-

P
brought to you by .{ CORE

View metadata, citation and similar papers at core.ac.uk

provided by Biblioteca Digital da Producéo Intelectual da Universidade de S&o Paulo (BDPI/USP)

Perfil familial da fluéncia da fala - estudo linguistico, acustico e
eletromiografico**

Speech fluency family profile - a linguistic, acoustic and
electromyographic study

Claudia Regina Furquim de Andrade*

*Fonoaudidloga. Professora Titular do
Departamento de Fisioterapia,
Fonoaudiologia e Terapia Ocupacional
da Faculdade de Medicina da
Universidade de Sao Paulo (FMUSP).
Endereco para correspondéncia:

R. Cipotanea, 51 - Sdo Paulo - SP -
CEP 05360-160 (clauan@usp.br).

*#Trabalho Realizado no Laboratério
de Investigagdo Fonoaudioldgica da

Fluéncia, Fungdes da Face e Disfagia
(LIF-FFFD) da FMUSP.

Artigo Original de Pesquisa
Artigo Submetido a Avaliacdo por Pares

Conflito de Interesse: nao

Recebido em 17.05.2010.
Revisado em 17.06.2010.
Aceito para Publicagdo em 17.06.2010.

Referenciar este material como:

Abstract

Background: genetic factors as a possible cause of stuttering. Aim: to identify the speech fluency family
profile (linguistic, electromyographic and acoustic aspects) in children with and without a close family
history of stuttering. Method: the study included a total of 127 individuals, 32 children (probands) and 95
members of the immediate family (father, mother, sisters and brothers). The individuals were divided in
two groups: GI (SC) was composed of 17 probands with a diagnosis of stuttering, 17 fathers, 17 mothers,
10 brothers, and 13 sisters, and GII (NSC) was composed of 15 fluent probands, 15 fathers, 15 mothers,
no brothers, and 8 sisters. All testing procedures were applied to all participants as follows: 1) identification
of disruption typology; 2) electromyographic analyses; and 3) acoustic analyses. Results: the percentage
of affected mothers was 41.1%, and the percentage of affected fathers was 35.3%. In addition, the
percentage of affected sisters was 6.7%, and 40% of the brothers were affected. Similarity was observed
in the typology of speech disruptions in all of the affected individuals of the same family; however, a
trend towards a greater severity of the disorder in probands was observed. Similarity was found in muscle
activation for diadochokinesia rates in all the affected individuals in the same family. This suggests the
existence of a speech motor pattern within the same family that can be measured by capturing peripheral
muscle activation. Similarity was found in the acoustic variation for diadochokinetic rates in all affected
individuals of the same family. Conclusion: this study represents one of the first endophenotypic research
proposals on stuttering characterized by two aspects: objective inclusion criteria and the type of stuttering
symptomatology manifested.

Key Words: Speech; Language and Hearing Sciences; Stuttering; Genetics.

Resumo

Tema: fatores genéticos como possiveis responsaveis pela gagueira. Objetivo: identificar o perfil familial
da fluéncia da fala - aspectos linguisticos, eletromiograficos e actsticos - em criancas com e sem histéria
familiar préxima para a gagueira. Método: participaram do estudo 127 individuos, 32 criangas (probandos)
e 95 membros da familia imediata (pai, mde, irmas e irmdos) divididos em dois grupos: GI (CCG): 17
probandos com diagnéstico de gagueira; 17 pais, 17 maes, 10 irmdos e 13 irmas; e GII (CSG): 15
probandos fluentes; 15 pais, 15 maes, 0 irmaos e 8 irmas. Todos os procedimentos de testagem foram
aplicados em todos os participantes: 1. Coleta das tipologias das rupturas; 2. Coleta eletromiografica; 3.
Coleta actstica. Resultados: foi encontrado o percentual de 41,1% de maes afetadas; 35,3% de pais
afetados; 16,7% de irmas afetadas e 40% de irmaos afetados. Foi observada similaridade na tipologia das
rupturas da fala em todos os afetados de uma mesma familia, mesmo havendo uma tendéncia a maior
gravidade do disttirbio nos probandos. Foi encontrada similaridade na ativagdo muscular para as taxas de
diadococinesia em todos os afetados de uma mesma familia. Sugere-se um padrao motor para a fala, numa
relacdio passivel de ser mensurada pala captagdo da ativag@o muscular periférica, dentro de uma mesma
familia. Foi encontrada similaridade na variagdo acustica para as taxas de diadococinesia em todos os
afetados de uma mesma familia. Conclusao: esta pesquisa se caracteriza como uma primeira proposta de
estudo endofenotipico da gagueira, em dois aspectos: critérios objetivos de inclusdo e tipo de sintomatologia
manifesta da gagueira.

Palavras-Chave: Fonoaudiologia; Gagueira; Genética.
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Introducao

A gagueira é um distirbio de causa
desconhecida que se caracteriza pelas interrupgdes
involuntarias do fluxo da fala (repeticdes, bloqueios
e prolongamentos)'. Fatores genéticos tem sido
identificados como responsaveis por alguns tipos
de gagueira®*.

Os estudos fenotipicos da gagueira indicam um
padrao de segregacdo da gagueira em familias. O
distdrbio ocorre com mais frequéncia em determinadas
familias. Os individuos do sexo masculino com
parentes de primeiro grau gagos, tem maior risco de
desenvolver a doenca. A gagueira esta mais
relacionada as relagdes bioldgicas do que as relacdes
de adocgdo. Os estudos demonstram uma maior
correlagc@o entre gémeos monozigdticos do que entre
gémeos dizigdticos. Tanto o modelo multifatorial
poligénico (muitos genes com pequeno efeito) quanto
locus isolado (um gene com largo efeito) parecem ser
aplicdveis ao estudos genéticos da gagueira; que o
modelo para transmissao por variagao de sexo indica
diferencas nos limiares genéticos, sugerindo que, para
o0 sexo feminino, sdo necessarios mais alelos
susceptiveis para a expressao fenotipica do que para
0 sexo masculino®4.

Os estudos genotipicos da gagueira ainda nao
identificaram claramente o modo de heranca e ainda
ndo indicam uma sobreposicao ¢bvia das regides
cromossOdmicas envolvidas no distirbio. As
andlises gendmicas até entdo realizadas indicam
como possiveis regides cromossomicas candidatas:
18,1,12,5,15,2,9,13,1,3'5%, Estudo recente aponta
uma susceptibilidade para a gagueira associada as
variacdes nos genes responsdveis pelo
metabolismo lisossomiais (12q23.3 regido
genomica)®.

Um componente critico para a evolucio dos
estudos genéticos na gagueira tem sido o critério de
sele¢@o dos membros afetados e nao afetados. Sobre
o assunto pode ser considerado que, parte
significativa dos estudos ja realizados foram baseados
em questiondrios e/ou relatos pessoais e familiares.
Poucos estudos foram desenvolvidos com algum tipo
de avaliagdo objetiva e profissional®!"218,

A precisdo e confiabilidade na classificacio de
ambos, probandos e demais membros afetados das
familias € uma medida fenotipica importante porque
garante a sensibilidade e especificidade do
diagndstico. Embora estudos com grandes
amostras e de diferentes populagdes possam ser
vantajosos, em termos de uma generaliza¢ido
potencial dos achados genéticos, dados de
amostras mais homogéneas também podem ser de
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interesse, uma vez que sdo geneticamente mais
homogéneos (micro ou endofendtipos) e portanto,
mais préximos ou mais diretamente vinculados a
expressido do gene'®,

O objetivo desse estudo foi identificar o perfil
familial da fluéncia da fala - aspectos linguisticos,
eletromiogréficos e acusticos - em dois grupos
distintos de criangas, com (GI) e sem histéria familiar
préxima (pais e irmaos - GII) para a gagueira.

As hipéteses de estudo foram:

. H1 - relacdo crianca e familia - o antecedente
genético direto implica em similaridade na tipologia
das rupturas de fala em todos os afetados de uma
mesma familia. Essa hipdtese se baseia no
pressuposto que a atuag@o do gene seria refletida
diretamente no padrao da fala, ou seja, estaria
vinculada a sintomatologia manifesta da fala;

. H2 - relacdo crianca e familia - o antecedente
genético direto implica em similaridade na ativacio
muscular para as taxas de diadococinesia em todos
os afetados de uma mesma familia. Essa hip6tese
se baseia no pressuposto que a atuacdo do gene
seria refletida diretamente no padrao motor para a
fala, numa relagdo passivel de ser mensurada pela
captacao da ativacao muscular periférica;

. H3 - relacdo crianca e familia - o antecedente
genético direto implica em similaridade na variagio
acustica para as taxas de diadococinesia em todos
os afetados de uma mesma familia. Essa hipétese
se baseia no pressuposto que a atuacdo do gene
seria refletida diretamente no padrio acustico da
fala, ou seja, estaria vinculada aos fatores de
producdo do sinal sonoro;

. H4 - relacdo probando GI e GII - os escores finais
de tipologias, ativagdo muscular e variacio acustica
da fala serdo diferenciados negativamente para as
criancas de GI. Essa hipdtese se baseia no
pressuposto que a atuacdo do gene de
hereditariedade para a gagueira responde pela
ocorréncia do fendmeno ou pelos resultados
observados.

Método
Participantes

Participaram do estudo 127 individuos, 32
criangas entre 4:0 e 11:11 anos (probandos) e 95
membros da familia imediata (pai, mae, irmas e
irmaos), sem distin¢do de raga e sexo, matriculados
na rede publica de ensino de pré-escola e ciclo
basico, residentes no municipio de Sdo Paulo e
Grande Sao Paulo. Os processos de selecdo e
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avaliag@o seguiram os processos éticos pertinentes:
Parecer da Comissdo de Etica (CAPPesq HCFMUSP,
266/05) e a assinatura do Termo de Consentimento
Livre e Esclarecido, pelas familias dos probandos.
Os participantes foram divididos em dois grupos:

. Gl (crianca com gagueira - CCG): 17 probandos; 17
pais, 17 maes, 10 irmaos e 13 irmas.Total de
participantes:74;
. GII (crianga sem gagueira - CSG): 15 probandos;
15 pais, 15 maes, 0 irmaos e 8 irmas. Total de
participantes: 53.

Os critérios de inclusdo em para o probando em
Gl e para consideracdo de familiar afetado foram:

. apresentar pontuagdo do perfil da fluéncia fora
dos valores de referéncia para a idade’'-?;

. receber 11 pontos ou mais no Stuttering Severity
Instrument - 3 (SSI-3)%;

. apresentar no minimo 3% de disfluéncias gagas
por 100 silabas?®;

. apresentar gagueira persistente hd no minimo 6
meses®.

Os critérios de inclusdo em para o probando em GII
e para consideracgao de familiar ndo afetado foram:

. apresentar pontuagao do perfil da fluéncia de acordo
com os valores de referéncia para a idade *'-*;

. receber um total de 10 pontos ou menos no SSI-
33

. apresentar menos de 2% de disfluéncias gagas
por 100 silabas?®;

. ndo apresentar antecedentes familiares para
gagueira recuperada ou persistente®.

Material

Todos os participantes foram filmados com
camera digital Sony DRC-SR62. Os registros das
respostas musculares foram coletados utilizando
um equipamento de quatro canais, com placa de
conversdo analégico/digital e um programa de
coleta e processamento de sinais (plataforma
Windows - EMG System do Brasil) instalados em
um computador de alta resolucdo. Os eletrodos
utilizados foram do tipo descartdvel Medtrace Mini
Ag/AgCl (10mm de diametro). O programa de
andlise acustica adotado foi o PRAAT.

Procedimento

Os procedimentos de testagem aplicados em
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todos os participantes foram:

. coleta das tipologias das rupturas - o objetivo foi
analisar o padrdo das rupturas de fala (comuns e
gagas) a partir de amostra de fala esponténea®’;

. coleta eletromiogréfica - a varidvel pesquisada foi
a taxa de velocidade do movimento
(diadococinesia) alternada (papapa) e sequencial
(pataka) em trés repeticdes para cada taxa’, Para a
captacdo da atividade elétrica muscular da regiao
perioral foram colocados os eletrodos nas posi¢des:
orbicular do l4bio inferior; masseter direito; regiao
suprahiéidea (ramo anterior do digéstrico) e acima
da proeminéncia da tire6ide®. O objetivo foi avaliar
a ativacdo muscular quanto a: forga, velocidade,
extensdo, acuracia e estabilidade do movimento;

. coleta actstica - a varidvel pesquisada foi a taxa
de velocidade do movimento (diadococinesia)
alternada (papapa) e sequencial (pataka) em trés
repeti¢Oes para cada taxa*. O objetivo foi avaliar: a
duracdo, Voice Onset Time (VOT), pitch e loudness.

Resultados
Perfil de distribuicao da gagueira

A Tabela 1 indica a distribuicao dos membros
afetados e ndo afetados em GI.

Pela distribuicao de sexo o GI foi composto por
13 probandos do sexo masculino e 4 probandos do
sexo feminino, narazao de 3.25/1 (Tabela 2).

Perfil da distribui¢do pelo grau de severidade do
distdarbio

Para GI (CCG), segundo a classifica¢do do SSI-
3, foi observado que 29,4% dos probandos
apresentou gagueira leve; 53% gagueira moderada
e 17,6% gagueira grave. Na andlise do grau de
similaridade da gravidade da gagueira entre os
probandos e seus familiares afetados foi observado
que a gravidade dos familiares afetados nao foi
similar a dos probandos, 95% dos familiares
apresentaram gagueira leve.

Tipologia das rupturas

Para GI (CCG) foi observada uma similaridade
na tipologia de rupturas (gagas) entre os probandos
e os pais afetados de 44,8%. Entre os probandos e
as maes afetadas de 64,3% e entre probandos e
irmaos/as afetados/as de 64,8%. A andlise do grau
de similaridade das rupturas entre os probandos e
familiares afetados foi de 12% para grau de
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similaridade baixo (0 a 24% de similaridade); 35,3%
para graus de similaridade médio (25 a49%); 35,3%
para graus de similaridade alto (50 a 74%) e 17,4%
para graus de similaridade muito alto (75 a 100%).

Resposta eletromiografica

Para GI (CCGQG) na anélise entre probandos e
familiares afetados, pelo Mann-Whitney U test com
nivel de significancia de 0.95 nao foi observada
significancia estatistica entre: probandos/irmaos;
probandos/pais; e probando/maes, quer para a taxa
sequencial quer para a taxa alternada.

Na andlise entre-grupos probandos de GI (CCG)
e probandos de GII (CSG), pela ANOVA e Mann-
Whitney foi encontrada diferenca estatisticamente
significante (p.037 e 0.015) para a taxa sequencial
(pataka), ou seja o GI apresenta menor eficiéncia
na tarefa.

Resposta actstica

Para GI (CCGQG) na anélise entre probandos e
familiares afetados, pelo Mann-Whitney U test com
nivel de significancia de 0.95 nao foi observada
significancia estatistica entre probandos e irmaos.
Foi observada significancia estatistica entre
probandos e pais (p = 0,009) e entre probandos e
maes (p < 0,01) para a varidvel do pitch. Para as
demais varidveis (duracido, VOT e loudness) nao
houve diferenca estatisticamente significante.

Na andlise entre-grupos probandos de GI (CCG) e
probandos de GII (CSG), pela ANOVA e Mann-
Whitney ndo foi encontrada diferenca estatisticamente
significante para as varidveis pesquisadas.

Discussao

Na literatura consultada ndo foi encontrado
nenhum estudo semelhante ao aqui apresentado
portanto, as comparagdes - entre os achados sobre
a distribuicdo da gagueira em familias, em estudo
fenotipico - sdo possiveis parcialmente.

Embora a comparacao dos resultados deva ser
observada com cuidado, dadas as diferentes
metodologias, se considerado o estudo de Yairi e
colaboradores'?, é visivel que, quanto mais
elaborado o critério de inclusdo, mais altas as
proporcdes de afetados numa mesma familia. Como
apontado em nosso estudo, grande parte dos
familiares afetados apresentava gagueira leve -
pelos critérios utilizados em nossa metodologia - o
que em caso de uma entrevista poderia nao ser
considerado pelo individuo como gagueira.
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TABELA 1. Distribui¢do dos membros afetados e nao afetados em GI.

Familiar Afetados A fe?; dos A fI;i(c)ios A?ezigs Total
pai 6 35,3% 11 64,7% 17
mae 7 41,2% 10 58,8% 17

irmas 3 23% 10 77% 13
irmaos 4 40% 6 60% 10
total 20 35% 37 65% 57

TABELA 2. Propor¢do de familiares com gagueira, na familia imediata, de

probandos do sexo masculino e feminino.

Probando Masculino

Probando Feminino

Familiar

N=13) (N=4)
pais 5/31,3% 1/25%

irmaos 4/25% 0
total masculino 9/56,3% 1/25%
maes 5/31,3% 2/50%
irmas 2/12,5% 1/25%
total feminino 7143.8% 3/75%
total na familia imediata 16/ 80% 4/20%

Quanto as hipdteses do estudo para a H1 foi
observado que existe uma similaridade na tipologia
das rupturas da fala em todos os afetados de uma
mesma familia, mesmo havendo uma tendéncia a
maior gravidade do distirbio nos probandos. Esse
dado confirma a hipétese, mas deve ser melhor
investigado pois é sabido que a gagueira se
manifesta de maneira diferente em criancas e adultos.

Para a H2 foi encontrada uma similaridade na
ativacao muscular para as taxas de diadococinesia
em todos os afetados de uma mesma familia. Houve
diferenca na comparagdo dos probandos do grupo
de pesquisa quando comparados aos probandos
do grupo controle. Esse resultado deve ser
considerado com cuidado, € s6 um primeiro achado
sobre 0 assunto. Ha a sugestao de um padrao motor
para a fala, numa relac@o passivel de ser mensurada
pala captacdo da ativagdo muscular periférica,
dentro de uma mesma familia. Esse aspecto
necessita de outros estudos para que possa ser
efetivamente considerado.

Para a H3 € pertinente que usemos o mesmo
raciocinio que para H2. Foi encontrada uma
similaridade na variacdo acustica para as taxas de
diadococinesia em todos os afetados de uma mesma
familia. Esse achado é relevante mas necessita de
outros estudos para que possa ser efetivamente
considerado.
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Para H4 os resultados do estudo - em
decorréncia do tamanho da amostra, da metodologia
de avaliacdo adotada e dos resultados ainda pouco
consistentes e sem possibilidades de comparagdes
com achados da literatura - ndo permitem que haja
a confirmacao da hipdtese.

Conclusao

A pesquisa se caracteriza como uma primeira
proposta de estudo endofenotipico da gagueira na
considera¢do de dois aspectos replicaveis: critérios
objetivos de inclusdo e avaliacio da sintomatologia
manifesta da gagueira. O estudo tem limitacdes
6bvias e nao deve ser generalizado, mas constitui
uma sugestao interessante para novos estudos. A
pesquisa também contribui como um modelo para
uma avaliacdo padronizada para a inclusio de
participantes nos estudos genéticos da gagueira.

O estudo foi suportado pela Fapesp (2006/
06026-8) e pelo CNPq (470494/2004-2).
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