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CARACTERISTICAS DA COMUNICACAO EM
INDIVIDUOS COM A SINDROME DO X FRAGIL

Sueli Mami Yonamine?, Ariovaldo Armando da Silva?

RESUMO - O objetivo deste estudo foi, a partir da avaliagdo de linguagem de um grupo de 10 meninos com
idades variando entre 6 e 13 anos e com a sindrome do cromossomo X fragil (SXF), caracterizar o nivel de
comunicacgdo desses individuos a partir de escalas de desenvolvimento normal. Constatou-se que dentro
desta amostra, os individuos apresentaram predominantemente forma de comunicagdo linguistica (80%),
atingindo o nivel maximo de até 3 anos de idade. Concluiu-se que os dados obtidos confirmam o significativo
atraso na aquisicdo e desenvolvimento da comunicagdo, necessitando, portanto, de intervencdo precoce e
especializada.

PALAVRAS-CHAVE: sindrome do X fragil, fala, linguagem, comunicag&o.

Characteristics of the communication in individuals with fragile X syndrome

ABSTRACT - The aim of this study was to make a characterization of the communication in a group with
fragile X syndrome (FXS), based on normal development scale. The sample has 10 boys, between 6 and 13
years and with FXS. All of them were submitted to language evaluation. The most part of them had the
communication in linguistic form (80%), until 3 years old. It was considered that the data confirmed the
significant delay in the acquisition and development of the communication, being necessary an early and

specialized intervention.

KEY WORDS: fragile X syndrome, speech, language, communication.

Nos ultimos anos, a sindrome do X fragil (SXF)
vem merecendo grande atencdo ndo apenas por sua
prevaléncia, mas também pelas peculiaridades de sua
transmissdo e pelos disturbios de desenvolvimento
a ela associados. Atualmente, sua prevaléncia é de
1:2500%. Em estudos mais recentes baseados em re-
visdo de diagndsticos citogenéticos, utilizando mé-
todos de andlise molecular, estima-se prevaléncia de
1:4000-60002. E considerada a principal causa here-
ditaria e a segunda etiologia genética de retardo
mental, sendo, nessa situagdo, somente superada
pela sindrome de Down?'?.

O individuo com SXF apresenta consideravel difi-
culdade em se comunicar. Em vista do atraso no de-
senvolvimento da linguagem, o objetivo deste estu-
do é caracterizar a comunicagdo de um grupo de
individuos com SXF. Sabe-se que, além desta dificul-
dade, os individuos com SXF também apresentam
anomalias fisicas e comportamentais. Assim, seréo
considerados os principais aspectos da SXF.

Aspectos citogenéticos e moleculares
da sindrome do X fragil

A denominacdo de SXF relaciona-se a presenca
de uma regido de fragilidade, mais sujeita a ocor-
réncia de quebras ou falhas, ou um sitio fragil [fra(X)],
localizado na porc¢éo distal do brago longo do
cromossomo X, mais especificamente em Xq27.3.
Essa caracteristica pode ser verificada pelo exame
de cariétipo, desde que seja utilizada técnica espe-
cifica para a pesquisa de sitios frageis, situando-se
em torno de 4% o percentual limite para que o re-
sultado da analise citogenética seja considerado
positivo*. Essa fragilidade cromossémica ndo é a cau-
sa, mas a expressao citogenética da mutagdo de um
gene localizado nessa regiéo.

O gene, cuja anomalia funcional vincula-se ao
fendtipo andmalo, foi designado FMR-1 (Fragile X
Mental Retardation). O FMR-1 tem 38 quilobases (kb)
e 17 exons, havendo, no primeiro deles, uma regido
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polimorfica de repeti¢des de trinucleotideos CGG que
nao é transcrita. Essa alteracao caracteriza uma nova
classe de mutacges, designadas como dindmicas pela
ocorréncia da expansao dessa sequéncia CGG ao lon-
go de algumas geracdes. Essa regido representa a
base molecular do sitio fragil, cuja expresséo cito-
genética parece depender da multiplicagdo das trin-
cas CGG ou, melhor dizendo, do comprimento des-
se elemento instavel, o que também atuaria na mo-
dulacdo do quadro clinico®.

A mutacdo da SXF, representada genotipicamente
como FRAXAS, ocorre em pelo menos dois passos.
Nas pessoas normais, 0 cromossomo X contém um
numero variavel, porém estavel, de sequéncias re-
petidas CGG, envolvendo, em média, entre 10 e 50
pares de bases. Quando o numero de repeticdes au-
menta para uma proporc¢do da ordem de 50 a 200,
o individuo, ainda sem manifestacdes clinicas, é
considerado portador da pré-mutacdo. Na passagem
pela ovogénese, deverd aumentar em tamanho, che-
gando a atingir cerca de 200 a 2000 cépias, carac-
terizando a mutagdo completa. O produto do gene
FMR-1 é uma proteina (FMRP) cuja funcdo néo esta
esclarecida, mas se liga ao RNA e é capaz de transi-
tar entre nucleo e citoplasma, estando presente em
diferentes tipos de células, incluindo as cerebrais?.

Cerca de 20% dos homens identificados como
transmissores da mutacdo FRAXA, com base na ana-
lise genealdgica, sdo clinicamente normais. Tais indi-
viduos, possuem a pré-mutacdo e a transmitem a
todas as suas filhas, igualmente assintomaticas mas
a nenhum de seus filhos. Os genes pré-mutados sdo
meioticamente instaveis e a sequéncia repetida se
expande, chegando & mutagcdo completa, a partir
da gametogénese feminina. Assim, entre os netos e
netas de um homem transmissor normal é que ha-
vera risco de ocorréncia da SXF. Por conta disso, ao
contrério de outras entidades com heranca ligada ao
sexo, as maes de individuos afetados sempre séo con-
sideradas portadoras obrigatérias, pois ndo existem
casos diretamente resultantes de mutagdes novast.

O diagndstico definitivo da SXF depende da cons-
tatacdo da mutacdo FRAXA por estudo molecular. O
exame de cariétipo pode ser util e, em muitos cen-
tros, é o unico recurso disponivel como rotina de
investigagdo, mas é um procedimento sujeito a fa-
Ihas, tanto com resultados falso-positivos quanto ne-
gativos. E oportuno lembrar que, na solicitagio des-
se exame, deve ser mencionada a necessidade de
técnica especifica para pesquisa de sitios frageis, pois
a expressao do fra(X) depende do uso da mesmab®.

Caracteristicas fisicas e comportamentais
na sindrome do X fragil

A manifestagdo clinica mais importante é o re-
tardo mental que, entre os homens, costuma ser
grave (Ql entre 20 e 35) ou, predominantemente
moderado (QI entre 35 e 50) e leve ou limitrofe em
cerca de um terco das mulheres. Além do compro-
metimento intelectual, outros sinais podem contri-
buir para o diagndstico clinico da SXF, tais como dis-
morfismos faciais (face alongada e mandibula proe-
minente), anomalias de pavilh&o auricular (grandes e
/ou em abano), além de macrorquidia (aumento do
volume testicular), que ndo sdo obrigatérios e costu-
mam se tornar mais evidentes a partir da puberdade®.

Sobre o desempenho intelectual, existem estu-
dos que visam caracterizar a evolu¢do do QI confor-
me o diagndstico etioldgico. Individuos com sin-
drome de Down, por exemplo, costumam mostrar
um aumento lento do QI com o passar do tempo,
porém ocorre uma estabilizacdo na adolescéncia. No
caso de homens com a SXF, demonstrou-se declinio
nos resultados, sendo o periodo mais marcante o
inicio da puberdade (11 a 15 anos), sugerindo a exis-
téncia de processo degenerativo continuo’?.

Verificou-se ainda que mulheres com SXF costu-
mam apresentar comportamento anormal, seme-
Ihante ao dos homens em termos de qualidade, mas
com grau de comprometimento inferior, possivel-
mente pela diferenca no QI®.

As manifestacdes comportamentais dos individu-
os com SXF assemelham-se ao autismo, como a hipe-
ratividade, o déficit de atencdo, a dificuldade naintera-
¢ao social, a timidez, a ansiedade, a labilidade emoci-
onal e os movimentos estereotipados de méaos. Foi
constatado que existe associa¢cdo do autismo com a
SXF que, entretanto, é casual e ndo causal. Ndo é raro
que individuos com SXF tenham diagndsticos iniciais
de autismo®, conforme observado em vérios estudos'®.

Aspectos da fala e da linguagem
na sindrome do X fragil

Na literatura referente a SXF pode-se constatar
que disturbios de fala e de linguagem séo aspectos
consistentes na descricdo de individuos com SXF.

O atraso na aquisi¢ao de fala é aspecto muito
evidente na SXF*®. Assim, na faixa etaria até 12 anos,
pode-se encontrar individuos com SXF na primeira
etapa de comunicacdo ou nivel pré-linguistico ou na
segunda etapa ou primeiro nivel linguistico. Acima
de 12 e até 34 anos, ha nimero significativo de in-
dividuos em etapas iniciais da comunicagdo oral.
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Tabela 1. Comunicacéo pré-linguistica.

Idade Nivel de comunicagédo

0-2meses

Comunicagdo ndo intencional reativa: crianga ndo apresenta nenhum comportamento de comunicagdo junto ao

adulto. Adultos atribuem significados ao comportamento da crianca. A crianga reage ao ambiente, em vez de

agir sobre ele.

2-8 meses

Comunicagao intencional pré-ativa: crianca atua sobre o meio dando indicios mais claros de seus desejos, apro-

ximando-se das pessoas e objetos, pegando objetos. Os adultos interpretam o comportamento ativo da crianca
como se ela tivesse a intencdo de comunicar algo.

8-12 meses

Comunicacdo intencional elementar: crianca comunica-se intencionalmente com o adulto através do uso de

gestos, apontamentos, olhares em direcédo ao objeto e ao adulto. A crianga reconhece que pode usar as pessoas
como agentes, utilizando-se de sinais simples para agir sobre 0s outros.

Tabela 2. Comunicacgao linguistica.

Idade Nivel de comunicagédo

1 ano e 6 meses — 2 anos

crianca verbaliza em dire¢do ao adulto ou objeto, podendo vir acompanhado de gestos. Nesta fase, a

crianca utiliza-se de palavra-frase ou palavra justaposta para se comunicar.

2 anos — 2 anos e 6 meses

crianga comunica-se através da forma linguistica convencional, utilizando-se de frases simples, flexes

do substantivo e do verbo, além de artigos.

2 anos e 6 meses — 3 anos

crianga comunica-se através de frases simples com uso de sintagmas nominais e verbais, faz perguntas,

usa frases negativas, faz transformagdes na frase ouvida, ha incorporacéo de preposi¢des, conjuncdes,

desinéncias de género, niimero e pessoa, aumento de vocabulario, proporcionando ampliagdo da sinta-

Xe e semantica.

Tabela 3. Distribuicdo dos individuos, segundo forma de comunicag&o.

Nivel de comunicagédo Numero de pacientes %
Pré-linguistico 2 20
Linguistico 8 80
Total 10 100

A habilidade em linguagem em homens jovens, com
idade entre 6 e 17 anos com SXF, evolui até atingir
aproximadamente a idade de 3,2 anos'’.

Observam-se na fala de individuos com SXF al-
gumas manifestacGes frequentes, como ecolalia e
perseveracao®®%2°, Tais manifestagdes sdo caracte-
rizadas como fala com repeticdes de expressdes e/
ou frases, ou ainda, ininterrupta e inapropriada so-
bre um mesmo assunto, a fim de aumentar o prazo
para a elaboracéo da resposta, na tentativa de encon-
trar o que deveria vir a seguir, uma palavra ou uma
frase, para estabelecer estrutura sintatica que per-
mitisse a sustentacéo do dialogo®.

Ainda é frequente encontrar-se na fala de indivi-

duos com SXF, disturbios sintaticos e inconsisténcia
no quadro fonético-fonoldgico!®?223, além de difi-
culdade em sequencializar movimentos; os dois Ul-
timos itens caracterizam o quadro de apraxia fonoar-
ticulatoria em individuos com SXF8 2z,

A fala na SXF é ser comumente caracterizada
como rapida e disfluente. O individuo pode também
apresentar hesitacdo em falar e suas palavras e fra-
ses podem ser entrecortadas?®.

Os aspectos cognitivos encontram-se alterados
nos individuos com SXF, pois apresentam altera¢des
perceptuais auditivas e visuais!®, tais coma discrimi-
nagdo e memaria imediata e de curto prazo” 24 Es-
sas dificuldades, somadas as altera¢des no desenvol-
vimento neurolégico, linguistico e das estruturas 16-
gicas, acabam ocasionando quadro de dificuldade
no aprendizado da comunicacdo grafical.

Os individuos com SXF apresentam nao apenas
déficits relacionados a sintaxe, mas também a se-
mantica, como dificuldade de evocacéo de palavras
e pouca habilidade em escolher a palavra correta do
Iéxico mental ao tentar produzir um pensamento
com significado e bem estruturado? 25,
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Tabela 4. Distribui¢do dos individuos com forma de comunicagdo pré-linguistica, segundo escala de desen-

volvimento normal de linguagem.

Nivel pré-linguistico NUmero de pacientes %
0 -2 meses: comunicagdo nao intencional reativa 0 0
2 - 8 meses: comunicagdo ndo intencional pré-ativa 0 0
8 - 12 meses: comunicagdo Pré-linguistica intencional elementar 2 100
Total 2 100

Tabela 5. Distribuicéo de individuos, segundo idade cronolégica
e nivel de comunicagao.

Paciente Idade cronolégica Nivel de comunicagao
P4 6 anos 8-12 meses
P6 7 anos 2 anos — 2 anos 6meses
P8 8 anos 2 anos — 2 anos 6meses
P7 10 anos 1 ano 6 meses — 2 anos
P1 10 anos 2 anos — 2 anos 6 meses
P9 10 anos 2 anos 6 meses — 3 anos
P2 12 anos 2 anos 6 meses — 3 anos
P10 12 anos 2 anos 6 meses — 3 anos
P5 13 anos 8-12 meses
P3 13 anos 2 anos 6 meses — 3 anos
METODO

Foram selecionados, aleatoriamente, 10 pacientes com
idade entre 6 e 13 anos, com diagndstico de SXF, com
base no quadro clinico e na pesquisa citogenética positi-
va, pois no periodo em que foi realizado o estudo, o exa-
me de cari6tipo era o Unico recurso disponivel na rotina
de investigagdo. Em virtude disso, ndo foi possivel realizar
0 estudo molecular da mutacédo FRAXA desses individuos.
A concluséo diagnéstica clinica e laboratorial foi realizada
no Departamento de Genética Médica — Faculdade de Ci-
éncias Médicas — Unicamp.

De agosto de 1999 a setembro de 2000, a avaliacédo
de linguagem realizou-se com base na evolu¢gdo comuni-
cativa, considerando-se as escalas de desenvolvimento da
comunicagdo normal®®-28, As avaliagcdes foram filmadas em
fita VHS, para posterior analise das informac¢&es obtidas.

Considerou-se, inicialmente, a presenca ou auséncia
de linguagem verbal, classificando-se os individuos avali-
ados em 2 grupos, segundo a forma de comunicagao: pré-
linguistica ou linguistica.

Dentre os individuos com forma de comunicagao preé-
linguistica, considerou-se a escala que consta da Tabela 1.
Com relagdo aos individuos com forma comunicativa lin-
guistica, considerou-se a escala a que consta da Tabela 2.

Na avaliacdo da linguagem dos individuos com SXF e
com forma pré-linguistica de comunicagéo, aplicou-se a
lista de provas proposta pelo “Protocol for the assessment
of prelinguistic intencional communication”?°, que apre-
senta lista de situagdes que podem desencadear algum
tipo de comunicacgéo: oral ou gestual.

Na avaliagcdo da linguagem oral em individuos com
forma de comunicagéo linguistica, utilizaram-se as pro-
vas de contexto pessoal (didlogo), histdria a partir de esti-
mulo visual (uma figura representando uma situacéo) e a
partir do estimulo visual em sequéncia (figuras sequen-
cializadas de acdes), segundo os objetivos propostos pelo
Exame de Linguagem TIPITI*®. Assim, pOde-se verificar a
eficiéncia comunicativa de cada individuo avaliado, tanto
em situagdo mais espontanea através do didlogo, como
também, em situacdo de elaboracéo de discurso narrati-
vo através das historias.

Houve consentimento formal dos pais dos pacientes
que participaram desta pesquisa através do termo de con-
sentimento, que esclareceu todos os procedimentos que
seriam realizados durante a avaliagdo fonoaudioldgica,
como filmagem, fotos, gravacdo em fita cassete, além de
futura publicagédo dos dados obtidos. Também houve apro-
vacdo pela Comissdo de Etica da Instituicio onde este es-
tudo foi desenvolvido.

RESULTADOS
Constam das Tabelas 3, 4 e 5.

DISCUSSAO

A SXF como se pOde constatar, apresenta mais
estudos que abordam caracterizacbes fisicas,
comportamentais, citogenéticas e moleculares do
gue os relacionados a linguagem.

Os estudos sobre a linguagem dos individuos com
SXF mostram alteracgédo significativa frente as outras
caracteristicas, pois sdo descritos consideraveis atra-
sos ou “déficits” na comunicagdo oral, mesmo em
adolescentes e adultos, com idades entre 12 e 34
anos®®, que permanecem em etapas iniciais de co-
municacéo. No caso daqueles com SXF que conse-
guiram desenvolver relativamente a fala, especial-
mente no aspecto sintatico da linguagem, consta-
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tam-se manifestaces como a ecolalia e fala
perseverativa que demonstram a grande dificulda-
de em lidar com a linguagem.

Os resultados obtidos no trabalho confirmam os
dados de literatura referentes ao consideravel atra-
S0 na aquisicdo e desenvolvimento da comunicacéo
em individuos com SXF.

Apesar de tratar-se de amostra restrita, observan-
do a Tabela 5, onde se faz a comparacéo entre idade
cronoldgica e nivel de comunicagéo, constatou-se
que os resultados sugerem a existéncia de sequéncia
de evolucdo linguistica méaxima até 3 anos, confor-
me o aumento da idade cronolégica de 6 a 13 anos.
Tais resultados dependem do ambiente em que a cri-
anca esta inserida, da estimulacdo que tem recebido
e do comprometimento cognitivo de cada individuo.

Assim, ao se compararem os achados com os pa-
drdes de normalidade, verificou-se um disturbio de
linguagem significante pois, nessa faixa etaria de 6
a 13 anos, nenhum individuo alcangou a primeira
subetapa do 2° nivel linguistico de comunicacéo.
Portanto, ndo foi caracteristica desta populacdo o
conhecimento total das formas de organizacéo sintéa-
tica da gramatica dos adultos, bem como do uso de
adjetivos, advérbios, conceitos de tempo-espaco e ni-
vel fonético-fonoldgico completamente adquiridos.

Diante dos dados obtidos, confirma-se que paci-
entes com SXF apresentam notavel atraso nos pa-
drdes de comunicagao linguistica, visto que se cons-
tatou que, entre a faixa etaria de 6 e 13 anos, 0s
individuos avaliados apresentaram comunicagao pré-
linguistica ou linguistica, até o nivel de 3 anos.

E importante o diagndstico precoce que permita
uma intervencao terapéutica o mais breve possivel, além
de se poder realizar a orientagdo familiar quanto aos
aspectos genéticos 0 mais precocemente possivel.

Frente as alteracdes encontradas neste estudo,
sugere-se gque, Nos processos terapéuticos para de-
senvolvimento da linguagem receptiva, ao se traba-
Ihar com pacientes com SXF utilizem-se frases sim-
ples, com vocabulério rotineiro e muito explicativo,
além de pausas frequentes entre as frases. No caso de
presenca de ecolalia e considerando-se que tal mani-
festagdo tenha o intuito de sustentar um didlogo, su-
gere-se gue se pare a conversa, contextualize-se a
palavra ou expressao repetida, dando-lhe significado.
Diante disso, é indispensavel que o terapeuta acredite
que a criangca com SXF possa, um dia, vir a falar, ape-
sar desta patologia determinar menor capacidade para
aquisicédo e desenvolvimento da linguagem.
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