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Perfil de fala em pacientes com Doenca de
Huntington: correlagdes cognitivas, clinicas
e sociodemograficas

Speech profile in patients with Huntington’s
Disease: cognitive, clinical, and
sociodemographic correlations

RESUMO

Objetivo: Descrever o perfil de fala na Doenga de Huntington (DH), correlacionar com aspectos cognitivos e
clinicos, e comparar com controles. Método: Foram incluidos individuos sintomaticos, com diagndstico clinico
e molecular de DH e controles. Foram obtidos dados clinicos e sociodemograficos. A gravidade foi coletada
pela Unified Huntington’s Disease Rating Scale (UHDRS). A cogni¢do foi avaliada pelos testes: fluéncia verbal,
digitos e stroop. A avaliagdo de fala foi feita por julgamento perceptivo auditivo e analise aclistica. Resultados:
Foram incluidos 7 individuos com DH, sendo 4 mulheres, com idade média de 48,86 (+16,03). Destes, 57,15%
apresentaram disartria grave, 28,57% moderada ¢ 14,28% leve. Sete controles saudaveis, pareados por sexo e
idade, participaram do estudo. As alteragoes de fala dos individuos com DH estao relacionadas com a evolugao dos
sintomas motores, quanto piores os sintomas motores, pior o desempenho na fala. Com os demais dados clinicos,
nao houve correlagdo. Os individuos com DH foram significativamente piores comparados ao grupo controle
nos subsistemas da fonagao (frequéncia fundamental, tempo de fonagao, jitter local, shimmer local), respiragao
(tempo maximo de fonagao) e articulaco (speech rate, tempo de fonagao na fala espontinea, nimero de silabas
na fala espontanea, média de duragdo das silabas e na duragio da fala espontanea). Conclusio: Os subsistemas
da fala mais afetados foram articulagdo, fonagdo e respiracdo. O perfil de fala esta relacionado a progressao dos
sintomas motores. A avaliagdo da fala tem a possibilidade de se configurar como um preditor da progressao da DH.

ABSTRACT

Purpose: To describe speech profiles in individuals with Huntington’s Disease (HD), correlate them with
cognitive and clinical aspects, and compare them with healthy controls. Methods: Symptomatic individuals
with a clinical and molecular diagnosis of HD were included. Seven healthy controls, matched by age and sex,
were also included. Clinical and sociodemographic data were obtained from medical records. The Unified
Huntington’s Disease Rating Scale was used to measure severity. Cognitive data were collected using verbal
fluency, symbol digit modalities, and Stroop tests. Auditory perceptual assessments were used to evaluate
speech, and acoustic analysis extracted information about the following tasks: sustained vowel /a/, utterances
with different intonations, oral diadochokinesis, spontaneous speech, and the repeated diphthong /ju:/. Results:
Of the seven individuals with HD, four women with a mean age of 48.86 (£16.03), presented severe (57.15%),
moderate (28.57%), and mild (14.28%) dysarthria. Speech impairment in HD case subjects was related to overall
motor decline; the worse the motor symptoms, the worse the speech impairment. There was no correlation
with the other clinical data or cognition. The case subjects were significantly worse than the control group,
specifically regarding the subsystems of phonation (fundamental frequency, phonation time, local jitter, local
shimmer), respiration (maximum phonation time) and articulation (speech rate, phonation time in spontaneous
speech, number of syllables in spontaneous speech, average duration of syllables and duration of spontaneous
speech). Conclusion: In HD subjects, the most affected speech subsystems were articulation, phonation, and
respiration. Poor motor speech patterns were associated with overall motor decline. Speech assessments may
provide biomarkers that predict HD progression.
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INTRODUCAO

A doenga de Huntington (DH) ¢ uma doenga neurodegenerativa
autossomica dominante caracterizada por sintomas neurologicos,
psiquiatricos e comportamentais"”. No Brasil, a prevaléncia ndo
¢ conhecida. No entanto, um estudo, realizado no estado do Rio
Grande do Sul, encontrou prevaléncia minima de 1,85/100.000?
inferior ao encontrado em paises europeus, mas similar a outros
paises latino-americanos®?.

A DH ¢ causada pela expansao de uma sequéncia repetitiva
do trinucleotideo CAG (citosina-adenina-guanina) no exon 1 do
gene HTT, localizado no brago curto do cromossomo 4 (4p16.3)©.
Enquanto individuos normais apresentam sequéncias CAG entre
10 e 35 repetigdes, os afetados pela DH apresentam um alelo com
36 a 60 repeti¢des CAG. Como a DH tem heranga autossomica
dominante, basta a presen¢a de um alelo com expansao CAG
para a doenga se manifestar®. A idade de inicio da DH ¢ variavel
e depende em grande parte do namero de repeticdes CAG?.
Os individuos portadores da mutag@o tornam-se sintomaticos
em média aos 35-44 anos®.

Com a progressao da doenga, as manifestagdes cognitivas,
tais como perda da capacidade de planejamento, acentuam-se.
Inicialmente a perda de memoria ndo € a habilidade cognitiva
mais comprometida, mas com a evolu¢do, uma sindrome
demencial subcortical por fim estabelece-se, porém, mais
recentemente, com exames de imagem, foi possivel verificar
que o comprometimento subcortical podem causar déficits
corticais®. Depressao ¢ ansiedade sdo frequentes e a taxa de
suicidio ¢ grande entre individuos com HD!?, Um estudo estimou
que mais de 25% dos individuos com HD tentam o suicidio em
algum momento da evolugdo da doenga?.

Nos pacientes com DH, as altera¢des de fala sdo frequentes,
tendo a disartria uma prevaléncia de 93 a 100%. Os disttirbios
da fala decorrentes de alteragdes, que afetam os circuitos dos
ganglios corticobasais-talamocorticais, causam movimentos
involuntarios e sdo amplamente classificados como disartria
hipercinética'>'?. A disartria hipercinética é caracterizada
por intervalos prolongados, variavel ou reduzida velocidade
de articulag@o, consoantes imprecisas ¢ variagdes excessivas
de intensidade!'®?". Esse tipo de disartria ocorre em 20% dos
individuos adultos com disartria® Hertrich e Ackermann,
mostraram aumento da variabilidade acustica e do tempo para
inicio da fala (voice-onset-time), além de prolongamento excessivo
de vogais curtas®. Skodda e colaboradores encontraram um
padrao de alteracdo na fala com redu¢ao da velocidade da fala
(taxa de articulagdo), aumento das pausas e grande incapacidade
na geracdo de silabas tnicas®. Ja Rusz e colaboradores
encontraram flutuagao irregular nos tons, interrup¢ao na fonagao
subita e articulagdes mal realizadas. Neste estudo os autores
observaram moderada correlagdo (7 = - 0,48) entre interrupgao
subita da fonac¢do e componentes voluntarios da escala Unified
Huntington’s Disease Rating Scale (UHDRS)®@.

A avaliagdo clinica da disartria tem sido realizada através
da analise de parametros de fala por meio do julgamento
perceptivo-auditivo (JPA), padrdo ouro para avaliacdo da
fala®®. Provas de repetigdo de palavras e frases, de analise do
discurso e de produgdes orais pré-estabelecidas sao algumas das

tarefas utilizadas na pratica clinica, sem que isso pressuponha
a aplicac@o de protocolo especifico®’?®), Para complementar o
JPA, temos a avaliacdo actstica da fala, de facil aplicag@o, ndo
invasiva, realizada por meio de softwares e com custo baixo®?.
Essas informagdes podem favorecer o diagnostico, a comparagao
entre desempenhos de diferentes pacientes, além de possibilitar
a avalia¢do da evolug¢do de um mesmo paciente®-?, Ainda, os
dados objetivos da avaliagdo actistica computadorizada tornaram-
se opgdo ao oferecerem informagdes ndo percebidas pelo ouvido
humano, o que tem aberto espaco para contribuir para estudos
de biomarcadores de fala em doengas neurodegenerativas®!=2),

Até agora, a literatura abordou de forma limitada estudos
sobre a fala em pacientes sintomaticos, pesquisas que empreguem
varidveis acusticas para todas as bases motoras da fala ou aquelas
que tenham analisado o perfil de fala desses pacientes na populacao
brasileira. Dessa forma, esse estudo se propde a descrever as
caracteristicas de fala em pacientes com DH e correlacionar com
aspectos clinicos, cognitivos e sociodemograficos comparando
com controles pareados por sexo e idade.

METODO
Trata-se de um estudo transversal.

Participantes

Realizou-se um processo de amostragem por conveniéncia.
Foram convidados a participar do estudo pacientes do ambulatorio
de neurogenética do Hospital de Clinicas de Porto Alegre
(HCPA),Porto Alegre - Rio Grande do Sul. Foram incluidos
individuos sintomaticos, com diagnoéstico clinico e molecular
de DH que concordaram em participar do estudo. No grupo
controle foram incluidos individuos saudaveis da comunidade
pareados por idade e sexo com o grupo caso. Foram excluidos,
em ambos os grupos, individuos menores de 18 anos ou que
tivessem historia de outros eventos neurologicos prévios,
distarbio sensorial que impossibilita a realizagdo dos testes,
doengas sistémicas e/ou alteracdes estruturais que afetassem
a voz e/ou fala. Projeto aprovado pelo comité de ética sob
numero 2019-0648. Todos os participantes assinaram o Termo
de Consentimento Livre e Esclarecido.

Dados clinicos e sociodemograficos

Os dados clinicos e sociodemograficos foram coletados
do prontudrio eletrdnico do paciente no registro da consulta
médica realizada no mesmo dia da avaliagdo fonoaudiologica.
As variaveis coletadas foram idade, sexo, historico da doenga,
idade de inicio dos sintomas, tempo de diagndstico, estado
neurolégico atual do paciente, escolaridade e o nimero de
repeticdes do alelo CAG expandido.

Avaliac¢ao clinica

O protocolo de avaliagdo clinica dos pacientes foi realizado
do Unified Huntington’s Disease Rating Scale (UHDRS)®?,
que ¢ o instrumento de medida mais utilizado para acompanhar
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a evolugdo dos pacientes com DH®* E composta de 83 itens
divididos em quatro partes:

a) Escore motor: E calculado a partir do somatorio de 31 itens
relacionados a diversos aspectos da fun¢do motora. Em
cada item, ha cinco opgdes, de 0 a 4, sendo que 4 indica
maior prejuizo motor.

b) Escore cognitivo: A capacidade cognitiva ¢ avaliada
através de trés testes: teste de fluéncia verbal, Symbol
Digit Modalities Test e teste de Stroop. A somatodria das
respostas corretas nos trés testes ¢ calculada. Escores mais
altos correspondem a melhor desempenho.

c) Escore comportamental: A avaliacdo dos sintomas
comportamentais ¢ realizada através do somatorio da
gravidade e frequéncia (de 0 a 4, sendo 4 mais grave)
em cada item de um questionario composto de varias
manifestagdes neuropsiquiatricas presentes na DH.

d) Escore funcional: esse escore é divido em trés escalas:
1) Lista de tarefas da vida diaria: Para cada item, da-se 1
ponto quando o paciente ainda ¢ capaz de realiza-lo. No
somatdrio, um escore maior indica menor incapacidade;
2) Escala de independéncia: varia de 10 (restrito ao leito)
a 100 (sem necessidade de cuidados especiais); 3) Escala
de capacidade funcional total: somatério de cinco aspectos
funcionais (emprego, financas, cuidados com a casa,
atividades da vida diaria e nivel de cuidado). Essa escala
varia de 0 a 13, sendo 13 o normal.

Avalia¢do cognitiva

Bateria de Avaliacao Frontal (FAB): composta por tarefas
que avaliam questdes cognitivas tais como fluéncia fonémica,
flexibilidade cognitiva, controle inibitorio, sensibilidade a
interferéncias. A pontuagdo maxima de cada subteste ¢ de
trés pontos (com pontuagdes mais altas indicando melhor
desempenho) e a pontuagdo total do teste é calculada somando
as pontuagdes dos seis subtestes (pontuagdo maxima=18). Esta
validada para o portugués brasileiro®®.

Teste de STROOP (SCWT): tem como objetivo avaliar o
controle inibitorio e processos de atengdo. O teste € composto
por uma tarefa de leitura e outra de nomeacgdo de cor e, por
fim, pela tarefa de interferéncia em que o individuo precisa
ler a cor que a palavra esta escrita (cores incongruentes com o
escrito). O resultado se da a partir das trés pontuagdes diretas
com base no nimero de itens preenchidos em cada uma das
trés folhas de estimulo em 120s. Quanto maior a pontuagao,
melhor o desempenho do individuo®”.

Montreal Cognitive Assessment (MoCA): trata-se de um
teste de rastreio cognitivo, que avalia fungdes como apraxia
visuoespacial, nomea¢do, memoria, atengdo, linguagem,
abstracdo e orientacdo. Uma pontuagao de 26 ou superior ¢
esperado para individuos com cognigéo preservada®®.

Teste de simbolos e digitos (digitos span): comumente usado
para avaliar a velocidade psicomotora, mede a velocidade de
processamento, bem como a velocidade motora. O desempenho

também ¢ afetado pela atengdo, varredura visual e rastreamento
e memoria de trabalho®?.

Avaliacao da fala

Coleta de dados

As tarefas foram gravadas por meio do software Audacity,
em ambiente com isolamento acustico, utilizando o microfone
KARSECT HT-9 com o adaptador Andrea Pure audio USB
posicionado a aproximadamente 5 cm da boca do paciente,
em sessdo Unica, em ambiente silencioso e sem isolamento
acustico, tanto para os pacientes quanto para o grupo controle.
As gravacdes foram amostradas em 44,1 kHz e quantificadas
em 16 bits. Ambos os grupos foram solicitados a realizar
cinco tarefas seguindo modelo fornecido pelo pesquisador: (a)
sustentacdo da vogal [a], em uma respiragdo, pelo maior tempo
possivel; (b) ditongo /iu/ repetido em uma unica respiragao;
(c) diadococinesia /pataka/ o mais rapido possivel em uma
unica respiracdo; (d) falar a frase “choveu muito neste fim de
semana” em entonacao afirmativa, interrogativa ¢ exclamativa;
(e) fala espontanea respondendo a pergunta “o que vocé fez
hoje desde que acordou?” por 60 segundos.

Julgamento perceptivo auditivo

Este ¢ atualmente o padrao ouro na avaliacdo da disartria.
Trés fonoaudidlogos treinados, com pelo menos cinco anos de
experiéncia e cegos para o diagnostico realizaram o JPA com
indice Kappa de concordancia>0,90. Antes dos procedimentos
de analise de fala, foram apresentadas e avaliadas diferentes
alteracdes de fala para o treinamento auditivo. Os examinadores
ouviram as amostras de fala em ordem aleatoria e analisaram
os subsistemas da fala (fonacdo, articulagdo, respiragao,
ressondncia e prosodia) com base nas dimensdes descritas
por Dufty, classificando cada um deles como (0) normal,
(1) levemente alterado, (2) moderadamente alterado ou (3)
gravemente alterado. Posteriormente, o diagnoéstico final foi
indicado como (0) normal, (1) disartria leve, (2) disartria
moderada ou (3) disartria grave.

Analise acustica

A analise actstica da fala foi realizada no Praat“? (verséo
6.1.55) com script“V para detecgdo automatica dos picos de
intensidade. Como o portugués brasileiro s6 permite vogais
no nucleo da silaba, contar os picos de intensidade equivale a
determinar o niimero de silabas. A confiabilidade desse roteiro
foi avaliada por De Jong e Wempe™“? comparando os resultados
das analises feitas e realizadas manualmente com o script
do PRAAT utilizado neste estudo. Os parametros analisados
foram baseados em Rusz et al.“? ¢ Vogel e Maruff®). Para
a fonacdo, as variaveis foram Jitter (rap), Shimmer (local),
Frequéncia Fundamental (F, em Hz), desvio padrdo de F e
relacdo harménico-ruido (HNR), medida em vogal sustentada
[a]. Para caracterizar a articulagdo, foram utilizadas as seguintes
variaveis, obtidas nas tarefas de diadococinesia (DDK) e fala
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Avaliagio Gravagao
cognitiva e de falas
clinica (tarefas)

{ Fonacgao e respiragao

Figura 1. Desenho Experimental

espontanea: numero de silabas, nimero de pausas, duragao
total (em segundos), phonation time (duragao total menos
pausas), phonation rate (phonation time dividido pela
duracdo total), speech rate (numero de silabas dividido
pela duragdo total), articulation rate (nimero de silabas
dividido pelo phonation time), duracao média silabica
(ASD) e numero de pausas ponderadas pelo tempo total.
A razdo entre o 2° formante da vogal [i] e o 2° formante
da vogal [u] é uma medida de centralizacdo vocalica, que
indica uma amplitude reduzida de movimentos articulatérios
e ¢ obtida a partir de uma sequéncia de [iu] repetidos. O
tempo maximo de fonacdo (TMF) foi a tarefa utilizada para
analise do subsistema respiratorio na fala, pois esta tarefa
permite analisar a relacdo aerodindmica-mioelastica para
fonagdo, embora ndo seja uma medida respiratoria isolada,
uma vez que inclui produgdo vocal. Quanto a prosoddia, a
variacdo de F e a variacdo de intensidade foram avaliadas
durante a producao de uma frase com entonagao afirmativa,
interrogativa e exclamativa. A variagdo de F, ou seja, a
diferenga entre os valores maximo e minimo de F, indica
a variagdo melodica e, portanto, a capacidade do locutor de
variar a entonacao (Figura 1).

Analise estatistica

Realizou-se uma analise qualitativa dos dados utilizando
intervalos interquartis e mediana. Os dados foram analisados
quantitativamente pelo coeficiente de correlagdo de postos
de Spearman. Para a andlise de comparagao entre os grupos
foram feitas as médias, os desvios padrdes e aplicado o teste t.
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RESULTADOS

Foram incluidos no estudo sete individuos, sendo 4
mulheres ¢ 3 homens, pareados por idade e sexo com
controles. Na Tabela 1, descrevemos as caracteristicas
clinicas e sociodemograficas da amostra sem diferencas
estatisticamente significativas entre os grupos.

Na Tabela 2, analisamos as escalas de gravidade quanto
a questdes funcionais, comportamentais e de independéncia
(Unified Huntington’s Disease Rating Scale) e as escalas
cognitivas.

No Quadro 1 foi descrito o julgamento perceptivo auditivo
da fala. Todos os individuos apresentaram restri¢do prosodica
e imprecisdo articulatoria, e 6 individuos apresentaram
incoordenacdo pneumofonoarticulatoria e lentiddo.

Na Tabela 3 apresentamos a comparacdo das variaveis
da andlise acustica da fala entre casos e controles nos
subsistemas: fonac¢do, respiracao e prosddia. Os individuos
com DH foram significativamente piores do que o grupo
controle nas variaveis de frequéncia fundamental, tempo
maximo fonatdrio, jitter local, shimmer local, variagdo de
frequéncia fundamental na frase afirmativa, e variagdo de
intensidade nas frases interrogativa e exclamativa.

Na Tabela 4 apresentamos a comparagdo das variaveis da
analise acustica da fala entre casos e controles no subsistema
articulacdo. Os individuos com DH foram significativamente
piores do que o grupo controle nas variaveis speech rate,
tempo de fonagdo na fala espontidnea, nimero de silabas,
média de duragdo das silabas e na duracdo da fala espontanea.

Na Tabela 5, descrevemos as correlagdes que apresentaram
algum grau de significancia, entre a fala e os aspectos clinicos.

4/10



Tabela 1. Variaveis demograficas e clinicas

Variavel Q1 Mediana Q3
Idade 40 48 64
Escolaridade 7 9 11
CAGexp 43 47 47
Idade de inicio 30 45 50
Duracéo da doenca 3 6 9
Legenda: Q1 = primeiro intervalo interquartil; Q3 = terceiro intervalo interquartil; CAGexp = repeti¢gdes do alelo CAG expandido
Tabela 2. Escalas de gravidade e cognitivas
Variavel Q1 Mediana Q3
UHDRS motor 30 41 68
UHDRS comportamental 4 11 37
Escala capacidade 8 8 18
Escala de independéncia 60 70 70
Escala funcional 3 4 5
Fluéncia verbal fonolégica 9,5 11 13
Fluéncia verbal categoérica 6 8 9,5
MoCA 10 12,5 18,5
Simbolos acertos 0,75 8,5 24,25
FAB 4,75 8,5 10,5
Stroop leitura 26 38,5 90,75
Stroop nomeagao 27,5 46 88
Stroop interferéncia 11 12,5 32,5

Legenda: Q1 = primeiro intervalo interquartil; Q3 = terceiro intervalo interquartil; UHDRS = Unified Huntington’s Disease Rating Scale; MoCA = Avaliagdo
Cognitiva de Montreal; FAB = Bateria de Avaliagéo Frontal

Quadro 1. Caracteristicas de fala pelo julgamento perceptivo-auditivo

1 Sexo

Idade
(anos)

Educacéo
(anos)

Tempo de
doenca
(anos)

Idade de

inicio dos

sintomas
(anos)

Grau de
disartria

Caracteristicas de fala

%

Inteligibilidade

HD1 Masculino

64

14

50

Grave

Monopitch,
monoloudness, restricao
prosédica, hipofonia,
incoordenacgao
pneumofonoarticulatoria,
imprecisao articulatéria,
lentidao

50%

HD2 Feminino

40

1

10

30

Moderado

restricdo prosédica,
incoordenacgao
pneumofonoarticulatéria,
imprecisao articulatéria,
lentidao

60%

HD3 Feminino

48

1

45

Leve

restricdo prosédica,
imprecisao articulatéria

75%

HD4 Feminino

54

50

Grave

monopitch,
monoloudness, restricao
prosédica, hipofonia,
incoordenacgao
pneumofonoarticulatéria,
imprecisao articulatéria,
lentidao, prolongamento
de fonemas, disfluéncia

50%

Fonte: Desenvolvido pelo autor
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Quadro 1. Continuacéo...

Tembo de Idade de
Idade Educacéao P inicio dos Grau de . %
1 Sexo doenca . ) . Caracteristicas de fala Lo
(anos) (anos) sintomas disartria Inteligibilidade
(anos)
(anos)
monopitch,

monoloudness, restricao
prosédica, hipofonia,
HD5 Masculino 23 7 7 16 Grave incoordenacao 45%
pneumofonoarticulatoria,
impreciséo articulatoria,
lentidao
Alteragéo vocal,
restricdo prosédica,
hipofonia, incoordenacgéao
pneumofonoarticulatéria,
impreciséo articulatéria,
lentidao
restricdo prosédica,
incoordenagéo
pneumofonoarticulatéria,
impreciséo articulatéria,
lentidao, prolongamento
de fonemas

HD6 Masculino 42 11 6 36 Moderado 50%

HD7 Feminino 71 5 5 66 Grave 45%

Fonte: Desenvolvido pelo autor

Tabela 3. Comparagdo das variaveis da andlise acUstica da fala entre caso e controle nas bases motoras da fonagao, respiracao e prosodia

Base Motora Variaveis Caso Controle p-valor
Fonagéo Jitter local 0,87(x0,49) 0,39(x0,10) 0,04
Shimmer local 8,47(x4,92) 3,59(x2,72) 0,046
FF média 215,99(x70,15) 154,53(x43,21) ns
FF minimo 174,45(+63,13) 149,62(+43,04) ns
FF maximo 297,78(+108,60) 160,42(+44,13) 0,015
FF desvio padrao 21,88(x21,24) 1,62(+0,50) 0,045
HNR 17,32(+7,16) 20,75(+4,23) ns
Respiragcao TMF 5,45(+5,03) 17,22(+4,43) 0,001
Prosodia Variagéo de FO afirmacgéo 221,26(x112,95) 461,62(x176,52) 0,012
Variagéo de intensidade 48,58(+20,37) 30,43(x6,52) ns
afirmacéao
Variagdo de FO 194,36(+111,61) 361,67(+197,63) ns
interrogativa
Variagcéo de intensidade 47,68(+18,73) 29,39(+5,92) 0,042
interrogativa
Variagédo de FO exclamativa 206,93(x132,22) 390,41(x184,24) ns
Variagédo de intensidade 47,72(x13,78) 33,03(+9,65) 0,042
exclamativa

Legenda: F2 = frequéncia do segundo formante; F2i/F2u = frequéncia do Segundo formante no [i] dividida pela frequéncia do segundo formante [u] em
segundos; FF = frequéncia fundamental; TMF = tempo maximo de fonagao; HNR = relagdo harménico-ruido; ASD = duragdo média das silabas na fala
espontanea; Ns = nao significativo estatisticamente.

Tabela 4. Comparacgédo das variaveis da andlise acustica da fala entre caso e controle na base motora da articulagéo

Variaveis Caso Controle p-valor

Ditongo /iu/ repetidamente F2I/F2U 2,37(x0,48) 2,52(+0,30) ns
Numero de silabas 22,86(+24,15) 48,57(x13,60) 0,035

Numero de pausas 2,00(x2,08) 0,29(+0,76) Ns

Duragéo 6,38(+4,63) 9,65(x2,72) Ns

Diadococinesia /pa-ta-ka/ Phonation time 5,05(+4,63) 9,55(+2,58) 0,05
Speech rate 3,39(x1,15) 5,28(+1,60) 0,028

Articulation rate 4,34(x0,53) 5,30(x=1,56) Ns

ASD 0,23(+0,03) 0,21(+0,07) Ns

Legenda: ASD = duracdo média das silabas na fala espontanea; Ns = néo significativo estatisticamente
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Tabela 4. Continuacao...

Variaveis Caso Controle p-valor
Numero de silabas 76,86(+25,58) 195,29(+36,82) <0,0001
Numero de pausas 10,43(x2,23) 12,71(x6,60) ns
Duragéo 30,86(+1,77) 59,78(+0,59) <0,0001
Fala espontanea Phonation time 17,72(x6,11) 49,98(+5,86) <0,0001
Speech rate 2,49(x0,83) 3,27(x0,62) ns
Articulation rate 4,44(x0,88) 3,89(x0,48) ns
ASD 0,23(+0,05) 0,26(+0,03) ns

Legenda: ASD = duragdo média das silabas na fala espontanea; Ns = néo significativo estatisticamente

Tabela 5. Dados correlacionados teste de Spearman

Variaveis Escolaridade (anos) CAGexp Duragéo (anos) UHDRS motor
Correlagdo de Spearman
rho (p)
Grau da disartria no JPA -0,868 (0,011) NS NS NS
F2i NS NS NS -0,821 (0,023)
FF méaximo NS NS NS -0,929 (0,003)
HNR NS 0,852 (0,015) NS NS
Diadococinesia
Numero de silabas NS NS NS -0,800 (0,031)
Speech rate NS NS NS -0,857 (0,014)
Fala espontanea
Numero de pausas NS NS NS NS
Intensidade minima frase 0,778 (0,039) NS NS NS
interrogativa
Intensidade minima frase NS NS NS -0,893 (0,007)
exclamativa
Variagédo de intensidade NS NS 0,775 (0,041) 0,929 (0,003)
frase exclamativa
TMF NS NS NS -0,893 (0,007)

Legenda: JPA = julgamento perceptivo-auditivo; F2 [i] = frequéncia do segundo formante no [i]; FF = frequéncia fundamental maxima; HNR = relagdo harménico-

ruido; TMF = tempo maximo de fonagao; NS = ndo significativo estatisticamente
DISCUSSAO

Neste estudo, todos os individuos com DH foram
diagnosticados com algum grau de disartria, sendo 4 (57,15%)
de grau grave, 2 (28,57%) de grau moderado e 1 (14,28%) de
grau leve. No julgamento perceptivo auditivo da fala, dentre
os parametros avaliados, as alteragdes mais frequentes foram
restrigdo prosodica, imprecisdo articulatoria, incoordenagao
pneumofonoarticulatoria e lentidao.

Em relagdo as variaveis acusticas da fala, os individuos com
DH foram significativamente piores do que o grupo controle
na fonacao (frequéncia fundamental, tempo de fonagao, jitter
local, shimmer local), respiragao (tempo maximo de fonagao) e
articulacdo (speech rate, tempo de fonacao na fala espontanea,
numero de silabas na fala espontanea, média de duragdo das
silabas e na duracdo da fala espontanea).

A literatura disponivel®-%2429 que aborda sobre a fala
na doenga de Huntington descreve a linguagem, tendo como
exemplo a analise do discurso, e a fala a partir de analise das
bases motoras. Observou-se que todos os artigos analisam
a fala dos individuos nos graus leves da doenga e utilizam
diferentes softwares para analise perceptivo-auditivas ou
analises acusticas. Os estudos descrevem que o perfil de fala

dessa populagdo ¢ caracterizado por tempo de inicio de fala
aumentado, prolongamento de vogais, menor taxa de articulagdo
e de velocidade de fala, presenca de interrupgdes stibitas durante
a fonagdo e imprecisdes articulatorias.

Hertrich e Ackermann® realizaram avaliagdo acustica em
13 individuos com DH (a maioria em fases mais avangadas) e
12 controles. Os individuos com DH mostraram aumento da
variabilidade acustica e do tempo para inicio da fala (voice-onset-
time), além de prolongamento excessivo de vogais curtas. Os
autores interpretaram esses achados como decorrentes da doenga
avancada, o que foi congruente com a literatura para patologias
degenerativas cerebelares. Em nosso estudo, nos individuos com
DH observamos um numero maior de pausas durante a fala, o
tempo de fonagdo menor bem como a diminui¢do do niimero
de silabas por segundo mostrando-nos um perfil semelhante ao
estudo mencionado anteriormente mesmo que com um numero
menor de individuos analisados.

Outro estudo avaliou 21 individuos com DH (5 anos de
duragdo em média) e 21 controles. Os autores descrevem um
padrao de alteragdo com redugdo da velocidade da fala (taxa de
articulagdo), aumento das pausas e grande incapacidade na geracao
de silabas tinicas®?. O presente estudo também identificou nos
individuos com DH a redugdo na velocidade de fala baseada na
taxa de articulag@o, além disso identificou que o nimero de pausas
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na articulacdo foi expressivamente maior quando comparado a
outros estudos semelhantes. Nossas hipoteses para esses achados
incluem a baixa escolaridade da populagdo estudada, assim como
alteragdes cognitivas e linguisticas associadas. Além disso, a
idade, a idade de inicio e o tempo de duragdo da doenga podem
exercer influéncia sobre essas variaveis.

Foram encontradas correlagdes entre os aspectos clinicos
dos sujeitos com DH e o perfil de fala, tais como a relag@o entre
os escores da escala motora e as bases motoras da fala. Dessa
forma, verificamos nessa amostra que, quanto pior o sujeito esta
motoramente, maior o prejuizo em todas as bases motoras da
fala. Nao houve correlagdo com o perfil de fala entre as variaveis
cognitivas e as outras variaveis clinicas (tempo de doenca, idade
de inicio, escala comportamental, funcional e de independéncia).

Rusz et al.®¥, avaliaram 34 individuos DH (com duracao
média da doenga de 5,9 anos) e 34 controles. Os autores
encontraram flutuagdo irregular nos tons, interrup¢o subita na
fonacdo e imprecisdes articulatorias. Nesse estudo, os autores
observaram moderada correlagdo (r = -0,48) entre interrupgao
subita da fonagdo e componentes voluntarios da escala UHDRS.
Em nosso estudo, encontramos um prejuizo expressivo na taxa
de silabas por segundo, implicando imprecisdes articulatorias
e variagdes em jitter e shimmer, comprometendo a fonagao.

O estudo de Illes“® analisou a fala espontanea em subgrupos
de 10 sujeitos com Doenga de Huntington, 10 com Doenga de
Alzheimer (DA) e 10 com Doenca de Parkinson (DP). Relata
que pacientes com DH apresentam parafasias na fala espontanea
bem como redug@o no uso de frases complexas no momento
da fala. Os resultados de Illes colaboram com os achados em
nosso estudo visto o tempo de fala espontanea do grupo caso ser
expressivamente menor quando comparado ao grupo controle.

Assim como os déficits de linguagem, fluéncia lexical reduzida
e dificuldades de comunicacdo bastante descrita na literatura,
o comprometimento cognitivo na doenga de Huntington (HD)
também ja foi bastante caracterizada em diferentes estagios
da doenga, com alteragdes na memoria, fungdes executivas e
atenc@o que podem ser percebidas previamente ao diagnostico
motor®49_ As alteracdes encontradas na nossa amostra estdo de
acordo com os achados da literatura. Nossos casos tiveram no
teste de rastreio MOCA®” a mediana de 12,5 pontos, estando
abaixo do ponto de corte para distinguir controles saudaveis
de pacientes com deméncia (15 pontos) (sensibilidade 90%,
especificidade 77%).0 mesmo ocorreu com a bateria FAB®®),
que avalia fung¢des executivas, uma vez que nossos casos
apresentaram uma mediana de 8,5 (conforme Tabela 2) e o ponto
de corte ¢ 13,0 (£2,3). As alteragdes na fluéncia verbal (tanto
semantica como fonoldgica) encontrada nos pacientes podem
também ter impactado na velocidade de fala.

Atarefa de DDK foi citada como importante na identificagdo
de casos neurologicos“?, uma vez que os individuos apresentam
menos silabas por respira¢ao®®. A fonagéo, no desempenho motor
oral, incluindo DDK oral (articulagdo) e na prosodia foram as
alteragdes mais comuns em DH®?, Contudo, também identificou
que as alteragdes de fala dos individuos com DH esta diretamente
relacionado com a evolugdo dos sintomas motores, sendo assim,
um sinal de alerta para os profissionais encaminharem para
avaliacdo fonoaudiologica visando a intervengéo precoce visto

que quanto pior os sintomas motores dos pacientes, maior sera
o prejuizo em todas as bases motoras da fala.

Em todas as variaveis de fala, os participantes com DH
foram piores que os controles. A justificativa da inclusdo
de controles neste estudo foi fornecer uma referéncia de
comparag¢do, especialmente porque nem todas as variaveis de
fala analisadas possuem um ponto de corte ou um padrao de
normalidade estabelecido para a populagdo brasileira. Além
disso, a amostra sendo uma série de casos a comparagao visou
assegurar que as diferengas observadas foram em fungdo da
condicdo estudada, e ndo a outras varidveis externas, como,
por exemplo, a escolaridade.

Uma limita¢ao do estudo foi o nimero pequeno da amostra,
uma vez que a DH tem baixa prevaléncia e foram incluidos
individuos de somente um centro especializado. Novos estudos
com amostras maiores envolvendo mais centros de cuidado e
acompanhamento longitudinal de pacientes com DH seriam
importantes para estabelecer um perfil de fala desses individuos,
contribuindo com novas abordagens diagndsticas e terapéuticas.

Assim sendo, o presente estudo nos mostra que individuos
com DH apresentam prejuizos significativos na articulagao,
respiragao e fonagdo. Sendo a articulagdo a base motora com
maior prejuizo. Considerando as alteragdes mencionadas
anteriormente, faz-se necessario que o profissional clinico se
mantenha atento a estas trés bases motoras de fala no momento
de avaliacdo e aplicagdo de protocolos, visto que poderdo
apresentar altera¢des significativas de resultados que definira o
percurso de reabilitagdo do individuo na clinica fonoaudiolégica.

CONCLUSAO

Esta pesquisa identificou que as bases motoras mais
afetadas em individuos com Doenga de Huntington (DH) sdo
articulagdo, fonagdo e respiracdo. Portanto, as tarefas mais
indicadas para a avaliacdo desses individuos devem incluir as
analises desses subsistemas da fala, sendo essas as areas de
foco prioritarias para a terapia. Além disso, foi observado que
o perfil de fala esta diretamente relacionado a progressao dos
sintomas motores nesses sujeitos. A elaboragdo de um perfil de
fala desses individuos pode proporcionar novas abordagens no
diagnostico e reabilitagdo precoce, contribuindo para uma melhor
qualidade de vida. A generaliza¢ao dos dados apresentados neste
estudo ndo ¢ possivel devido ao tamanho da amostra, porém, a
avaliacdo da fala mostra-se como possibilidade de um potencial
biomarcador que pode se configurar como um dos preditores
da progressao da doenca.
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