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Percurso e resultados da terapia fonoaudioldgica na
Sindrome de Prader-Willi (SPW): relato de caso

Trajectory and outcomes of speech language therapy in the
Prader-Willi Syndrome (PWS): case report

RESUMO

O objetivo deste estudo foi descrever o percurso e os resultados da terapia fonoaudiolégica na sindrome de
Prader-Willi, por meio do estudo longitudinal do caso de uma crianca de 8 anos de idade, do género mascu-
lino, ao longo de quatro anos de terapia fonoaudiolégica em uma clinica-escola. Foram realizadas filmagens
de sessdes de terapia e andlise documental de informagdes dos prontudrios referentes a anamnese, avaliacio e
relatérios terapéuticos fonoaudioldgicos e avaliagdes multidisciplinares. A crianca apresentou caracteristicas
tipicas da sindrome de Prader-Willi como obesidade, hiperfagia, ansiedade, problemas de comportamento e
auto-agressdes. Em avaliac@o fonoaudioldgica foram observados hipotonia orofacial, sialorréia, voz hiperna-
sal, alteracdes cognitivas, dificuldades de compreensdo oral, comunicac¢@o por meio de gestos e produgdo de
palavras isoladas ininteligiveis. Inicialmente, a terapia fonoaudioldgica teve o objetivo principal de promover
o desenvolvimento da linguagem com €nfase na interag@o social por meio de atividades lidicas. Com a evo-
lug@o do caso o direcionamento principal passou a ser o desenvolvimento de habilidades conversacionais e
narrativas. Foram observadas evolugdes quanto a manutengio da atencdo, brincadeira simbdlica, contato social
e comportamento. Além disso, houve aumento do vocabuldrio, evolugdo quanto a compreensao oral e desen-
volvimento de habilidades narrativas. Dessa maneira, a intervencao fonoaudiolégica em caso de sindrome de
Prader-Willi foi eficaz em diferentes niveis, no que se refere as habilidades fonoldgicas, sintdticas, lexicais e
pragmadticas da linguagem.

ABSTRACT

The aim of this study was to describe the trajectory and the outcomes of speech-language therapy in Prader-
Willi syndrome through a longitudinal study of the case of an 8 year-old boy, along four years of speech-
language therapy follow-up. The therapy sessions were filmed and documental analysis of information from
the child’s records regarding anamnesis, evaluation and speech-language therapy reports and multidisciplinary
evaluations were carried out. The child presented typical characteristics of Prader-Willi syndrome, such as
obesity, hyperfagia, anxiety, behavioral problems and self aggression episodes. Speech-language pathology
evaluation showed orofacial hypotony, sialorrhea, hypernasal voice, cognitive deficits, oral comprehension
difficulties, communication using gestures and unintelligible isolated words. Initially, speech-language therapy
had the aim to promote the language development emphasizing social interaction through recreational activities.
With the evolution of the case, the main focus became the development of conversation and narrative abilities.
It were observed improvements in attention, symbolic play, social contact and behavior. Moreover, there was
an increase in vocabulary, and evolution in oral comprehension and the development of narrative abilities.
Hence, speech-language pathology intervention in the case described was effective in different linguistic levels,
regarding phonological, syntactic, lexical and pragmatic abilities.
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INTRODUCAO

A literatura cientifica descreve heterogeneidade clinica e
possibilidades varidveis de intervengio em casos de pessoas com
a sindrome de Prader-Willi (SPW). Este estudo destaca a Fono-
audiologia como drea especifica de atuacdo, que deve necessaria-
mente ser considerada durante o processo de busca por melhores
resultados, dependendo do fenétipo clinico de cada caso.

A SPW foi relatada em 1956 como uma desordem neuro-
comportamental rara, de natureza genética''?, que acomete de
1:10.000 a 1:15.000 nascimentos®. A etiologia refere-se a ausén-
cia de genes paternos que decorre da dele¢@o da por¢ao proximal
do brago longo do cromossomo 15 paterno (15q11q13) ou, mais
raramente, translocacdes, dissomia materna do cromossomo 15
ou anormalidades do imprinting cromossdmico™. O diagndstico
baseia-se em critérios clinicos e pode ser estabelecido de modo
definitivo por meio de andlise genética.

A SPW caracteriza-se por atraso no desenvolvimento neu-
ropsicomotor em 98,9% dos casos, caracteristicas faciais em
88,4%, hipotonia neonatal em 87,9%, e hiperfagia em 84,4%.
Além disso, sdo observados: saliva espessa e viscosa (88,9%),
mao pequenas e gordas (87,8%), problemas de comportamen-
to (86,7%), lesdes de pele por auto-agressdo (83,3%), desvio
fonolégico (80%), apnéia do sono (75,6%), ganho excessivo
de peso (66,7%), dentre outras caracteristicas”. Transtornos
psiquidtricos também sdo descritos!*>%, como transtorno
obsessivo-compulsivo, hdbito alimentar compulsivo®, sinto-
mas psicéticos”, depressio e agressividade quando o alimento
solicitado lhe € recusado®.

Alguns autores referem a presenga de comportamentos
repetitivos semelhantes aos apresentados em casos de distir-
bios do espectro autistico”, sintomas de déficit de atengdo
e hiperatividade, dificuldades em habilidades de vida didria
e socializacdo". Aponta-se ainda deficiéncia intelectual que
varia de grau moderado a severo"®, sendo que a maioria dos
individuos a apresenta em grau moderado®.

Quanto aos aspectos fonoaudioldgicos, diversas alteragdes
sdo mencionadas na literatura”*'V e hd consideravel variabili-
dade na severidade de distirbios da fala e da linguagem !9,
Séo descritos hipotonia orofacial™®, sialorréia®, prejuizos de
voz" e de articulagdo da fala”, habilidades morfossintaticas
restritas, dificuldades lexicais e pragmaticas!'?.

Nesse sentido a interven¢do precoce na drea de Fonoau-
diologia € assinalada como fator determinante para o melhor
progndstico de individuos com a SPW®. Contudo as pesquisas
enfatizam os prejuizos no desenvolvimento fonolégico e na
fluéncia da fala"V, havendo poucos estudos sobre a intervengao
fonoaudioldgica direcionada principalmente a aspectos lexicais
e pragmaticos da linguagem. Assim, este trabalho teve como
objetivo descrever o percurso e os resultados de terapia fono-
audioldgica na sindrome de Prader-Willi, por meio do estudo
longitudinal de um caso.

APRESENTACAO DO CASO CLINICO

O presente estudo foi aprovado pelo Comité de Etica em
Pesquisa da Universidade Estadual Paulista (UNESP), sob n°
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1417/2009. O responsével pelo sujeito assinou o Termo de
Consentimento Livre e Esclarecido, elaborado para fins espe-
cificos desta pesquisa.

O trabalho baseia-se em um estudo de caso clinico de uma
crianga de oito anos de idade, género masculino e diagndstico
de sindrome de Prader-Willi. Como procedimento de coleta
e andlise de dados, foi realizado um estudo longitudinal por
meio do acompanhamento do caso, ao longo de quatro anos
de intervencao fonoaudioldgica. Para isso, durante as sessoes
de terapia de linguagem foram realizados registros por meio
de filmagens. Foi realizado um registro cada seis meses, to-
talizando oito registros. Houve, ainda, andlise documental de
informacdes do prontudrio referentes a anamnese, avaliacdes e
relatdrios terapéuticos fonoaudioldgicos, exames e avaliagdes
multidisciplinares.

Dados da anamnese fonoaudiolégica

A crianga foi encaminhada & clinica-escola aos 4 anos.
Primeiramente passou pelo setor de Psicologia por apresentar
ansiedade excessiva, ato de morder as maos, hiperfagia e com-
portamento agitado. Apés avalia¢do psicoldgica, foi conduzida
ao setor de Fonoaudiologia devido a atraso no desenvolvimento
da fala.

Durante a anamnese fonoaudioldgica, a mae relatou que foi
realizado todo o pré natal, a crianga nasceu a termo, de parto
normal, com 3,2 kg e 45 cm, sem intercorréncias. A mae referiu
que o filho “quase ndo falava”, apresentava comportamento
muito agitado e nao sabia utilizar objetos em brincadeiras.
Sentou sem apoio com 1 ano e andou aos 2 anos de idade.
No que se refere ao desenvolvimento da linguagem, emitiu os
primeiros sons aos 4 meses € as primeiras palavras com 1 ano
e meio. Aos trés anos compreendia ordens simples e complexas
e se expressava por meio de palavras isoladas e gestos indi-
cativos. Por apresentar distirbios alimentares, a crianca era
acompanhada em um grupo de obesidade por nutricionista,
fonoaudidloga, cardiologista, neurologista e endocrinologista.

Dados de avaliacio

Avaliagdo genética e neuroldgica clinica

Aos 5 anos de idade, a crianca passou por avaliagdo genética
e neurolégica clinica. Foram observados agitacio, obsessao por
comida, crises convulsivas e de auséncia, mesmo com 0O uso
de anticonvulsivante. Quanto aos aspectos fisicos, a crianca
apresentou obesidade e maos pequenas e lesionadas devido
a auto-agressdo. Apoés realizacio de eletroencefalograma, a
crianga foi medicada com antidepressivo e anticonvulsivante
em doses maiores e recebeu diagndstico de deficiéncia inte-
lectual. Além disso, recebeu diagndstico clinico de sindrome
de Prader-Willi.

Avaliagdo psiquidtrica

A avaliacdo psiquidtrica foi realizada por equipe composta
por um psiquiatra responsdvel, uma psicéloga e as trés fono-
audidlogas, autoras deste trabalho. Foram observados atrasos
no desenvolvimento neuropsicomotor, sintomas de ansiedade,
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hiperfagia, obesidade, lesdes de pele decorrentes de auto-
agressdo. Além disso, foi aplicada a Vineland Adaptive Beha-
vior Scale"'?, que avaliou o Quociente de Desenvolvimento. A
crianga obteve escores de 26 no dominio comunicacional, 24 no
dominio social e 43 no dominio referente as atividades de vida
didria. Alcancou, portanto, Quociente de Desenvolvimento total
de 35, que indica retardo mental moderado. Durante a avaliagdo
psiquidtrica foi realizado exame clinico, sendo observados
sinais e sintomas que permitiram confirmar o diagndstico de
deficiéncia intelectual e sindrome de Prader-Willi.

Avaliagdo otorrinolaringologica

Durante o processo terapéutico a crianga passou por duas
avaliacOes otorrinolaringoldgicas na clinica-escola. Foi realiza-
dainspegao otoldgica clinica e ndo foram observadas alteracdes.

Avaliagdo audioldgica

Foi realizada avaliacdo audioldgica aos 4 e aos 8 anos de
idade. Em ambos os momentos, foram observados limiares
auditivos dentro dos padrdes de normalidade.

Avaliagdo fonoaudioldgica clinica

A avaliacdo fonoaudioldgica clinica envolveu a andlise de
aspectos da motricidade oral, voz, audi¢do, fala e linguagem.
Estes aspectos foram avaliados por meio de andlise de amostra
de linguagem espontinea e dirigida, realizada por meio de ob-
servacdo comportamental e aplica¢do da prova de vocabulério
do ABFWU¥, que investigou o desempenho lexical da criancga.
Foi também avaliada a atividade lddica por meio de observagao
comportamental para verificar o tipo de acdo e manipula¢@o dos
objetos e interagcdo com o terapeuta e com a mae. Além disso,
para complementar a avaliacdo foram levados em considera-
¢do os resultados obtidos na aplicacdo do Vineland Adaptive
Behavior Scale"'? ja descrita anteriormente. Os aspectos de
motricidade orofacial e de aspectos vocais foram avaliados de
forma passiva por meio da antroposcopia ou avaliagdo visual
e auditiva devido a falta de compreensdo e colaboracdo do
paciente. Tais avaliacdes foram complementadas por inspe¢ao
oral e ausculta cervical.

A crianga apresentou tempo de atencdo auditiva e visual
reduzida, sendo necessdria a apresentacdo de diferentes es-
timulos sonoros e visuais em curtos periodos de tempo para
manter a crianca envolvida em atividades lidicas. Os aspectos
fonoldgicos, lexicais e pragmadticos foram avaliados por meio de
andlise de amostras de linguagem espontaneas e dirigidas, por
meio de observagdo comportamental. Além disso, foi avaliada a
atividade lidica por meio de observacdo comportamental para
verificar o tipo de a¢@o e manipulag@o dos objetos e interagdo
em sessoes individuais com o terapeuta e com a mie e em
sessOes grupais realizadas com outras criangas.

Foram observadas dificuldades de interag¢do, choro sem
motivo aparente, utilizacdo de gestos indicativos e represen-
tativos acompanhados de palavras isoladas como “niao” e “em
cd” (vem cd) para se comunicar e respostas assistemadticas
ao ser solicitado. Nas sessoes grupais realizadas com outras
criancas, a crianca demonstrou dificuldades de interacdo, apatia,
isolamento e choro.
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A crianga demonstrou inten¢d@o comunicativa, por meio de
expressao facial, gestos indicativos e algumas vocalizagoes,
geralmente para expressar protesto em relacdo as atividades
propostas pela terapeuta e desejo de isolar-se. Em atividades
lddicas recusou-se a brincar e utilizar objetos com funcionali-
dade, sendo que as acdes e a forma de manipulacio de objetos
ndo foram compativeis com a idade. Em relagdo a emissao
oral, demonstrou dificuldades na praxis oral e articulatéria, nao
nomeou objetos ou figuras durante provas e atividades lddicas.
A recepg¢do oral se mostrou aquém a idade, sendo que a crianca
era capaz de compreender apenas ordens verbais simples de
vocabuldrio cotidiano.

Para complementar a avaliacdo foi aplicada a prova de
vocabuldrio do ABFW!3, sendo possivel observar repertério
lexical inferior a idade cronoldgica, verificando-se que o pacien-
te ndo respondeu & maioria dos questionamentos, nem mesmo
por meio de indicacdo gestual. Realizou poucos processos de
substituicdo, que se caracterizaram por segmentos ininteligiveis
e co-hiponimos préximos. Em avalia¢do da motricidade orofa-
cial e de aspectos vocais foram observados hipotonia orofacial,
protrusdo de lingua, sialorréia e voz hipernasal.

Devido as alteracdes nos aspectos fonoldgicos, sintéticos,
semanticos e pragmadticos da linguagem, a crianga recebeu
diagnéstico fonoaudioldgico de distirbio de linguagem.

Metodologia e resultados da terapia fonoaudiologica

O atendimento fonoaudioldgico da crianga ocorreu durante
quatro anos, por meio de sessdes individuais, de 50 minutos
cada, realizadas duas vezes por semana. A interagdo entre tera-
peuta e paciente foi priorizada a fim de promover o desenvol-
vimento cognitivo, a socializacdo e a comunica¢do da crianga,
com base na perspectiva pragmdtica. O objetivo principal foi
promover a construcdo da linguagem e, consequentemente, au-
mentar o nimero de ocorréncias de comportamentos comunica-
tivos intencionais e favorecer a compreensdo e o uso funcional
dalinguagem. Além disso, foram oferecidas orientacdes a mae e
aescola, a fim de contribuir com o desenvolvimento da crianca.

No inicio do processo terapéutico a crianca recusava-se a
participar das atividades, apresentava inten¢do comunicativa e
interagOes restritas, alteragdes de atencao, agressividade, isola-
mento social, choro (por algumas vezes sem motivo aparente
e por outras expressando protesto em relagdo as atividades
propostas pela terapeuta) e producdo de palavras isoladas e
ininteligiveis. A terapia foi conduzida por meio de atividades
lddicas, buscando valorizar os meios comunicativos da crianca
e propiciar a atividade dialégica com atividades e jogos que
favorecessem a interacdo e auxiliassem a crianga na compre-
ensdo de ordens e regras.

Aos 6 anos de idade, as sessOes passaram a envolver ati-
vidades que visavam desenvolver a narrativa, conjuntamente
ao trabalho de aten¢do auditiva e interacao social. Aos 7 anos
de idade a crianga apresentou melhora na conduta e interagao
com a terapeuta, além de compreender melhor ordens simples e
complexas e iniciar a atividade dialdgica. Porém, ndo respeitava
regras dos jogos, apresentava comportamentos infantilizados e
perseverativos. Nesse periodo, apresentou evolu¢do quanto a
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estruturacgdo sintdtica, emitindo por muitas vezes frases comple-
xas, porém com momentos de ininteligibilidade, compreendidas
somente considerando-se o contexto. A crianga mostrava-se
mais envolvida em determinados tipos de atividades, demons-
trando preferéncia por brincar com bonecas, de cabeleireiro,
falar ao telefone e fazer compras no supermercado.

Ainda nesta época, aos 7 anos de idade, foram observadas
dificuldades na emissdo oral devido a alteracdo préaxica. Porém,
a crianga apresentava estruturacao sintitica complexa e recon-
tava partes de estdrias. Durante as sessdes a crianga apresentava
irritabilidade e agressividade quando ndo era compreendido
pela terapeuta. Neste mesmo periodo passou a iniciar turnos e
manter o tema da conversagao durante um determinado periodo.

No dltimo ano de terapia fonoaudioldgica, a crianga apre-
sentava 8 anos de idade, 67,6 kg e 1,46 m de altura. Frequentava
a escola comum e sala de recursos, ndo reconhecia grafemas e
nao participava das atividades pedagdgicas na escola, de acordo
com o relato da professora. Apresentava grande ansiedade e
momentos de auto-agressao.

Foi possivel observar intencdo comunicativa, iniciativa em
atividades dialdgicas, com dificuldade na manutencio do tema,
utilizacdo de comunicacdo gestual e oral, com fala ininteligivel
devido apraxia de fala e voz hipernasal. Observou-se ainda
comportamento agitado, prejuizo no raciocinio l6gico e nos pro-
cessos perceptivo-auditivos e visuais. A crianga compreendia
instrucdes simples, porém apresentava dificuldades em ordens
complexas, indicativas de comprometimento na habilidade de
recepg¢do e expressdo da linguagem oral.

Para avaliar a evolucao do vocabuldrio da crianga, foi rea-
plicada anualmente a prova de vocabulario do ABFW!%, sendo
possivel observar melhora no desempenho. Ainda assim, na
dltima avaliacdo realizada, foram observados varios processos
de substitui¢do, caracterizados por segmentos ininteligiveis,
vocdbulos foneticamente expressivos € co-hipdnimos proximos.

Ap6s quatro anos do processo terapéutico aqui relatado, a
conduta adotada foi a continuidade da terapia fonoaudioldgica
com énfase no desenvolvimento de habilidades conversacionais
e de narrativa, conjuntamente as de atenco e interagdo social.
Tal conduta teve relagdo com o fato de a criancga ter obtido um
nivel de desenvolvimento que permitisse trabalhar tais aspectos
e por serem estas suas principais dificuldades apds o periodo
de terapia fonoaudioldgica.

DISCUSSAO

A crianga participante do presente estudo apresentou di-
versas das caracteristicas descritas na literatura referentes a
sindrome de Prader-Willi como hiperfagia, ganho excessivo
de peso, problemas comportamentais, deficiéncia intelectual®,
desordem psiquidtrica’*>9, habito alimentar compulsivo®. Os
dados obtidos em avaliacdo fonoaudioldgica clinica também
corroboraram achados de outras pesquisas, uma vez que a crian-
ca apresentou hipotonia orofacial™®, sialorréia®, prejuizos de
voz!V e de articulacdo da fala’-'», e habilidades morfossintaticas
restritas''?, que tornava a fala ininteligivel'¥. Foram observadas
alteracoes lexicais'*'¥ e pragmaticas!'?, dificuldades na ma-
nutencdo dos tépicos de conversagdo® e auto-agressividade®.
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Quanto a terapia fonoaudioldgica sugere-se que, em decor-
réncia da heterogeneidade clinica descrita pela literatura®” e dos
dados encontrados neste estudo, o prognéstico fonoaudioldgico
de individuos com SPW seja bastante varidvel. No caso aqui
estudado, observou-se evolucdo em habilidades comunicativas
como aumento do vocabuldrio, iniciativas e trocas de turnos no
didlogo, manuteng¢do do tema e melhora da conduta em relagao
aterapeuta. Tais achados evidenciam a evolu¢do em habilidades
lexicais, pragmadticas e de linguagem oral da crianga, corro-
borando afirmagdes de outros autores sobre a importancia de
um trabalho focado em tais aspectos!"?. A criangca demonstrou
também melhora na inteligibilidade de fala, mas continuou
apresentando alteracdes quanto a esse aspecto, assim como nos
achados de pesquisas que relatam a permanéncia de disttirbios
de articulacdo, mesmo apds intervengiao®.

Desta forma coloca-se o cardter fundamental da interven-
¢do precoce, realizada por equipe multidisciplinar que inclua
o profissional fonoaudiélogo, como afirmam diversos auto-
res21D Todavia, é necessdrio considerar que além do processo
terapéutico fonoaudioldgico, outras varidveis estao envolvidas
no desenvolvimento da comunicacio da crianca em questao,
como a deficiéncia intelectual, a ansiedade, os episddios de
crises convulsivas e de auséncia, além da dindmica familiar e
escolar em que estd inserida.

Estudos que contribuem para a caracterizagao do fenétipo
clinico da SPW sio significantes, pois de acordo com a litera-
tura™ o exame genético ndo estd sempre disponivel na pratica
médica cotidiana, e por isso a utilizacao de critérios clinicos
¢ bastante util. Além disso, devido a raridade da desordem,
estudos mais amplos e sistematicos sobre intervengdes compor-
tamentais ainda sdo escassos"”. No Brasil, hd poucos trabalhos
enfocando as dreas de avaliacdo de saide mental e intervengao
comportamental na SPW®. Assim, constata-se a necessidade de
mais pesquisas longitudinais voltadas as manifestacdes clinicas
e terapia fonoaudioldgica nesta sindrome.

COMENTARIOS FINAIS

A partir deste estudo foi possivel apresentar as caracteristi-
cas de uma criang¢a com a sindrome de Prader-Willi referentes
ao desenvolvimento fisico, cognitivo, comportamental e espe-
cialmente ao desenvolvimento de fala e linguagem.

A maioria dos estudos acerca da SPW enfoca a descricdo das
alteracdes genéticas e fenotipicas presentes nos individuos estu-
dados e tratamentos acerca de disttrbios alimentares decorrentes
da sindrome. Portanto, os achados deste estudo podem auxiliar
na compreensdo dos fonoaudidlogos sobre as manifestacdes,
processo terapéutico e prognostico fonoaudiolégico na SPW.
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