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Abstract

Background: the speech fluency pattern attributed to individual s with Williams-Beuren syndrome (WBS)
is supported by the effectiveness of the phonological |oop. Some studies have reported the occurrence of
speech disruptions caused by lexical and semantic deficits. However, the type and frequency of such
speech disruptions has not been well elucidated. Aim: to determine the speech fluency profile of individuals
with WBS and to compare the speech performance of these individuals to a control group matched by
gender and mental age. Method: Twelve subjects with Williams-Beuren syndrome, chronologically aged
between 6.6 and 23.6 years and mental age ranging from 4.8 to 14.3 years, were evaluated. They were
compared with another group consisting of 12 subjects with similar mental age and with no speech or
learning difficulties. Speech fluency parameters were assessed according to the ABFW Language Test:
type and frequency of speech disruptions and speech rate. The obtained results were compared between
the groups. Results: In comparison with individuals of similar mental age and typical speech and language
development, the group with Williams-Beuren syndrome showed a greater percentage of speech
discontinuity, and an increased frequency of common hesitations and word repetition. Conclusion: The
speech fluency profile presented by individuals with WBS in this study suggests that the presence of
disfluencies can be caused by deficitsin thelexical, semantic, and syntactic processing of verbal information.
The authors stress that further systematic investigations on the subject are warranted.

Key Words: Williams-Beuren Syndrome; Speech Production Measurement; Language.

Resumo

Tema: o padrdo de fala fluente atribuido aos individuos com a sindrome de Williams-Beuren sustenta-se
pela efetividade da al¢a fonol6gica. Alguns estudos citaram a ocorréncia de disfluéncias decorrentes de
prejuizos |éxico-semanticos, entretanto, a quebra de fluéncia néo foi bem especificada quanto ao tipo e
fregliéncia de ocorréncia. Objetivo: abter o perfil dafluénciadafaladeindividuos com a SWB e comparar
com um grupo controle pareado por género e idade mental semelhante. Método: foram avaliados 12
sujeitos com sindrome de Williams-Beuren a com idade cronol 6gica entre 6,6 a 23,6 eidade mental de 4,8
a 14,3 anos que foram comparados a outros 12 sujeitos de idade mental semelhante com auséncia de
dificuldades de linguagem/aprendizagem. Para avaliacdo da fluéncia foi utilizado o Teste de Linguagem
Infantil - ABFW, na area de fluéncia, que possibilitou classificar, quantificar e comparar os dois grupos
quanto as tipologias e freqiiéncia de rupturas e velocidade de fala. Resultados: o grupo com a sindrome de
Williams-Beuren (SWB) apresentou maior porcentagem de descontinuidade de fala e freqiiéncia aumentada
paradisfluéncias comuns do tipo hesitagdo e repeti¢éo de palavras quando comparados aos i ndividuos com
idade mental semelhante e com desenvolvimento tipico de fala e linguagem. Conclusdo: O perfil da
fluénciadafala apresentado pelos individuos com a SWB neste estudo mostrou a presenca de disfluéncias
gue podem ser decorrentes de prejuizo no processamento |éxico-semantico e sintatico da informagao
verbal; ressaltando-se, pois a necessidade de investigagdes mais sisteméticas sobre este tema.
Palavras-Chave: Sindrome de Williams-Beuren; Medida da Producdo da Fala; Linguagem.
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Introducéo

A sindrome de Williams-Beuren (SWB) ocorre
com fregiiéncia de 1:20,000 nascimentos e sua
etiologia esta associada a uma microdelecéo na
regido cromossdmica 7q11.23 levando a perda de
20-25 genes, incluindo o genedaElastina- ELN®.O
perfil neurocognitivo da SWB é conhecido pela
dissociagdo entre habilidades cognitivas e de
linguagem, com prejuizo nas tarefas viso-
construtivas que contrastam com 0S escores
superiores nas tarefas verbais e de memoria
auditival. Entretanto, este desempenho
dissociativo ndo tem sido encontrado por outros
pesquisadores*®.

O padréo de fala fluente atribuido aos
individuos com a SWB sustenta-se no dominio
motor e fonético-fonoldgico da producdo verbal,
caracteristica esta que tem sido freguentemente
relacionada a participacdo efetiva da alca
fonol gi co-articul atéria da memoria de trabal ho® 1
e ao componente sintético da linguagen?410.

Poucos estudos relataram a ocorréncia de
disfluéncias e truncamentos no discurso de
individuos com a SWB. Tais disfluéncias, néo
especificadas quanto a sua tipologia, foram
relatadasapartir detarefasde narrativaoral, sendo
sua natureza atribuida ndo somente a prejuizos de
ordem | éxico-semantica*1%13, como também quanto
aestruturagdo narrativa.

A producgdo de uma fala fluente é uma das
habilidades mais compl exas adquiridas pel os seres
humanos?®, poisreflete amaturidadelinguisticados
mesmos!é. Assim sendo, espera-se que 0S
individuos portadores da SWB - uma condic¢éo
genética que cursa com deficiéncia mental e
alteracdes de linguagem - sejam suscetiveis a
apresentarem comprometimentosnafluénciadafala
O objetivo deste estudo foi abter o perfil dafluéncia
dafaladeindividuoscomaSWB ecomparé-lo com
um grupo controle pareado por género e idade
mental semelhante.

Método

Este estudo foi aprovado pelo Comité de Etica
em Pesquisa (CEP) da Faculdade de Medicina de
Botucatu, registro nimero 1238-2003 e processo
nimero 25000.057294/2003-23 e pelo Conselho
Nacional de Etica em Pesquisa (Conep), registro
ndmero 7834 e parecer nimero 1245-03. Os
responsaveis pelos individuos autorizaram sua
participagéo, mediante assinatura do Termo de
Consentimento LivreeEsclarecido, elaborado para
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finsespecificosdesta pesquisa, segundo resol ugéo
do Conselho Nacional de Saulde - CNS/196/96%7
sobre Diretrizes e Normas Regulamentadoras de
Pesquisas Envolvendo Seres Humanos e
recomendagdes dos relatores CEP e Conep.

A casuistica deste estudo foi composta por 24
individuos que compuseram doisgrupos: o primeiro
grupo (G1) foi formado por 12 individuos com
diagndstico clinico e citogenético-molecular da
sindrome de Williams-Beuren (SWB) e o segundo
grupo por 12 individuos com auséncia de sinais
clinicos da SWB, desenvolvimento tipico defalae
linguagem, mesmo género e idade mental
semelhante ao G1.

O G1 foi formado por doze individuos, seis do
género masculino e seis do género feminino, com
idade cronoldgica entre 6;6 a 23;6. Todos 0s
individuos tiveram confirmacdo diagndstica da
SWB, a partir da avaliagdo genética médica e
resultado citogenético-molecular positivo pela
técnica de Hibridizag&o in situ por Fluorescéncia
(FISH).

Paraformag&o do G2 foram pré-selecionados 22
individuos, com faixa etéria de 4:0 a 17:0 anos de
idade cronol dgi ca, selecionados pel osprofessores,
segundo critérios de auséncia de queixas de
dificuldades de linguagem/aprendizagem e de
histériapregressadetratamentos fonoaudiol 6gicos
ou pedagdgicos. |nformagdesreferentes ao periodo
pré, peri e pos-natal foram coletadas com os pais/
responsaveis para descartar a presenca de fatores
que pudessem interferir nos aspectos da
linguagem/aprendizagem e alteragfes dafala. Dos
vinte e dois individuos, que realizaram avaliagdo
psicométrica, foram selecionados doze individuos,
seisdo género feminino e seisdo género masculino,
com idade mental que variou de 4:8 a 14:3 anos
(médiade 8:4 anos), semel hante a encontrada para
oGL

A idade mental foi obtida a partir da avaliagéo
de desempenho intelectual que utilizou a escala
Wechsler - Wisc 11118 eWais®. A utilizagdo daidade
mental para fins de comparagdo entre 0s grupos
com e sem a sindrome foi adotada por este estudo
como um recurso metodol égico, recurso este,
frequentemente, utilizado nos estudos
internacionais com o propdésito de controlar
variaveis relacionadas ao desempenho intel ectual
na avaliacdo dafluéncia

Todososindividuosforam filmados em filmadora
damarcaSony CCD-TRV11E8mm. A amostradefaa
coletada para andlise privilegiou momentos de
narrativado tipo relato pessoal, que corresponde a
narracao de um episadio vivido pelo individuo®. A
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metodol ogia empregada para andlise dafluénciafoi
realizada segundo critérios propostos pelo Testede
Linguagem - Area da Fluéncia’®. As medidas
fornecidas pelo instrumento foram obtidas a partir
da amostra de fala minima de 200 silabas expressas
gue permitiram analisar os seguintes aspectos
relacionados afluénciadafaa

. tipologia das disfluéncias, que correspondeu ao
ndmero de ocorréncias paracadatipo dedisfluéncia
(disfluéncias comuns como: hesitagdes,
interjeicOes, revisdes, palavras ndo terminadas,
repeticdes de palavras e segmentos de frases; e
disfluéncias gagas como: duas ou mais repetices
de sonse/ou silabas, prolongamentos, bloqueios,
pausas e intruséo);

. velocidade de fala, medidapelo fluxo de palavras
e silabas por minuto;

. freqliéncia de rupturas da fala (analisada pela
porcentagem de descontinuidade de fala, a partir
do nimero total de rupturas comuns e gagas) e
porcentagem de disfluéncias gagas (taxa de
rupturas gagas).

Para a andlise estatistica dos resultados foi
empregada a Prova de Mann-Withney?! - que éum
testededistribui¢do livre ou ndo-paramétrico - que
compara o desempenho de dois grupos. Os
resultadosdaandlise estatisticaserdo apresentados
considerando o valor numérico minimo e maximo

atingido pelo grupo e o valor damediana, referente
a caracteristica analisada. Neste estudo, optou-se
por apresentar o valor da mediana (Md), umavez
que foram identificadas medidas excessivamente
altasou excessivamente baixas paraG1, apontando
para assimetria da distribuicdo de freqiiéncias.
Fixou-se em 5% o nivel de significancia do teste
estatistico ou p = 0,05. Para destacar a diferenca
significativaem relagdo ao que estava sendo testado
foi utilizado (*) quando o valor p encontrado foi
maior que 0,01 (p > 0,01) e menor que 0,05 (p < 0,05)
e (**) paravalor p menor que 0,01 (p < 0,01).

Resultados

A propostade obter o perfil dafluénciadafalade
individuos com a SWB e a comparagdo com
individuos normais de idade mental semelhante,
possibilitou a identificacdo de diferencas no
desempenho dos grupos que puderam ser
estatisticamente comprovadas, como mostra a
Tabelal, referenteatipologiadedisfluénciasdafala

Nota-se na Tabela 1, que a freqiiéncia de
disfluéncias comunsegagasdiferiu entre osgrupos,
apontando para uma distribuicdo de frequéncia
aumentada no G1 em relagdo ao G2. Em relagdo a
analisededisfluénciasgagas, observa-seassimetria
na distribui¢do de frequéncias, decorrente de
medidas excessivamente altas para rupturas gagas
em um dosindividuos do G1.

TABELA 1. Comparagdo entre as medianas dos grupos quanto a freqtiéncia de rupturas comuns e gagas.

Gl G2
Tipologia P-vdor
Minimo | Méximo | Mediana Minimo Maximo Mediana
disfluénciacomum
hesitacdo 0,0 6,0 25 0,0 5,0 1,5 0,043 *
interjeicdo 0,0 20,0 2,0 0,0 13,0 45 0,603
revisdo 0,0 2,0 0,0 0,0 10 0,0 0,149
palavra ndo terminada 0,0 50 0,0 0,0 1,0 0,0 0,133
repeticéo de palavra 0,0 15,0 2,0 0,0 3,0 0,0 0,010 *
repeticéo de segmentos 0,0 5,0 0,0 0,0 2,0 0,0 0,470
repeticéo de frases 0,0 2,0 0,0 0,0 10 0,0 0,686
disfluénciagaga
repeticdo de silaba 0,0 2,0 1,0 0,0 0,0 0,0 0,015 *
repeticao de som 0,0 3,0 0,0 0,0 0,0 0,0 0,729
prolongamento 0,0 12,0 0,0 0,0 0,0 0,0 0,166
bloqueio 0,0 2,0 0,0 0,0 0,0 0,0 0,488
pausa (mais de 2 segundos) 0,0 4,0 0,0 0,0 0,0 0,0 0,299
intrusdo de sons ou de segmentos 0,0 3,0 0,0 0,0 0,0 0,0 0,488
Teste de Mann Whitney * p < 0,05 ** p< 0,01
Perfil dafluéncia dafalanasindrome de Williams-Beuren: estudo preliminar. 109



Na comparagdo entre 0s grupos, o teste de
Mann-Whitney?! ndo mostrou diferengaestatistica
com significancia entre as medianas encontradas
paraavel ocidade defalaque apontou paravalores
dentro dos padrdes de normalidade paraambos os
grupos.
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A Tabela2 apresentaaandlise comparativaentre
0s grupos G1 e G2, referente a porcentagem de
rupturasnafaa Importante notar nestaandlise, que
a assimetria na distribuicdo de freqiiéncias,
decorrente de medidas excessivamente altas para
rupturas gagas para um dos individuos do G1
(Tabela 1), favoreceu a ocorréncia de diferenca
estatisticamente significante entre os grupos.

TABELA 2. Andlise comparativa entre os grupos quanto a freqiiéncia das rupturas.

Gl G2
Rupturas na Fala P-Valor
Minimo Méximo Mediana Minimo Méximo Mediana
porcentagem de descontinuidade da fala* 1,0 30,0 7,8 1,0 9,0 28 0,019 *
porcentagem de descontinuidade gaga** 0,0 8,0 15 0,0 0,0 0,0 0,002  **
Teste de Mann Whitney * p < 0,05 ** p < 0,01
Discusséo maturacdo do sistemaneuralingiisticodafluéncia, uma
vez queestatendease estabel ecer deformafuncional
Este estudo revelou que o perfil dafluénciada  janosprimeirosanosdevida, conformeapontado por
fala dos individuos com a SWB diferiu do estudo com fdantes do Portugués Brasileiro?.
apresentado pelo grupo controle quanto afreqiiéncia A partir dosresultadosapresentadosneste estudo,
de rupturas da fala; incluindo tanto a freqiiéncia  podemos especular que a freqiiéncia aumentada de
aumentadaparadisfluénciascomunsquantogagas  hesitacdes e repeticdes de palavras na fala de
(Tabelal), oqueacarretou noaumentodafreqiiéncia  individuoscom SWB podem corresponder aestratégias
de descontinuidade de fala do grupo com aSWB,  linglisticas utilizadas por esses individuos na
em relagdo ao grupo controle (Tabela 2). presenca de dificuldades na evocagdo de palavras,
Assim, deummodo geral aandisemaisdetalhada  refletindo em rupturano fluxo do discurso.
do perfil dafluéncia do grupo de individuos com a As hesitagbes comportam-se de maneira
SWB pbde confirmar achados relacionados aos  diferente se comparadas as repeticdes de palavras
diferentesestudos sobreateméticaapresentadosna e segmentos, uma vez que ndo causam a ruptura
introduc@. Em primeiro lugar, que n foi comuma  sintagmética; representando, portando, um tempo
presencadedisfluénciasgagasem portadoresdaSWB  adicional necessario para o ajuste temporal dos
neste estudo, o que sustentaavisdo defalafluente  eixos paradigméticos e sintagmaticos™.
medianteai ntegridadedoscomponentesfonol 4gi co- De um modo geral, estudos sobre a relagédo
articulatorios e motor dafada®'t. Em segundo lugar, gramatical e disfluéncias ainda sdo escassos na
que a andlise dos dados coletados nos remete &  literatura®; e, principalmente, na populagdo com a
presenca de falhas de ordem [éxico-seméntica?3 e SWB. Asdificul dadessintéticasapresentadaspel os
sintética por parte dos individuos com a SWB. Ao individuoscomaSWB sugeriram relacdo com o nivel
contrério do quefoi encontrado em outrosestudos>  decomprometimento cognitivo dosmesmos. Notou-
4, 0 grupo com a SWB, freqlientemente, apresentou  se que tais alteragbes ocorreram em dominios
uma producgdo verbal prejudicada, sob o ponto de  sintéticos mais complexos?? nos casos com
vistaestrutural edo contelidodo enunciado, taiscomo  desempenhointel ectual limitrofeou deficiénciamental
enunciadostruncadoseincompletos. Essesachados  leve, enquanto que nos casos com deficiénciamental
demonstraramque, mesmoogruposendovirtuadmente  moderada ocorreram restrigdes quantitativas e
semelhante pela idade mental, houve variabilidade  qualitativas na construcdo do texto falado que
entre eles quanto aos aspectos lingiisticos e da  transcendem as questdes especificamentesintéticas.
fluéncia. Variabilidade esta que pode ser justificada Ressalta-se, porém, que uma correlagdo entre a
quanto ao fator deficiénciamental, caracteristicodo  cognic¢do eo perfil dafluénciadafaladosindividuos
grupo com a SWB, e que configura um atraso na com a SWB requer um estudo especificamente
110 Rossi et al.



Pré-Fono Revistade Atualizaggo Cientifica. 2009 abr-jun;21(2).

voltado para este objetivo, afim de promover uma
analise mais contundente sobre estes achados, ja
gue neste foram apontados apenas alguns dados
preliminares sobre este tema.

O nivel de comprometimento cognitivo pode
justificar a dificuldade na realizag8o de estudos
sobre a fluéncia em populagdes com sindromes
genéticas, uma vez que muitas destas apresentam
adeficiénciamental como partedo fenétipo. O grave
comprometimento intelectual restringe a
possibilidade do individuo em apresentar uma
amostra de fala substancial passivel de ser
analisada quanto aos aspectos especificos da
fluéncia?®. Estudos sobre afluénciaem popul agdes
com sindromes genéticas, ainda correspondem a
umaminoria, se comparados ao nimero de estudos
gue transcorrem com outrostipos de distUrbios da
comunicagdo nas sindromes genéticas.

De certo modo, é possivel notar que a auséncia
de disfluéncias que caracterizam um quadro tipico
degagueirapode ser um dosfatores que contribuem
para a escassez de estudos sobre a fluéncia de
pessoas com sindromes genéticas. Com isso, as
disfluéncias comuns, frequientemente, sdo col ocadas
de forma marginal com relagdo aos distirbios da
fluéncia nesta popul agdo especifica.

Umaconsideraga@o que pode ser feitaarespeito
da metodologia empregada neste estudo € que o
instrumento permitiu levantar importantes
informagdes sobre a freqiiéncia de disfluéncias e
sua tipologia na fala de individuos com a SWB;
ressaltando-se que, na literatura, ndo foram
encontrados estudos com metodol ogiasemel hante
aesta.

Os achados desta pesquisa proporcionaram a
possibilidade de langar um novo olhar sobre a
fluéncia da fala dos individuos com a SWB,
associando-os a andlise de aspectos neuromotores
e linglisticos inerentes & fluéncia da fal a; aspectos
estes, ndo valorizados nos estudos nacionais e
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internacionais sobre esta sindrome. Quanto a
aplicabilidade desta pesguisa no &mbito nacional
acredita-se que ametodol ogiaempregada possa ser
amplamente utilizada, de forma extensiva, a outras
condicdes genéticas que cursam com deficiéncia
mental etambém em portadoresde deficiénciamental
inespecifica; afim de promover o acesso avalores
comparativos para estas popul agdes especificas.

Conclusao

Este estudo mostrou que o uso deinstrumento
voltado para avaliacdo da fluéncia da fala de
individuos com a SWB mostrou ser sensivel a
deteccdo de prejuizos linglisticos a partir da
obtenc&o do perfil da fluéncia desses individuos.
Tal instrumento também possibilitou uma andlise
mai s especificaquanto acaracterizagdo efreqiéncia
das disfluéncias que sugerem correlagdo com
prejuizo de natureza lexical. Outros estudos ja
haviam apontado para a presenca de disfluéncias
como parte das dificul dades|exicais dosindividuos
comaSWB, entretanto, osmesmo ndo se detiveram
na andlise da fluéncia considerando atipologia e
freqUiénciade rupturas dafala

Osresultadosdescritossao preliminares, portanto,
faz-se necessario arealizagdo de estudos futuros na
tentativade melhor caracterizar o perfil dafluénciada
faladosindividuos com a SWB, tais como: aumento
da amostra; realizacdo de andlise mais detalhada do
ponto devistalinguistico; além dacomparagdo detal
perfil ao de outras condic¢des genéticas que cursam
com deficiénciamental, como a sindrome de Down e
também com grupos com deficiéncia mental
inespecifica. Tal andlise sugere ser importante, uma
vez que possibilitaria uma correlagdo mais
contundente quanto as possiveis dissociagdes entre
0s prejuizos linglisticos envolvendo a fluéncia da
falae o quadro de deficiénciamentdl.
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