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RESUMO
Introdução : a neurofibromatose tipo 1 é a principal representante das doenças neurocutãneas ou facomatoses . É de origem gené-
tica, autossômica dominante, caracterizada por lesões de pele (manchas café-com-leite, neurofibromas, entre outras), alterações
ósseas, presença de tumores benignos nos sistemas nervosos central e periférico . Outros comprometimentos do sistema nervoso
central incluem : epilepsia, deficiência mental, distúrbios no comportamento, na capacidade visuomotora, dificuldades de lin-
guagem e, principalmente, de aprendizagem escolar . Objetivo : chamar a atenção para a alta incidência de alterações fonoaudi-
ológicas em crianças portadoras de neurofibromatose tipo 1, a fim de que um melhor diagnóstico possa ser firmado, permitindo o
estabelecimento de programas de estimulação precoce a fim de minimizar as dificuldades no aprendizado escolar. Métodos :
sete pacientes, com idades variando de um ano e cinco meses a 15 anos, apresentando dificuldades no desenvolvimento e com
diagnóstico de neurofibromatose tipo 1, foram avaliados, passando por avaliação fonoaudiológica tendo em vista a obtenção de
dados evolutivos e a caracterização de aspectos da linguagem, da fala, da cognição e do aprendizado da escrita . Resultados : a
maioria dos pacientes apresenta história de atraso no desenvolvimento neuropsicomotor e de linguagem . Em todos os mais ve-
lhos foram encontradas dificuldades de linguagem, do ponto de vista argumentativo, envolvendo relações temporais, causais e
quantitativas, estando preservados os aspectos pragmáticos e gramaticais . Quatro deles apresentavam alterações de fala seme-
lhantes, principalmente com o fonema /r/ em grupos consonantais e com alguns fricativos . São significativas as dificuldades de
alfabetização em três dos mais velhos, sendo que outros três conseguiram ser alfabetizados e fazem uso da linguagem escrita com
restrições . Dificuldades com a matemática são gerais para todos . 0 mais novo apresenta discreto atraso global do desenvolvi-
mento, evidenciando que, desde cedo, algumas dificuldades podem ser observadas, facilitando o diagnóstico precoce e justifi-
cando um programa de intervenção terapêutica fonoaudiológica . Conclusões : os resultados confirmam dificuldades apontadas
na área da linguagem oral e escrita, da cognição e da aprendizagem . Também foi possível encontrar problemas discretos com
relação á fala e sistemáticos em termos de noções quantitativas, o que não é freqüentemente citado na literatura . 0 diagnóstico
precoce é possível, sendo importante a participação do fonoaudiólogo nesse processo e nos programas de intervenção .
Descritores : neurofibromatose; neurofibromatose tipo 1 ; dificuldade escolar; deficiência mental ; avaliação fonoaudiológica .

Os tecidos e órgãos que compõem o corpo humano derivam de três camadas de células encontradas no embrião (os
chamados folhetos embrionários) : ectoderma, mesoderma e endoderma . 0 ectoderma, camada mais externa, dá origem à
pele e ao sistema nervoso ; o mesoderma, camada mediana, origina o sistema circulatório (vasos sanguíneos e coração), e o
endoderma, camada mais interna, as vísceras, ossos e músculos .

As síndromes neurocutâneas,também denominadas facomatoses, são dependentes de alterações em um ou mais dês-
sesfolhetos embrionários, determinando doenças multissistêmicas, ou seja, com comprometimento em mais de um siste-
ma, órgão ou tecido do corpo . Asintomatologia 'variada devido à possibilidade de coexistirem múltiplos tumores benig
nos e cistos por todo o corpo, especialmente sobre a pele, o sistema nervoso e os olhos . Aapresentação clínica inclui um
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espectro de variação muito grande, sendo freqüente o en-
contro de formas frustras, com discreto comprometimento
neurológico, até formas graves e letais .0 )

0 principal representante desse grupo é a neurofibro-
matose ou doença de von Recklinghausen, distúrbio here-
ditário, de transmissão autossõmica dominante e depen-
dente do acometimento do ectoderma e do mesoderma .

As duas principais formas de apresentação são a neu-
rofibromatose tipo 1 (NF-1) ou forma periférica ou clássica
descrita por Von Recklinghausen e a neurofibromatose
tipo 2 (NF-2) ou forma central, que têm diferentes manifes-
tações clínicas . Elas não são distintas só nas suas caracterís-
ticas clínicas, como também na localização gênica . 0 gene
da NF-1 está situado no braço longo do cromossoma 17
(região 811 .2) e o da NF-2 no braço longo do cromossoma
22 (região q 11-q 13 .1) .( 2 )

Para o diagnóstico, devem-se cumprir critérios especiais
sugeridos pelo National Institutes of Health (NIH-1987),(3 )
mas os principais sinais e sintomas da NF1 são : manchas ca
fé-com-leite (Figura 1) e neurofibromas distribuídos pelo cor-
po, lesões ósseas, glioma do nervo óptico, hamartomas de
íris, entre outros.

As manifestações neurológicas dependem da presença
do tumor no sistema nervoso periférico (neurofibromas) e
do hamartoma ou tumor glial no sistema nervoso central
(SNC) (glioma do nervo óptico e, raramente, tumor encefá-
lico do tipo astrocitoma pilocítico frbrilar) . Observam-se
outros sintomas que dependem de um distúrbio generali-
zado do SNC, como deficiência mental (presente em cerca
de 40% dos pacientes), demência com ou sem sintomas
autísticos (em cerca de 8% dos casos) e epilepsia (em 3% dos
acometidos) . (4)

Fig. 1 . Manchas café-com-leite na região escapular direita .
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Outras manifestações de comprometimento do SNC,
bem menos dramáticas e, portanto, bem menos valoriza-
das pelos neurologistas, são encontradas em crianças . Cha
ma a atenção a alta incidência de atraso na aquisição da lin-
guagem/fala, dificuldade específica no aprendizado da lei-
tura e da escrita, hiperatividade, desatenção e distúrbios
no comportamento . A incidência de aprendizado escolar
inadequado é de cerca de 45% das crianças com NFl .(5- r4)

Em 1986,( 5 ) Eliason foi um dos primeiros a relacionar a
NF1 com dificuldade específica no aprendizado da leitu-
ra/escrita e distúrbios comportamentais . Realizou testes
psicológicos em 23 crianças portadoras e encontrou capa-
cidade visual perceptiva deficiente em 56% (13 em 23) e
atraso na aquisição da fala em 30% (sete em 23) . Naquela
ocasião, sugeriu que os especialistas tivessem o cuidado de
incluir na anamnese questionamentos sobre o desenvolvi-
mento da linguagem/fala, do aproveitamento escolar e da
existência de problemas comportamentais . Em 1988,(' 5 )
publicou novas observações comparando 32 crianças com
NF1 e problemas de aprendizagem escolar com outros
estudantes com dificuldade de aprendizado mas sem doen-
ças clínicas ou genéticas . Concluiu que a NF1 é uma forma
distinta na categoria dos défrcits de aprendizagem, repre-
sentando um fator causal específico, e recomendou consi-
derar a NF1, por si só, como uma das causas de dificuldade
na aprendizagem escolar.

Vernhagen et a1 .(") confirmaram que as crianças com
NF1 apresentavam quadros leves de comprometimento
mental, particularmente em termos de integração visuoes
pacial, determinante de uma forma específica e diferencia-
da de dificuldade na aprendizagem, sendo mais acentuada
nos quadros mais graves .

Assim, a inadequação na aprendizagem escolar nos
portadores de NF1 passou a ser considerada por alguns
autores como específica e, caracteristicamente, dependen
te de uma forma de déficit de integração visuoespaci-
aP6, i 4, »,1 s) Entretanto, North et ai .(") avaliaram 51 crianças
com NFl e não encontraram dados que permitissem acredi-
tar que existisse correlação causal entre a capacidade visu-
oespacial deficiente e a dificuldade escolar. Brewer et ai .(")
avaliaram 105 crianças e adolescentes com NF1 associada a
dificuldade escolar e encontraram uma taxa muito baixa de
comprometimento da capacidade visuoespacial (menos de
10%), sendo 27% (29 em 105) normais neuropsicologica-
mente e 33% (35 em 105) com deficiências acadêmicas glo-
bais . Finalmente, Cutting et ai .(") afirmaram que, compara-
das com crianças normais, as acometidas com NF1 têm difi-
culdades visuoespaciais, mas em menor porcentagem do
que a observada em crianças portadoras de dificuldade
escolar sem patologia clínica ou genética .

0 fator determinante da dificuldade escolar observada
entre as crianças com NF1, ainda não está esclarecido, mas
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Fig. 2. Ressonância magnética encefálica em que se observam
lesões cáracteristicas com aumento de sinal em T2 .

existem pesquisas demonstrando haver relação com a falta
de ativação dos astrócitos cerebrais pela neurofibromi-
na,(2 ') presença de megencefalia,(22 .23 ) diminuição das cone-
xões sinápticas que convertem a memória imediata em
memória permanente,(24) distúrbio genético grosseiro pro-
veniente da linhagem materna (25) e presença de epilep-
sia.(26) Em todas essas pesquisas, o ponto em comum é a
hipótese da existência de um defeito genético específico
da via que depende da ativação de neurotransmissores, de
fatores de transcrição nuclear e de receptores de fatores de
crescimento, que têm sua disfunção associada a deficiência
mental e a dificuldade de aprendizagem .

Os exames de neuroimagem utilizando a ressonância
magnética encefálica (ME) demonstraram lesões caracte-
rizadas por aumento do sinal em T2 em cerca de 70% dos
casos de NF1 (Figura 2). Entretanto, não foi possível estabe-
lecer uma correlação entre a localização da lesão com difi-
culdade na aprendizagem, distúrbios no comportamento
ou anormalidades perceptuais visuomotoras . Também não
se estabeleceu correlação entre o número de lesões e o
sexo, a idade, as condições socioeconômicas, macrocefalia
ou gravidade da doença . Pôde-se perceber correlação sig-
nificativa entre o maior número de lesões captadas na RME
com o menor coeficiente de inteligência e maior atraso na
aquisição da linguagem/fala.(' °-' 2,27)

0 objetivo do estudo dessas sete crianças portadoras
de NF1 é chamar a atenção para a necessidade de utilizar
uma abordagem interdisciplinar no estabelecimento do
diagnóstico e na estratégia do tratamento, sendo impres-

cindível, além da avaliação clínica com neurologista e orto-
pedista, a avaliação com especialista em fonoaudiologia .

MÉTODOS
Este trabalho consta da descrição e da análise dos re-

sultados de exames clínicos fonoaudiológicos realizados
em sete pacientes diagnosticados como portadores de
NF1, atendidos pelos serviços do CEFAC - Clínica-Escola
em Fonoaudiologia, da APAE de Campos doJordão-SP e do
IDEA (Instituto de Desenvolvimento e Aprendizado Esco-
lar, já extinto) . A idade dos pacientes variou entre um ano e
cinco meses a 15 anos . Os responsáveis pelo mais novo (um
ano e cinco meses) procuraram atendimento em razão do
atraso evolutivo que estava apresentando, enquanto os
demais, cujas idades variavam de 10 a 15 anos, foram enca-
minhados por causa de dificuldades escolares, sendo que
quatro deles também apresentavam problemas de fala .

A partir do diagnóstico de NF1, realizado por neurope-
diatras, os pacientes foram encaminhados para avaliação
fonoaudiológica, sendo observados os seguintes aspectos
do desenvolvimento :
LI História de desenvolvimento neuropsicomotor e de lin-

guagem, nível de escolaridade e dificuldades atuais .
LJ Avaliação de linguagem, com enfoque em habilidades

de organização de narrativas e de argumentação .
LI Avaliação do sistema fonêmico .
LI Avaliação do nível de desenvolvimento da escrita, to-

mando como referência a classificação de Ferreiro e
Teberosky.(28 )

LI Caracterização de nível de desenvolvimento cognitivo,
com base em provas operatórias piagetianas referentes
à inclusão de classes, seriação e conservação .

U Caracterização do nível de desenvolvimento cognitivo,
no caso da criança mais nova, tendo como referência a
avaliação do desenvolvimento sensorimotor, de acordo
com a proposta de Zorzi .(29 )

RESULTADOS
As avaliações realizadas mostraram os seguintes

resultados que estão ilustrados, de modo resumido, na
Tabela 1 .

Paciente 1
Paciente do sexo masculino, com idade de dez anos,

foi encaminhado, juntamente com seu irmão gêmeo (paci-
ente 2), para atendimento fonoaudiológico em razão das
suas dificuldades de linguagem e aprendizagem . A partir da
avaliação, pôde-se constatar :
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Tabela 1, Síntese da caracterização dos pacientes quanto a idade, sexo, grau de escolaridade, história de desenvolvimento neuropsicomotor, desenvolvimento de
linguagem, linguagem atual, fala atual, nível de desenvolvimento da escrita, nível de desenvolvimento cognitivo e dificuldade atual

Paciente, sexo

	

História de
e idade

	

desenvol-
vimento
neuropsico
motor

Pac.1 Atraso
Sexo masc .
Idade : 10 a.

Pac 2

	

Atraso
Sexo masc .
Idade : ] o a.

Pac.3 Atraso
Sexo masc.
Idade:11 a. 4 m.

Pac.4 Atraso
Sexo masc.
Idade: 11 a. 4 m.

Pac.5 Atraso
Sexo masc .
Idade : 12 a .

História de
desenvol-
vimento da
linguagem

Atraso

Atraso

Atraso

Atraso

Atraso

Pac. 6

	

Sem referência

	

Sem
Sexo fem .

	

referência
idade: 15 a .

Pac . 7

	

Atraso discreto
Sexo masc,

	

no desenvolvi
Idade:1 a . 5 m.

	

mento sensorio
motor

Atraso
discreto no
deseno da
comunicação

Linguagem
atual

Sem problemas

	

Subst . de /j/ por /s/ e
mais evidentes :

	

/3/por/z/. Omissão
dificuldades na

	

de /r/ em grupo
argumentação consonantal

Sem problemas
mais evidentes :
dificuldades na
argumentação

Sem problemas
mais evidentes :
dificuldades na
argumentação

Sem problemas
mais evidentes :
dificuldades na
argumentação

Sem problemas
mais evidentes :
dificuldades na
argumentação

Sem problemas :
dificuldades
para lidar com
conteúdos
numéricos
Comunicação
intencional
elementar com
vocalizações

Tala atuai

Sem problemas

Distorção em /r/,
produzido
posteriormente

Subst . de /r/ por /I/ e
omissão de /r/ em
grupo consonantal

Substituições
fonêmicas:
/j/ por /s/; /3/ por /z/ e
/r/ por /I/I
Omissão de /r/ em
grupo consonantal
Sem problemas

Poucas vocalizações
acompanhando gestos

Nível de
desenvol-
vimento da
escrita

Alfabético

Alfabético

Transição
Pré-silábico/
Silábico

Pré-silábico

Pré-silábico

Alfabético lê e
escreve

Nível de
desenvol-
vimento
cognitívo

Operatório-
concreto

Operatório-
concreto

Pré-operatório

Pré-operatório

Características
de
transição-início
de operatório
concreto

Transição para
operatório
concreto

Características
de início de V
fase sensoro-
motora

Nível de
escolaridade

Y série

35' serie

1 1' série classe
especial escola
pública

lá série classe
especial escola
pública

34 série escola
pública
(promoção
automática)

Y série escola
pública

Dificuldade atual

Distúrbio de
aprendizagem
Dificuldades com
matemática e
operações aritméticas
Distúrbio de
aprendizagem
Dificuldades com
matemática e
operações aritméticas
Distúrbio de
aprendizagem
Dificuldades com
matemática e
operações aritméticas
Distúrbio de
aprendizagem
Dificuldades com a
matemática e
operações aritméticas
Distúrbio de
aprendizagem
Dificuldades com a
matemática e
operações aritméticas

Dificuldade específica
e acentuada em
matemática

Discreto atraso global
do desenvolvimento
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História de atraso no desenvolvimento neuropsicomo-
tor, cumprindo as etapas evolutivas com defasagem
com relação à idade cronológica .

"

	

História de atraso no desenvolvimento da linguagem e
da fala . Também apresentou dificuldades quanto a do-
minar os sons da fala .

"

	

Linguagem atual : apesar da história de atraso, atual-
mente pode ser considerado como eficiente para dar
conta de situações cotidianas de uso da linguagem,
como manter diálogos, relatar fatos, fazer perguntas e
comentários sobre assuntos que são de seu interesse,
falar sobre sua família, a escola e assim por diante . Não
evidencia dificuldades em níveis gramaticais. Por outro
lado, surgem limitações na medida em que o conteúdo
das conversações envolve noções mais precisas de cau-
salidade, tempo e quantidade, revelando que tais con-
ceitos não estão bem consolidados . Ao lado das habili-
dades para descrever fatos e situações, evidencia difi-
culdades no sentido de argumentar ou explicitar as re-
lações implícitas em tais fatos.(3o)

"

	

Fala atual : apresenta dificuldades quanto a alguns fo-
nemas fricativos : /J/ tende a ser substituído por /s/ e /3/
por /z/ . Também ocorrem omissões de /r/ em alguns
grupos consonantais .

"

	

Nível de desenvolvimento da escrita: está alfabetizado,
conseguindo ler com certa dificuldade de decodifica-
ção e compreensão, assim como consegue elaborar,
ainda que de forma elementar, textos escritos .

"

	

Nível de desenvolvimento cognitivo : apresenta formas
de raciocínio características de nível de fases iniciais
do período lógico-concreto .
Nível de escolaridade : cursando a terceira série.
Dificuldade atual: apresenta um distúrbio de aprendi-
zagem que limita o desempenho escolar. Dificuldades
com relações quantitativas e operações aritméticas .

Paciente 2
0 paciente de número 2 é irmão gêmeo, univitelino, do

paciente 1 . Apresenta, no geral, o mesmo histórico e os
mesmos problemas de seu irmão, com exceção da altera
ção de fala . Suas dificuldades em termos de argumentar e
organizar fatos a partir de relações de causa e efeito, embo-
ra existam, são menos acentuadas .

Paciente 3
Este paciente do sexo masculino, com idade de 11

anos e quatro meses, foi encaminhado, juntamente com
seu irmão gêmeo (paciente 4), para o serviço de fonoaudio
logia em razão das suas dificuldades para ser alfabetizado e
também porque estava apresentando problemas de fala . A
partir da avaliação, pôde-se constatar:

"

	

História de atraso no desenvolvimento neuropsicomo-
tor, cumprindo as etapas evolutivas com defasagem
em relação à idade cronológica.
História de atraso no desenvolvimento da linguagem e
da fala, começando a usar as primeiras palavras por
volta de quatro anos de idade . Também apresentou di-
ficuldades quanto a dominar o sistema fonêmico, con-
figurando um distúrbio articulatório .

1 3

Linguagem atual : apesar da história de atraso, atual-
mente pode ser considerado como eficiente para dar
conta de situações cotidianas de uso da linguagem,
como manter diálogos, relatar fatos, fazer perguntas e
comentários sobre assuntos que são de seu interesse,
falar sobre sua família, a escola e assim por diante . Não
evidencia dificuldades em níveis gramaticais . Por outro
lado, surgem limitações na medida em que o conteúdo
das conversações envolve noções mais precisas de cau-
salidade, tempo e quantidade, revelando que tais con-
ceitos não estão bem consolidados . Ao lado das habili-
dades para descrever fatos e situações, evidencia difi-
culdades no sentido de argumentar ou explicitar as re-
lações implícitas em tais fatos.(3o)

"

	

Fala atual : superou as dificuldades apontadas em ter-
mos de distúrbio articulatório, apresentando somente
uma espécie de distorção do fonema /r/, que é produzi-
do posteriormente, com o dorso da língua .

"

	

Nível de desenvolvimento cognitivo : apresenta formas
de raciocínio características de nível pré-operatório .
Nível de escolaridade : cursando a primeira série de
uma classe especial de uma escola pública .
Dificuldade atual : não consegue ser alfabetizado .
Apresenta um distúrbio de aprendizagem, com baixo
rendimento escolar em geral . Dificuldades com rela-
ções quantitativas e operações aritméticas .

Nível de desenvolvimento da escrita : iniciou processo
de escolarização ainda pequeno, em nível de pré-
escola . Aos sete anos, cursando a primeira série, foi ini-
ciada a alfabetização . Entretanto, frente aos proble-
mas encontrados, foi encaminhado para classe especi-
al, sendo que, com esta idade de 11 anos e quatro me-
ses, ainda freqüenta a primeira série, não tendo ultra-
passado o nível de escrita considerado como de transi-
ção entre o pré-silábico e o silábico.

Paciente 4
0 paciente de número 4 é irmão gêmeo, univitelino, do

paciente 3 . Apresenta o mesmo histórico e os mesmos pro-
blemas acima relatados, devendo ser acrescentada uma
dificuldade maior em termos de fala : substitui /r/ por /1/ e
omite o fonema /r/ em grupos consonantais . Seu nível de
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desenvolvimento de escrita, por outro lado, caracteriza-se
como pré-silábico .

Paciente 5
Este paciente, do sexo masculino, tem 12 anos de ida-

de, tendo sido encaminhado para tratamento fonoaudioló-
gico em razão de dificuldades na fala e na aprendizagem
escolar. A partir da avaliação, pôde-se constatar:

"

	

História de atraso no desenvolvimento neuropsicomo-
tor, cumprindo as etapas evolutivas com defasagem
com relação à idade cronológica .
História de atraso no desenvolvimento da linguagem e
da fala, começando a usar as primeiras palavras por
volta de três anos de idade. Apresentou dificuldades
quanto a dominar o sistema fonêmico, configurando
um distúrbio articulatório .
Linguagem atual : assim como os pacientes anteriores,
apesar da história de atraso, atualmente não apresenta
dificuldades para dar conta de situações cotidianas de
uso da linguagem . Consegue manter diálogos, relatar
fatos, fazer perguntas e comentários sobre assuntos
que são de seu interesse, falar sobre sua famlia, escola
e assim por diante . Aprecia fazer comentários sobre
grupos de música popular e futebol . Não são observa-
das dificuldades em nível gramatical . Algumas limita-
ções surgem quando o conteúdo das conversações en-
volve noções mais precisas de causalidade, tempo e
quantidade, revelando que tais conceitos não estão
bem consolidados . Sua maior dificuldade está em ar-
gumentar, em dar justificativas e explicações coeren-
tes em situações que envolvam relações quantitativas
e causais não explícitas.( 3o)

Fala atual: persistem algumas alterações articulatórias,
caracterizadas pela substituição de /J/ por /s/, /3/ por /z/
e /r/ por /1/. Também apresenta omissão de /r/em grupo
consonantal .

"

	

Nível de desenvolvimento da escrita : tentativas de alfa-
betização ocorrem desde os sete anos, quando iniciou
a primeira série . Apesar do tempojá prolongado de es
colaridade, ainda não ultrapassou o nível de escrita
considerado como pré-silábico .
Nível de desenvolvimento cognitivo : apresenta formas
de raciocínio características da fase de transição entre
o nível pré-operatório e o operatório concreto .
Nível de escolaridade : cursando a primeira série de
uma classe especial de uma escola pública .

" Dificuldade atual : não consegue ser alfabetizado .
Apresenta um distúrbio de aprendizagem, com baixo
rendimento escolar em geral . Dificuldades com mate-
mática e operações aritméticas .

Rev CEFAC 2001 ;3 :9-18

Nível de escolaridade : está freqüentando a terceira sé-
rie de uma escola pública, cujo regime atual é o de pro-
moção automática.
Dificuldade atual: não consegue ser alfabetizado, apre-
senta distúrbio de aprendizagem com baixo rendimen-
to acadêmico em geral, dificuldades para lidar com nú-
meros. Relata não saber fazer contas .

Paciente 6
Sexo feminino, 15 anos de idade. Indicado para avalia-

ção fonoaudiológica em razão das dificuldades de aprendi-
zagem escolar. Características observadas na avaliação :

Família não sabe referir, com segurança, se houve ou
não atrasos no desenvolvimento neuropsicomotor e
de linguagem .
Linguagem atual: apresenta bom domínio da lingua-
gem, de uma forma geral . É capaz de relatar fatos, des-
crever rotinas, falar sobre a vida de sua famlia, suas ex-
periências escolares, programas de televisão e outros
assuntos que fazem parte do cotidiano . Alguma dificul-
dade surge quando o conteúdo está relacionado prin-
cipalmente com relações quantitativas, ou seja, quan-
do tem de lidar com números ou medidas, inclusive de
tempo.
Fala : não evidencia qualquer problema neste sentido .
Tem uma pronúncia adequada e clara .
Nível de desenvolvimento de escrita : está alfabetizada.
Lê textos relativos a assuntos conhecidos de forma
compreensiva, assim como consegue fazer uso da es-
crita para se expressar.
Nível de desenvolvimento cognitivo : apresenta carac-
terísticas de fase de transição entre o período pré-
operatório e o operatório concreto.

"

	

Nível de escolaridade : freqüenta a terceira série de
uma escola pública, tendo sido reprovada por diversas
vezes, principalmente por seu desempenho em mate-
mática .
Dificuldade atual : revela dificuldade específica e signi-
ficativa para lidar com relações numéricas, tanto nas
atividades escolares quanto em seu dia-a-dia . Embora
seja responsável por fazer certas compras para a casa,
não sabe lidar com os valores implícitos no dinheiro .

Paciente 7
Este é o paciente mais novo deste estudo, sendo do

sexo masculino e tendo um ano e cinco meses de idade. Foi
encaminhado para avaliação fonoaudiológica em razão das
preocupações de sua mãe quanto ao fato de ainda não estar
falando, como os irmãos maisvelhos já faziam nessa idade .
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História de desenvolvimento neuropsicomotor: apesar
da idade, ainda não consegue andar tendo em vista
uma hipotonia generalizada . Consegue locomover-se
arrastando-se pelo chão . Quanto aos demais aspectos
dessa área, existe referência a um discreto atraso . Tem
superado as etapas de desenvolvimento sempre apre-
sentando algum atraso .
História de desenvolvimento da linguagem : há indica-
ções de ter sido um bebê quieto, com raras vocaliza-
ções e pouco comunicativo, mesmo do ponto de vista
não-verbal .
Linguagem atual: embora dê mostras de ter boas con-
dições auditivas, não faz uso da linguagem verbal .
Quando tenta comunicar-se recorre a gestos indicati-
vos, às vezes acompanhados de vocalizações . As tenta-
tivas de comunicação não são muito freqüentes, estan-
do limitadas, principalmente, à solicitação de objetos
que a criança vê e deseja .
Fala atual : sua produção vocal está limitada a algumas
vocalizações que acompanham os gestos indicativos .
Não faz uso de palavras propriamente ditas .

"

	

Nível de desenvolvimento cognitivo : apresenta carac-
terísticas de início de quinta fase sensorimotora, reve-
lando um discreto atraso com relação à idade cronoló
gica . Não possui condutas simbólicas, nem mesmo de
uso convencional dos objetos .
Dificuldade atual : discreto atraso global do desenvolvi-
mento, incluindo a linguagem, ao lado de maior difi-
culdade motora para andar.

DISCUSSÃO
Para fins de análise e discussão dos dados observados,

os cinco pacientes descritos podem ser divididos em dois
grupos, tendo em vista suas idades e características gerais.
Dessa forma, o primeiro grupo será composto pelos seis
pacientes mais velhos e do segundo fará parte somente o
paciente mais novo .

Grupo I : pacientes 1, 2, 3, 4, 5 e 6
História de desenvolvimento : como pode ser observado,

com exceção do paciente 6, sobre o qual não se têm infor-
mações seguras a respeito, todos os demais apresentam
uma história de atraso no desenvolvimento neuropsicotno-
tor sendo que, nesse sentido, distúrbios motores têm sido
apontados com freqüência .(5,16,18,27) A incidência freqüente
desse atraso indica que a neurofibromatose tipo 1 pode
provocar alterações de ordem mais global, não restritas à
aprendizagem, manifestando-se desde muito cedo na evo-
lução infantil .
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História de desenvolvimento da linguagem : também com
exceção de informações a respeito do paciente 6, todos os
demais apresentam história de atraso na evolução da lin
guagem verbal, confirmando que esse aspecto do desen-
volvimento infantil pode encontrar-se prejudicado . (5,19,31 )

Linguagem atual: há em geral referência a distúrbios na
área da linguagem .(5,18-20,31 ) No caso dos pacientes deste
estudo, todos apresentam um domínio de linguagem apa
rentemente adequado em termos de dar conta de determi-
nadas situações de comunicação que podem ser considera-
das mais corriqueiras, como descrever acontecimentos,
comentar fatos, buscar informações e assim por diante .
Durante a entrevista e avaliação, mostram-se capazes de
falar sobre suas preferências, amigos, família e escola . Não
foram observadas dificuldades gramaticais nem tampouco
restrição significativa de vocabulário nessas situações .
Entretanto, a maior dificuldade está no plano argumentati-
vo da linguagem, quando são exigidos recursos verbais que
envolvem relações causais, temporais ou quantitativas,
como na situação de seqüencialização lógico-temporal de
eventos .` As dificuldades no plano da linguagem parecem
mais centradas em termos de elaboração de conteúdos,
enquanto os aspectos morfossintáticos e pragmáticos es-
tão mais preservados .

Aspectos atuais da fala: embora tenha sido encontrada
pouca referência a respeito de problemas específicos de
fala,(32) quatro dos pacientes apresentavam, em maior ou
menor extensão, problemas nesse sentido, sendo comum a
todos eles uma dificuldade com o fonema /r/ e com alguns
fricativos .

Desenvolvimento da escrita : dificuldades quanto ao
aprendizado da leitura e da escrita têm sido freqüentemen-
te apontadas .(6-7,19-20,27) Confirmando esses achados, so
mente três desses seis pacientes estavam alfabetizados e
sabiam fazer algum uso da linguagem escrita . Os demais,
apesar de anos consecutivos de tentativas de alfabetização,
ainda encontravam-se em níveis elementares de conheci-
mento da escrita, com características variando entre hipó-
teses pré-silábicas e de transição para silábicas .

Desenvolvimento cognitivo : distúrbios ou dificuldades
quanto ao aspecto cognitivo têm sido sistematicamente
descritos, sendo um dos principais aspectos que podem
estar alterados nesse tipo de neurofibromatose . )'6-19.27.31 .33)

A avaliação desses seis pacientes confirma tal tendência,
sendo que, dentre eles, apesar da idade, apenas dois apre-
sentavam características um pouco mais típicas de formas
de raciocínio operatório concreto. Os distúrbios dessa
natureza podem justificar dificuldades para lidar com no-
ções causais e matemáticas mais complexas, como aquelas
apresentadas por esses pacientes . Tais limitações também
podem estar interferindo, de alguma forma, na aprendiza-
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gem da escrita, o que não pareceu impedir, todavia, que
três deles tenham conseguido se alfabetizar .

Dificuldades atuais : seguindo uma tendência fortemen-
te apontada, (6-7,13,15,17-19,31,33-34) todos os pacientes apresen-
taram distúrbios de aprendizagem prejudicando sensivel
mente o desempenho escolar. Entre os pacientes desse
estudo foram encontradas limitações significativas para
lidar com noções numéricas, manifestadas na grande difi-
culdade de todos eles para realizar operações aritméticas,
fato raramente descrito na literatura . (6 )

Embora algumas referências a respeito de distúrbios
visuoespaciais possam ser encontradas,(18,20,27) não há con-
senso neste sentido . ( 13,19 ) Neste estudo, esses aspectos não
foram formalmente analisados, sendo que, do ponto de vis-
ta da avaliação fonoaudiológica, não foram encontradas
evidências significativas .

Grupo II - paciente 7

Ao contrário do que foi observado com os seis outros
pacientes, cujos diagnósticos ocorreram tardiamente, mo-
tivados basicamente pelas dificuldades escolares que eles
enfrentavam, este paciente pôde ser diagnosticado mais
precocemente em razão das preocupações da família . No-
tando, desde cedo, dificuldades na criança em termos mo-
tores, de comunicação, de interesse e exploração dos obje-
tos, a família alertou o pediatra que, por sua vez, encami-
nhou para um exame neurológico, o que levou à constata-
ção de NFl . Este caso parece estar pondo em evidência que
a NFl pode acarretar, desde muito cedo, alterações no de-
senvolvimento infantil, não se limitando a um problema
que se manifestará somente no aprendizado escolar . É pro-
vável, que os seis pacientes mais velhos tenham apresenta-
do problemas semelhantes ao do paciente 5 quando tam-
bém eram pequenos, assim como este último pode vir a
apresentar o mesmo perfil evolutivo dos demais e encon-
trar as mesmas dificuldades, principalmente em termos
escolares .

Cabe chamar a atenção para a possibilidade de diag-
nóstico precoce, principalmente se profissionais que têm a
oportunidade de acompanhar a evolução de crianças, em
especial os pediatras, derem a devida atenção para o que os
desvios ou dificuldades de desenvolvimento podem estar
significando . Orientar as famílias para que aguardem por-
que certos atrasos são "normais" não parece uma atitude
adequada, uma vez que os problemas podem até mesmo
ser agravados quando não há intervenções adequadas .(MO
fato de os seis pacientes anteriores só terem sido diagnos-
ticados em idades mais avançadas parece confirmar a não
devida consideração com relação a dados do desenvolvi-
mento global das crianças .
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Dada a configuração das dificuldades freqüentemente
observadas nessa patologia, envolvendo linguagem oral e
escrita, fala e aprendizagem, o fonoaudiólogo apresenta-se
como um profissional indispensável para participar do
diagnóstico, assim como para desenvolver recursos ade-
quados tendo em vista uma intervenção terapêutica .

CONCLUSÕES
Todos os pacientes analisados neste estudo confir-

mam, em graus variáveis, os achados freqüentes em termos
de desenvolvimento da linguagem oral, do aprendizado da
linguagem escrita e da aprendizagem em geral, que confi-
guram distúrbios de aprendizagem, limitando o desempe-
nho escolar.

As alterações da linguagem oral estão mais centradas
em aspectos do conteúdo, que se manifestam na forma de
dificuldades em termos argumentativos, enquanto aspec
tos morfossintáticos e pragmáticos estão mais preserva-
dos.

A fala de alguns dos pacientes apresentou discretas
alterações, indicando que essa também pode ser mais uma
das áreas atingidas por tal patologia .

Dificuldades significativas podem se manifestar na
aprendizagem da linguagem escrita, parecendo haver uma
restrição quanto a compreender as relações entre os ele
mentos sonoros das palavras e as letras que os represen-
tam, resultando em níveis muito elementares de conheci-
mento da escrita .

A formação de noções quantitativas e a habilidade para
operar com números mostrou-se, de forma consistente,
como um dos aspectos possivelmente mais prejudicados
pela NFl neste grupo, o que pode ser devido ao fato de os
pacientes apresentarem algumas restrições do ponto de
vista cognitivo, caracterizadas por dificuldades para conso-
lidar formas operatórias de pensamento .

As limitações relativas ao desempenho escolar parece-
rem refletir as restrições de ordem cognitiva e lingüística
que os pacientes apresentam .

Por ser um problema de ordem constitucional, que se
manifesta muito cedo em termos de alterações no desen-
volvimento, há possibilidades de fazer diagnósticos preco
ces. 0 fonoaudiólogo é um elemento chave na equipe diag-
nóstica, dado o perfil das alterações encontradas . Há
necessidade de criar procedimentos de intervenção tera-
pêutica, com enfoques no desenvolvimento da linguagem
oral e escrita, assim como em aspectos cognitivos, tendo
em vista facilitar e potencializar a evolução desses pacien-
tes, minimizando os problemas comumente encontrados .
Entretanto, tal intervenção só poderá ser efetiva na medida
em que o diagnóstico seja estabelecido com precisão e, de
forma ideal, precocemente .
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ABSTRACT

Introduction : neurofibromatosis type 1 is the mainly representative of the neurocutaneous syndromes or phakomatoses . Its
origin is genetic, autonomic dominant disorder, characterized by skin injuries (such as light brown spols), bony alterations,
benign tumors in the peripheral and the central nervous system . Another diseases of the central nervous system are epilepsy,
mental deficiency, behavior disorders, motor eyesight capacity disorders, speech difficulties and learning disabilities .
Purpose : Call the attention to the high occurrence of speech language pathologies alterations in children with
neurofibromatosis type 1, in order to achieve a better diagnosis to establish precocious stimulation programs to minimize the
school problems . Methods : seven people between one gear and five months and 15 years old, presenting development
difficulties and neurofibromatosis typel were evaluated by a speech language pathologist to obtain evolution data and to
characterize speech, language, cognitive and learning aspects . Results: most of them present neuropsycomotor and language
development delay . In the order unes we found difficulties in relation to the speech (worldly, cause and quantitative
relations) but the grammatical and pragmatic aspects were preserved . Four of them presented similar speech alterations
mairily with the phoneme /r/. The literacy difficulties that three of them presented are very significant, and another three
could learn how to read and write, but with restrictions in writing. Ali of them presented difficulties in nnath . The youngest
presents a delay in the global development, and so, it proves that we can observe some difficulties early and have a
precocious diagnosis and an early intervention, too. Conclusion : the results confirm speech and writing, cognition and
learning disabilities . We also found difficulties in relation to quantitative notions . The early diagnosis is possible and the
participation of the speech-language pathologist is very important in the evaluation and in the intervention programs .

Keywords : neurofibromatosis; neurofibromatosis type 1 ; learning disabilities ; mental deficiency; speech-language pathology
assessment .
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