Perfil familial da gagueira: estudo lingiistico, eletromiografico e acustico
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Introducao

A gagueira € um disturbio 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 genéticos sdo de natureza fenotipica ou molecular®?.

O objetivo desse estudo foi identificar o perfil familial da fluéncia da fala —
aspectos linguisticos, eletromiograficos e acusticos — em dois grupos distintos de

criangas, com e sem histéria familiar proxima (pais e irmaos) para a gagueira.

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), residentes
no municipio de Sdo Paulo e Grande Sao Paulo. Os participantes foram divididos em
dois grupos: Gl (CCG): 17 probandos; 17 pais, 17 maes, 10 irmaos e 13 irmas; e Gll
(CSG): 15 probandos; 15 pais, 15 méaes, 0 irmaos e 8 irmas.

O probando foi selecionado para o Gl (CCG) cumpridos todos os critérios

(esses mesmos critérios foram considerados para a classificagdo dos familiares):
a) apresentar pontuacdo do perfil da fluéncia fora dos valores de referéncia para a
idade; b) receber 11 pontos ou mais no Stuttering Severity Instrument — 3 (SSI-3“); (c)
apresentar no minimo 3% de disfluéncias gagas por 100 silabas®®; (d) apresentar
gagueira persistente a no minimo 6 meses.

O probando foi selecionado para o Gll (CSG) cumpridos todos os critérios
(esses mesmos critérios foram considerados para a classificacdo dos familiares): a)
apresentar pontuagao do perfil da fluéncia de acordo com os valores de referéncia
para a idade®; b) receber um total de 10 pontos ou menos no SSI-3; c) apresentar
menos de 2% de disfluéncias gagas por 100 silabas; d) ndo apresentar antecedentes
familiares para gagueira recuperada ou persistente.

Material

Todos os participantes foram filmados com camera digital Sony DRC-SR62. O
programa de andlise acustica adotado foi o PRAAT. Os registros das respostas
musculares foram coletados utilizando um equipamento de quatro canais, com placa



de conversao 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 descartavel Medtrace Mini Ag/AgCl
(10mm de didmetro).

Procedimento

Os processos de selecdo e avaliagdo seguiram os processos éticos pertinentes
(CAPPesq HCFMUSP, 266/05). Todos os procedimentos de testagem foram aplicados
em todos os participantes sendo:

1. Coleta das tipologias das rupturas — analise da fala auto-expressiva com um
minimo de 200 silabas expressas, eliciada por estimulo visual de figura. O
objetivo foi analisar o padrao das rupturas das rupturas de fala (comuns e
gagas);

2. Coleta eletromiografica — foi analisada a atividade muscular da regiao perioral —
orbicular do labio inferior; masseter direito; regiao suprahididea (ramo anterior
do digastrico) e acima da proeminéncia da tiredide”. A variavel pesquisada foi
a taxa de velocidade do movimento (diadococinesia) alternada (papapa) e
sequencial (pataka) em 3 repetigcbes para cada taxa. O objetivo foi avaliar a
ativagdo muscular quanto: forga, velocidade, extensao, acuracia e estabilidade
do movimento;

3. Coleta acustica — A variavel pesquisada foi a taxa de velocidade do movimento
(diadococinesia) alternada e sequencial em 3 repeticdes para cada taxa. O
objetivo foi avaliar a duracao, VOT, pitch e loudness.

Resultados

l. Perfil de distribuicdo da gagueira - Para Gl (CCG) foi observada a
distribuicdo entre os membros afetados e ndo afetados na forma: pais 6
afetados/11 ndo afetados (0.55); mées 7 afetadas/10 ndo afetadas (0.7); irméos 4
afetados/6 nao afetados (0.67); irmas 2 afetadas/10 ndo afetadas (0.2). O total de
membros afetados nas familias foi de 34%. Para os probandos do sexo masculino
foi observado que a distribuicdo entre pais e maes afetadas foi a mesma (33%).
Para os probandos de sexo feminino foi observado que a distribuicdo foi
predominante para as maes afetadas (50%) e pais com taxa de 25%.

I. Perfil da distribuicdo pelo grau de severidade do disturbio - Para GlI
(CCG) foi observada que 29.4% dos probandos apresentou gagueira leve; 53%
gagueira moderada e 17.6% gagueira grave. Na analise do grau de similaridade da



gravidade da gagueira entre os probandos foi observado que a gravidade dos

familiares afetados nédo foi similar a do probando, 95% dos familiares
apresentaram gagueira leve.

1. Tipologia das rupturas - Para Gl (CCG) foi observada uma similaridade
na tipologia de rupturas (gagas) entre os probandos e os pais afetados de 44.8%;
probandos e as maes afetadas de 64.3% e entre probandos e irméaos/as
afetados/as de 64.8%. Na andlise do grau de similaridade das rupturas entre os
probandos e familiares afetados foi de 12% para grau de similaridade baixo (0 a
24% de similaridade); 35.3% para graus de similaridade médio (25 a 49%); 35.3%
para graus de similaridade alto (50 a 74%) e 17.4% para graus de similaridade
muito alto (75 a 100%).

V. Resposta eletromiografica - Para Gl (CCG) na analise entre probandos
e familiares afetados, pelo teste Mann-Whitney (p<0,05) ndo foi observada
significancia estatistica entre probandos e irmaos; probandos e pais e probandos e
maes quer a taxa seqlencial quer para a taxa alternada. Na analise intergrupos
probandos de Gl (CCG) e probandos de Gll (CSG), pela ANOVA e Mann-Whitney
foi encontrada diferenga estatisticamente significante (p.037 e 0.015) para a taxa
sequencial (pataka), ou seja o Gl apresenta menor eficiéncia na tarefa.

V. Resposta acustica - Para Gl (CCG) na analise entre probandos e
familiares afetados, pelo teste Mann-Whitney (p<0,05) ndo 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 variavel do pitch. Para as demais variaveis (duracao, VOT e loudness) nao
houve diferenga estatisticamente significante.

Na andlise entre-grupos probandos de Gl (CCG) e probandos de Gll (CSG),
pela ANOVA e Mann-Whitney nao foi encontrada diferenga estatisticamente

significante para nenhuma das variaveis.

Discussao

Na literatura consultada n&o 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.

Quanto a porcentagem de familiares afetados estudos anteriores foram

realizados com base em entrevistas e na avaliagdo especifica somente do probando®®
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9 Em nosso estudo 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. Esses dados
sdo bastante diferentes dos estudos realizados s6 com base em entrevistas e mais
préximos ao estudo com avaliacdo do probando, indicando que quando ha uma
testagem objetiva da fluéncia da fala a tendéncia € aumentar o nUmero de parentes
afetados. Como apontado em nosso estudo grande parte dos familiares afetados
apresentava gagueira leve — pelos critérios utilizados em nossa metodologia — 0 que
em caso de uma entrevista poderia ndo ser considerado pelo individuo como gagueira.

Ainda sobre a porcentagem de familiares afetados, agora considerando 0 sexo
do probando, o presente estudo indicou uma distribuicdo semelhante para meninos e
meninas. Sendo o probando do sexo masculino 33,3% tinham familiares com
gagueira. Sendo do sexo feminino 36,4% tinham familiares com gagueira. Essa taxa
foi mais alta que a encontrada nos estudos anteriormente citados.

Uma andlise especifica sobre as variagbes de distribuicio dos membros
afetados, por sexo, demonstra a importancia de avaliagdes especificas da fluéncia. Os
resultados do nosso estudo por volta de 33% é compativel com o obtido por
Ambrose!'?. Em outros dois estudos, baseados em entrevistas, esse percentual foi em
torno de 17% 9,

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 disturbio nos probandos. Esse dado deve ser melhor investigado pois &
sabido que a gagueira se manifesta de maneira diferente em criangas e adultos.

Foi encontrada uma similaridade na ativacdo muscular para as taxas de
diadococinesia em todos os afetados de uma mesma familia. Houve diferenga na
comparagao entre os probandos do grupo de pesquisa e do grupo controle. Ha a
sugestdao de um padrao motor para a fala, numa relagao passivel de ser mensurada
pala captagdo da ativacdo muscular periférica, dentro de uma mesma familia. Esse
aspecto necessita de outros estudos para que possa ser efetivamente considerado.

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 controlados para que possa ser efetivamente
considerado.

Tirando as variagdes dbvias para a composicao dos grupos a unica diferenca
estatisticamente significante entre Gl e Gll (na comparag¢do entre os probandos) foi
para a taxa sequencial (pataka) sugerindo que o Gl apresenta menor eficiéncia na
tarefa motora da fala.



Conclusao

A pesquisa realizada se caracteriza como uma primeira proposta de estudo
endofenotipico da gagueira, pelo menos em dois aspectos: critérios objetivos de
inclusdo e tipo de sintomatologia manifesta da gagueira. O estudo tem limitacdes
Obvias e ndo deve ser generalizado, mas constitui uma sugestao interessante para
novos estudos. O estudo também contribui como um modelo para uma avaliacéo

padronizada de inclusao de participantes nos estudos da genética molecular.
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