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estudo, e/ou aquisicao de dados, e/ou analise e interpretacao de dados; b) Elaboracéo do artigo
ou revisao com vistas a tornar o material intelectualmente relevante; c) Aprovacao final do
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APRESENTACAO

A Fonoaudiologia, profissdo regulamentada no Brasil em 09 de dezembro de
1981, por meio da Lei 6.965, é a ciéncia que, inicialmente, concentrava-se no estudo
da comunicacgéo oral e escrita, voz e audi¢cdo. Atualmente, com o aumento da producéo
cientifica, do desenvolvimento de novas tecnologias para a satde, da interdisciplinaridade
e da participagéo cada vez mais nitida na Saude Coletiva, expandiu seus objetos de estudo
resultando em diferentes especialidades.

O livro “Ciéncias Fonoaudioldgicas: Formacdo e Inovagao Técnico-Cientifica” &
uma obra que tem como propésito a discussao cientifica de temas relevantes e atuais,
abordando pesquisas originais, relatos de casos, assim como revisdes de literatura sobre
topicos concernentes a Fonoaudiologia. Espera-se que os capitulos discutidos aqui possam
fundamentar o conhecimento de académicos, profissionais, cientistas e todos aqueles que
de alguma forma se interessam pela Fonoaudiologia em suas variadas areas.

O leitor encontrara, nesta compilacédo de estudos, pesquisas sobre Alimentagéo e
Disfagia, Fala e Comunicacédo, Educacdo em Salde, Bioestatistica, Audicdo e Equilibrio,
em pesquisas realizadas em ambiente Escolar, Hospitalar e em Instituicbes de Longa
Permanéncia, bem como estudos secundarios de carater bibliométrico, tendo em
consideragéo todas as etapas da vida.

Devido ao fato desta obra ser elaborada de maneira coletiva, gostaria de expressar
meus sinceros agradecimentos aos profissionais, professores, pesquisadores e académicos
de diversas instituicbes de ensino e pesquisa do pais que compartilharam seus estudos
reunidos nesse livro, bem como a Atena Editora pelo convite para a presente organizacao
e por disponibilizar sua generosa equipe e plataforma colaborando com a divulgacéo
cientifica nacional.

Boa leitura!

Bianca Nunes Pimentel
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RESUMO: A sindrome do cromossomo em anel
surge apds a quebra nas duas extremidades do
cromossomo e uma subsequente fusdo, sendo
os fen6tipos altamente variaveis. Na sindrome do
cromossomo 4 em anel é comum ser observado
a deficiéncia grave de crescimento. Obijetivo:
descrever os achados audiolégicos de um
paciente portador da sindrome do cromossomo
4 em anel. Método: trata-se de um relato de
caso de um paciente de dois anos e quatro
meses de idade, acompanhado pelo servigo
de fonoaudiologia desde a triagem auditiva
neonatal até o inicio da sua reabilitagao auditiva.
Resultados: o0 paciente apresentou auséncia
de resposta na triagem auditiva neonatal aos
dois meses de idade. Com a falha na triagem
0 paciente foi encaminhado ao diagnéstico. No
potencial evocado auditivo de tronco encefalico
usando o estimulo tone busrt foi possivel concluir
que em ambas as orelhas os achados foram
compativeis com perda auditiva mista, sendo
a perda estimada em 75 dBNa em 2000 Hz
e em 80 dBNa em 4000 Hz. Apds, o paciente
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EM ANEL

iniciou a reabilitagdo auditiva e atualmente faz
uso de aparelhos auditivos e acompanhamento
fonoaudiolégico. Conclusao: a partir deste
trabalho foi constatada a relacéo existente entre
esta sindrome e a deficiéncia auditiva. Por fim,
reitera-se a importancia da realizagao da triagem
auditiva neonatal, o mais precocemente possivel,
a fim de reduzir os impactos no desenvolvimento
dos pacientes com deficiéncia auditiva.

PALAVRAS - CHAVE: Audiologia. Testes
auditivos. Cromossomos humanos par 4.
Sindrome.

AUDIOLOGICAL FINDINGS OF A
PATIENT WITH RING CHROMOSOME 4
SYNDROME

ABSTRACT: The ring chromosome syndrome
arises after the break at the two ends of the
chromosome and a subsequent fusion, the
phenotypes being highly variable. In ring
chromosome 4 syndrome, severe growth
deficiency is common. Objective: to describe
the audiological findings of a patient with ring
chromosome 4 syndrome. Method: this is a
case report of a two-year-old and four-month-
old patient, accompanied by the speech therapy
service from neonatal hearing screening to the
beginning of his hearing rehabilitation. Results:
the patient showed no response in neonatal
hearing screening at two months of age. With the
failure in the screening, the patient was referred
to the diagnosis. In the brainstem auditory
evoked potential using the tone burst stimulus
it was possible to conclude that in both ears the
findings were compatible with mixed hearing loss,
the loss being estimated at 75dBNa at 2000 Hz
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and 80 dBNa at 4000 Hz. Afterwards, the patient started auditory rehabilitation and currently
uses hearing aids and speech therapy. Conclusion: from this work, the relationship between
this syndrome and hearing loss was found. Finally, the importance of carrying out neonatal
hearing screening is reiterated, as early as possible, in order to reduce the impacts on the
development of patients with hearing loss.

KEYWORDS: Audiology. Hearing tests. Pair 4 human chromosomes. Syndrome.

INTRODUCAO

Os cromossomos em anel geralmente resultam da quebra nas extremidades de
ambos os bragos do cromossomo com subsequente fusdo das extremidades quebradas
para produzir um anel continuo. Este tipo de cromossomo pode ser representado em
todos os cromossomos humanos, sendo que em 99% dos casos documentados os anéis
surgiram esporadicamente. O fenoétipo é variavel dependendo do cromossomo envolvido e
da extensao da delegéo presente (YIP, 2015).

O primeiro caso de cromossomo 4 em anel foi documentado em 1969. Até agora,
mais de vinte casos foram relatados descrevendo o espectro fenotipico encontrado.
Destes, quase todos os pacientes apresentaram retardo de crescimento pré e pos-natal e
microcefalia (PATHTHINIGE, SIRISENA, KARIYAWASAM et. al., 2016).

Com relagdo a audicédo, este € um dos sentidos de maior impacto na nossa
relagdo com a sociedade e com o ambiente, pois € essencial para o desenvolvimento da
comunicacao oral e das relagdes educacionais e profissionais. A avaliacdo audiolégica é
composta por diversos procedimentos comportamentais, eletroacusticos e eletrofisiologicos.
A confirmacgéo da deficiéncia auditiva é obtida através da aplicacdo de um conjunto de
procedimentos que serdo analisados, permitindo classificar a alteracéo auditiva existente e,
posteriormente, o tratamento mais adequado (LOPES, MUNHOZ, BOZZA, 2015).

Deste modo, como na literatura ndo foram encontradas pesquisas sobre o perfil
audiologico desses pacientes, este relato de caso tem por objetivo descrever estes achados
em um paciente portador da sindrome do cromossomo 4 em anel.

METODO

Trata-se de um relato de caso de um paciente do sexo masculino de dois anos e
quatro meses de idade, acompanhado pelo servigco de Fonoaudiologia.

O paciente nasceu a termo (37s+1d), pesando 1.405g com apgar 5/7. Segundo os
dados coletados no prontuario médico apresenta: a sindrome do cromossomo 4 em anel,
hipertelorismo, micrognatia e microcefalia. Inicialmente, foi realizada a triagem auditiva,
exame que faz parte das triagens neonatais. Neste exame investiga-se a historia clinica do
paciente para verificar se ha presenca de indicadores de risco para a deficiéncia auditiva
e escolher o protocolo de avaliagdo que vai ser utilizado (JCIH, 2019). Na histéria clinica
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foi observado os seguintes indicadores: permanéncia em UTI neonatal por um periodo
maior que cinco dias, uso de ventilagéo assistida, uso de medicacao ototoxica por cinco
dias ou mais e microcefalia. Assim, foi realizado o exame de emissdes otoacUsticas
evocadas transientes (EOAT) e potencial evocado auditivo de tronco encefalico automatico
(PEATE-A), bem como o reflexo cocleo-palpebral (RCP). Este paciente foi acompanhado
na triagem, diagnéstico e reabilitagdo audioldgica.

RESULTADOS

O paciente apresentou no teste e no reteste auséncia de resposta na triagem
auditiva neonatal aos dois meses de idade. Foi obtido presenca de reflexo cocleo-palpebral
com a utilizagao do instrumento agogé. Com a falha na triagem o paciente foi encaminhado
ao diagnostico audiologico. No potencial evocado auditivo de tronco encefalico, usando
o estimulo tone burst, foi possivel concluir que em ambas as orelhas os achados foram
compativeis com perda auditiva mista, sendo a perda estimada em 75 dBNa em 2000 Hz
e em 80 dBNa em 4000 Hz. Apds, o paciente iniciou a reabilitagcdo auditiva e, atualmente,
faz uso de aparelhos auditivos e acompanhamento fonoaudiolégico. Com o tempo levado
para fechar o diagnéstico e iniciar a intervengéo, o paciente ficou com um ano de privagédo
auditiva aproximadamente.

Com relacdo ao seu desenvolvimento, foram observadas respostas de deteccéo e
tentativa de localizagéo (dificuldade devido ao atraso motor) para os estimulos acusticos,
sendo a resposta mais rapida para o lado esquerdo. Além disso, o paciente demonstra
mais interesse aos sons e fica atento por um maior periodo de tempo ao estimulo acustico,
como, por exemplo, quando se apresenta musica. Com relagdo a linguagem oral, fez
vocalizagOes. Vale ressaltar, que o paciente seguiu em acompanhamento, com sua familia
participando ativamente da sua reabilitacao.

CONCLUSAO

A partir deste trabalho foi constatada a relacdo existente entre a sindrome do
cromossomo 4 em anel e a deficiéncia auditiva. Por fim, reitera-se a importancia da
realizacdo da triagem auditiva neonatal, o mais precocemente possivel, a fim de reduzir os

impactos no desenvolvimento dos pacientes com deficiéncia auditiva.
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