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ABSTRACT

There are few Brazilian speech-language pathology studies about patients with mitochondrial disease
diagnostic. The genetic metabolically clinical diseases are very frequent and show symptoms that demand
speech-language pathology interventions (miofunction oral changes, auditory and complex communica-
tion needs). In this paper, the results indicate the possibility of augmentative and alternative communica-
tion work with this population. Objective is to describe the augmentative and alternative communication
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INTRODUGAO

As doencas da cadeia respiratéria mitocondrial,
também conhecidas como citopatias mitocondriais,
doencas mitocondriais ou doencas da fosforilacao
oxidativa configuram-se como um grupo de doencas
hereditarias do metabolismo, clinicamente hetero-
géneas, causadas por defeitos no sistema de producao
de ATP mitocondrial.

O diagnostico dessas patologias € complexo,
devido a variabilidade dos sinais clinicos; a nao unifor-
mizagao dos critérios diagndsticos e a presencga de
frequentes alteracbes secundarias da fosforilagao
oxidativa. Os critérios para o diagndstico sao: avaliacao
clinica, exames genéticos e laboratoriais?.

As principais manifestacdes clinicas nos tecidos do
sistema nervoso central sao ataxia, mioclonia, retardo
psicomotor, regressao psicomotora, distonia?, fraqueza
muscular; intolerancia ao exercicio; perda auditiva do
tipo neurossensorial; problemas com a coordenacao
dos movimentos; convulsoes; déficits de aprendi-
zagem; atrofia 6ptica; retinopatia pigmentar, oftalmo-
paresia; cardiomiopatia; diabetes; autismo; atrofia do
crescimento; neuropatia periférica, deméncia, lipomas
multiplos, além de frequentes episédios de problemas
respiratérios®.

As doencas mitocondriais (DM), por serem consi-
deradas doencgas raras, tradicionalmente nao eram
investigadas cientificamente de maneira sistematica.
Contudo, nos ultimos 15 anos houve aumento signifi-
cativo de pesquisas sobre o tema. Estudos epidemio-
l6gicos tém sido realizados com o intuito de confirmar
que as doencas mitocondriais estdo, de fato, entre as
doencas genéticas do metabolismo mais frequentes
e representam investimentos financeiros significativos
na area da saude®. A prevaléncia é estimada em 10 a
15 casos por 100.00 nascidos vivos, mostrando-se
com prevaléncia similar as doencas neurolégicas bem
conhecidas, como a Esclerose Lateral Amiotréfica
(ELA) e as distrofias musculares’.

O prognostico da DM ¢é desfavoravel, com
acentuada mortalidade e morte prematura®. A morta-
lidade varia entre 10-50% /ano apds o diagndstico, na
crianga, e entre 5-20% / ano apos o inicio do tratamento
clinico, no adulto’. E valido destacar que sdo raros 0s
casos em que se observa boa evolucao clinica®®.

Os estudos fonoaudiolégicos brasileiros sobre esse
quadro clinico relacionam-se, basicamente, a perdas
auditivas ° e alteracbes na motricidade orofacial''.
Contudo, além das alteracoes miofuncionais orais
(desencadeadas primordialmente pela hipotonia) e
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auditivas, ocorrem dificuldades no aprendizado escolar
(leitura, escrita) e no funcionamento da linguagem
oral, abrindo-se a possibilidade de tratamento
desses sujeitos sob a abordagem da Comunicagao
Suplementar e Alternativa (CSA)'2.

A CSA pode ser utilizada como recurso suplementar
a fala existente ou em substituicao a fala nao funcional,
por meio de expressoes faciais, gestuais, simbolos
gréficos, figuras e/ou escrita, para promover a comuni-
cacao interpessoal de maneira a favorecer a interacao
social, o desempenho escolar e a autoestima'®.

Sendo assim, o objetivo deste trabalho é descrever
os resultados da utilizacdo da CSA no atendimento de
uma crianca com Doenca Mitocondrial.

APRESENTAGAO DO CASO CLINICO

Este estudo foi aprovado pelo Comité de Etica
em Pesquisa da Pontificia Universidade Catdlica de
Sao Paulo (PUC SP) conforme parecer no. 1.227.183
CAAE: 48729315.5.0000.5482. Os responsaveis legais
do participante assinaram o Termo de Consentimento
Livre e Esclarecido, consentindo, com a realizacao e
divulgacao da pesquisa e seus resultados.

Historico do paciente

Sujeito do género masculino, 11 anos de idade, com
diagnéstico médico de Doenca Mitocondrial, acompa-
nhado por um Centro de Genética especializado desde
um ano de idade. Desde entéo, faz uso de medicacoes
para repor os aminoacidos que seu organismo nao
produz: L-Carnitina, Tiamina, Coenzima, Vitaminas
C e E, Riboflavina e Acido Fdlico. Faz avaliacoes de
audicao e visdo, periodicamente, com resultados
dentro dos padrdes de normalidade.

Estuda em uma escola regular particular, desde o
inicio da escolarizagdo (durante o estudo estava no
segundo e terceiro ano do ensino fundamental),. A
queixa principal da instituicdo pautava-se no aspecto
comportamental, principalmente no tocante a interacao
com outros alunos e a agressividade, fatos esses
relacionados com as dificuldades de comunicacao.

A comunicagdo com a familia acontece basica-
mente por meio da oralidade, com apoio em alguns
gestos nao simbdlicos (apontar)'?, sempre associados
a vocalizagdes. Os familiares relatam dificuldade para
compreender o sujeito.

Na avaliagdo fonoaudiolégica observou-se:
presenca de raras vocalizacdes ou palavras monossila-
bicas (como sua articulacao de fonemas € prejudicada,



muitas vezes fica dificil compreender a palavra) e
uso de gestos e expressdes corporais, com funcio-
nalidade precaria em funcdo da restrita autonomia
discursiva e intencdo comunicativa, atreladas a fala
repetitiva, ou seja, ele repete a propria fala. Nesse
contexto, a comunicacao do sujeito era acompanhada
por irritabilidade (dava tapas no interlocutor ou na
prépria cabeca), quando nao era compreendido pela
terapeuta.

RESULTADOS

O material analisado é relativo ao atendimento
fonoaudiolégico na abordagem com a CSA realizado
no periodo de maio de 2014 a maio de 2015, em
atendimentos realizados uma vez por semana, com
duracao de 45 minutos cada. Os procedimentos
terapéuticos enfatizaram o uso social da linguagem por
meio de atividades significativas e contextualizadas,
com o apoio de fotos de atividades cotidianas e de
desenhos do Picture Communication Symbols (PCS),
sistema de figuras utilizado na CSA. As atividades
foram escolhidas de acordo com o interesse da crianca
e algumas vezes escolhidas no préprio simbolo por
ele. Foram explorados jogos, livros de histéria e
brincadeiras (bola, carrinho) e ao mesmo tempo foram
apresentadas as figuras para que pudessem funcionar
como possibilidade de comunicacdo. A crianca
utilizava as figuras de forma espontanea geralmente
apontando, mas qualquer efeito (olhar, pegar, morder,
por exemplo) foi aceito como resposta e interpretado
oralmente pelo terapeuta.

Durante o processo terapéutico foi elaborada
prancha de comunicagcdo em formato de caderno,
utilizada como apoio a oralidade em diferentes
contextos interacionais (terapia fonoaudioldgica,
escola e cotidiano doméstico). Nesse caderno foram
montadas pranchas tematicas (figuras organizadas de
acordo com temas relacionados as experiéncias mais
significativas do sujeito).

O tratamento fonoaudioldgico incluiu orientacoes
mensais aos profissionais envolvidos no processo
educacional, visando a utilizagdo de estratégias com
a CSA que potencializassem as relacoes interacionais
da crianga. Estas estratégias da CSA, basicamente se
referem a presenca das figuras na terapia e utilizas
pela terapeuta concomitante a fala e esporadicamente
a crianca apontava ou pegava o desenho de forma
espontanea. As figuras eram desenhos elaborados em
papel, representando atividades, geralmente relacio-
nadas com o contexto.
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A abordagem familiar consistiu em entrevistas
individuais com os pais e participacao de familiares em
alguns atendimentos.

Os resultados dessa intervencdo serdo apresen-
tados de acordo com os seguintes parametros:
intencdo comunicativa, autonomia discursiva, funcio-
nalidade da linguagem e recursos nao verbais.

A utilizagcdo da CSA gerou modificagoes significa-
tivas: apds um ano de tratamento, o paciente ampliou
as vocalizagbes apoiadas nos simbolos da CSA, que
configuraram recursos complementares efetivos a fala.
Nesse contexto interacional, observou-se aumento
na intencdo comunicativa, a qual implicou alguma
autonomia discursiva e, por extensdao, aumento na
funcionalidade da linguagem oral.

Os fragmentos clinicos apresentados a seguir,
ilustram essas afirmacoes:

1. Terapeuta (T) e Sujeito (S) sentados, em interacao
com o recurso da prancha de CSA (Anexo 1).

S: Carro (mostra a figura do carro)

T: Vc quer brincar com o carro?

S: 444 (concordando)

T: De quem é isso? (apontando para a figura do video
game)

S: Teteu (como ele se nomeia)

. E seu?

: (segmento ininteligivel)

: Com quem vocé joga?

: uu (em intensidade baixa e ininteligivel)

: Quem jogou com vocé?

: Mamae (sem apoio na figura)

: A mamae jogou video game?

E

: O que voceé fez essa semana?

: (aponta a figura do video game e olha para T)
: Video game?

: A4a (concordando)

: Vocé jogou video game? Com quem?

Papai

: Com o papai? E o papai sabe jogar?

: (faz movimento de negagao com a cabeca)

DHOA0 A0 A0 A0 A0 40

2. (S folheando o caderno).

S: Al (aponta para uma figura que representa um
programa de TV que gosta muito).

T: Que é isso? BBB! Acabou né?

S tem a sua frente trés figuras de jogos que foram
mostradas a ele em outro momento.

S:a
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T:Que que vocé quer?

S:Coca (para brincar) - olha para T

T: Quer brincar?

S: & (concordando)

T: De que vocé quer brincar?

S: éé (concordando) - olha e aponta para a figura que
representa o jogo Pula Pirata, olha para T

T: Com o Pirata?

S:é

Observa-se que as figuras funcionam como recurso
efetivo para desencadear o didlogo, tanto quando intro-
duzidas por T (fragmento 1) como por S (fragmento 2).

3. (S e T se encontram no inicio da sessao)

S: Qiii

T: Oil

S: tetem?(para “tudo bem?”)

T: Eu t6 e vocé?

S: oiii, tetem?

S estabelece turnos dialogicos; contudo, na auséncia
das figuras como apoio, seus enunciados tendem a ser
repetitivos.

4. (S e T estao conversando, sem a prancha de CSA).
S: Pexi, pexi

T: Peixinho?

S: aaa

T: Qué?

S: Nada

T: O peixinho nada? (ruptura dialdgica)

5. (S e T estao conversando, utilizando a prancha de
CSA)

S: Papai (aponta para a figura do pai)

T: Papai esta esperando vocé |4 fora.

S: Carro

T: T4 no carro?

S: 44a (batendo palmas afirmativamente)

Observa-se que em ambos o0s contextos
(fragmentos 4 e 5) S assume o papel de interlocutor
ativo. Contudo, as interpretacoes que T faz de seus
enunciados é favorecida pelas figuras, o que promove
uma simetrizacao discursiva, ou seja, promove uma
correspondéncia figura e interpretacdo de forma
consensual. Os elementos da interacao na estrutura
da permuta sao simetrizados quando entendido como
acordo relativo, expresso através da aceitacdo da
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interpretacao para negociacao, e que vai se constituir
como objeto de conhecimento 3.

6. (S e T estdo conversando, utilizando a prancha de
CSA)

T: Qual é a sua bicicleta ? (mostrando dois desenhos:
bicicleta e triciclo).

S: Bicigué (apontando para a bicicleta)

T: Bicicleta!

S: uuuu (com entonacao de que esta concordando)

T: Entendi

S: ééé (também com a mesma entonacgao)

No decorrer do processo terapéutico, a utilizacao
da CSA promoveu ampliacdo de vocabulario: repete
palavras novas a partir das figuras, tentando articula-las
adequadamente e generalizando o uso em diferentes
contextos. No recorte acima, observa-se, inclusive,
subcategorizagao semantica.

7. (S e T estao conversando, sem a prancha de CSA).
S: aaa

T: Qué?

S: Sosso6 (olhando para a janela)

T: Sol?

S: aaa (apontando a janela)

T: Nao tem sol hoje. Ta chovendo!

S: aaa, sosso

T: Hoje nao tem sol! Tem muita chuva...

A inteligibilidade da fala ainda é prejudicada
em funcdo das limitagbes miofuncionais orais.
Especialmente nesse contexto, o recurso dos simbolos
da CSA configura-se como apoio efetivo para a
manutencao da dialogia, como no fragmento a seguir.

8. (S e T estdo conversando, com a prancha de CSA
sobre a mesa).

S: Coca

L: H&? (sem compreender)

S: Céca (repete e aponta para a figura da Coca-Cola)

Observou-se que a utilizacao da CSA generalizou-
-se para 0 ambiente familiar: quando quer relatar algo,
busca e se apdia no caderno, de maneira a expressar
desejos, necessidades e intencbes. Ressalta-se que a
mae € o interlocutor privilegiado nesse processo.



DISCUSSAQ

Neste estudo, observa-se que a CSA foi efetiva para
desencadear e sustentar a dialogia. Mas para que isso
fosse possivel foi necessaria a constante atribuicao
de sentidos aos seus enunciados™, ainda precarios
linguisticamente. Isto €, de maneira a ir além das ativi-
dades metalinguisticas (nomear, repetir), em diregao
a estruturacdo discursiva com vistas a expressao de
conteldos subjetivos, mesmo diante das significativas
limitagbes impostas pela patologia *°.

Somente assim, os simbolos utilizados na CSA
podem passar de meros sinais para signos com funcio-
namento polissémico, de carater variavel e flexivel, no
contexto intersubjetivo entre os interlocutores', distan-
ciando-se da concepcao que supervaloriza aspectos
formais da lingua em detrimento do funcionamento
discursivo e sua efetividade no contexto interacional '°.

Assim, nesse caso, o uso da CSA se apresentou
como alternativa a linguagem oral de baixa funcio-
nalidade, favorecendo o surgimento de alguma
autonomia discursiva, embora ainda precaria.

Por sua vez, a presenca significativa de segmentos
ininteligiveis na fala do sujeito, € compativel com
as dificuldades miofuncionais orais inerentes ao
quadro clinico . Mas, tal limitagcado nao impediu a
dialogia na medida em que a T buscou interpretar
esses segmentos a partir do contexto interacional, o
que mostrou efetividade, especialmente quando foi
utilizada a CSA "S.

CONSIDERAGOES FINAIS

Nesse caso, 0s resultados indicam que a CSA,
articulada a uma concepcao nao formalista de
linguagem (isto &, aquela que privilegia a expressao da
subjetividade) ampliou a funcionalidade da linguagem
do sujeito, ao favorecer suas praticas discursivas,
especialmente quanto a intengcao comunicativa no
contexto interacional.

Nessa perspectiva, sugere-se que os estudos sobre
CSA atentem e explicitem, a concepcao de linguagem
que subsidia seus procedimentos; o que nao é tipico
na literatura sobre o tema.
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ANEXO 1. Prancha de comunicago suplementar e alternativa
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