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RESUMO




Introdugado: Machado-Joseph (DMJ) é doenca degenerativa, de heranca
autossObmica dominante, comum em populagbes de origem portuguesa.
Pertence a classe das desordens genéticas chamadas de doencas da tripla
repeticdo. A mutagao original envolve a repeticao anormal do cédigo “CAG” no
cromossomo 14q. A prevaléncia estimada no Brasil € de 1:100.000. Os
sintomas polimorfos aparecem entre 30 e 50 anos. A doenga Inicia-se com
modificacdes musculares, alteracdes de marcha e equilibrio, ataxia, movimento
involuntario de olhos e diplopia. O processo degenerativo acomete diferentes
regides e/ou fungbes do sistema nervoso central e/ou periférico, entre elas
areas e vias responsaveis pelo controle motor da fonoarticulagcdo e da
degluticdo. Com o desenvolvimento da doenca, a capacidade de comunicagéo
e degluticdo vai se restringindo e a utilizagcdo de métodos alternativos passa a
ser recurso importante. A intervengdao fonoaudioldgica nas alteragcbes de
degluticdo € importante, pois na maioria dos casos a dificuldade de deglutir
pode causar pneumonia aspirativa. O Objetivo deste estudo € caracterizar a
fonoarticulagcdo na DMJ, correlacionar com tamanho do tripleto CAG, tempo de
evolucdo da doencga, idade de inicio dos sintomas e tipo clinico além de
caracterizar a degluticdo num grupo de pacientes. Método: Participaram 33
pacientes com DMJ que tiveram amostra de fala espontanea e gesto motor de
fala alternada (GMFA - /pal/ /tal /ka/ /pataka/ /a/) gravadas dos quais 12 se
submeteram a videoendoscopia da degluticdo. As analises do material gravado
foram feitas de trés formas distintas. A primeira realizada com 31 pacientes, foi
analise da inteligibilidade de fala de trecho de 5 segundos de fala espontéanea,
em unica audicdo, com fone, por trés fonoaudidlogos experientes que
realizaram transcricdo grafémica. A segunda analise, perceptiva auditiva, com
numero de audigdes livre, foi feita seguindo o protocolo adaptado da Mayo
Clinic para disartria, com o0s mesmos avaliadores. Para terceira analise
utiizando GMFA, participaram 28 pacientes que tiveram suas amostras de
GMFA avaliadas pelo programa Motor Speech Profile da Kay Pentax que
extraiu média de duragdo do periodo vogal consoante (Ex. /pa/) em ms, o
numero de silabas por segundo, o desvio padrao do periodo (ms), o coeficiente
de variagdo do periodo(%) e a perturbacdo do periodo(%). Essas analises
foram comparadas com banco de vozes normativo um a um por género. Para
analise da degluticao foi realizada a videoendoscopia utilizando protocolo do
ambulatério de Disfagia Unicamp. Resultados e Conclusdes: A
fonoarticulacdo € caracterizado por alteragbes de Pitch, qualidade vocal,
ressonancia e pressao intra oral, inteligibilidade, prosddia e articulagdo. Esses
dados apresentam grau alto ou moderado de correlagdo com idade de inicio da
doenga e tamanho de expansao do CAG . Quanto a GMFA o grupo DMJ é
significativamente diferente do grupo controle e o tempo de duragdo da doenga
se correlaciona com o pior desempenho de execu¢gao da GMFA. Com relacéo a
degluticdo podemos concluir que existem alteragdes na fase faringea da
degluticdo nos pacientes com DMJ, por alteragcdo do controle motor oral, que
dificulta a manipulacdo de maior viscosidade e volume na cavidade oral,
aumentando a ocorréncia de estases e penetracdes.
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Introduction: Machado-Joseph (MJD) is a degenerative, autosomal dominant
inherited disease, common to populations of Portuguese descent. It is a form of
triplet repeat genetic disorder. The original mutation is caused by an abnormal
repetition of the CAG code on chromosome 14q. The estimated prevalence in
Brazil is 1:100,000. The polymorphic symptoms appear between ages 30 and 50.
The disease begins with various muscle alterations, difficulty in walking and
balance, ataxia, involuntary eye movement, and double vision. The degenerative
progression damages different areas and/or functions of the central and/or
peripheral nervous system(s), among these, the areas and channels responsible
for the motor control of speech and deglutition. As the disease advances, the ability
to communicate and deglutition become hindered, and the use of alternative
methods becomes an important resource. Speech therapy interventions aimed at
the alterations in deglutition are important, as most cases of difficulty in swallowing
can cause aspiration pneumonia. The Objective of this study is to characterize
phono-articulation in MJD and correlate it to the size of the CAG triplet, the time the
disease takes to evolve, the age at which the first symptoms were detected, and
clinical type, and characterize the deglutition in this group. Method: Thirty-three
MJD patients participated by recording samples of their spontaneous speech and
motor gesture of alternate speech (GMFA - /pa/ fta/ /ka/ /pataka/ /a/), and 12
patients underwent videoendoscopies of their deglutition. The analysis of the
recorded material was carried out in three distinct forms. The first, tested on all
patients, was the analysis of the intelligibility of a five-second passage of
spontaneous speech, in a single listening through an earphone, by three
experienced speech therapists who registered a phonetic transcription. The second
form, hearing perception, now with a free number of listening trials, was performed
by the same evaluators by following the protocol adapted by the Mayo Clinic for
dysarthria. The third form, employing GMFA, 28 patients had their GMFA samples
evaluated by the Motor Speech Profile program by Kay Pentax, which obtained the
average duration of the vowel consonant period (Ex. /pa/) in ms, the number of
syllables per second, the deflection standard of the period (ms), the variable
coefficient of the period (%) and the perturbation of the period (%). These analyses
were compared to normative voice banks, one by one, according to category. For
the deglutition analysis, the protocol of Unicamp’s dysphagia medical clinic was
adopted. Results and Conclusions: The phono-articulation is characterized by
alterations in pitch, vocal quality, resonance and intra-oral pressure, intelligibility,
pronunciation and articulation. These data presented a high to moderate degree of
correlation with age at which the disease manifested and the size of the CAG
expansion. As to the GMFA trials, the MJD group was significantly different from
the control group, and the time span of the disease correlates to the worst capacity
to perform the GMFA. In relation to deglutition, we can conclude that alterations do
exist in the pharyngeal phase of swallowing in patients suffering from MJD due to
alterations in the control of the oral motor, which hampers the manipulation of
larger viscosities and volume in the oral cavity, increasing the occurrences of stasis
and penetrations.
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A descricao da Doenca de Machado Joseph foi feita na década de 70 a
partir de trés familias agoreanas nos Estados Unidos. O nome da doenca
provém da descricdo de duas familias portuguesas/agoreanas, a familia
Machado, originaria da llha de Sao Miguel e a familia Joseph, proveniente da
llha das Flores, ambas pertencentes ao arquipélago dos Agores. Mais tarde, a
descricdo de uma familia oriunda do continente gerou o conceito de que a
origem da doenga nao se limitava aos Agores e sim a Portugal. A partir dos
anos 80, novas familias foram descritas em diversas regides mundiais e
desenha-se um mapa semelhante ao da polineuropatia amiloidotica familiar,

outra doenga hereditaria ligada aos portugueses.

A prevaléncia estimada no Brasil € de 1:100.000. Os sintomas
polimorfos aparecem entre 30 e 50 anos. A doenca Inicia-se com modificacdes
musculares, alteracdes de marcha e equilibrio, ataxia, movimento involuntario
de olhos e diplopia. O processo degenerativo acomete diferentes regides e/ou
funcdes do sistema nervoso central e/ou periférico, entre elas areas e vias

responsaveis pelo controle motor da fonoarticulagéo e da degluticéo.

Com o avancgo dos estudos genéticos houve crescente interesse da area
médica no estudo da doenga, que pertence a classe das desordens genéticas
chamadas de doengas da tripla repeticdo. A mutacdo original envolve a
repeticdo anormal do cédigo “CAG” no cromossomo 14g. O gene mutante se
refere a proteina ataxina-3, que se acumula e afeta células e estruturas intra-
nucleares. Esse acumulo protéico acaba por produzir degeneragao e morte

celular.
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A doenca inicia-se com modificagdes musculares, alteracbes de marcha
e equilibrio, perda de eficiéncia na fala e na degluticdo, movimento involuntario
de olhos e diplopia. Podem ocorrer, também, distonias ou sintomas similares

aos da doenca de Parkinson.

A manifestacao clinica mais frequente é a ataxia cerebelar. Os pacientes
normalmente apresentam ataxia de marcha, seguida de dificuldade na
articulacdo verbal, incoordenacdo de membros superiores, dificuldade

progressiva nos movimentos das maos e quedas frequentes.

Os pacientes podem apresentar sinais de alteracdes piramidais, extra-
piramidais, do sistema nervoso periférico, alem de disfagia, alteragcdes dos
nervos cranianos e alteracbes autondmicas e de sono. A DMJ pode ser

classificada em trés diferentes tipos:

e Tipo 1 — Inicio precoce (média 24,3 anos). Tem evolugdo mais grave,
apresenta ataxia cerebelar e oftalmoparesia externa progressiva,

sinais piramidais e extrapiramidais acentuados.

e Tipo 2 — Inicio em média aos 40,5 anos. Ha ataxia, oftalmoparesia
externa progressiva, com ou sem sinais piramidais. Os sinais extra-

piramidais e periféricos, quando existem, séo leves.

e Tipo 3 — De inicio tardio (média 46,8). Desenvolve-se mais
lentamente, apresenta ataxia, oftalmoparesia externa progressiva,
com sinais piramidais e extrapiramidais leves ou ausentes. Os sinais

periféricos sdo acentuados.

1 - Introducéao
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Atualmente a DMJ é incuravel, embora alguns sintomas possam ser
tratados. Nos casos com caracteristicas parkinsonianas, utiliza-se terapia com
Levodopa. A toxina botulinica tem sido utilizada quando ha espasticidade
severa, assim como para aliviar consequéncias de distonia nas regides da face
e do pescocgo. As alteragdes de fala e de degluticdo podem ser tratadas com
terapia fonoaudiolégica. Com o desenvolvimento da doenga, a capacidade de
comunicagao vai se restringindo e a utilizagcdo de métodos alternativos passa a
ser recurso importante, especialmente por ndo haver alteragbes cognitivas. O
tratamento fonoaudioldgico na disfagia € importante, pois na maioria dos casos,

a dificuldade em deglutir pode causar pneumonia aspirativa.

O tratamento dos aspectos mecanicos e funcionais das alteracdes da
degluticdo e da fonoarticulagdo € mais efetivo quando essas alteragbes séo

reconhecidas e compreendidas.

Nao existem estudos caracterizando as alteragcbes da fonoarticulagao e
da degluticdo na doenga de Machado-Joseph com excecdo do de Wolf et al
(2005) que estudaram a fala e a voz de 10 pacientes e observaram a presenca
de articulagdo imprecisa, com velocidade de fala reduzida, voz de qualidade
rouco-soprosa € intensidade sonora reduzida. Os autores salientam que as
queixas de aspectos envolvidos na comunicagcdo, nem sempre sao compativeis
com os resultados objetivos da avaliagao clinica, devendo o fonoaudidlogo
dedicar especial atencdo as expectativas e utilizacdo da comunicagao por

esses individuos.

As alteracdes na articulacdo resultantes de um disturbio no controle

neuromuscular dos mecanismos da fala sdo denominadas tradicionalmente de

1 - Introducéao
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disartrias. A palavra vem do grego dys + arthroun, que significa inabilidade de
produzir distintamente (Darley et al, 1969). No entanto, em virtude da
associacdo com o comprometimento fonatério, considera-se como mais

adequado o termo disartrofonia.

A disartrofonia acomete todos os sistemas da fonacdo, a saber,
ressonantal, articulatorio, fonatério e respiratério, em diferentes graus de

severidade e sob sinais distintos.

A disartrofonia pode ser caracterizada pela alteragdo na producao,
emissao e articulacdo da fala e voz e alteracao da prosddia, decorrentes de
lesdes cerebelares. Os gestos motores sao lentificados, menos intensos e mais
imprecisos. A doenca de Machado Joseph apresenta tipos diferentes de
manifestacdbes motoras, levando a padroes de fala e voz também diferentes,

ainda pouco descritos.

A disfagia ou disturbio de degluticdo é um dos sintomas presentes nas
doengas neurodegenerativas, sendo considerada responsavel pelas
complicacgdes clinicas e pela principal causa de morte, a pneumonia aspirativa.
A disfagia interfere negativamente na qualidade de vida do paciente, pois pode
trazer prejuizos nutricionais, de hidratagéo, ao estado pulmonar e até no prazer

alimentar e social do individuo.

E freqliente a ocorréncia de disfagia na Doenca de Machado Joseph e
nao ha relatos na lingua inglesa, com excec¢ao de dois estudos de casos, sobre

como ela ocorre.
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Estudos sobre a fonoarticulagdo e a degluticdo de pacientes com DMJ
poderdo contribuir para que este doente crdnico, progressivo, possa se
comunicar da melhor forma possivel em cada estagio de sua doencga,
preservando a interacdo social, assim como, permitira que ele se alimente de
maneira mais segura, evitando complicagdes no seu estado clinico pelo

estabelecimento de outras doengas ou por desnutricao.
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2 - OBJETIVOS




2.1 - OBJETIVO GERAL

Caracterizar a degluticdo e a fonoarticulagao de pacientes com Doenga
de Machado Joseph e correlacionar as alteragbées com o tamanho da expansao

do tripleto CAG, tipo clinico, idade de inicio e duragao da doenca.

2.2 - OBJETIVOS ESPECIFICOS

1. Caracterizar a fonoarticulagdo na DMJ quanto a qualidade vocal,

ressonancia; pressao intra oral; articulagao e inteligibilidade de fala.

2. Correlacionar a fonoarticulagdo com aspectos genéticos e clinicos da

DMJ;

3. Caracterizar os gestos motores de fala alternada (GMFA) na DMJ e

comparar com grupo normativo;
4. Correlacionar GMFA com aspectos genéticos e clinicos da DMJ;

5. Caracterizar a degluticdo na DMJ quanto a presenga ou nao de
estases, penetracao e aspiracao de alimentos em diferentes volumes

e consisténcias.
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3 - REVISAO DA LITERATURA




3.1 - DOENCA DE MACHADO JOSEPH

Em 1993 Coutinho descreveu a doenca de Machado Joseph em seu
livro Doenga de Machado Joseph — Estudo Clinico, patolégico e epidemiolégico
de uma doencga neuroldgica de origem Portuguesa. Estudando o assunto desde
a década de 70 termina sua obra pouco antes das descobertas genéticas sobre

a origem da doenca.

Takiama et al em 1993 identificou o cromossdémo 14g24.3-g32 como

responsavel pela Doeng¢a de Machado Joseph

Maruyama et al. em 1995 definiu que a expanséao do tripleto CAG do
cromossomo 14 q é identificado como a causa da doenca de Machado Joseph.
Avaliando 90 individuos com DMJ de 62 familias independentes relatou que o
numero de repeticdes é inversamente proporcional a idade de inicio da doenca
(r = - 0.87). Os cromossomos normais possuem de 14 a 34 repeticbes e os

alterados de 61 a 84 repeticdes CAG.

Lopes-Cendes et al. 1997, avaliaram as caracteristicas moleculares da
mutacdo da DMJ em 25 novas familias brasileiras. Os autores encontraram
alelos expandidos variando entre 66 e 78 CAGs, com uma média de 71.5
CAGs, existindo uma correlagao negativa significante entre a idade de inicio da

DMJ e o tamanho da expansao (CAG)

Jardim et al 2001, avaliaram 62 pacientes com doenca de Machado
Joseph que apresentaram disartria, disfagia, fasciculagbes musculares,
sindrome piramidal e oftalmoplegia. A severidade dos sintomas foi

correlacionada com a idade de inicio precoce.
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Teive et al 2004, em estudos realizados sobre ataxias
espinocerebelares, encontraram que a DMJ é a forma de ataxia cerebelar
autossdbmica dominante mais comumente encontrada, representando uma

freqUéncia média de 40% dos casos.

D'Abreu et al, 2007 em estudo com 52 pacientes com DMJ comparou
duas escalas para avaliagao da ataxia e verificou que ambas sao adequadas
para avaliagcbes longitudinais na DMJ, porém, em funcao da auséncia de itens
como questdes oculares, sugeriu que escala especifica para DMJ fosse

desenvolvida.

D Abreu et al 2008 utilizou ressonancia magnética em grupo de 40
doentes com DMJ e constatou que existem anormalidades metabdlicas na
camada profunda da dura-mater sugerindo disfungao extensiva neuronal e

axonal.

Franga MC Jr., 2008 estudou através de eletroneuromiografia a
excitabilidade muscular em DMJ. Constatou presenca de excitabilidade
alterada relacionada a axbnios motores periféricos e sugeriu que existam
mecanismos subjacentes como caibras e fasciculagbes possivelmente

distintos, em MJD.

3.2 - FONOARTICULAGAO NAS DISARTROFONIAS
Em 1969 (a e b) Darley propde o protocolo da avaliagdo para
transtornos motores da fala que é baseado em analise essencialmente auditiva.

Relata que funcbes como a respiragao, fonacdo, ressondncia e articulagao
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podem ser comprometidas em doengas neurolégicas, de forma conjunta ou
isoladamente, e que a analise perceptiva auditiva pode ser feita com 40
segundos de fala esponténea. Define alteragdes na articulagdo resultantes de
um distarbio no controle neuromuscular dos mecanismos da fala como

disartrias.

Portnoy & Aronson, 1982, estudaram, com analise computadorizada,
trés grupos com trinta sujeitos em cada um: grupo sem alteragédo, grupo com
disartria ataxica e grupo com disartria espastica. Analisaram a taxa
diadococinética das silabas /pa/, /ta/ e /ka/.O grupo sem alteragbes apresentou
taxa de silabas por segundo de 6,4 para /pal/, 6,1 para /ta/ e 5,7 para /ka/. O
grupo com disartria ataxica apresentou 3,8; 3,9 e 3,4, respectivamente. O
grupo com disartria espastica apresentou 4,6; 4,2; e 3,5, respectivamente. As
baixas taxas encontradas nas disartrias ataxicas e a grande alteragéao de ritmo
de repeticdes nos sujeitos com disartria espastica sdao achados inesperados e
mostram contraste com a avaliagcdo perceptiva. O resultado mostra que a
lentiddo da repeticdo de silabas nao é exclusiva da disartria espastica e nem a
alteracdo de ritmo é restrita a disartria ataxica. Relatam a importancia de

instrumentalizacdo das medidas.

Baken, 1987, define diadococinesia fonoarticulatoria como sendo a
habilidade de realizar rapidas repeticbes de segmentos simples de fala,
constituindo um indice acustico da velocidade dos movimentos articulatérios e
da posicdo dos articuladores. Por esse motivo, € considerado um teste de
habilidade neurolégica. Tal avaliagao reflete a adequagdo da maturidade e a

integracdo neuromotora do individuo.
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Segundo Aronson, 1990, as caracteristicas vocais encontradas em
pacientes ataxicos sdo: voz normal ou rouca-aspera, com qualidade tensa

estrangulada.

Chenery et al, 1991, relatam que, nas disartrias ataxicas, a
monofrequéncia é considerada uma caracteristica habitual e mais importante

que variagao de pitch agudo/grave.

Ackermann et al,1991, relatam que a presencga do tremor vocal nas
ataxias ndo é muito freqliiente, mas pode ocorrer por alteragdo nos musculos

laringeos e respiratorios, sendo caracteristicamente irregular e lento

Theodoro et al, 1993, em estudo com vinte sujeitos com disartria,
através de analise perceptual e acustica, identificam alta incidéncia de

hipernasalidade (95.%).

Duffy, 1995, modificou o protocolo da Mayo Clinic, proposto
anteriormente por Darley 1969, mantendo as caracteristicas perceptivas

auditivas.

Kent et al, 1999, entenderam que a prova de diadococinesia
fonoarticulatéria refere-se a velocidade articulatéria, tendo como indice o

numero de silabas por segundo.

Kent et al, 2000, em estudo com o objetivo de identificar que
caracteristica da fala € mais consistente, qual a tarefa de fala mais sensivel
para diferenciar disturbios neuroldgicos e se os diferentes subsistemas da fala
sao alterados uniformemente, avaliaram 14 pacientes com disartria ataxica de

forma perceptiva e acustica. Realizaram as seguintes tarefas de fala: vogal
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sustentada, repeticdo de silabas, sentengcas e conversa espontanea. Os
resultados mostraram que a anormalidade mais frequente, para homens e
mulheres, foi a variabilidade da frequéncia fundamental, seguida de alteragdes
de shimer (perturbacdo de amplitude a curto prazo) e jitter (perturbagdo de
freqUéncia a curto prazo), este ultimo, marcadamente nas mulheres. A taxa de
repeticdo de silabas se mostrou tipicamente lenta e irregular. O nivel de
energia maximo € minimo se mostrou alto ao longo das repeticdes das silabas,
o que reflete a fraca coordenacao respiratéria e o inadequado controle vocal e
articulatorio. A taxa de repeticdo de silabas foi menor em sentencas e na
conversagao do que na tarefa de repeticdo de silabas sequienciadas. Fala
espontanea, na conversacdo, mostrou-se consideravelmente util na avaliacao
da inteligibilidade e o numero de palavras/morfemas, nos grupos respiratorios.
A analise qualitativa de episddios ininteligiveis na conversagao mostrou que

essa tarefa geralmente avalia bem o padréo silabico.

No estudo de Padovani et al, 2005, ao compararem sujeitos sem
alteragdes com sujeitos acometidos por transtornos neuroldgicos, verificaram
diferencas estatisticamente significantes em todas as silabas emitidas e os
valores de diadococinesia diferenciaram mais os grupos a medida que as
emissdes deslocavam-se do ponto articulatério mais externo, ou seja, do
fonema bilabial, para o ponto mais interno, a laringe. A prova de diadococinesia
articulatéria e laringea mostrou-se sensivel para distinguir o grupo sem
alteragdes dos grupos com disartrias. Especialmente na distonia laringea, na
esclerose lateral amiotréfica com predominio de sintomas bulbares e na ataxia,

mostrando a importancia de sua inclusdo no protocolo de avaliagdo clinica
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fonoaudioldgica, ao refletir alteragées da integridade neuromotora e contribuir
para o diagnostico diferencial e para o monitoramento de doengas

progressivas.

Murdoch, 2005 relatou que a flutuacao de pitch na disartria ataxica pode
ser justificada por disturbio na habilidade do cerebelo no controle do circuito
proprioceptivo, mediado por estruturas extracerebelares, em ambos os

musculos, da laringe e respiratérios.

Nishio et al, 2006, em estudo com 62 pacientes com disartria e 32
formando grupo controle comparou taxa de fala, taxa de articulagdo e GMFA,
concluiu que as trés medidas sdo menores nos disartricos. Houve correlacao
entre as trés medidas no grupo disartrico. E que a GMFA é a mais sensivel das

trés medidas para diferenciar os grupos.

Weismer, 2006, passa a usar o termo “tarefa motora de fala alternada”
quando pretende avaliar emissdes de segmentos de fala em relagdo aos
parametros de velocidade, precisao, ritmo, intensidade, duracdo da emissao e
coeficientes de variacdo. Ressalta, inclusive, que tarefa motora de fala
representa  uma nomenclatura mais geral do que diadococinesia

fonoarticulatoria.

Bunton et al, 2007, analisaram a concordancia intra sujeito e inter
sujeito de 47 falantes com varios tipos de disartria, analisados perceptivamente
por dois grupos de ouvintes (experientes e nao experientes) e, como resultado,

obtiveram a concordancia entre os grupos, mostrando que a analise perceptiva

3 - Revisao da Literatura
15



auditiva continua a ser uma escala confiavel para a utilizagdo clinica na

diferenciacao da fala em doengas neurolégicas.

Casper et al, 2007, avaliaram 12 pacientes ataxicos e um grupo controle
de doze sujeitos sem alteragbes neuroldgicas, para verificar alteracdo da
prosédia. Através de analises acusticas, concluiram que os parametros que
diferenciam os dois grupos sao: parametros de duragdo, frequéncia

fundamental, formantes e variagao do tamanho do periodo da silaba.

Schalling et al, 2007, no estudo de 21 pacientes com ataxia
espinocerebelar e 21 sujeitos sem alteragéo, utilizados como controle, com
analise perceptiva auditiva e acustica, encontram disartria leve e moderada. A
analise perceptiva auditiva indicou esforgo fonatorio, imprecisao de consoantes,
instabilidade vocal, monotonia e reduzida taxa de silabas por segundo na
emissao de silabas repetidas. Na analise acustica foi possivel verificar reducéo
na taxa de silabas por segundo em leitura de texto, repeticdo de silabas e
silabas longas e variagdo das pausas. Sugere a utilizagdo dos dois métodos,

acustico e perceptivo, para avaliagao de pacientes ataxicos.

Spencer et al, 2007, relataram em estudo de modelo neural e
neuroimagem, que em pacientes com lesao cerebelar a principal ocorréncia de

alteracdes de fala se da na articulagcao e na prosddia.

Weismer, 2007, define como inteligibilidade o nivel com o qual o ouvinte
compreende a producdo oral do falante e atribui a compreensividade um

significado que envolve questdes semanticas e/ou sintaticas, que ajudam na
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interpretacdo do significado do som da fala. A inteligibilidade e a

compreensividade podem estar alteradas em pacientes disartricos.

Hustad KC, 2008, correlaciona a inteligibilidade com a compreensao do
ouvinte em 12 falantes com disartria, 12 diferentes ouvintes para cada falante,
totalizando 144 ouvintes, que transcreveram ortograficamente o texto ouvido e
responderam a questdes indicativas da compreensao. Achados sugerem que a
transcricdo da inteligibilidade nao reflete com precisdo os escores de
compreensividade. A medida de ambos possibilitara maior compreensédo da

fala disartrica.

Wang et al, 2008, estudou a confiabilidade das medidas de
diadococinesia em sujeitos normais utilizando o KayPENTAX Motor Speech
Profile. Usou medi¢do com o programa e medigdo manual para comparar. Por
questdes que precisam ser revistas um nono das amostras de diadococinecia
nao foram executaveis no programa. Concluiu que quando as amostras de voz
sdo executadas pelo programa oferecem medidas confiaveis pois coincidiram

com as medidas manuais.

3.3 - DISFAGIA

Logemann, 1983, relata que alteragdes de mobilidade da lingua, tempo
de transito oral lentificado, dificuldade de propulséo, sdo alteracbes da fase oral
da degluticdo e atraso no inicio da degluticdo faringea. Diminuicdo da
contragao faringea, diminuigdo da eficiéncia glética e estases em valécula ou

seios piriformes, sao alteragdes da fase faringea da degluticao.
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Coutinho 1993 relatou em estudo clinico patologico e epidemioldgico
que a disfagia ocorre a partir do oitavo ano de evolugao da doenga em 70 %
dos pacinetes com DMJ e apds quinze anos de evolugdo, a disfagia é
moderada ou grave, pode ocorrer morte por aspiragao ou broncopneumonia ou

desnutricao por dificuldades alimentares.

Macedo Filho et al 2000, descreve como Degluticdo Normal (grau 0)
aquela que apresente contencao oral normal, reflexos presentes, auséncia de
estase salivar, alimentar e aspiracdo, menos de trés tentativas de propulsio
para clareamento do bolo; Disfagia Leve (grau 1) aquela que apresente leve
estase poés-degluticdo, até trés tentativas de propulsdo para clareamento do
bolo, auséncia de regurgitacdo nasal e auséncia de penetragdo laringea;
Disfagia Moderada (grau 2) aquela que apresente estase salivar moderada,
maior estase pds-degluticdo, mais de trés tentativas de propulsdo do bolo,
regurgitacdo nasal, reducao da sensibilidade laringea com penetragao, porém
sem aspiragao laringo-traqueal; e Disfagia Grave (grau 3) aquela que
apresente grande estase salivar, manutengdo acentuada de residuos poés-

deglutigdo, propulsdo débil ou ausente, regurgitacdo nasal, aspiragao traqueal.

Rib et al, 2003, estudaram as desordens da degluticdo na ataxia
cerebelar tipo 3. Puderam observar que quando a doenca se inicia
precocemente, seu curso € mais severo. Relataram que alteragdes no nucleo
do hipoglosso, devido ao seu papel na mobilidade da cavidade bucal, pode

comprometer as trés fases da degluticao.

Costa, 2005 relatou que a alteragdo do controle motor oral justifica a

piora no desempenho da degluticdo de maiores volumes e viscosidades, que
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ocasiona o aumento das estases e episddios de penetragdo, uma vez que o

processo da degluticdo baseia-se no mecanismo de bomba propulsora.

Wolf et al, 2005, identificaram alteragdo de fala e degluticdo em 10
pacientes com DMJ. Apesar do numero reduzido de sujeitos, observaram que
quanto mais jovens, mais precoces e mais intensos foram os sintomas

relacionados a fala, a voz e a degluti¢ao.

Aviv, 2006, refere em seu capitulo intitulado "A degluticdo normal” do
livro “Comprehensive Management of Swallowing Disorders” que eventuais
alteracbes do controle motor oral para volumes maiores € mais ViSCOSOS,

podem ocasionar perda prematura dos alimentos.

Ramié-Torrenta et al, 2006, realizaram estudos referentes a disfagia
nas ataxias degenerativas e descrevem maior dificuldade para a degluticao de
alimentos liquidos do que alimentos sodlidos, sendo que a ocorréncia de
penetracao em liquidos é significativamente maior do que em sélidos. Segundo
os autores, a maior dificuldade com liquidos pode ser devida a um atraso da
resposta de degluticdo, o que leva a duas situagdes: o liquido atinge a epiglote
antes que ela se feche, ou ele banha esta estrutura antes que o movimento

esteja completo.

Wolf et al, 2007, em estudo com videoendoscopia da degluticdo com
sete pacientes com DMJ, observaram escape precoce, estases, penetracao e

aspiracao nao silente.
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4 - MATERIAL E METODO




4.1 - CARACTERIZAGAO DA AMOSTRA

Participaram deste estudo 33 pacientes portadores da DMJ, originarios
do ambulatérios de disturbios do movimento e neurogenética do Hospital de
Clinicas da UNICAMP. Foram incluidos no estudo pacientes portadores de
DMJ de qualquer idade ou género em qualquer tempo de evolugao da doenca
e foram excluidos pacientes com utilizagcdo de via alternativa de alimentacéao
como sonda naso-gastrica, naso-enteral ou gastrostomia.

Foram obtidas, em prontuario, informacdes referentes aos exames
neurolégico e genético mostrando a classificagdo clinica da doenga,
informacdes quanto ao tempo de evolugdo da doencga, a idade de inicio e o
nuamero de repeticdes do tripleto CAG (Quadro 1).

Os pacientes foram encaminhados para o ambulatério de
neurolaringologia da disciplina de Otorrinolaringologia — UNICAMP, onde foram
submetidos a gravacao de fala espontanea e gesto motor de fala alternada e
videoendoscopia da degluticdo (VED).

Os pacientes foram orientados e assinaram termo de consentimento livre
e esclarecido aprovado pelo Comité de Etica em Pesquisa da UNICAMP

(protocolo 458/2005 - e protocolo 796/2005 Anexo I).
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Quadro | - Caracterizagdo da amostra de 33 pacientes com DMJ segundo
género, idade, idade de inicio da doenga, tempo de duragédo da doencga , tipo
clinico e numero de repeti¢cdes do tripleto CGA.

categorias \;a;gire:ra‘?:gl:t:;;e Valor percentual (%)
Género Feminipo 13 39,3%
M asculino 20 60,6%
| e 4
Tipo Tipo 3 13 39,3%
clinico Sem classificagao 14 42,4%
2 6,0%
17 a 20 anos 1 3,0%
21 a 30 anos 3 9,0%
31 a 40 anos 6 18,1%
Idade 41 a 50 anos 13 39,3%
51 a 60 anos 8 24,4%
61 a 70 anos 1 3,0%
72 anos 1 3,0%
Idade 15 a 30 anos 11 33,3%
inicio 31 a 50 anos 21 63,6%
51 a 60 anos 1 3,0%
1 a5 anos 8 24.2%
Tempo de 6 a 10 anos 12 36,6%
duracao da 11 a 15 anos 8 24.2%
Doenga 16 a 20 anos 4 12,1%
21 a 25 anos 1 3,0%
65 repeticoes 1 3,0%
68 repeticoes 3 9,0%
69 repeticoes 1 3,0%
70 repeticoes 2 6%
71 repeticoes 8 24.2%
72 repeticoes 3 9,0%
CAG 73 repeticoes 3 9,0%
74 repeticoes 2 6%
75 repeticoes 5 15,1%
77 repeticdes 1 3,0%
78 repeticoes 2 6%
Sem classificagédo 2 6%

CAG = tripleto citosina, adenina, guanina

A descrig¢ao individualizada dos pacientes, contendo inclusive de quais

estudos participaram encontra-se no anexo Il.
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4.2 - EQUIPAMENTO DE COLETA DE DADOS
4.2.1 — Fonoarticulagao

Equipamentos utilizados para gravacdo da fala e voz: computador

Compac nx 9020, utilizando placa de som para captacdo em notebook
Creadive Audygy2 ZS® da Sound Blaster e microfone CAD C195 unidirecional,
com curva reta de resposta, posicionado a 5 centimetros do falante. O software
utilizado para registro das vozes foi o Gram 5.1. As vozes foram gravadas em
22kHz.

Para a analise acustica foi utilizado o programa Motor Speech Profile da
Kay PENTAX®, modelo 5141.

4.2.2 — Degluticao

Equipamentos utilizados para realizacdo da videoendoscoépica da

degluticdo: utilizou-se equipamento videoendoscdépico convencional, composto
por: aparelho televisor SEMP®, colorido, modelo TV1022FAVU11; gravador de
DVD, marca Sony, midia de gravagao DVD+R; micro-camera Toshiba® A43,
acoplada a um adaptador para endoscopio Mashida®, modelo CA — 34VS2;
fibronasofaringolaringoscopio flexivel Olympus® 4,2mm ENF tipo 10; fonte de
luz halégena Olympus® CLE — F10 com flash e fonte metal hilide Welch

Allyn®.
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4.3 - PROCEDIMENTO DE COLETA DE DADOS
4.3.1 — Fonoarticulagao

Amostra de fala para analise: para a avaliagado da fonoarticulagdo cada

paciente recebeu instrugao para relatar o inicio dos sintomas de sua doenca ou
sobre sua familia. Parte desse arquivo de som, constituido de cinco segundos
de fala espontanea, foi selecionado aleatoriamente. Todos os pacientes foram
submetidos a gravacao da GMFA labial [pa]; ponta de lingua [ta]; dorso de
lingua [ka]; laringea [a] e sequenciagao dos sons [pataka], apds instrugao para
emitir repetidamente, o mais rapido e durante o maior tempo possivel, em sua
frequéncia e intensidade habituais. O avaliador fornecia modelo de como fazer
a tarefa.

Um grupo voluntéario,do banco de vozes normativo do Laboratério de Voz
da Faculdade de Fonoaudiologia — UNICAMP, em mesmo numero, género, e
idade dos doentes, sem doencgas neurolégicas e alteragdes vocais, foi
submetido ao procedimento de gravagdo do GMFA e utilizado como grupo
controle.

Cada paciente produziu trés arquivos de som: arquivo 1 — cinco
segundos de fala espontanea para transcrigdo; arquivo 2 — dez segundos de
fala espontanea para preenchimento do protocolo (Anexo IV) da anadlise e
arquivo 3 — gravacao do Gesto Motor de Fala Alternada para analise perceptiva

dos avaliadores e analise acustica com programa Motor Speech Profile
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4.3.2 - Degluticao

A avaliacdo videoendoscopica foi realizada pelo médico residente de
otorrinolaringologia, R3, sob a supervisdo do docente responsavel, seguindo
protocolo do servigo (Anexo llI).

Na avaliagao videoendoscépica da degluticdo (VED), os alimentos foram
corados com anilina de cor roxa, comestivel.

As consisténcias utilizadas seguiram o padrao da American Dietetic
Association (ADA 2002). A Associagdo apresenta uma padronizagdo em
centipoises (cP), medida baseada na viscosidade dos liquidos e das diferentes
consisténcias. De acordo com sua viscosidade os diferentes parametros
alimentares sao classificados em liquido (10 — 50cP), mel (351 — 1750cP) e
pudim (acima de 1751cP).

Foi utilizado suco de uva em p6 corado com anilina de cor roxa, nas
consisténcias liquida, mel (liquida-engrossada), pudim (pastosa) e sdlida (2 de
biscoito “maizena”) na temperatura ambiente. A consisténcia de mel foi obtida
pela adicado de trés colheres de cha do espessante (Thicken-easy®) em 100ml
de agua e a de pudim com a adig¢édo de quatro colheres.

A consisténcia de solido foi representada por biscoito “maizena”. Os
alimentos foram oferecidos aos individuos conforme a sequéncia: liquidos (3, 5
e 10mL); mel (3, 5 e 10mL); pudim (colher de sobremesa, colher de sopa);
sélidos (74 de biscoito “maizena”). Os alimentos liquidos e mel foram oferecidos
em seringa de 20mL, com a amostra introduzida diretamente na cavidade oral
do individuo. A progressdo do volume e alimento oferecido foi aumentada

mediante observacdo da capacidade do paciente para tal. Ao se identificar
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dificuldades na degluticdo, foram efetuadas manobras protetoras das vias
areas e/ou de mudanga de postura de cabeca, que pudessem auxiliar na

alimentagao via oral de forma segura.

4.4 - PROCEDIMENTOS DA AVALIAGCAO DOS DADOS
4.4.1 Fonoarticulagao
4.4.1.1 - Analise perceptiva auditiva da fonoarticulagao

Trés fonoaudidlogos com experiéncia em doengas neurologicas

avaliaram as amostras de fala.

Cada fonoaudiélogo recebeu um compact disc com arquivos de som. A
analise se deu por reprodugao digital, utilizando fone de ouvido individual.
Arquivos de som de cinco pacientes foram repetidos aleatoriamente para teste

de confiabilidade intra avaliador.

Foram apresentados trés arquivos de sons isolados por paciente da
pesquisa. O primeiro arquivo continha cinco segundos de fala espontéanea, o
segundo arquivo era constituido por dez segundos de fala esponténea e o
terceiro arquivo era composto pela gravagao do gesto motor de fala alternada

(/pal, Ital, Ikal. Ipatakal, /al).

O arquivo 1 de cada paciente foi ouvido uma Unica vez para transcricao
grafémica da fala espontdnea na primeira audigdo, para analise da

inteligibilidade.

Apds escuta do arquivo 2 (dez segundos de amostra de fala) os

avaliadores preencheram o protocolo baseado no Protocolo da Mayo Clinic
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(Anexo V). O arquivo 2 poderia ser ouvido quantas vezes os avaliadores
julgassem necessarias para preenchimento do protocolo. O arquivo 3 (GMFA)

foi utilizado para avaliagao perceptiva e preenchimento do protocolo.

A caracterizagao da fonoarticulagao se deu pela analise dos resultados

considerando-se a concordancia de pelo menos dois avaliadores.

A fonoarticulagao foi caracterizada como sem alteracdo ou alterada.
Cada item do protocolo da Mayo Clinic foi considerado sem alteragao, quando
Ihe era atribuido nota zero, ou alterado, quando lhe era atribuido o valor 1, 2, 3

e4.

Do protocolo, foram avaliados os itens referentes a pitch, qualidade
vocal, ressonéncia e pressao intra oral, prosddia, articulagdo, GMFA (ddc —
diadococinesia — no protocolo) e inteligibilidade. Nao foram avaliados os itens
Loudness, aspectos bizarros, e respiracdo. Era possivel a atribuicdo de

alteragao em varias categorias da fonoarticulagdo para cada paciente.

O pitch foi avaliado com relagdo a seu nivel (agudo/grave), quebra de

frequéncia, tremor, mioclonus e diplofonia.

A qualidade vocal foi avaliada pela presenga ou auséncia de voz aspera,

rouca, soprosa, tensa com quebras de sonoridade e Flutter (tremor rapido).

A ressonéncia e pressao intra oral foram avaliadas pela presenca ou
auséncia de hipernasalidade, hiponasalidade, emissao nasal e consoantes com

pouca pressao intra oral.

4 - Material e Método
27



Para analise da inteligibilidade, a transcrigdo da fala do arquivo 1 foi
comparada com a frase originalmente dita pelo paciente e contabilizado, em

porcentagem, o numero de palavras corretamente transcritas pelo avaliador.

Na prosddia, os itens avaliados foram ritmo, frases curtas, aumento de
velocidade em alguns segmentos, velocidade elevada em toda a fala, redugao
de énfase, variagdo de velocidade, intervalos prolongados, pausas

inapropriadas, jatos de fala e excesso ou mesma énfase.

Na articulagdo avaliamos a presenca ou auséncia de imprecisao
articulatéria, prolongamento de sons, repeticdo de sons, interrupgdes

articulatérias irregulares e, distorgao de vogais.

No item “outro” do protocolo, consta a proposta de avaliagdo de DDC
(diadococinesia fonoarticulatéria) ou GMFA como lento, rapido e irregular, alem
dos itens palilalia (repetigao rapida da silaba, palavra ou frase) e coprolalia (uso

incontrolavel de palavras profanas).

4.4 1.2 — Analise acustica do gesto motor de fala alternada.

O arquivo 3 (GMFA) de cada paciente e os arquivos de som do grupo

controle foram utilizados para analise acustica.

A gravagao dos GMFA foram avaliadas com o programa Motor Speech

Profile para extragao das seguintes medidas:

e Média do periodo (AVP — average period) - o tempo médio entre a

vocalizagado da consoante mais vogal, avaliado em milisegundos (ms)

(ex: tempo de emissao do /pal);
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° Média da taxa de silabas por sequndo (AVR — average sylab rate) -

média do numero de silabas por segundo, que € inversamente

proporcional ao periodo;

. Desvio padrido do periodo (SDP — Standar Deviation Period) -

variabilidade do periodo;

. Coeficiente de variacdo do periodo (CVP — Coefficient of Variation

Period) - este parametro mostra o grau de variagao do periodo. Se a
vocalizagdo de consoante mais vogal é repetida com baixa variagao,
entdo o CVP é pequeno. Mede a habilidade de manutencao

constante de consoante mais vogal. Em porcentagem (%);

. Coeficiente de perturbacdo do periodo (Jit - Perturbations of Period) -

grau de variagao ciclo a ciclo do periodo em porcentagem (%).

Crio-se um banco de dados com as medidas dos pacientes e grupo

controle.

4.4.2 - Degluticao

A VED foi realizada segundo o protocolo utilizado no ambulatério de
ORL Disfagias da UNICAMP (Anexo lll). Através dela, foi possivel verificar
presenga ou auséncia de estase de alimentos em valéculas, seios piriformes,
esfincter esofagico superior, parede posterior da faringe, escape posterior do
alimento e episddios de penetracido e aspiracado nas diferentes consisténcias e

volumes estudados.
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A degluticdo de cada paciente foi classificada de acordo com Macedo,

2000 em:

a) Degluticdo Normal (grau 0) — contengdo oral normal, reflexos
presentes, auséncia de estase salivar, alimentar e aspiragdo, menos de trés

tentativas de propulsao para clareamento do bolo;

b) Disfagia Leve (grau 1) — leve estase poés-degluticdo, até trés
tentativas de propulsdo para clareamento do bolo, auséncia de regurgitagao

nasal e auséncia de penetracéao laringea;

c) Disfagia Moderada (grau 2) — estase salivar moderada, maior estase
pos-degluticdo, mais de trés tentativas de propulsdo do bolo, regurgitacao
nasal, reducdo da sensibilidade laringea com penetracdo, porém sem

aspiragao laringo-traqueal;

d) Disfagia Grave (grau 3) — grande estase salivar, manutencao
acentuada de residuos pés-degluticdo, propulsdo débil ou ausente,

regurgitacao nasal, aspiragao traqueal.

4.5 - AVALIAGAO ESTATISTICA DOS DADOS

Para a analise estatistica foi utilizado o software SAS versdo 9.1.3 da

SAS Institute Inc, Cary, USA.
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4.5.1 — Fonoarticulagao
4.5.1.1- Analise perceptiva auditiva

A analise de confiabilidade intra avaliadores foi realizada pela
comparacgao dos arquivos repetidos usando teste estatistico de correlagao de

Pearson.

Teste de correlacdo Spearman foi utilizado para realizar analise entre

dados da fonoarticulagao e sinais clinicos e genéticos.

4.5.1.2 — Andlise acustica do gesto motor de fala alternada

Apés verificagdo de distribuicdo ndo normal do grupo DMJ e do grupo
controle, optou-se pela utilizacdo de teste de analise de variancia (Anova) de
Friedman e teste ndo paramétrico de Wilcoxon pareado — nivel de significancia

<0,05
4.5.2 - Degluticao

Os dados da degluticdo por meio da VED foram avaliados pelo teste

exato de Fisher, considerando-se como significantes valores de p < 0,05.
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5 - RESULTADOS




Os resultados serao apresentados seguindo a ordem dos cinco objetivos

especificos.

5.1 — CARACTERIZACAO DA FONOARTICULAGCAO NA DMJ
Dos 33 pacientes com DMJ, 31 participaram do estudo da
fonoarticulacdo. Foram excluidos dois pacientes que tiveram o arquivo de fala

espontanea corrompido.
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Quadro 2 - Caracterizagdo numérica e percentual da ocorréncia de alteragoes
na fonoarticulagdo de 31 pacientes com DMJ

Ndamero
Parametros avaliados da absoluto de o
fonoarticulagido pacientes o
Total n = 31
monofrequencia n=12 (38,7%)
quebra de freqiiéncia n=03 (9,6%)
tremor n =03 (9,6%)
PITCH nivel de pitch n =00 (0%)
diplofonia n=00 (0%)
Mioclonus n =00 (0%)
Sem alteragao n=15 (49%)
Soprosidade n=20 (64,5%)
Rouquidao n=17 (54,8%)
Tensao n =06 (19,3%)
QUVA(I)_EI?A\AI\_DE Aspereza n=00 (0%)
Quebra de sonoridade n=00 (0%)
Flutter n=00 (0%)
Sem alteragao n =04 (12,9%)
Hiponasalidade n =00 (0%)
. ; _ K
RESSONANCIA E E(I)puecrgisrzlslggg?ntra oral na emissao "= (60.6%)
PRESSAR%_INTRA de consoantes n=28 (90,3%)
Emissao nasal n=00 (0%)
Sem alteragao n=00 (0%)
Ritmo n=26 (83,8%)
Reducéao de énfase n=17 (54,8%)
) Variacao de velocidade n=13 (41,9%)
PROSODIA Intervalos prolongados n =08 (25,8%)
Pausas inapropriadas n=11 (35,4%)
Outros( palilalia, coprolalia) n=0 (0%)
Sem alteragao n=4 (12,9%)
Lenta n=28 (90,3%)
Rapida n=00 (0%)
DDC (GMFA) | | regular n =31 (100%)
Sem alteragdes n=00 (0%)
Imprecisao de consoantes n= 31 (100%)
Prolongamento de sons n=20 (64,5%)
X Repeticao de sons n=05 (16,1%)
ARTICULACAO Interrupgdes articulatorias n=03 (9,6%)
Distorgao de vogais n =07 (22,5%)
Sem alteragao n=00 (0%)
50% acerto na transcrigao n=02 (6,4%)
INTELIGIBILIDADE | 51 a 75% acerto na transcrigao n=03 (9,6%)
76 a 100% acerto na transcricao n=26 (83,8%)
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52 — CORRELAGAO ENTRE FONOARTICULAGAO E ASPECTOS

GENETICOS E CLINICOS DA DMJ

Quadro 3- Correlagéo entre variaveis da fonoarticulagao de 31 pacientes com
DMJ, e idade no inicio da doenga. (teste de correlagdo SPEARMAN)

IDADE DE INICIO
fonoarticulagiao variavel cc -
spearman o] grau de correlagao
Dist vogais -0,439 0,014 MODERADA
llifeliNjs5 s -0,339 0,062 |BAIXA
articulatérias
articulagéo Impreciséo 0,511 0,003 MODERADA
consoante
prolongamento -0,593 0,000 MODERADA
repeticao -0,355 0,050 BAIXA
irregural -0,072 0,699 MUITO BAIXA
GMFA(ddc) lenta -0,403 0,025 MODERADA
rapida ; ) -
monofrequencia -0,608 0,000 ALTA
PITCH quebra 0,036 0,847 MUITO BAIXA
tremor 0,183 0,323 MUITO BAIXA
rouca -0,070 0,709 MUITO BAIXA
Qualidade vocal |soprosa 0,059 0,751 MUITO BAIXA
tensa 0,035 0,851 MUITO BAIXA
hipernasal -0,441 0,013 MODERADA
Ressonancia Hiponasal , , -
Pouca pressao -0,385 0,032 BAIXA
Aumento 0,174 0,350 | MUITO BAIXA
vel.segmento
Redugao de 0,527 0,002 | MODERADA
enfase
Intervalos prol. -0,042 0,825 MUITO BAIXA
Prosaodia Jatos de fala , , -
Pausas 0,219 0235 |BAIXA
inapropriadas
Ritmo -0,708 0,000 ALTA
Variagao -0,099 0,596 | MUITO BAIXA
velocidade

cc spearman — coeficiente de correlagdo de spearman — quanto mais préximo de 1 mais alta a
correlagao entre os dados. Se positivo, relagao direta, se negativo, relagéo inversa.
P — confiabilidade do dado, quanto mais préximo de zero, mais confiavel a informacgao.
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Quadro 4 - Correlagao entre variaveis da fonoarticulagédo de 31 pacientes com
DMJ, e tempo de evolucéo da doenca. (teste de correlaggo SPEARMAN)

. ~ ‘s TEMPO DE EVOLUGCAO
fonoarticulagido variavel —
ccC spearman p grau de correlagao
Dist vogais 0,126 0,498 MUITO BAIXA
[EMYEGRES -0,006 0,976 | MUITO BAIXA
articulatérias
articulagao Imprecisao 0,057 0,760 MUITO BAIXA
consoantes
prolongamento 0,125 0,503 MUITO BAIXA
repeticao 0,032 0,865 MUITO BAIXA
irregural 0,257 0,163 BAIXA
GMFA(ddc) lenta 0,261 0,156 BAIXA
rapida ; ) -
monofrequencia -0,033 0,861 MUITO BAIXA
PITCH quebra -0,001 0,997 MUITO BAIXA
tremor -0,080 0,670 MUITO BAIXA
rouca 0,333 0,067 BAIXA
Qualidade vocal soprosa -0,184 0,321 MUITO BAIXA
tensa 0,002 0,989 MUITO BAIXA
hipernasal 0,213 0,250 BAIXA
Ressonancia Hiponasal , , -
Pouca pressao 0,136 0,466 MUITO BAIXA
Aumento 0,010 0,956 | MUITO BAIXA
vel.segmento
Redugdo de 0,080 0,668 | MUITO BAIXA
enfase
Intervalos prol. 0,140 0,453 MUITO BAIXA
Prosédia Jatos de fala , , -
Pausas -0,090 0,630 | MUITO BAIXA
inapropriadas
Ritmo 0,122 0,513 MUITO BAIXA
Variagao 0,193 0,299 | MUITO BAIXA
velocidade

cc spearman — coeficiente de correlagdo de spearman — quanto mais préximo de 1 mais alta a
correlagao entre os dados. Se positivo, relagao direta, se negativo, relagéo inversa.
P — confiabilidade do dado, quanto mais proximo de zero, mais confiavel a informagao
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Quadro 5 - Correlagéo entre variaveis da fonoarticulagdo de 31 pacientes com
DMJ, e numero de repeticbes do tripleto CAG. (teste de correlagédo
SPEARMAN)

. ~ .. CAG
fonoarticulagédo | variavel ~
CcC spearman p grau de correlagao
Dist vogais 0,277 0,131 BAIXA
L EEEEE 0,342 0,060 |BAIXA
articulatorias
articulagao Imprecisao 0,593 0,000 MODERADA
consoantes
prolongamento 0,443 0,013 MODERADA
repeticao 0,350 0,054 BAIXA
irregural 0,262 0,155 BAIXA
GMFA(ddc) lenta 0,419 0,019 MODERADA
rapida , , -
monofrequencia 0,378 0,036 BAIXA
PITCH quebra 0,128 0,493 MUITO BAIXA
tremor -0,031 0,869 MUITO BAIXA
rouca 0,075 0,688 MUITO BAIXA
Qualidade vocal soprosa 0,108 0,562 MUITO BAIXA
tensa -0,102 0,586 MUITO BAIXA
hipernasal 0,417 0,020 MODERADA
Ressonancia Hiponasal , , -
Pouca pressao 0,347 0,056 BAIXA
Aumento 0,093 0,619 | MUITO BAIXA
vel.segmento
Redugao de 0,392 0,029 |BAIXA
enfase
Intervalos prol. 0,024 0,899 MUITO BAIXA
Prosodia Jatos de fala , , -
Pausas 0,005 0,981 | MUITO BAIXA
inapropriadas
Ritmo 0,570 0,001 MODERADA
Variagdo 0,163 0,380 |MUITO BAIXA
velocidade

cc spearman — coeficiente de correlagdo de spearman — quanto mais préximo de 1 mais alta a
correlagao entre os dados. Se positivo, relagdo direta, se negativo, relagéo inversa.
P — confiabilidade do dado, quanto mais préximo de zero, mais confiavel a informagao
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Quadro 6 - Correlagéo entre variaveis da fonoarticulagao de 31 pacientes com
DMJ, e Inteligibilidade medida por acertos na transcricdo dos avaliadores.
(teste de correlagdo SPEARMAN)

. = g INTELIGIBILIDADE
fonoarticulagao variavel —
cC spearman p grau de correlagao

Dist vogais -0,156 0,401 MUITO BAIXA
IMEMTREEes 0,119 0,523 | MUITO BAIXA
articulatérias

articulagéo | Impreciséo -0,019 0,918 | MUITO BAIXA
consoantes
prolongamento 0,190 0,307 MUITO BAIXA
repeticao -0,232 0,209 BAIXA
irregular -0,272 0,139 BAIXA

GMFA(ddc) lenta -0,076 0,683 MUITO BAIXA
rapida ) , -
monofrequéncia -0,003 0,985 MUITO BAIXA

PITCH quebra -0,078 0,677 MUITO BAIXA

tremor 0,061 0,744 MUITO BAIXA
rouca , , -

Qualidade vocal soprosa 0,113 0,546 MUITO BAIXA
tensa -0,151 0,417 MUITO BAIXA
hipernasal -0,256 0,164 BAIXA
hiponasal 0,011 0,951 MUITO BAIXA

Ressonancia | pouca pressdo : : =
consoantes -0,103 0,583 MUITO BAIXA
Aumento 0,204 0,270  |BAIXA
vel.segmento
Redugao de -0,044 0,814 | MUITO BAIXA
enfase
Intervalos prol. 0,288 0,116 BAIXA

Prosddia Jatos de fala , ) -

Pausas 0,239 0,196 | BAIXA
inapropriadas
Ritmo 0,004 0,984 MUITO BAIXA
Variagao 0,058 0,757 | MUITO BAIXA
velocidade

cc spearman — coeficiente de correlagdo de spearman — quanto mais préximo de 1 mais alta a
correlagao entre os dados. Se positivo, relagao direta, se negativo, relagéo inversa.
P — confiabilidade do dado, quanto mais préximo de zero, mais confiavel a informacgao.
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5.3 - CARACTERIZAGAO ACUSTICA DOS GESTOS MOTORES DE FALA
ALTERNADA (GMFA) NA DMJ E COMPARAGAO COM O GRUPO
NORMATIVO

Dos 33 pacientes com DMJ, 28 participaram do estudo da
fonoarticulacdo. Foram excluidos cinco pacientes que tiveram corrompido
qualquer arquivo de gesto motor de fala alternada. Foram incluidos 28
pacientes que possuiam todos os arquivos de sons preservados, ou seja,
/pal,ltal, /kal, Ipatakal/ e /al.

Foi feita a comparagéao entre os grupos DMJ e controle apresentados na
tabela 1.
Tabela 1 — Distribuicdo dos valores da média do periodo consoante vocal,
numero de silabas por segundo, desvio padrdo do periodo, coeficiente de

variagao do periodo e perturbacao do periodo para /pal/, /ta/, /kal, /pataka/ e /a/
do grupo DMJ e grupo controle.

AVP AVR SDP CVP JIT

ms sillseg ms % %
DMJ con DMJ con DMJ con DMJ con DMJ con
pa 242,39 16555 4,41 6,18 69,61 16,47 28,37 9,49 6,98 1,71
ta 286,76 158,29 3,72 6,55 53,43 10,29 19,26 6,22 4,94 1,02
ka 292,13 172,7 3,43 6,01 63,76 1539 2196 9,08 6,69 1,53
pataka 221,21 146,15 4,59 6,98 83,86 2448 289 16,6 9,66 3,24
a 387,84 246,28 2,81 4,29 112,83 20,37 34,89 8,36 24,49 243

AVP -média do periodo consoante vogal, AVR - niumero de silabas por segundo,SDP -
desvio padrao do periodo, CVP - coeficiente de variagao do periodo, JIT - perturbagéo do
periodo, DMJ — doenga de Machado Joseph, con — grupo controle.
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Tabela 2 — Comparacao entre o grupo de pacientes com DMJ com grupo
controle utilizando teste ndo paramétrico de Wilcoxon pareado — nivel de
significancia <0,005

AVP AVR SDP CVP JIT
pa <0,0001 <0,0001  <0,0001  0,0001  <0,0001
ta <0,0001 <0,0001  <0,0001  <0,0001  <0,0001
ka <0,0001 <0,0001  <0,0001  0,0016  <0,0001
pataca <0,0001 <0,0001  <0,0001  0,0032  <0,0001
a <0,0001 <0,0001  <0,0001  <0,0001  <0,0001

AVP -média do periodo consoante vocal, AVR - numero de silabas por segundo,SDP -
desvio padrao do periodo, CVP - coeficiente de variagao do periodo, JIT - perturbacéo do
periodo

Foi realizada correlagdo entre os grupos DMJ e controle que pode ser
vista nos graficos numerados de 1 a 5 referentes aos resultados da

comparacgao das médias e desvio padrao de todos os parametros analisados.

Grafico 1 — Distribuicdo dos grupos casos (DMJ) e controles com relagédo a
média do periodo consoante vogal (AVP) para /pal/, /tal, /ka/, sequenciagéo

/pataka/ e vogal /a/.
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Grafico 2 — Distribuigdo dos grupos casos (DMJ) e controles com relagéo a
silabas por segundo para /pa/, /ta/, /ka/, SEQUENCIACAOQO /pataka/ e vogal

/al.
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Grafico 3 — Distribuicdo dos grupos casos (DMJ) e controles com relagédo a
perturbag¢ao do periodo (SDP) /pa/, /tal/, /ka/, sequenciagao /pataka/ e vogal

fal.

SDP

160—

140—

120—

100—

80—

60—

40—

20—

Grupo

Bl Casos
E Controles

”ﬁh

ka pataka a

GMFA

5 - Resultados
41



Grafico 4 — Distribuicdo dos grupos casos (DMJ) e controles com relagdo a
coeficiente de variagao do periodo (CVP) /pa/, /ta/, /ka/, sequenciagao
/pataka/ e vogal /al.
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Grafico 5 — Distribuicdo dos grupos casos (DMJ) e controles com relagédo a
perturbacgao do periodo (JIT) /pa/, /ta/, /ka/, coarticulagao /pataka/ e vogal /a/.
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5.4 — CORRELAGAO ENTRE GMFA ASPECTOS GENETICOS E CLINICOS

DA DMJ

Quadro 7 - Correlagdo entre as variaveis da Gesto Motor de Fala Alternada
(/pal hal /kal /pataka/ /al) e género, idade e idade de inicio da doenga em
pacientes com DMJ.

género idade idade de inicio
variavel cc b cc p cc p
spearman spearman spearman
PA_AVP -0,122 0,536 0,168 0,392 0,014 0,943
PA_AVR 0,122 0,536 -0,168 0,392 -0,014 0,943
PA_CVP -0,041 0,837 0,008 0,966 -0,169 0,389
PA_JIT -0,005 0,982 0,031 0,877 -0,137 0,485
PA_SDP -0,023 0,909 0,006 0,976 -0,209 0,286
TA_AVP 0,136 0,491 0,066 0,740 -0,178 0,366
TA_AVR -0,136 0,491 -0,066 0,740 0,178 0,366
TA_CVP 0,000 1,000 0,051 0,795 0,098 0,619
TA_JIT 0,235 0,228 0,094 0,635 0,144 0,464
TA_AVP 0,136 0,491 0,066 0,740 -0,178 0,366
TA_SDP 0,018 0,927 -0,061 0,759 -0,073 0,713
KA_AVP -0,068 0,731 0,110 0,578 -0,128 0,517
KA_AVR 0,068 0,731 -0,110 0,578 0,128 0,517
KA_CVP 0,140 0,476 0,148 0,453 -0,016 0,936
KA_JIT 0,213 0,277 0,054 0,785 -0,075 0,703
KA_SDP 0,204 0,299 0,110 0,579 -0,060 0,760
PTK_AVP 0,077 0,697 -0,138 0,484 -0,315 0,102
PTK_AVR -0,077 0,697 0,138 0,484 0,315 0,102
PTK_CVP -0,195 0,321 -0,276 0,155 -0,385 0,043
PTK_JIT -0,149 0,448 -0,196 0,317 -0,352 0,066
PTK_SDP -0,122 0,536 -0,204 0,299 -0,346 0,072
A_AVP -0,167 0,394 0,042 0,832 -0,091 0,647
A_AVR 0,186 0,344 -0,057 0,774 0,078 0,693
A_CVP -0,005 0,982 0,275 0,156 0,153 0,437
A JIT -0,023 0,909 0,311 0,107 0,107 0,587
A_SDP 0,149 0,448 0,172 0,381 0,023 0,910

cc spearman — coeficiente de correlagdo de spearman — quanto mais préximo de 1 mais alta a
correlagdo entre os dados. Se positivo, relacao direta, se negativo, relagéo inversa.

P — confiabilidade do dado, quanto mais proximo de zero, mais confiavel a informagao

AVP -média do periodo consoante vocal, AVR - nimero de silabas por segundo,SDP - desvio
padrao do periodo, CVP - coeficiente de variagdo do periodo, JIT - perturbacdo do periodo,
DMJ — doencga de Machado Joseph, PTK - /pataka/
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Quadro 8 - Correlacao entre as variaveis do Gesto Motor de Fala Alternada
(/pal ltal I/kal /pataka/ /a/) e tempo de duracdo da doenca, e CAG em
pacientes com DMJ

. x Tempo duragao da doenga Tamanho do CAG
variavel
CC spearman p CC spearman P
PA AVP 0,235 0,229 0,223 0,254
PA AVR -0,235 0,229 -0,223 0,254
PA CVP 0,492 0,008 0,096 0,628
PA JIT 0,456 0,015 0,123 0,534
PA SDP 0,530 0,004 0,207 0,291
TA AVP 0,408 0,031 0,184 0,348
TA AVR -0,408 0,031 -0,184 0,348
TA CVP 0,004 0,984 -0,043 0,827
TA JIT 0,032 0,871 0,039 0,846
TA SDP 0,108 0,585 0,165 0,402
KA AVP 0,473 0,011 0,183 0,352
KA AVR -0,473 0,011 -0,183 0,352
KA CVP 0,288 0,137 0,192 0,328
KA JIT 0,254 0,192 0,132 0,502
KA SDP 0,328 0,088 0,209 0,286
PTK AVP 0,119 0,547 0,218 0,265
PTK AVR -0,119 0,547 -0,218 0,265
PTK CVP 0,339 0,078 0,092 0,642
PTK JIT 0,329 0,087 0,061 0,756
PTK SDP 0,333 0,083 0,115 0,561
A AVP 0,306 0,114 0,069 0,726
A AVR -0,292 0,132 -0,037 0,851
A CVP 0,142 0,470 0,091 0,646
A JIT 0,336 0,081 0,101 0,608
A SDP 0,203 0,301 0,167 0,396

cc spearman — coeficiente de correlagdo de spearman — quanto mais préximo de 1 mais alta a
correlagao entre os dados. Se positivo, relagao direta, se negativo, relagéo inversa.

P — confiabilidade do dado, quanto mais préximo de zero, mais confiavel a informagao

AVP -média do periodo consoante vocal, AVR - nimero de silabas por segundo,SDP - desvio
padréo do periodo, CVP - coeficiente de variagdo do periodo, JIT - perturbagéo do periodo,
DMJ — doenga de Machado Joseph, PTK - /pataka/
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Quadro 9 — Analise da variancia do Gesto Motor de Fala Alternada (/pa/ /ta/
/kal /patakal /a/) e tipo clinico em pacientes com DMJ

. p PARA
VARIAVEL DIFERENGA
TIPO 1 TEM KA_AVP DIFERENTE DE TIPO 2 (p=0,009)

KA_AVP E TIPO3 (p=0,028) TIPO 2 E TIPO 3 NAO TEM 00111
DIFERENCA !
0=1,000).

TIPO 1 TEM PA_AVP o
PA_ AVP DIFERENTE DO TIPO 2 (p=0,044). NAO HA 0,0317

DIFERENCA ENTRE TIPO 1 E TIPO 3 (p=0,271) E
TIPO2 E TIPOS3 (p=0,297).

TIPO 1 TEM KA_AVP DIFERENTE DE TIPO 2 (p<0,001)
PTK_AVP E TIPO3 (p<0,001)TIPO 2 E TIPO 3 NAO TEM 0,0000
DIFERENCA (p=1,000).

TIPO 1 TEM PTK_AVR DIFERENTE DE TIPO 2
PTK_AVR (p=0,002) E TIPO3 (p=0,002). TIPO 2 E TIPO 3 NAO 0,0015
TEM DIFERENCA (p=1,000).

TIPO 1 TEM PTK_CVP DIFERENTE DE TIPO 2
PTK_CVP (p=0,011) E TIPO3 (p=0,002). TIPO 2 E TIPO 3 NAO 0,0029
TEM DIFERENCA (p=0,731).

TIPO 1 TEM PTK_JIT DIFERENTE DE TIPO 2 (p<0,001)
PTK_JIT E TIPO3 (p<0,001). TIPO 2 E TIPO 3 NAO TEM 0,0000
DIFERENCA (p=1,000).

TIPO 1 TEM PTK_SDP DIFERENTE DE TIPO 2
PTK_SDP (p<0,001) E TIPO3 (p<0,001). TIPO 2 E TIPO 3 NAO 0,0000
TEM DIFERENCA (p=1,000).

TIPO 1 TEM TA_AVP DIFERENTE DO TIPO 2
(p=0,031). NAO

TA_AVP HA DIFERENCA ENTRE TIPO 1 E TIPO 3 (p=0,093) E 0,0347
TIPO2 E TIPO3
(p=1,000).

p < 0,05 AVP -média do periodo consoante vocal, AVR - numero de silabas por segundo,SDP
- desvio padrado do periodo, CVP - coeficiente de variacdo do periodo, JIT - perturbagido do
periodo, DMJ — doencga de Machado Joseph, PTK - /pataka/
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5.5 - CARACTERIZAGAO DA DEGLUTICAO NA DMJ
Participaram deste dessa avaliagdo 12 pacientes que realizaram

videoendoscopia da degluticao no periodo de desenvolvimento do estudo.

Tabela 3 - Distribuicao dos episddios de estase, escape precoce, penetragao e
aspiragao de acorco com quantidade e viscosidade do alimento oferecido para
12 pacientes com DMJ submetidos a videoendoscopia da degluti¢ao.

LiQuIDO MEL
3ml 5 ml 10 ml 3ml 5 ml 10 ml PUDIM  SOLIDO

EV 3 3 2 5 4 2 4 5
ESP 2 0 1 4 2 3 3 3
EEES 0 1 0 0 0 0 1 3
EPP 0 0 0 2 0 0 0 1

ET 5 4 3 11 6 5 7 12

EP 3 2 2 2 1 2 1 2

P 1 0 0 0 2 2 2 1

A 1 0 0 1 0 0 0 0

DMJ — Doenga de Machado Joseph, EV — estase em valécula,, ESP — estase em seio
piriforme, EEES - estase em esfincter esofagico superior, EPPF — estase em parede posterior
da faringe, ET — estase total, EP — escape posterior do alimento, P — penetragdo, A —
aspiragao, ml — mililitros.

Quanto ao grau de disfagia, observa-se degluticdo normal em trés
pacientes, disfagias de grau moderado e discreto em quatro pacientes, e

apenas um paciente com disfagia grave.
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Quadro 10 — Analise da variancia estatistica dos parametros da degluticao na
DMJ considerando quantidade e viscosidade de alimentos oferecidos a 12
pacientes com DMJ que realizaram videoendoscopia.

DMJ
VED teste exato de fisher - p valor

EV ESP EEES | EPPF ET EP P A
L 3ml VS [L5ml 0,127 - - - 0,236 | 0,455 - -
L3 ml VS |L10 ml 0,455 | 1,000 - - 1,000 | 1,000 - -
L3 ml VS | MEL 3 mi 0,523 | 0,091 - - 0,222 | 0,045 - 0,083
L3 ml VS | MEL 5 mi 1,000 | 0,318 - - 0,547 | 0,250 1,000 -
L3 ml VS |MEL 10 ml 0,455 | 0,455 - - 0,547 | 0,455 1,000 -
L3ml VS | PUDIM 1,000 | 0,455 - - 0,545 | 0,250 1,000 -
L3 ml VS [BISCOITO | 0,523 | 0,045 - - 0,081 1,000 1,000 -
L5ml VS |L10 ml 0,045 - - - 0,045 | 0,318 - -
L5ml VS | MEL 3 ml 0,523 - - - 0,523 | 0,318 - -
L5ml VS | MEL 5 ml 0,236 - - - 0,236 | 0,167 - -
L5ml VS |MEL 10 ml 0,045 - - - 0,236 | 0,318 - -
L5ml VS | PUDIM 0,236 - 0,083 - 0,182 | 0,167 - -
L5ml VS | BISCOITO | 0,523 - 0,250 - 0,205 | 1,000 - -
L10 ml VS | MEL 3 ml 0,152 | 0,333 - - 0,152 | 1,000 - -
L10 ml VS |MEL 5 mi 0,091 | 0,167 - - 0,091 1,000 - -
L10 ml VS |MEL 10ML | 0,015 | 0,250 - - 0,091 1,000 - -
L 10 ml VS | PUDIM 0,091 | 0,250 - - 0,455 | 1,000 - -
L 10 mi VS |BISCOITO | 0,152 | 0,250 - - 0,470 | 1,000 - -
MEL 3 ml VS |MEL 5 mi 0,010 | 0,091 - - 0,010 | 0,167 - -
MEL 3 ml VS |MEL 10 ml 0,152 | 0,236 - - 0,222 | 0,318 - -
MEL 3 mi VS | PUDIM 0,222 | 0,236 - - 1,000 | 0,318 - -
MEL 3 mi VS |BISCOITO | 0,001 | 0,018 - 1,000 | 0,028 | 0,167 - -
MEL 5 mi VS | MEL 10 ml 0,091 | 0,045 - - 0,067 | 0,167 | 0,318 -
MEL 5 ml VS | PUDIM 0,067 | 0,045 - - 0,545 | 0,083 | 0,015 -
MEL 5 ml VS [BISCOITO | 0,010 | 0,045 - - 0,081 1,000 | 0,167 -
MEL 10 ml VS | PUDIM 0,091 | 0,005 - - 0,061 | 0,167 | 0,318 -
MEL 10 ml VS | BISCOITO | 0,152 | 0,127 - - 0,576 | 0,318 | 0,167 -
PUDIM VS | BISCOITO | 0,222 | 0,127 | 0,250 - 1,000 | 1,000 | 0,167 -

DMJ — Doenca de Machado Joseph, VED — videoendoscopia da degluticdo, EV — estase em
valécula,, ESP — estase em seio piriforme, EEES - estase em esfincter esofagico superior,
EPPF — estase em parede posterior da faringe, ET — estase total, EP — escape posterior do

alimento, P — penetragéo, A — aspiragéo, VS — versus , L — liquido p < 0,05
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6 - DISCUSSAO




DMJ é doencga crbnica, degenerativa, de longa duragéo, inicio tardio e
apresenta carater hereditario com transmissdo autossOmica dominante
(Takiama, 1993). O paciente com DMJ convive lentamente com a perda
progressiva de habilidades anteriormente normais e, muitas vezes, acompanha
a degradacao fisica de parentes préximos afetados, verdadeira antecipacgao

das etapas da progresséo de sua doenca.

DMJ é uma doenga com baixa prevaléncia no Brasil (1/100.000), mesmo
sendo a mais freqluente das ataxias (Teive et al, 2004). No centro onde se
desenvolveu o presente estudo houve significativa concentragdo de casos em
funcdo da existéncia de um grupo de estudos especializado, que vem
desenvolvendo uma linha de pesquisa sobre achados de neuro imagens e
aspectos genéticos e clinicos da DMJ (Lopes-Cendes et al 1997: D"Abreu et al,
2007, 2008, Franga MC Jr et al 2008). Em funcédo disso foi possivel
desenvolver o trabalho sobre fala e degluticdo com essa casuistica. Outros
trabalhos especificos sobre ataxia (Schalling et al, 2007) ja foram
desenvolvidos, porém exclusivamente com DMJ nada foi encontrado na
literatura, com excegao de trabalhos preliminares (Rub et al 2003; Wolf 2005;

Wolf 2007).

E necessario que novos estudos venham a ser desenvolvidos para que
se possam minimizar as restricbes causadas pelas disfagias (Coutinho 1993) e
as dificuldades de comunicagao. Estudos como este, visam a conhecer melhor
o comportamento da DMJ na area da atuagdo fonoaudiolégica e podem

contribuir para o desenvolvimento de técnicas de avaliagcao e tratamento.
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Para a discussao dos resultados encontrados no presente estudo €
necessario salientar a importancia dos métodos utilizados para a avaliagao da

fonoarticulacéo.

A avaliacdo perceptiva auditiva € amplamente utilizada na atuagao
clinica e, apesar de ser, em algumas situagdes, subjetiva, varias técnicas
confiaveis (Bunton et al. 2007) tém sido desenvolvidas. O protocolo escolhido
para a realizacdo deste estudo se baseou no fato de ser um classico,

comprovadamente funcional (Duffy ,1995; Darley 1969 a e b).

A avaliagao acustica traz dados objetivos referentes a padrbes de fala e
voz e devem fazer parte de completa avaliagdo de pacientes neuroldgicos. Sao
varias as medidas que podem ser extraidas, as quais, somadas a interpretagao

da avaliacao perceptiva auditiva, direcionam a conduta.

O Programa Motor Speech Profile da Kay Pentax® utilizado neste
estudo permite extracdo de medidas de duracido e pausas, fundamentais para
a analise de fala e voz com alteragdo neuroldgica e tem confiabilidade

cientifica, conforme estudo de Wang (2008).

Estudos anteriores (Portnoy & Aronson, 1982, Kent et al,1999)
consideram apenas o numero de silabas por segundo como importante, mas é
possivel perceber que as medidas do coeficiente de variagcdo podem ser mais
especificas para esses pacientes do que a taxa de silabas. O mesmo autor,
Kent em 2000, apresenta estudo com o objetivo de identificar a caracteristica
da fala mais consistente e a tarefa de fala mais sensivel para diferenciar

disturbios neurolégicos.
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Os resultados encontrados, no presente estudo, para a avaliacdo da
fonoarticulacdo serdo discutidos de acordo com a ordem de aparecimento no
protocolo utilizado para a pesquisa, a saber, pitch, qualidade vocal,
ressonancia e pressao intra oral, inteligibilidade, prosddia, articulagéo e outros,

incluindo diadococinesia fonoarticulatoria.

Foi obtida a ocorréncia de monofreqiéncia na avaliacdo do pitch em 12
pacientes de um grupo com 31, sendo que trés apresentaram quebra de
frequéncia e outros trés apresentaram tremor. Nao foram relatados pelos
avaliadores alteragbes do nivel de pitch (adequagao grave/agudo), diplofonia
ou mioclonus. Chenery et al (1991) relatam que a monofrequéncia é
considerada uma caracteristica frequente e mais importante que a variacdo de

pitch agudo/grave nas disartrias ataxicas.

A partir da experiéncia clinica, e conforme relatado por Murdoch (2005),
que acreditou se tratar de falha no monitoramento proprioceptivo do cerebelo,
era esperada a ocorréncia de flutuagao de pitch em pacientes com alteragdes
cerebelares. O protocolo utilizado para este estudo ndo contempla a variacéo
de pitch como subitem, no entanto, o fato dos avaliadores nao terem feito
referéncia a esse parametro pode ter sido consequéncia do limitado tamanho
da amostra disponivel para a analise (apenas 10 segundos). Tempo maior

tornaria inviavel a analise de amostra com 31 pacientes.

No presente estudo o tremor ocorreu em trés pacientes, assim como a
quebra de frequéncia. Ackermann & Ziegler et al (1991) relatam que a

presenca do tremor nas ataxias ndo € muito freqliente, mas pode ocorrer por
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alteracdo dos musculos laringeos e respiratérios, sendo caracteristicamente

irregular e lento.

No presente estudo, 20 pacientes foram avaliados como tendo qualidade
vocal soprosa, a rouquidao apareceu em 17 pacientes e a tensdo em seis. Isso
se explica, provavelmente porque na DMJ, apesar da ataxia ser uma constante,
ocorrem também alteracbes no sistema piramidal, extrapiramidal e sistema
nervoso periférico, que determinam multiplicidade de alteragdes na qualidade
vocal. Se houver predominio de alteragdes extrapiramidais, a qualidade vocal
podera se aproximar daquela encontrada na Doenca de Parkinson, com
intensidade reduzida, monofrequéncia, rouquidao e soprosidade. Os resultados
de nosso estudo diferem dos achados por Aronson (1990), apenas pela

presenca da soprosidade,

Obtivemos 25 pacientes com hipernasalidade e 28 com pouca pressao
intra oral na produgao das consoantes. Segundo a literatura, a ocorréncia de
alteracbes ressonantais na disartria ataxica € rara e pode ocorrer
hiponasalidade por alteragcdo no controle temporal da contracdo do véu palatino
(Duffy, 1995). Porem, segundo Theodoro, 1993, na disartria ocorre alta
incidéncia de hipernasalidade (95.%). Os achados de nosso estudo reforgam
que a disartria apresentada por pacientes com DMJ se aproxima mais das

disartrias mistas do que das disartrias ataxicas.

Neste estudo pudemos observar a ocorréncia de alteragdes em cinco
subitens da prosddia, ritmo, reducdo de énfase, intervalos prolongados e
pausas inadequadas. Por isso, a importancia da avaliacdo de parametros de

duracio dos sons.
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Casper et al (2007) encontraram em estudo com pacientes com ataxia
cerebelar alteracbes em subitens de prosoddia significativos em relagdo ao
grupo controle, mostrando que os pacientes apresentavam alteragbes em
parametros de duragéo de sons. Spencer KA & Slocomb DL.(2007) relatam que
em pacientes com lesdo cerebelar a principal ocorréncia de alteracdes da fala

se da na articulacao e na prosaddia.

Referente a articulagdo, nosso trabalho encontrou alteragdes na
precisdo dos sons, prolongamentos, repeti¢des, interrupgdes articulatorias e

distor¢ao de vogais.

Através do julgamento perceptivo das avaliadoras, revelou-se uma taxa
de repeticdo de silabas considerada lenta e irregular. Existem varios estudos
referentes a diadococinesia (ddc) ou, melhor denominando, gesto motor de fala
alternada (GMFA), pois tal tarefa requer movimentos articulatérios consecutivos
que se referem a habilidade de realizar rapidas repeticbes de segmentos
simples de fala, constituindo um indice acustico da velocidade dos movimentos
articulatorios e da posig¢ao dos articuladores: por este motivo, é considerado um
teste de habilidade neuroldgica. Tal avaliacdo reflete a adequagdo da

maturidade e a integracdo neuromotora do individuo (Baken, 1987).

Com a caracterizagcdo como alterados de todos esses subitens da
fonoarticulacédo, pitch, ressonancia, qualidade vocal, prosddia, articulacdo e
GMTF, poderiamos julgar que a inteligibilidade de fala ficasse prejudicada e
nao foi o que encontramos. Obtivemos 83,8% (26 pacientes de 31) com média
de inteligibilidade entre 75 e 100%. Consideramos um nivel elevado para

inteligibilidade e nao houve relagao significativa com outros aspectos da
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fonoarticulacao (quadro 6) acreditamos que isso se deva a subjetividade da
avaliagao de “inteligibilidade”. Pensamos que isso tenha ocorrido pelo fato de
termos trés fonoaudidlogos com experiéncia em doengas neuroldgicas, no
entanto, estudos mostram nao haver diferenca entre ouvintes experientes e

nao experientes no julgamento de inteligibilidade (Bunton et al. 2007).

Critérios de Inteligibilidade de fala sdo muito discutidos e variados na
literatura. Inteligibilidade € o nivel com o qual o ouvinte compreende a
producao oral do falante. Compreensividade envolve questdes semanticas e/ou
sintaticas que ajudam na interpretagcao (Weismer 2007). Optamos por utilizar
fala espontanea para a transcricao por acreditarmos ser a forma mais precisa.

Nao existe escala validada para o Portugués de inteligibilidade na disartria.

Neste estudo a proposta de avaliar a inteligibilidade se deu em fungao
da importancia desse item no desempenho comunicativo dos doentes, mas
sem a pretensao de aprofundamento, uma vez que grande numero de autores,
inclusive das areas de linguagem e linguistica, se dedicam a metodologia

especifica para esse fim. (Hustad KC.2008).

Com relagdo a correlacdo dos resultados da avaliacdo perceptiva da
fonoarticulagdo com os dados genéticos e clinicos, obtivemos alta correlagao
entre monofrequéncia e idade de inicio da doencga, ou seja, quanto mais jovem
o individuo manifesta a doenga, mais rapidamente ele perde a habilidade de
variagao de frequéncia de fala. Houve correlagdo moderada com relacdo ao
CAG. Quanto maior o numero de repeticdes do tripleto CAG, maior a

ocorréncia de monofrequéncia.(quadro 3 e 5).
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A relacdo com o tamanho da expansao do tripleto CAG nos chama a
atencao, pois nao depende do tempo e a fonoarticulacdo tende a piorar com o
progresso da doencga. Parece-nos que a idade de inicio da doenga pode
interferir na reducdo da qualidade da fonoarticulacdo, assim como ocorre em

relacdo a outros sintomas da doenca.

O ritmo apresentou-se com alta correlacdo com a idade de inicio da
doenca e moderada correlagcdo com relagao ao tamanho do CAG. A reducéo
de énfase correlaciona-se moderadamente com a idade de inicio da doenca e

do CAG, assim como a imprecisao de vogais e prolongamentos de som.

Com relacdo ao GMFA, mesmo sendo uma avaliacdo subjetiva,
obtivemos correlacdo moderada referente a lentiddo de producdo. Quanto
menor a idade de inicio (quadro 3) e maior o CAG (quadro 5), mais lento o
GMFA. Consideramos o GMFA promissor na avaliacido e diferenciacdo das
alteracbes motoras de fala, razdo pela qual desenvolvemos estudo com analise
acustica computadorizada para que pudéssemos melhor observar as diversas

medidas desse gesto.

Com relacdo as extragdes das medidas acusticas dos GMFA, pudemos
verificar nos graficos de 1 a 5 que o grupo composto por pacientes com DMJ se
diferencia significativamente do grupo controle, o que também pode ser visto
nos estudos de Portnoy & Aronson (1982), Padovani et al (2005) e Nishio &

Niimi (20086).

O termo proposto por Weismer, 2006, em substituicdo a diadococinesia

fonoarticulatoria, tarefa motora de fala alternada é mais adequado e
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acreditamos que pode ser bem adaptado ao Portugués como “Gesto Motor de
Fala Alternada”. O GMFA é método sensivel para avaliar diferentes tipos de
disartria (Padovani et al, 2005) e com equipamentos como o da KayPENTAX
Motor Speech Profile a extracdo de outras medidas pode ser executada como

citado por Wang 2008.

Em relacédo a idade de inicio da doencga, Jardim et al, (2001), em seu
estudo sobre achados neurolégicos na DMJ, encontrou que quando a doenga
se inicia precocemente, seu curso € mais severo e, quando o inicio € mais
tardio o curso € menos severo. O que concorda com estudos de Rib et

al.,(2003) e Maruyama, 1995.

A analise da degluticdo de pacientes com DMJ baseou-se na correlagéao
entre as diferentes consisténcias com os diferentes volumes em relacdo as
alteragdes da degluticdo, tais como: presenga de estase faringea e,
especificamente, localizada em valécula, seio piriforme, esfincter esofagico
superior, parede posterior da faringe; escape posterior do alimento; penetragéo

e aspiracgao laringotraqueal.

A literatura sugere que a presencga de atraso no reflexo da degluticdo
(Logemann et al 1983) pode resultar na diminuigdo dos movimentos de
contragao faringea e na redugao da eficiéncia glética, ou seja, nas estases em

valéculas e seios piriformes, além do risco de penetragao e aspiracao.

No presente estudo os dados revelaram diferenca nas seguintes
analises: 1) aumento da consisténcia; 2) aumento da consisténcia + aumento

do volume e; 3) somente aumento do volume. Puderam-se observar em
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relagdo a presencga de estases, que o aumento da viscosidade, bem como o
aumento do volume dos alimentos, pode ocasionar maior ocorréncia de

estases, localizadas preferencialmente em valéculas e seios piriformes.

O escape posterior dos alimentos s6 demonstrou diferenca
estatisticamente significante quando analisado através do aumento da
viscosidade, de 3ml de liquido para 3ml de mel, com presenca de aumento do

escape posterior, ndo observado para as outras analises.

Foram observados sinais de penetracéo laringea do alimento, de modo
estatisticamente significante, com o aumento da viscosidade de mel para
pudim, sugerindo dificuldade no controle motor da laringe para proteg¢ao da via

aérea,

A alteragdo do controle motor oral presente nos sujeitos com DMJ
justifica a piora no desempenho da degluticio de maiores volumes e
viscosidades, o que ocasiona o aumento das estases e episédios de
penetragcdo, uma vez que o processo da degluticdo baseia-se no mecanismo

de bomba propulsora conforme Costa, 2005.

Apesar da escassez de estudos da degluticdo na DMJ, as pesquisas
existentes descrevem maior dificuldade para degluticdo de liquidos do que
sélidos (Ramio-Torrenta et al., 2006). Diferentemente do observado por Rib et
al, (2003), que constatou melhora gradual do processo de degluticdo com o
aumento da viscosidade. O presente estudo revelou piora dos sintomas com o

aumento da viscosidade e do volume. Provavelmente, a alteracdo do controle
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motor oral para volumes maiores e mais viscosos ocasiona perda prematura

dos alimentos, concordando com Costa, 2005 e Aviv, 2006.

Com base nestes dados, pode-se supor que, para a DMJ, a viscosidade
e o aumento do volume interferem menos significativamente no controle motor

oral

Na andlise da degluticdo realizada foram observadas estases em
valécula para 3ml de mel, bem como a presenca de escape posterior em 5ml
de mel, que demonstram valores préximos de 1,0 (ndo significantes). Destaca-
se aqui a necessidade de estudos com casuistica maior para aprofundamento

desta analise.
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7 - CONCLUSAO




A fonoarticuacédo se caracteriza por monofrequencia, tremor, voz rouca,
soprosa e ou tensa, hipernasalidade, consoantes com pouca pressao intra oral,
alteracbes na prosoédia, principalmente ritmo, reducdo de énfase, variacdo na
velocidade e pausas inadequadas. A articulacdo € imprecisa, ocorre distorcédo

de vogais, GMFA sao lentos e irregulares. A fala foi considerada inteligivel.
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Conclui-se existir:
- alta correlagdo entre monofrequencia e alteragao de ritmo e idade de
inicio da doenga;
- moderada correlagéo entre alteragao de ritmo e tamanho do CAG;
- moderada correlagdo entre redugao de énfase e idade de inicio da
doenga e tamanho do CAG;
- moderada correlagdo entre a imprecisao de vogais e prolongamentos
de som e inicio da doenga e tamanho do CAG;

N&o houve correlagéo de aspectos genéticos e clinicos com inteligibilidade.
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A duragao média de cada gesto motor (periodo vogal consoante) de

fala na DMJ foi significativamente maior do que no grupo controle;

O numero de silabas por segundo de cada gesto motor de fala na

DMJ foi significativamente menor que o grupo controle;

O desvio padrao do periodo de cada gesto motor de fala na DMJ foi

significativamente maior que o grupo controle;

O coeficiente da variagao do periodo de cada gesto motor de fala na
DMJ mostrou maior irregularidade de produgao dos periodos em relagéo ao

grupo controle;

O coeficiente da variagao do periodo ciclo a ciclo (JIT) de cada gesto

motor de fala na DMJ mostrou maior irregularidade de producgao.
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Quanto menor a idade de inicio mais irregular foi a produgao da

sequiéncia /patakal.

Quanto maior o tempo de duragdo da doenga mais irregular foi a
producao de cada periodo /pal, mais irregular foi a produ¢ao de cada ciclo
entre periodo /pa/, menor o numero de silabas por segundo /ta/, maior o
periodo consoante vogal /ta/, maior o periodo /ka/ e menor o numero de

silabas por segundo /kal.

Todos os paradmetros de GMFA de /pataka/ e a média do periodo
consoante vogal para /ka/ apontam que o tipo 1 de classificacdo da DMJ
apresentam valores na execugao de GMFA que os diferenciam em relacédo ao

tipo 2 e 3.

As medidas do GMFA nao se relacionam com idade, género dos

doentes e tamanho de expansao do tripleto CAG.
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Existem alteracbes nas fases oral e faringea da degluticdo nos
pacientes de DMJ por alteragdo do controle motor oral, que dificulta a
manipulagdo de maior viscosidade e volume em cavidade oral, aumentando
a ocorréncia de estases e penetracdes. Um numero maior de pacientes é

necessario para continuidade do estudo.
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8 - SUMMARY




Introduction: Machado-Joseph (MJD) is a degenerative, autosomal dominant
inherited disease, common to populations of Portuguese descent. It is a form of
triplet repeat genetic disorder. The original mutation is caused by an abnormal
repetition of the CAG code on chromosome 14q. The estimated prevalence in
Brazil is 1:100,000. The polymorphic symptoms appear between ages 30 and
50. The disease begins with various muscle alterations, difficulty in walking and
balance, ataxia, involuntary eye movement, and double vision. The
degenerative progression damages different areas and/or functions of the
central and/or peripheral nervous system(s), among these, the areas and
channels responsible for the motor control of speech and deglutition. As the
disease advances, the ability to communicate and deglutition become hindered,
and the use of alternative methods becomes an important resource. Speech
therapy interventions aimed at the alterations in deglutition are important, as
most cases of difficulty in swallowing can cause aspiration pneumonia. The
Objective of this study is to characterize phono-articulation in MJD and
correlate it to the size of the CAG triplet, the time the disease takes to evolve,
the age at which the first symptoms were detected, and clinical type, and
characterize the deglutition in this group. Method: Thirty-three MJD patients
participated by recording samples of their spontaneous speech and motor
gesture of alternate speech (GMFA - /pa/ /tal /ka/ /pataka/ /a/), and 12 patients
underwent videoendoscopies of their deglutition. The analysis of the recorded
material was carried out in three distinct forms. The first, tested on all patients,
was the analysis of the intelligibility of a five-second passage of spontaneous
speech, in a single listening through an earphone, by three experienced speech
therapists who registered a phonetic transcription. The second form, hearing
perception, now with a free number of listening trials, was performed by the
same evaluators by following the protocol adapted by the Mayo Clinic for
dysarthria. The third form, employing GMFA, 28 patients had their GMFA
samples evaluated by the Motor Speech Profile program by Kay Pentax, which
obtained the average duration of the vowel consonant period (Ex. /pa/) in ms,
the number of syllables per second, the deflection standard of the period (ms),
the variable coefficient of the period (%) and the perturbation of the period (%).
These analyses were compared to normative voice banks, one by one,
according to category. For the deglutition analysis, the protocol of Unicamp’s
dysphagia medical clinic was adopted. Results and Conclusions: The phono-
articulation is characterized by alterations in pitch, vocal quality, resonance and
intra-oral pressure, intelligibility, pronunciation and articulation. These data
presented a high to moderate degree of correlation with age at which the
disease manifested and the size of the CAG expansion. As to the GMFA trials,
the MJD group was significantly different from the control group, and the time
span of the disease correlates to the worst capacity to perform the GMFA. In
relation to deglutition, we can conclude that alterations do exist in the
pharyngeal phase of swallowing in patients suffering from MJD due to
alterations in the control of the oral motor, which hampers the manipulation of
larger viscosities and volume in the oral cavity, increasing the occurrences of
stasis and penetrations.
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ANEXO | - Aprovagdo do comité de Etica processo 458/2005

FACULDADE DE CIENCIAS MEDICAS
COMITE DE ETICA EM PESQUISA

] Caixa Postal 6111, 13083-970 Campinas, SP
 (0_19) 3788-8936

FAX (0_19) 3788-8925

® www. fem.unicamp.br/pesquisa/ctica/index. html

2 & cep e femounicamp. br
CEP, 30/09/05.
(Grupo 111)
PARECER PROJETO: N° 458/2005
= CAAE: 0247.0.146.000-05
I-IDENTIFICACAO:

PROJETO: “CARACTERIZACAO DA DISARTRIA ATAXICA NA DOENCA DE
MACHADO-JOSEPH”

PESQUISADOR RESPONSAVEL: Aline Epiphanio Wolf

INSTITUICAO: HC/UNICAMP

APRESENTACAO AO CEP: 11/08/2005

IT - OBJETIVOS
Descrever a expressao da disartria ataxica na doenga de machado-Joseph.
I - SUMARIO

A descrigio e caracterizacdo da amostra, os critérios de inclusdo e exclusdo, a
metodologia, condigdes de realizagio sao parcialmente mencionados.

IV - COMENTARIOS DOS RELATORES

Os sujeitos da pesquisa, ja atendidos pelo departamento, ndo serdo submetidos a
procedimentos dolorosos ou constrangedores. Serdo entrevistados pela fonoaudidloga
responsavel pela pesquisa, onde se fara a gravagao da voz e fala. Depois um exame médico com
o otorrinolaringologista, usando de um endoscopio. Apos resposta as pendéncias, protocolo €
TCLE adequados.

V - PARECER DO CEP

O Comité de Etica em Pesquisa da Faculdade de Ciéncias Médicas da UNICAMP, apos
acatar os pareceres dos membros-relatores previamente designados para o presente caso €
atendendo todos os dispositivos das Resolugdes 196/96 e complementares, bem como ter
aprovado o Termo do Consentimento Livre e Esclarecido, assim como todos os anexos incluidos
na Pesquisa, resolve aprovar sem restricdes o Protocolo de Pesquisa supracitado.

O conteido e as conclusdes aqui apresentados sdao de responsabilidade exclusiva do
CEP/FCM/UNICAMP e ndo representam a opinido da Universidade Estadual de Campinas nem
a comprometem.

10 - Anexos
74



VI - INFORMACOES COMPLEMENTARES

O sujeito da pesquisa tem a liberdade de recusar-se a participar ou de retirar seu
consentimento em qualquer fase da pesquisa, sem penalizagdo alguma e sem prejuizo ao seu
cuidado (Res. CNS 196/96 — Item IV.1.f) e deve receber uma copia do Termo de Consentimento
Livre e Esclarecido, na integra, por ele assinado (Item IV.2.d).

Pesquisador deve desenvolver a pesquisa conforme delineada no protocolo aprovado e
descontinuar o estudo somente apés analise das razdes da descontinuidade pelo CEP que o
aprovou (Res. CNS Item III.1.z), exceto quando perceber risco ou dano ndo previsto ao sujeito
participante ou quando constatar a superioridade do regime oferecido a um dos grupos de
pesquisa (Item V.3.). .

O CEP deve ser informado de todos os efeitos adversos ou fatos relevantes que alterem o
curso normal do estudo (Res. CNS Item V.4.). E papel do pesquisador assegurar medidas
imediatas adequadas frente a evento adverso grave ocorrido (mesmo que tenha sido em outro
centro) e enviar notificacdo ao CEP e a Agéncia Nacional de Vigilancia Sanitaria — ANVISA -
iunto com seu posicionamento.

Eventuais modificagdes ou emendas ao protocolo devem ser apresentadas ao CEP de
forma clara e sucinta, identificando a parte do protocolo a ser modificada e suas justificativas.
Em caso de projeto do Grupo I ou Il apresentados anteriormente a ANVISA, o pesquisador ou
patrocinador deve envia-las também a mesma junto com o parecer aprovatorio do CEP, para
serem juntadas ao protocolo inicial (Res. 251/97, Item II1.2.e)

Relatérios parciais e final devem ser apresentados ao CEP, de acordo com o0s prazos
estabelecidos na Resolucdo CNS-MS 196/96.

VII - DATA DA REUNIAO
Homologado na IX Reunido Ordinaria do CEP/FCM, em 27 de setembro de 2005.

Profa. Dra. 1en ill,kia Bertuzzo
PRESIDENTE DO COMITE DE HTICA EM PESQUISA
FCM / UNICAMP

10 - Anexos
75



Aprovagao do comité de Etica processo 796/2005

:/ i
o FACULDADE DE CIENCIAS MEDICAS
COMITE DE ETICA EM PESQUISA
® www.fcm.unicamp.br/pesquisa/etica/index.html
CEP, 21/02/06.
(Grupo I1)

-

PARECER PROJETO: N° 796/2005
CAAE: 1727.0.146.000-05

I-IDENTIFICACAO:

PROJETO: “ESTUDO DA CORRELACAO DA DIADOCOCINESIA
FONOARTICULATORIA E DA DISFAGIA OROFARINGEA NA DOENCA DE
PARKINSON, DE MACHADO-JOSEPH E ESCLEROSE LATERAL AMIOTROFICA”.
PESQUISADOR RESPONSAVEL: Lucia Figueiredo Mourdo

INSTITUICAO: HC/UNICAMP

APRESENTACAO AO CEP: 07/12/2005

APRESENTAR RELATORIO EM: 21/02/07

I - OBJETIVOS

Estudar a correlagdo da diadacocinesia fonoarticulatoria e da disfagia orofaringea em trés
doengas neurologicas de diferentes origens fisiopatologicas — doenca de Parkinson, doenga de
Machado-Joseph e esclerose lateral aminiotrofica.

I - SUMARIO

Participardo do estudo 30 pacientes com doenga de Parkinson, 30 com doenga de
Machado-Joseph e 30 com esclerose lateral aminiotréfica, que serdo submetidos a avaliagdo
neurolégica, avaliagdo da fonoarticulacdo e videoendoscopia da degluticdo.

IV - COMENTARIOS DOS RELATORES

O projeto atende as exigéncias éticas e cientificas fundamentais. Esta de acordo com os
preceitos da Resolugdo 196/96 e complementares. Apresenta o Termo de Consentimento Livre e
Esclarecido de forma adequado.

V - PARECER DO CEP

O Comité de Etica em Pesquisa da Faculdade de Ciéncias Médicas da UNICAMP, apos
acatar os pareceres dos membros-relatores previamente designados para o presente caso e
atendendo todos os dispositivos das Resolugdes 196/96 e complementares, bem como ter
aprovado o Termo do Consentimento Livre e Esclarecido, assim como todos os anexos incluidos
na Pesquisa, resolve aprovar sem restri¢des o Protocolo de Pesquisa supracitado.
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FACULDADE DE CIENCIAS MEDICAS
COMITE DE ETICA EM PESQUISA

® www.fem.unicamp .br/pesquisa/etica/index.html

O contedo e as conclusdes aqui apresentados sdo de responsabilidade exclusiva do
CEP/FCM/UNICAMP e n#o representam a opinido da Universidade Estadual de Campinas nem
a comprometem. T

VI - INFORMACOES COMPLEMENTARES

O sujeito da pesquisa tem a liberdade de recusar-se a participar ou de retirar seu
consentimento em qualquer fase da pesquisa, sem penalizagdo alguma e sem prejuizo ao seu
cuidado (Res. CNS 196/96 — Item IV.1.f) e deve receber uma copia do Termo de Consentimento
Livre e Esclarecido, na integra, por ele assinado (Item IV.2.d).

Pesquisador deve desenvolver a pesquisa conforme delineada no protocolo aprovado ¢
descontinuar o estudo somente apds analise das razdes da descontinuidade pelo CEP que o
aprovou (Res. CNS Item III.1.z), exceto quando perceber risco ou dano néo previsto ao sujeito
participante ou quando constatar a superioridade do regime oferecido a um dos grupos de
pesquisa (Item V.3.).

O CEP deve ser informado de todos os efeitos adversos ou fatos relevantes que alterem 0
curso normal do estudo (Res. CNS Item V.4.). E papel do pesquisador assegurar medidas
imediatas adequadas frente a evento adverso grave ocorrido (mesmo que tenha sido em outro
centro) e enviar notificacdo ao CEP e a4 Agéncia Nacional de Vigilancia Sanitaria — ANVISA -
Jjunto com seu posicionamento.

Eventuais modificagdes ou emendas ao protocolo devem ser apresentadas ao CEP de
forma clara e sucinta, identificando a parte do protocolo a ser modificada e suas justificativas.
Em caso de projeto do Grupo I ou II apresentados anteriormente a ANVISA, o pesquisador ou
patrocinador deve envia-las também & mesma junto com o parecer aprovatorio do CEP, para
serem juntadas ao protocolo inicial (Res. 251/97, Item III1.2.¢)

Relatoérios parciais e final devem ser apresentados ao CEP, de acordo com os prazos
estabelecidos na Resolugdgo CNS-MS 196/96.

VII - DATA DA REUNIAO

Homologado na I Reunido Ordinaria do CEP/FCM, em 21 de fevereiro de 2006.

Profa. Dra. }fmm Bertuzzo
PRESIDENTE DO COMITE DE ETICA EM PESQUISA
FCM / UNICAMP

Comité de Etica em Pesquisa - UNICAMY
Rz Tessilia Vieira de Camargo, 126 FONE (D19) 378%-8930
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ANEXO Il - Caracterizagao de 33 pacientes portadores de Machado-Joseph
quanto a género, idade, tempo de duracdo da doenga, idade de inicio, tipo
clinico, numero de repeticdes do tripleto CAG e participacdo nas analises de
GMFA, Avaliacao Perceptiva da Fonoarticulagcéo e VED.

paciente género | idade Idade Duragao Tipo CAG GMF | A.Perceptiv VED
inicio doenca clinico A a da fonoart
1 M 46 40 6 3 68 X X _
2 M 46 44 2 3 70 X X -
3 M 21 15 6 1 78 _ X _
4 F 45 40 5 2 71 X X -
5 M 45 27 18 3 75 X X -
6 M 52 35 17 3 73 X X X
7 F 50 32 18 3 71 X X X
8 M 72 50 22 3 65 X X _
9 F 49 32 17 3 72 X X -
10 M 39 28 11 2 72 X X -
11 F 58 48 10 2 69 X X X
12 M 52 46 6 3 72 X X -
13 M 64 54 10 3 71 X X X
14 M 40 31 9 2 71 X X -
15 F 48 43 5 3 71 X X _
16 M 25 24 4 2 75 X X -
17 M 43 30 13 2 68 X X X
18 M 33 18 15 2 75 X X X
19 F 44 35 9 2 74 X X -
20 M 45 32 13 2 73 X X X
21 F 37 27 10 2 75 - X -
22 F 59 45 14 3 71 X X _
23 F 57 50 7 3 71 X X -
24 F 43 40 3 2 75 X X -
25 F 41 28 13 1 77 X X -
26 M 53 42 11 2 70 X X X
27 M 34 30 4 1 73 X X _
28 1 55 42 13 3 68 X X -
29 1 54 44 10 3 71 X X X
30 1 22 15 7 1 78 - X -
31 2 47 40 7 2 74 X X X
32 2 17 15 2 X
33 1 36 35 1 X

Género: 1= masculino, 2 = feminino; CAG = numero de repeti¢cdes do tripleto
citonina/adenina/guanina; GMFA = Gesto motor de fala alternada, Analise Perceptiva da
fonoarticulagédo;VED = Videoendoscopia da degluticdo; X = participou da avaliago.
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CLASSIFICAGAO DA AVALIACAO VIDEOENDOSCOPICA VED (MACEDO FILHO et al., 2000):

Degluticao Contencao oral normal, reflexos presentes, auséncia de estase salivar,
Normal alimentar e aspiracdo, menos de trés tentativas de propulsao para
(Grau 0) clareamento do bolo;
Disfagia Leve Estase pds-degluticdo pequena, menos de trés tentativas de propulséo
(Grau 1) para clareamento do bolo, auséncia de regurgitacdo nasal e penetragcao
laringea,;
Disfagia Estase salivar moderada, maior estase pds-degluticdo, mais de trés
Moderada tentativas de propulsao do bolo, regurgitagdo nasal, reducao da
(Grau 2) sensibilidade laringea com penetragao, porém sem aspiragao laringo-
traqueal;
Disfagia Grave Grande estase salivar, piora acentuada de residuos pés-degluti¢ao,
(Grau 3) propulsdo débil ou ausente, regurgitacdo nasal, aspiracao traqueal.
Conclusao:
Conduta:
Avaliador:
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ANEXO IV - Protocolo de Analise baseado no Protocolo da Mayo Clinic para
avaliacado de desvios da fala de individuos com transtornos motores da fala
(Duffy, 1995)

Escala de Classificagdo da Disartria

Classifique assinalando um valor de 0 a 4 para cada uma das dimensdes abaixo, sendo O=normal, 1=discreto, 2=moderado,
3=severo, 4= extremamente desviado. O sinal “+” deve ser utilizado para indicar excessivo ou alto enquanto o sinal de “-“deve
ser usado para indicar reduzido ou baixo, nos parametros apropriados.

Nivel de pitch(+/-) Respiragao Ins/expiragao forgadas
Quebras de frequéncia Inspiragéo audivel
Monofrequencia Estridor Inalatorio
Pitch Tremor Vocal Grunidos ao final da expiragéo
Mioclonus
Diplofonia
Ritmo
Frases Curtas
Monointensidade Aumento de Velocidade em alguns
Variacéo excessiva de segmentos
Loudness intensidade Velocidade elevada em toda
Queda de Intensidade fala
Intensidade alterada Prosdédia Redugéo de énfase
Loudness global (+/-) Variagéo de
velocidade
Intervalos prolongados
Voz aspera Pausas inapropriadas
Voz rouca (molhada) Jatos de fala
Voz soprosa (constante) Excesso ou mesma
Qualidade Vocal Voz soprosa (ocasional) énfase/acentuagéo
Voz tensa estrangulada
Quebra de sonoridade Imprecisédo de
Flutter consoantes
Prolongamentos de sons
Repeti¢do de sons
Hipernasalidade Articulagao Interrupgdes articulatorias
Ressonancia e Hiponasalidade irregulares
pressao intra oral Emisséo Nasal Distor¢édo de vogais
Consoantes com pouca pressao intra
oral DDC lenta
DDC rapida
DDC irregulares
Outros Tiques vocais simples
Inteligibilidade Palilalia
Aspectos Bizarros Coprolalia
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ANEXO V - Teste de concordancia intra avaliador teste de sperman

TESTE DE SPEARMAN

OBSEVADOR 1a OBSERVACAOQ VS | 2a OBSERVACAOQ cC p ANALISE
ADVAV11 VS ADVAV12 0,7906 | 0,1114 | NAO CONCORDANCIA
AlAV11 VS AlIAV12 NULO | NULO | CONCORDANCIA
AICAV11 VS AICAV12 0,8250 | 0,0856 | NAO CONCORDANCIA
APAV11 VS APAV12 0,3441 | 0,5707 | NAO CONCORDANCIA
ARAV11 VS ARAV12 NULO | NULO | CONCORDANCIA
» DIAV11 VS DIAV12 0,3227 | 0,5963 | NAO CONCORDANCIA
g DLAV11 VS DLAV12 0,8922 | 0,0418 | CONCORDANCIA
E DRAV11 VS DRAV12 NULO | NULO | CONCORDANCIA
< IAV11 VS IAV12 -0,3953 | 0,5101 | NAO CONCORDANCIA
§ PMAV11 VS PMAV12 0,6455 | 0,2394 | NAO CONCORDANCIA
E'DJ PQAV11 VS PQAV12 NULO | NULO | CONCORDANCIA
g PTAV11 VS PTAV12 NULO | NULO | CONCORDANCIA
Z QVQAV11 VS QVQAV12 NULO | NULO | CONCORDANCIA
g QVRAV11 Vs QVRAV12 0,9682 | 0,0068 | CONCORDANCIA
§ QVSAV11 VS QVSAV12 0,7454 | 0,1482 | NAO CONCORDANCIA
8 QVTAV11 VS QVTAV12 0,7607 | 0,1353 | NAO CONCORDANCIA
~ RHOAV11 VS RHOAV12 NULO | NULO | CONCORDANCIA
- RHRAV11 VS RHRAV12 0,8947 | 0,0403 | CONCORDANCIA
% RNAV11 VS RNAV12 NULO | NULO | CONCORDANCIA
g RPPAV11 VS RPPAV12 0,8250 | 0,0856 | NAO CONCORDANCIA
& SAVAV11 VS SAVAV12 NULO | NULO | CONCORDANCIA
g SIPAV11 VS SIPAV12 0,3627 | 0,5485 | NAO CONCORDANCIA
SJAV11 VS SJAV12 NULO | NULO | CONCORDANCIA
SPAV11 VS SPAV12 1,0000 | 0,0000 | CONCORDANCIA
SRAV11 VS SRAV12 0,9129 | 0,0305 | CONCORDANCIA
SREAV11 VS SREAV12 0,7500 | 0,1443 | NAO CONCORDANCIA
SVEAV11 VS SVEAV12 NULO | NULO | CONCORDANCIA
SVVAV11 VS SVVAV12 NULO | NULO | CONCORDANCIA
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TESTE DE SPEARMAN

OBSEVADOR 1a OBSERVACAO VS| 2a OBSERVAGCAO cC p ANALISE

ADVAV21 VS ADVAV22 0,6489 | 0,2362 | NAO CONCORDANCIA
AlAV21 VS AlAV22 NULO | NULO | CONCORDANCIA
AICAV21 VS AICAV22 0,7632 | 0,1333 | NAO CONCORDANCIA
APAV21 VS APAV22 0,9129 | 0,0305 | CONCORDANCIA
ARAV21 VS ARAV22 1,0000 | 0,0000 | CONCORDANCIA

» DIAV21 VS DIAV22 0,1481 | 0,8121 | NAO CONCORDANCIA

g DLAV21 VS DLAV22 0,9682 | 0,0068 | CONCORDANCIA

‘é DRAV21 VS DRAV22 NULO | NULO | CONCORDANCIA

$ IAV21 VS IAV22 0,9682 | 0,0068 | CONCORDANCIA

§ PMAV21 VS PMAV22 0,4082 | 0,4950 | NAO CONCORDANCIA

'(JDJ PQAV21 VS PQAV22 NULO | NULO | CONCORDANCIA

% PTAV21 VS PTAV22 1,0000 | 0,0000 | CONCORDANCIA

Z QVQAV21 VS QVQAV22 NULO | NULO | CONCORDANCIA

e QVRAV21 VS QVRAV22 0,8250 | 0,0856 | NAO CONCORDANCIA

§ QVSAV21 VS QVSAV22 0,4082 | 0,4950 | NAO CONCORDANCIA

o QVTAV21 VS QVTAV22 0,7906 | 0,1114 | NAO CONCORDANCIA

~ RHOAV21 VS RHOAV22 NULO | NULO | CONCORDANCIA

~ RHRAV21 VS RHRAV22 0,9167 | 0,0285 | CONCORDANCIA

% RNAV21 VS RNAV22 NULO | NULO | CONCORDANCIA

g RPPAV21 VS RPPAV22 0,2868 | 0,6399 | NAO CONCORDANCIA

K SAVAV21 VS SAVAV22 NULO | NULO | CONCORDANCIA

% SIPAV21 VS SIPAV22 0,7906 | 0,1114 | NAO CONCORDANCIA
SJAV21 VS SJAV22 NULO | NULO | CONCORDANCIA
SPAV21 VS SPAV22 -0,1250 | 0,8413 | NAO CONCORDANCIA
SRAV21 VS SRAV22 0,9167 | 0,0285 | CONCORDANCIA
SREAV21 VS SREAV22 0,9682 | 0,0068 | CONCORDANCIA
SVEAV21 VS SVEAV22 NULO | NULO | CONCORDANCIA
SVVAV21 VS SVVAV22 0,9682 | 0,0068 | CONCORDANCIA
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TESTE DE SPEARMAN

OBSEVADOR 1a OBSERVACAO VS | 2a OBSERVACAQ CcC p ANALISE
ADVAV31 VS ADVAV32 0,7607 | 0,1353 | NAO CONCORDANCIA
AIAV31 VS AIAV32 NULO | NULO | CONCORDANCIA
AICAV31 VS AICAV32 0,9129 | 0,0305 | CONCORDANCIA
APAV31 VS APAV32 0,8922 | 0,0418 | CONCORDANCIA
ARAV31 VS ARAV32 1,0000 | 0,0000 | CONCORDANCIA
» DIAV31 VS DIAV32 0,1667 | 0,7888 | NAO CONCORDANCIA
g DLAV31 VS DLAV32 0,6482 | 0,2368 | NAO CONCORDANCIA
E DRAV31 VS DRAV32 NULO | NULO | CONCORDANCIA
< IAV31 VS IAV32 0,2294 | 0,7105 | NAO CONCORDANCIA
§ PMAV31 'S PMAV32 0,9167 | 0,0285 | CONCORDANCIA
E'DJ PQAV31 VS PQAV32 0,6124 | 0,2722 | NAO CONCORDANCIA
g PTAV31 VS PTAV32 NULO | NULO | CONCORDANCIA
Z QVQAV31 VS QVQAV32 NULO | NULO | CONCORDANCIA
g QVRAV31 VS QVRAV32 0,5556 | 0,3309 | NAO CONCORDANCIA
§ QVSAV31 VS QVSAV32 1,0000 | 0,0000 | CONCORDANCIA
8 QVTAV31 VS QVTAV32 NULO | NULO | CONCORDANCIA
2 RHOAV31 VS RHOAV32 NULO | NULO | CONCORDANCIA
- RHRAV31 VS RHRAV32 0,7500 | 0,1443 | NAO CONCORDANCIA
% RNAV31 VS RNAV32 NULO | NULO | CONCORDANCIA
g RPPAV31 VS RPPAV32 0,9474 | 0,0144 | CONCORDANCIA
& SAVAV31 VS SAVAV32 NULO | NULO | CONCORDANCIA
g SIPAV31 VS SIPAV32 1,0000 | 0,0000 | CONCORDANCIA
SJAV31 VS SJAV32 NULO | NULO | CONCORDANCIA
SPAV31 Vs SPAV32 0,8250 | 0,0856 | NAO CONCORDANCIA
SRAV31 'S SRAV32 0,9682 | 0,0068 | CONCORDANCIA
SREAV31 VS SREAV32 0,9177 | 0,0280 | CONCORDANCIA
SVEAV31 VS SVEAV32 NULO | NULO | CONCORDANCIA
SVVAV31 Vs SVVAV32 0,6124 | 0,2722 | NAO CONCORDANCIA
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ANEXO IX - Analise descritiva do grupo de 28 pacientes com DMJ referente

aos resultados da extragao da média do periodo vogal mais consoante(AVP),

média do numero de silabas por segundo(AVR), desvio padréo do periodo

(SDP), Coeficiente de variagcéo do periodo (CVP) e Coeficiente de perturbacéo

do periodo (JIT) dos gestos motores de fala alternada /pal/, /ta/, /ka/, /pataka/ e

/al.
Medidas  |Silabas | Média g:j;’:; Mediana Q1° Q3* Minimo  Maximo

pa 24239 60,23 230,88 200,37 287,23 123,89 360,97
ta 286,76 82,6 258,37 227,64 313,08 191,23 536,07

AVP ka 29213 92,76 294,61 24332 33966 057 501,15
pataka  |221,01 87,62 205 182,75 238,42 0,66 483,77
a 387,84 152,48 365,68 292,07 42959 203,12 867,42
pa 4.41 1,26 4,33 3,48 4,99 2,77 8,07
ta 3,72 0,89 3,87 3,19 4,39 1,87 5,23

AVR ka 3,43 0,87 3,35 2,87 3,94 1,74 5,45
pataka  |4,59 1,24 4,85 4,02 5,37 1,52 6,35
a 2,81 0,98 2,73 2,26 3,42 0,46 4,92
pa 69,61 68,05 45,59 20,43 99,54 6,78 243,23
ta 53,43 62,13 29,05 22,9 67,24 10,6 320,37

Sbp ka 63,76 62,17 41,38 22,63 86,95 11,48 266,25
pataka 83,86 116,39 51,53 35,08 69,33 14,07 615,71
a 112,83 117,46 92,6 31,55 143,07 12,77 591,77
pa 28,37 23,74 18,88 8,32 49,13 2,3 71,95
ta 19,26 20,28 11,72 6,75 26,98 4,12 101,46

CVvP ka 21,96 19,9 13,97 8,25 31,55 3,29 84
pataka  |28,9 19,5 22,89 16,23 37,9 7.7 93,8
a 34,89 28,19 33,01 8,47 54,9 3,04 124,51
pa 6,98 7,54 3,86 2,11 10,14 0,64 29,3
ta 4,94 5,53 2,84 1,99 4.9 1,08 23,86

JIT ka 6,69 6,71 4,69 2,58 8,5 1 33,06
pataka 9,66 12,73 5,57 3,83 8,05 1,77 64,99
a 24,49 51,37 10,51 4,12 16,02 2,34 264,95

Q1=primeiro quartil e Q3=terceiro quartil.
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Analise descritiva do grupo de 28 voluntarios sem alteragdes neurologicas
referente aos resultados da extragdo da meédia do periodo vogal mais
consoante(AVP), média do numero de silabas por segundo (AVR), desvio
padrdgo do periodo (SDP), Coeficiente de variacdo do periodo (CVP) e
Coeficiente de perturbagcdo do periodo (JIT) dos gestos motores de fala
alternada /pal, /tal, /kal, Ipataka/ e /al.

Desvio

Medidas |Silabas | Média - Mediana Q1° Q3* Minimo  Maximo
padrao
pa 165,55 25,85 165,78 150,23 176,21 115,98 232,93
ta 158,29 34,6 152,74 135,85 172,03 117 278,33
AVP  lka 172,7 41,13 165,94 155,29 179,66 120,31 349,4
pataka 146,15 20,46 146,66 131,18 164,24 100,67 180,39
a 246,28 58,45 243,79 204,76 274,57 152,27 383,18
pa 6,18 0,97 6,03 5,68 6,66 4,29 8,62
ta 6,55 1,17 6,55 5,83 7,36 3,59 8,55
AVR ka 6,01 1,05 6,03 5,57 6,44 2,86 8,31
pataka 6,98 1,05 6,82 6,09 7,62 5,54 9,93
a 4,29 1,04 4,1 3,64 4,89 2,61 6,57
pa 16,47 26,54 9,9 7,41 12,29 4,55 134,56
ta 10,29 7,68 7,93 5,71 10,82 4,53 35,94
SDP  |ka 15,39 11,25 11,41 8,25 17,71 5,28 53,64
pataka 24,48 14,7 18,79 15,24 31,59 6,54 59,19
a 20,37 11,25 17,42 15,58 21,56 8,03 64,5
pa 9,49 13,71 6,21 478 75 3,19 68,7
ta 6,22 3,36 4,7 4,37 7,71 2,91 17,75
CvP ka 9,08 6,25 5,94 5,08 10,97 3,05 22,04
pataka 16,64 9,3 13,79 10,32 21,36 4,21 39,46
a 8,36 4,11 7,25 6,27 9,71 3,51 26,02
pa 1,71 2,05 1,09 0,93 1,47 0,62 10,58
ta 1,02 0,51 0,95 0,69 1,23 0,36 2.9
JIT ka 1,53 0,66 1,5 0,95 1,95 0,64 3,11
pataka 3,24 1,83 2,84 1,93 3,92 1 8,08
a 2,43 0,89 2,35 1,69 2,92 1,18 5,35
$ Q1=primeiro quartil e 3=terceiro quartil.
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