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INTERVENCAO FONOAUDIOLOGICA NA SINDROME
CRI-DU-CHAT: RELATO DE CASO

Intervention of the speech-language pathologists in the
Cri-du-Chat Syndrome: case report

Simone Gongalves de Melo

@M e Simone RochadeV.Hage @

RESUMO

Objetivo: apresentar aspectos clinicos, diagnéstico e evolu¢éo de um caso com sindrome Cri-Du-
Chat em acompanhamento fonoaudiolégico. Métodos: relato de caso - a paciente possuia dois
anos de idade e foi encaminhada para tratamento fonoaudiolégico por apresentar atraso de linguagem
e fala. Observamos inicio do uso da comunica¢&o oral com significativo aumento de vocabulério,
evolucéo da brincadeira simbdlica, melhora do contato social. Resultados: o processo terapéutico
envolveu melhora da compreenséo da linguagem oral, melhora do contato social, orientagdo a familia,
promocéao do inicio do uso de gestos e palavras com fim comunicativo, estimulacéo da brincadeira
simbdlica. Concluséo: a terapia fonoaudiol6gica parece ser eficaz no tratamento de casos com
sindrome Cri-Du-Chat, no que diz respeito as habilidades comunicativas e na intera¢éo social.

DESCRITORES: Sindrome do miado do gato/reabilitacéo; Retardo mental/reabilitacéo; Relato de caso

INTRODUCAO

A sindrome Cri du Chat, também conhecida
como sindrome do miado do gato ou sindrome 5p-,
foi descrita pela primeira vez por Lejoure e colabo-
radores, em 1963. A denominacdo Cri du Chat se
deve ao choro agudo e fraco da crian¢a ao nascet,
lembrando miado de gato, causado pela hipoplasia
da laringe ®. Este som torna-se menos pronunciado
com o crescimento da crianga.

A deficiéncia cromossOmica que causa a
sindrome é a delegédo do braco curto do cromossoma
5 e é designada 5p- ou 46,xy, sendo que a incidén-
cia € maior no sexo feminino. Nem todas as carac-
teristicas descritas na sindrome est&o presentes em
cada crianca com sindrome de Cri du Chat. As ca-
racteristicas mais comuns séo: baixo peso ao nas-
cimento, abaixo de 2.500grs (72%); crescimento len-
t0(100%): choro lembrando miado de gato (100%);
deficiéncia mental (100%); hipotonia muscular (78%);
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microcefalia (100%); face redonda (68%);
hipertelorismo (94%); epicanto (85%); posigéo
antimongoloide das fendas palpebrais (81%); estra-
bismo geralmente divergente (61%); orelhas de im-
plantacdo baixa e/ou grosseiras (58%); cardiopatia
congénita (30%); discreta diminuigcdo do comprimen-
to dos 0ssos metacarpianos (40%).

AlteracBes que ocorrem em menor freqiiéncia séo:
fenda labial ou palatina, miopia, atrofia do nervo 6ptico,
fibromas pré-auriculares, Uvula bifida, falta de oclusao
dos dentes, pescoco curto, clinodactilia, hérnia inguinal,
criptorquidia, agenesia de rim e bago, hemi-vértebras,
escoliose, pés planos, escarnecimento precoce. Ha
relatos na literatura recente de micrognatia 2°.

Estas caracteristicas estdo presentes deste 0
nascimento, mas ndo se agravam ao longo dos anos.
O fendtipo muda com a idade. A face, por exemplo,
torna-se mais alongada. N&o ha sinal patognoménico
sobre as caracteristicas desta sindrome *.

Apbs a descri¢do da sindrome, o nimero total de
casos chegou a aproximadamente 30, mas novos
casos foram descritos desde a publicagdo original.
Estima-se que a incidéncia da sindrome néo é alta,
aproximadamente 1 em cada 50.000 nativivos °.

Ha relatos de alteracdo anatémica cerebral e de
sinais de atrofia cerebelar, hipoplasia de vermis e
disgenesia de corpo caloso 57.
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A sindrome é responsavel por 1% dos individu-
0s excepcionais com QI abaixo de 35 e institu-
cionalizados.

Alguns autores relataram que a maioria destas
criangas chegam a deambular e muito raramente
conseguem falar algumas palavras . Também afirma-
ram que a morte ocorre nos primeiros meses de vida
ou na primeira infancia #%°. A sobrevida até a fase
adulta tem sido observada, mas ndo é comum *°.

A maioria das criangas com sindrome Cri du Chat
ndo desenvolvem fala, principalmente nos casos com
deficiéncia mental severa. As desordens alimentares
podem ocorrer desde muito cedo na vida dessas cri-
ancas; pode haver perda auditiva condutiva em de-
corréncia de otite media cronica, a voz raramente é
usada para a comunicacdo. Estas criancas tém um
comprometimento de linguagem muito severo. Po-
dem ocorrer complicagdes respiratdrias na primeira
infancia e muitas criancas n&o sobrevivem ao nasci-
mento. O progndstico é apontado como restrito . En-
tretanto foi relatado um estudo de criangas com
sindrome de Cri du Chat em 1965, onde afirmou-se
gue um nivel muito mais elevado de desempenho in-
telectual pode ser atingido, ao contrario do que foi
previamente sugerido em estudos realizados com
pacientes internados. Com a educacdo precoce e
apoio familiar, algumas criancas afetadas, segundo o
estudo, atingem um nivel social e psicomotor de uma
crianga normal de 5 ou 6 anos de idade, e em metade
das criangcas com mais de 10 anos de idade possu-
em uma estrutura de frases e um vocabulario que
permitem sua comunicagao oral *.

O diagnostico pré-natal pode ser realizado atra-
vés da aminiocentese, sendo utilizado principalmente
em mulheres com idade avangada 213,

Alguns autores relatam a discrepancia entre o
desenvolvimento da linguagem expressiva e recep-
tiva, estando a Ultima mais desenvolvida na sindrome
Cri du Chat 415,

Estudos mais recentes sugerem que condutas
provaveis de criangas com a sindrome cri du chat
envolvem auto-agresséo, movimentos repetitivos,
hipersensibilidade a sons, comportamentos agres-
sivos e fixacdo obsessiva por objetos 31617,

A realizacdo de um estudo de caso sobre a
sindrome Cri du Chat se torna importante pela des-
cricdo do tratamento fonoaudiolégico e pela evolu-
céo terapéutica significativa, se considerarmos as
condi¢Bes de desenvolvimento dessas criangas e 0s
prognosticos descritos na literatura. Podemos con-
siderar ainda que, por ser uma sindrome rara ha
caréncia de informacdes principalmente do proces-
so terapéutico.

Considerando a premissa acima, este trabalho
teve como objetivo descrever as manifestacdes
fonoaudiolégicas de uma crianga com sindrome Cri
du Chat, comparando-as com a literatura, assim
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como descrever o processo de intervencédo
fonoaudioldgica, apontando aspectos que favorece-
ram o uso da linguagem oral.

METODOS

Este estudo baseia-se em um relato de caso de
uma crianca de 5 anos e 5 meses, do género femi-
nino. Os pais foram informados do estudo por meio
de carta e assinaram consentimento livre e esclare-
cido. O trabalho teve aprovacao do comité de ética
em pesquisa do Centro de Especializagdo em
Fonoaudiologia Clinica ( n°® 092 /2003).

O primeiro sinal de alteracdo no desenvolvimento
foi ao nascimento, em que se constatou perimetro
cefélico abaixo do esperado. Aos 6 meses 0s pais
perceberam atraso no desenvolvimento motor e
encaminharam a crianga para avaliagao pediatrica que
diagnosticou microcefalia. A avaliagdo neuroldgica
realizada posteriormente,indicou tratamento de
fisioterapia, terapia ocupacional e fonoaudiologia. Em
exame auditivo houve a constatacdo da normalidade
destas vias. A crianca iniciou o primeiro periodo de
atendimento fonoaudioldgico aos 2 anos e 4 meses
de idade, permanecendo neste por 1 ano.

A crianca foi encaminhada para escola especial
e aos 3 anos e 4 meses recebeu o diagnoéstico da
doenga cromossdmica 5p pelo Hospital das Clini-
cas da Universidade Federal de Minas Gerais,
reiniciando atendimento fonoaudiol6gico um ano e
meio depois, aos 4 anos e 9 meses de idade, com 0
mesmo profissional.

A avaliacdo fonoaudiolégica constou de:

a) Aspectos fisicos: realizada por meio de ob-
servacao fisica, em especial sobre as carac-
teristicas da face.

b) Linguagem: realizada por meio de observa-
¢do comportamental, considerando protocolo
de avaliagdo de linguagem sem oralidade
que investigou intencionalidade, funcionali-
dade, grau de participacdo em atividade
dialégica, meio de comunicacéo, nivel de com-
preenséo e postura comunicativa dos pais ®.

c) Atividade ludica: realizada por meio de ob-
servagdo comportamental considerando os
seguintes critérios : tipo de acado, forma de
manipulagéo dos objetos e interagdo/comu-
nicacéo com adultos °.

As diretrizes para o planejamento terapéutico
foram:

a) Aumentar a freqiiéncia de comportamentos
comunicativos intencionais através de ativi-
dades socializadas.



b) Ampliar a funcionalidade da linguagem, le-
vando a crianga a usar a comunica¢do com
diversos fins.

¢) Melhorar a compreenséo da linguagem oral,
através de instrugdes verbais minimas apoi-
adas no contexto imediato.

d) Orientar a familia no sentido de promover e
facilitar brincadeiras e atividades para o de-
senvolvimento da linguagem, através de
conversas sistematicas e filmagem do brin-
car (pai x filha e mae x filha) com analise
das fitas e discussédo com os pais posteri-
ormente.

e) Estimular a brincadeira simbdlica através da
imitacao e jogo simbdlico.

RESULTADOS
Processo de avaliacdo

Durante a avaliacéo fonoaudioldgica, constata-
ram-se as seguintes anomalias quanto ao aspecto
fisico: crescimento lento, choro lembrando miado de
gato, hipotonia muscular, microcefalia, face redon-
da, hipertelorismo, epicanto, posi¢édo antimongoléide
das fendas palpebrais, orelhas de implantag&o bai-
xa, assimetria facial, fiboromas pré auriculares, pes-
€Ooco curto, pés planos.

Na avaliacdo de linguagem foram observados
raros comportamentos comunicativos intencionais,
com funcionalidade restrita, do tipo instrumental
regulatéria. Constatou-se comunicagéo intencional
apenas em situa¢Bes de medo, em que a crianca
olhava para o objeto e para o adulto alternadamente,
se agarrando ao mesmo, demonstrando querer colo.
A participac@o em atividade dialégica foi nula. Os
meios de comunicacdo eram restritos as
vocalizagbes e algumas palavras ( pai, mée, vovo,
lua, agua, chuva). Gestos indicativos ou
verbalizag6es ndo foram observados na avaliagéo.
A compreenséo da linguagem oral limitava-se a uma
gquantidade restrita de ordens rotineiras, como: “vem
aqui’, “me da”, “senta”, “vamos”. A postura comuni-
cativa dos pais era de sempre iniciar os temas de
conversacdo, compreendendo e falando a maioria
das vezes pela crianca. Ndo podemos aqui,
desconsiderar as dificuldades de interacdo e comu-
nicacdo da crianca, com déficit cognitivo e
microcefalia. Provavelmente essa era a postura co-
municativa possivel no momento inicial.

Na atividade ludica, a crianca, apresentou ma-
nipulacédo do objeto um a um, com exploracéo, prin-
cipalmente oral. Com relacdo a forma de manipu-
lacdo dos objetos, a crianca explorou os objetos
sempre de modo rapido e superficial com reduzido
tempo de atencao, desistindo frente a qualquer obs-
taculo.
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Processo de intervencao

O atedimento fonoaudiolégico descrito neste estu-
do, ocorreu durante 2 anos e 5 meses com frequiéncia
semanal (duas vezes por semana). Os pais participa-
ram das sessdes, inicialmente com maior freqiéncia
(trés vezes ao més aproximadamente) e, com a evolu-
¢do da crianca e a melhora das condutas por parte
dos pais essa participacao foi diminuindo. Nestas situ-
acoes eram abordadas orientagcbes com relagcdo as
condutas que favoreciam o desenvolvimento da lingua-
gem e da brincadeira simbdlica. Algumas vezes eram
filmadas as sess@es terapéuta-paciente, e pai ou mée-
paciente, posteriormente discutidas com os pais.

A conduta terapéutica e o atendimento
fonoaudioldgico foram realizados pela autora prin-
cipal.

Durante as sess0es terapéuticas foram aborda-
das situa¢des que promoviam o uso da intencio-
nalidade, utilizando brinquedos e objetos de interes-
se da crianc¢a; a funcionalidade, utilizando situacfes
em que a crianga precisasse usar as func¢des de “so-
licitacdo de objetos”, “solicitacdo de acdo”. Abordou-
se também orientagdo aos pais para que nao aten-
dessem imediatamente todas as necessidades da
crianga, dando a oportunidade para que ela utilizas-
se as funcdes de “exibir-se”, “obter atengdo para si”,
“pedir permissdo”. Nao deixando ainda de identifi-
car e enfatizar comportamentos da crian¢ga como
apontar, mostrar, olhar alternadamente, o que en-
volve a aten¢éo conjunta e propicia um desenvolvi-
mento da linguagem, critérios estes abordados na
avaliagéo 8.

Garantir a atencao, efetividade da comunicacdo
e a compreenséo da linguagem oral durante as ati-
vidades ludicas assim como valorizar todos 0s mei-
os de comunicac¢do utilizados pela crianga, foram
aspectos essenciais para o tratamento 8.

Propiciar uma evolucao da brincadeira simboli-
ca, utilizando materiais como bonecas, miniaturas
de casas e de diversos ambientes conhecidos pela
crianca e necessarios no processo terapéutico, pois
o brincar simbdlico e a linguagem oral séo ativida-
des representativas e manifestacdes da capacida-
de simbdlica 1°.

Os comportamentos comunicativos aumenta-
ram em freqUiéncia; em uma média de um compor-
tamento comunicativo a cada 6 minutos. Passou a
fazer uso da linguagem com funcéo de interacéo
social, utilizando-se de cumprimentos, chamando
a atencdo do adulto através de palavras, olhando
antes de realizar uma atividade, pedindo permis-
sdo. Desenvolveu também a¢Bes comunicativas
envolvendo atencdo conjunta. Recentemente, ao
caminhar com a mée apontou para um bando de
passarinhos e disse: “inho”. Todavia, 0s comporta-
mentos comunicativos ainda se manifestam de for-
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ma isolada, sem engajamento na atividade dialégica.
A crianca inicia a interacdo, o outro reage, mas ela
ndo consegue dar continuidade. Ainda ndo tem
engajamento em uma atividade de troca comunica-
tiva, certamente pelo déficit cognitivo.

Os meios de comunicacdo passaram a incluir
gestos indicativos e representativos, além de pala-
vras isoladas. Passou de sete palavras iniciais para
cinquenta e duas palavras que sédo usadas dentro
do contexto com mais frequéncia. Com relagéo a
compreenséo da linguagem oral, a crianga conse-
gue compreender e executar até duas ordens como:
“pegue o copo e coloque-o ha mesa”, ou ainda, “de-
pois que vocé comer, podera brincar com a bola”. A
maior compreensdo da linguagem oral possibilitou
a melhor aceitagdo de regras e limites na escola,
em casa e no convivio social. A compreenséo da
linguagem oral ndo se restringe mais a ordens roti-
neiras e situacionais, no entanto, ainda depende do
contexto imediato.

Os pais apresentavam grande ansiedade e ex-
pectativa em relagédo a linguagem da crianca, com
exigéncias inadequadas e dificuldades em compre-
ender o que a crianga queria dizer. Através de orien-
tacOes sistematicas, filmagens em fita VHS e discus-
sBes, houve uma maior adequacao do estimulo ofe-
recido a crianca em casa. Os pais se apresentam
sempre presentes e interessados, conseguindo fa-
vorecer o desenvolvimento comunicativo da crianca,
contribuindo assim, para boa evolugdo da crianga.

Quanto a atividade ludica, no decorrer do traba-
Iho, a crianga conseguiu espontaneamente e princi-
palmente através de instru¢des verbais, atividades
com objetos de construir e montar. Atualmente ja é
capaz de usar objetos de modo convencional, apre-
senta esquemas simbolicos e utiliza bonecos no jogo
simbolico, porém, ainda ndo ultrapassou esta eta-
pa. Quanto a forma de manipulacdo, vem conse-
guindo melhor explorar os objetos, relacionando-os
e demonstrando maior curiosidade e interesse pe-
los mesmos.

DISCUSSAO

A crianca apresenta varias caracteristicas
fenotipicas descritas na literatura a respeito da
sindrome Cri Du Chat, como: microcefalia, baixo
peso ao nascimento, crescimento lento, choro lem-
brando miado de gato, face redonda, fiboromas pré-
auriculares, entre outros 4.

Apesar da descricdo que a morte ocorre nos pri-
meiros meses ou na primeira infancia®, observamos
gue a intervencao precoce e o tratamento adequa-
do podem prolongar o tempo e a qualidade de vida
de portadores da sindrome Cri Du Chat. A crianga
vem apresentando um aumento de vocabulario sig-
nificativo, assim como nas habilidades comunicati-
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vas, evidenciando uma linguagem em evolucéo. Ndo
hé relato de infeccao auditiva, com constatacéo de
audicdo normal por meio de avaliagdo audioldgica.
Esses achados ndo vdo ao encontro dos achados
da maioria das criangas com essa sindrome, em
gue se observam graves alterac6es do desenvolvi-
mento de linguagem e freqlientes perdas condutivas
em decorréncia de otite média cronica .

O comportamento de linguagem e o comporta-
mento ladico inicial da crianga caracterizavam-se por
defasagem na compreenséo da linguagem oral, nas
habilidades comunicativas, tanto na freqiiéncia da
intencionalidade como na funcionalidade, nos mei-
os de comunicagdo na atividade lidica e dialogica.
O que é compativel com a literatura, que relata com-
prometimento da linguagem principalmente em ca-
sos de deficiéncia mental severa . Todavia, no pro-
cesso terapéutico foram enfatizadas atividades que
favoreceram a construcao da brincadeira simbolica
e a linguagem.

Atualmente, a crianga consegue manipular os
objetos com maior interesse, relacionando-os e ja
apresenta esquemas simbodlicos *° em suas brinca-
deiras. Na linguagem evoluiu no aspecto da funcio-
nalidade comunicativa, usando a linguagem oral para
cumprimentos, pedido de permissao e para chamar
a atencéo do outro. Desenvolveu atencdo conjunta
e usa essa funcdo da linguagem com freqiiéncia. Ja
apresenta comunicagdo intencional, mesmo que de
forma isolada.

A crianga evoluiu na utilizacdo de diferentes mei-
os de comunicacdo, passando de poucas
vocalizacBes ao uso de gestos indicativos e repre-
sentativos, além de palavras isoladas de modo
contextualizado, com aumento significativo de vo-
cabulario. Ha relato na literatura 2 que metade das
criangas com mais de 10 anos de idade possuem
estrutura de frases e um vocabulario adequado para
a comunicag¢do. Com a sequéncia do tratamento, a
crianga podera confirmar estes achados, chegando
aos 10 anos com estruturas de frases.

Ao encaminhar a crianca para escola especial e
observar adequacdo de condutas e melhoras
comportamentais podemos confirmar a literatura ao
declarar que com a educacao especial precoce e 0
apoio familiar, algumas criancas com sindrome Cri-
Du-Chat atingem um nivel social e psicomotor de
uma crianca normal de 5 ou 6 anos de idade “.

Os pais ndo sabiam como ajudar a crianca e
muitas vezes realizavam atividades que néo favore-
ciam a comunicacdo. Através de orientagfes siste-
maticas por meio de filmagens em fita VHS e dis-
cussoOes, houve uma maior adequacéo do estimulo
oferecido a crianga em casa, favorecendo a evolu-
¢éo da comunicagédo da crianca.

A orientacdo aos pais e a participacdo dos mes-
MOS NOo processo terapéutico, assim como a indica-



¢do para uma escola especial e a frequéncia da cri-
anca nesta, foram fatores decisivos na boa evolu-
¢do do caso.

Ainda assim, observamos um desempenho es-
colar ndo compativel com sua idade cronologica e
déficit de linguagem e fala, esperados devido ao dé-
ficit cognitivo e microcefalia. A intervencgéo
fonoaudiolégica tem atuado objetivando melhorar o
uso e a compreensdo da linguagem oral, aumento
de vocabulario e como conseqliéncia a melhor
interacdo e integragdo social. Além da continuidade
da orientagéo aos pais e a escola.

Podemos observar, que, esta intervencao esta
sendo positiva, se analisarmos os ganhos obtidos
no periodo.

CONCLUSOES

Com os dados encontrados ha literatura, as ava-
liacOes realizadas e a descri¢do do caso, podemos
concluir gue a crianga em questdo apresenta carac-
teristicas fenotipicas da sindrome Cri-du-Chat e ca-
racteristicas alteradas do desenvolvimento
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neuropsicomotor, de linguagem e fala, como relata-
das na literatura.

Na linguagem podemos constatar evolug&o na
intencionalidade e funcionalidade comunicativa. A
interacdo social no caso apresentado estd melhor
em conseqiéncia do desenvolvimento da funcdo de
atencao conjunta e da atividade dial6égica. O aumento
de vocabuléario tem permitido a utilizacdo de meios
de comunicacao mais efetivos. Houve ainda uma me-
Ihora da compreensédo da linguagem oral.

Da mesma forma, a atividade Iludica melhor
estruturada também tem possibilitado a crianga a
utilizagdo do jogo simbdlico, auxiliando no desen-
volvimento da linguagem, bem como a orientacéo
aos pais, com a participacdo deles no processo
terapéutico e a insercao da crianca na escola es-
pecial.

Os achados revelam a importancia da divul-
gagdo dos sinais e sintomas da sindrome Cri-du-
Chat, assim como a realizacao do diagnostico e
dos encaminhamentos para tratamento o mais
rapido possivel, isso pode interferir significativa-
mente nos casos.

ABSTRACT
Purpose:

symbolic entertainment. Conclusion:

social interaction.

to present some of the clinical features, diagnosis and development of a case of the cri-
du-chat syndrome with a speech-language accompaniment. Methods: case report - the patient was
two years old and was conducted to the speech-language pathologist treatment because the fact of
presenting speech and language disorders. It was observed the starting of the use of oral
communication with a significant enlargement of vocabulary, evolution of the symbolic entertainment,
improvement in the social skills. Results: the therapeutic process evolved improvement of the social
contact, improvement of the oral language comprehension, orientation to the family, promotion of
the staring of the use of gestures and isolated words with a communicative aim, stimulation of the
the speech-language pathologist treatment is, apparently,
efficacious in the cri-du-chat syndrome, specifically concerning to the communicative skills and in the

KEYWORDS: Cri-du-Chat syndrome/rehabilitation; Mental retardation/rehabilitaion; Case report
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