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SINDROME DO X FRAGIL: ALTERACAO MIOFUNCIONAL
E DE LINGUAGEM*

Fragile X syndrome: myofunctional and language alterations

Ana Daniela Barbosa ™
Milena Pereira Muller ™

RESUMO

Objetivo: verificar as alteragdes miofuncionais e de linguagem no portador da sindrome do X fragil. Métodos: relato
de caso de um menino de 12 anos com diagnéstico genético confirmado da sindrome do X fragil. A avaliagao referente
aos aspectos miofuncionais e de linguagem, ocorreu na Associagdo de Pais e Amigos dos Excepcionais (APAE) da cidade
de Itajubd, utilizando para esta um protocolo especifico. Conclusdo: no caso relatado de sindrome do X fragil, observa-
mos alteracoes miofuncionais e de linguagem. Nos 6rgaos fonoarticulatérios; face longa, prognatismo, palato em ogjva e
labios entreabertos; nas funcdes estomatognéticas respiracio, mastigagao, degluticao e fala alteradas. No que diz respei-
to a linguagem, alteragdes de recepgao e expressao.

DESCRITORES: Sindrome de fragilidade do cromossomo Xffisiopatologia; Deficiéncias do desenvolvimento; Transtornos
da linguagem/diagnéstico; Comportamento verbal; Misculos faciais/fisiopatologia; Crianca

NTRODUGAO

A sindrome do X fragil é caracterizada por comprometimento intelectual ligado ao sexo com o achado de um cromossomo X
dominante. Este apresenta uma haste, préxima a ponta do brago longo. Acredita-se que esta area é de constricao fragil, devido
a deficiéncia do acido félico, ocorrendo quebras frequientes .

A Incidéncia dessa sindrome é maior no sexo masculino, numa relagao aproximada de 80% para os homens e 20% para as
mulheres. A sindrome do X fragil tem causa hereditaria, sendo a alteragao mais comum, o retardo mental. Podem ser observadas
também, alterages faciais como: orelhas grandes e face longa .

O grau de retardamento mental ¢ classificado como moderado, sendo sua incidéncia superada apenas pela sindrome de
Down .

Alteracbes como, palato ogival, ou fissuras palatinas, prognatismo, autismo, e hiperatividade, também podem ser observadas
nos portadores da sindrome do X fragil “. _

As alteractes de linguagem estio entre as principais causas que levam a familia a procurar o fonoaudiélogo, assim como o
atraso na aquisicao de fala, a dificuldade no comportamento escolar, a ansiedade social e os comportamentos repetitivos. E
importante que os profissionais fiquem atentos para a verificacdo de tragos sugestivos a sindrome .

O objetivo deste trabalho é caracterizar as alteragoes de motricidade oral e linguagem no individuo portador da sindrome do
X frégil.

¥ METODOS

O presente estudo é um relato de caso, de uma crianga de 12 anos, portadora da sindrome do X fragil. Para a fundamentacao
do trabalho, foram feitas revisoes bibliograficas relacionadas ao tema, em bibliotecas das Faculdades de Medicina de Itajubd
(FMit), Universidade de Taubaté (UNITAU) e pesquisas por meio da Internet, Lilacs, Medline e Centro Latino-Americano e do
Caribe de Informacoes em Ciéncia da Sadde (BIREME).

*Instituigo de Origem - Faculdades Integradas Teresa D'Avila — FATEA Lorena — SP.
'Especializagdo em Motricidade Oral pelo Centro de Especializagio em Fonoaudiologia Clinica (CEFAC)
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Relato de caso: O sujeito deste relato € um menino de 12
anos de idade, com deficiéncia mental e atraso do desenvolvi-
mento neuropsicomotor. A confirmagao da sindrome do X fré-
gil foi feita através de exame realizado pelo departamento de
genética médica da Universidade Federal de Campinas -
UNICAMP (Figura 1).

Figura 1. Metafase esquemdtica representativa do cariétipo, tendo
como resultado 46Y, fra(X) (q27), tendo 20% das células
comprometidas.

O sujeito também passou por avaliagdo na Associagao de
Pais e Amigos dos Excepcionais (APAE) da cidade de Itajuba
(MG), que confirmou a sindrome.

Posteriormente foi realizada avaliagio Fonoaudiolégica
miofuncional, baseada no protocolo de Junqueira (1998) ®e o
de fala e linguagem segundo critérios de Zorzi 7.

A avaliagdo Fonoaudiolégica foi realizada, em uma sala da
instituicdo, com o auxilio de luvas de latex descartaveis,
abaixador de lingua de madeira descartavel, espelho de Clatzel,
copo e pao francés.

Etica: O presente relato de caso foi avaliado e aprovado
com o n° 183/02 pelo Comité de Etica e Pesquisa do Centro
de Especializagdo em Fonoaudiologia Clinica, tendo sido con-
siderado, sem risco e com necessidade de consentimento livre
e esclarecido.

i RESULTADOS

Na avaliagao dos 6rgaos fonoarticulatérios, foram observa-
dos os seguintes dados: alteragoes faciais como face longa ca-
racterizada como dolicofacial (Figura 2), discreta assimetria
facial e olheiras acentuadas.

Ldbios entreabertos em repouso, musculatura
hipofuncional, com possibilidade de vedamento, uma vez que
nao houve participagao excessiva da musculatura perioral du-
rante seu vedamento. Presenca acentuada de sialorréia.

Hipofuncionalidade de bochechas, sem marcas internas.

Lingua com aspecto normal, mobilidade dentro dos pa-
droes esperados, tensdo rebaixada e posicionamento
anteriorizado e no soalho da boca em repouso.

Palato duro em ogiva com bom aspecto. Palato mole com
bom aspecto e mobilidade.
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Figura 2. Portador da Sindrome do X fragil. Note a face longa e
labios entreabertos

Dentigao mista, com caninos superiores apinhados, overjet
e prognatismo.

No que se refere as fungdes estomatognaticas, a crianga
apresentou sinais sugestivos de respiracao oral, modo superi-
or. Na mastigagao, incisao lateral alternada do alimento, velo-
cidade acelerada, com movimentos verticais e ldbios entrea-
bertos com interposigao do labio inferior na tentativa de con-
ter o alimento.

Deglutigao com interposicao de lingua e ap6s esta fungdo,
residuos de alimento nas comissuras bucais.

Na avaliagao especifica de fala e linguagem a crianga, nao
nomeou e nem classificou objetos e figuras. Identificou atra-
vés de gestos, partes do préprio corpo, nomeadas pelo avalia-
dor.

Nao apresentou nogao espacial, temporal e de quantida-
de, nao reconheceu cores primarias e nao se interessou por
papel e lapis de cor.

Observamos tanto a fala espontinea quanto a dirigida,
ininteligiveis, restritas e aceleradas.

Ressaltamos que os dados descritos acima foram avaliados
com dificuldade, pois a crianga apresentou comportamentos
hiperativos e autisticos (movimentos esteriotipados).

B DISCUSSAO

O protocolo de avaliagao miofuncional de Junqueira (1998) ),



utilizado para o presente relato de caso, foi escolhido, por ser
objetivo e especifico.

Seguimos os critérios de Zorzi 7, para a avaliagao de fala e
linguagem, por ser uma abordagem ampla e de fécil aplica-
Gao.

As alteragbes quanto aos 6rgaos fonoarticulatérios obser-
vadas no relato de caso como: face longa, labios entreabertos,
palato em ogiva, overjet e prognatismo, correspondem a algu-
mas das alteragdes presentes no portador da sindrome do X
fragil .

Também sao descritos na literatura como sinais clinicos dos
portadores da sindrome do X fragil, orelhas grandes e fronte
proeminente 7.

As alteracoes das fungoes estomatognaticas encontradas tais
como, sinais de respiragao mista com predominio oral, incisio
lateral alternada do alimento, ciclos mastigatérios incomple-
tos, labios entreabertos durante esta fungao e degluticao com
interposicao de lingua, indicam desequilibrio entre o sistema
funcional e masculo esqueletal.

Em estudos radiolégicos realizados com individuos porta-
dores da sindrome do X fragil, nao foram comprovadas altera-
coes de septo nasal e seios da face, o que contribuiria para um
quadro de respiragao mista 7.

As estruturas estdticas e ativas que se mantém equilibra-
das e controladas pelo sistema nervoso central, sao funda-
mentais para o equilibrio funcional da face ®.

Transtornos de linguagem, como fala rdpida, repetitiva e
distdrbios articulatérios, também sao observados nos portado-
res da sindrome do X fragil®. Neste caso, foi constatada fala
ininteligivel, restrita e acelerada, tanto no modo espontineo
quanto no dirigido.

As limitagdes especificas de linguagem, como nomear, clas-
sificar e identificar objetos e partes do préprio corpo podem
estar agravados pelo retardo mental que € a principal caracte-
ristica do portador da sindrome do X fragil ™.

Estes individuos apresentam dificuldades no processo de
formulagdo das palavras, sendo observada a presenca de pa-
ralisia verbal e dispraxia. Ja as alteracoes de prosédia e prag-
mdtica, sao menos freqlientes .

Os portadores desta sindrome, na sua grande maioria, apre-
sentam também um déficit de memdria, o que colabora para
suas dificuldades de aprendizagem 2.

As alteragdes de linguagem, apesar de sua caracteristica
prépria, nem sempre devem ser relacionadas diretamente ao
comprometimento intelectual, uma vez que cada individuo
apresenta diferengas entre suas habilidades cognitivas .

O portador da sindrome do X fragil, além de apresentar
retardo mental de grau moderado a severo, apresenta signifi-
cativas alteragoes de fala e linguagem, mais comumente ob-
servadas em adolescentes e adultos. Portanto a relagao entre
habilidade cognitiva e linguagem é lentificada, gerando um
déficit cognitivo ',
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Quando avaliada a trajetéria de comunicagao receptiva e
expressiva no portador da sindrome do X fragil, sio comuns a
presenca de quadros autisticos e atraso de desenvolvimento
de linguagem. A habilidade expressiva de linguagem para os
que a adquirem, se faz de forma mais lenta que a linguagem
receptiva 1.

No relato de caso, foi ressaltado que houve grandes difi-
culdades em realizar a avaliagao, pois a crianca apresentou
comportamentos hiperativos e autisticos com movimentos es-
tereotipados.

A literatura menciona comportamentos hiperativos, dizen-
do que estes comprometem a socializagao e a realizagao de
atividades propostas.

Movimentos estereotipados, como movimentos curtos e rapi-
dos das maos além de movimentos corporais como balangos
podem estar presentes .,

Além das dificuldades de fala, linguagem e alteragoes faciais,
o portador da sindrome do X fragil apresenta problemas soci-
ais e déficit de atencao, tendo como conseqiiéncia uma
interagao social precéria 7.

Sao freqlientes nos portadores da sindrome do X fragil as
dificuldades em lidar com estimulos sensoriais, além de ansie-
dade social e comportamentos repetitivos ©.

Vale ressaltar que a triagem familiar € de suma importan-
cia, uma vez que estudos comprovaram, que portadores da
sindrome do X fragil apresentaram relatos de casos familiares
de retardamento mental e alteragbes comportamentais, com-
pativeis com a heranga ligada ao cromossomo X, sendo esta
de 100% dos pacientes "". Na histéria pregressa da crianga
estudada, constatamos através de relato da mae, casos de de-
ficiéncia mental, hiperatividade, autismo e depressao na fami-
lia.

A intervencao fonoaudiolégica se faz necessaria para que
as alteragoes sejam trabalhadas com a finalidade de oferecer
uma melhor qualidade de vida ao portador da sindrome do X
fragil.

CONCLUSOES
Através dos dados obtidos neste relato de caso, conclui-
mos que o portador da sindrome do X fragil apresenta altera-
goes significativas quanto aos aspectos de motricidade oral e
linguagem, sendo estas: a presenga de alteragbes dos 6rgaos
fonoarticulatérios, como face longa, prognatismo, palato em
ogiva e ldbios entreabertos. As alteragdes das funcdes
estomatognaticas como: respiragao mista com predominio
bucal, mastigacao unilateral e degluticdo com projecao de lin-
gua.

Distdrbio de fala, que se apresenta com ritmo acelerado,
repetitiva e restrita.

Quanto a linguagem, esta apresenta alteragées no que se
refere a recepgao e expressao.
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ABSTRACT
Purpose: To check the myofunctional and language alterations in the fragile X syndrome person. Methods: a case report
about a 12-year-old boy with a confirmed genetic diagnostic of Fragile X syndrome. The evaluation about the myofunctional
and language aspects occurred at APAE (association of the parents and friends of the handicapped children), in Itajuba city.
It was used for this search a specific protocol. Conclusions: in this case, myofunctional and language alterations observed
in this syndrome were: alterations in articulators organs, such as long face, prognathism, ogival palate and semi opened
lips; in stomatognathic functions were observed, alteration in respiration, chewing, swallowing and speaking. Language
showed alterations in its reception and expression.

KEYWORDS: Fragile X syndrome/physiopathology; Developmental disabilities; Language disorders/diagnosis; Verbal
behavior; Facial muscles/physiopathology; Child
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