escolar; ITPA= Teste lllinois de habilidades psicolinguisticas; AA= associacao auditiva;
AV= associacdo visual; CG= closura visual; CV= closura gramatical; MSA= meméria sequencial auditiva; MSV= meméria sequencial visual; Pont = pontuagao; Class.

= classificagdo segundo o teste

Por meio da avaliagdo da linguagem oral foi possivel obser-
var alteragdes nos aspectos fonoldgico e semantico. Quanto ao
aspecto fonoldgico foram observados os seguintes processos
fonoldgicos ndo mais esperados para a idade: dessonorizacgao
de fricativas, simplificacdo de liquidas e de encontros con-
sonantais. No que se refere a alteragdo semantica do ponto
de vista expressivo, foi observado desvio por proximidade
morfoldégica e fonoldgica, além de restricdo de vocabuldrio
receptivo, confirmado pelo TVIP.

J4 com relagdo a linguagem escrita, observou-se desem-
penho aquém do esperado para a idade, caracterizado prin-
cipalmente por alteragdes na escrita e aritmética. Na escrita
foram observadas representagdes miiltiplas, apoio na oralidade,
omissdo de letras, acréscimo de letras, trocas na grafia de
fonemas surdos e sonoros. Quanto a leitura esta se apresenta
no nivel escolar do paciente.

Os resultados dos testes e provas complementares estao
descritos no Quadro 2.

Os achados da avaliagdo fonoaudioldgica evidenciaram
alteracdes de linguagem englobando tanto a modalidade oral
quanto a escrita e perda auditiva condutiva de grau leve

O resultado da ressonancia magnética do encéfalo demons-
trou ventriculomegalia (Figura 1).

DISCUSSAO

Os dados da avaliag¢do audiolégica indicaram perda audi-
tiva condutiva de grau leve. Este achado corrobora pesquisas
anteriores, que caracterizaram o quadro audiolégico da SC
com grande variedade de alteracdes, entre elas as de orelha
média e as perdas auditivas©®>'0,

No que diz respeito ao desenvolvimento neuropsicolégico,

€ descrita uma prevaléncia de deficiéncia intelectual que varia
de 10 a 20% na SCU". No presente estudo, o paciente nao
apresentou esta alterag@o, estando condizente com o desenvol-
vimento cognitivo normal, encontrado na maioria dos casos.

A avaliacdo fonoaudioldgica, englobando tanto os aspectos
perceptivos quanto os da linguagem, evidenciou alteracdes
relacionadas a recepg¢do, as quais foram confirmadas pelos
achados clinicos e formais. Ressalta-se que a altera¢do do
aspecto fonoldgico, verificada pela presenga de processos fo-
nolégicos ndo mais esperados para a idade, ndo foi confirmada
pela avaliacdo das habilidades fonolégicas (PHF). A literatura
mostra que criancas que apresentam alteracdes fonoldgicas
utilizam diferentes niveis de consciéncia fonoldgica ao refle-
tirem sobre a estrutura fonoldgica de sua lingua®?.

Escassos sdo os estudos na literatura nacional e interna-
cional sobre a linguagem de pacientes com a SC. De forma
global, estes referem a predisposi¢a@o de alteracdes englobando
tais habilidades™*19.

Em relag@o as alteracdes de linguagem como parte de
quadros mais abrangentes, usualmente englobando tanto a
oralidade quanto a escrita, muitas vezes o QI tende a estar
préximo dos valores da normalidade, sendo que o compro-
metimento encontra-se em dreas especificas da cognicao,
levando a um desempenho escolar pobre. Considera-se que a
maioria das criangas com este perfil neuropsicolégico apre-
sentem conhecimento linguistico prévio (linguagem oral)!'?,
0 que torna tais distirbios mais brandos e especificos do que
os disturbios de linguagem.

O achado da avalia¢@o neuroldgica por meio da ressonancia
magnética evidenciou a presenca de ventriculomegalia. Esti-
ma-se que 30 a 70% dos pacientes com SC apresentem algum
grau de dilatacdo ventricular, as quais podem ocorrer por uma

Figura 1. Ressonancia magnética nas sequéncias axial T1 (A), coronal T2 (B) e sagital T1 (C), evidenciando ventriculomegalia
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combinacao dos seguintes mecanismos: resisténcia ao fluxo de
liquor no nivel da fossa posterior (fossa posterior pequena), e
aumento da resisténcia a absorc¢ao liquérica nos seios venosos
devido a hipertensao venosa existente nestes pacientes'”. Os
mesmos autores descrevem também que existe pouca evidéncia
de associacdo entre ventriculomegalias ndo-hipertensivas e o
progndstico mental; ou seja, o desenvolvimento linguistico e
cognitivo, com exce¢do dos quadros de hidrocefalia congénita
severa, o que nio se aplica ao presente estudo.

A hipétese do diagndstico fonoaudioldgico do caso, Dis-
tirbio de Aprendizagem, refletiu as dificuldades no processa-
mento das informag¢des nos diferentes canais de aprendizagem
expressas pelo paciente em questdo, considerando que este
termo foi utilizado como uma “expressdo geral que se refere
a um grupo heterogéneo de distirbios, manifestados por di-
ficuldades significativas na aquisi¢do e no uso de capacidade
de atencdo, fala, leitura, escrita, raciocinio ou habilidades
matematicas. Esses disttrbios sdo intrinsecos ao individuo su-
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postamente devido a uma disfunco do sistema nervoso central
e podem ocorrer ao longo da vida” de acordo com a definicao
do National Joint Comitee on Learning Disabilities".

CONCLUSAO

O individuo com SC avaliado neste estudo apresentou
alteracdes nas habilidades de linguagem oral e escrita, além
da presenca de alteragdo estrutural do sistema nervoso central.

E importante considerar também que o paciente com a SC
deve receber um acompanhamento multidisciplinar, o que lhe
proporcionard diagndstico precoce, intervencdo adequada e
desenvolvimento global satisfatério

Ressalta-se ainda a necessidade de estudos sistemdticos
para a complementacio dos achados, visando contribuir para
o delineamento do fenétipo comportamental destas afeccdes
genéticas.

ABSTRACT

The aim of this study was to relate the neuropsycholinguistic abilities of a male child with eigth years and two months, diagnosed with

Crouzon syndrome. The characterization of neropsycholinguitic abilities was based on a interdisciplinary evaluation carried out by a

speech-language pathologist, a neurologist, and a psychologist. Speech-language evaluation included the assessment of communica-

tion skills, oral (phonological, syntactic, semantic and pragmatic abilities) and written language. The neuropsychological assessment

used the Wechsler Scale for Children. The neurological evaluation was focused on the results of magnetic resonance imaging. The

subject also carried out an audiological evaluation, which showed mild conductive hearing loss. In the oral language assessment,

phonological and semantic deficits were observed. Written language performance was also below the expected for the subject’s age,

characterized mainly by writing and arithmetic deficits. The neuropsychological evaluation showed normal Intellectual Quotient. The

results of the magnetic resonance imaging showed structural alterations of the central nervous system. Thus, the findings evidenced

oral and written language deficits, and presence of structural alterations of the central nervous system.

Keywords: Cognition; Communication; Language; Craniosynostosis; Crouzon’s syndrome
y 2 guag y y
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