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APRESENTAÇÃO
A Fonoaudiologia, profissão regulamentada no Brasil em 09 de dezembro de 

1981, por meio da Lei 6.965, é a ciência que, inicialmente, concentrava-se no estudo 
da comunicação oral e escrita, voz e audição. Atualmente, com o aumento da produção 
científica, do desenvolvimento de novas tecnologias para a saúde, da interdisciplinaridade 
e da participação cada vez mais nítida na Saúde Coletiva, expandiu seus objetos de estudo 
resultando em diferentes especialidades.

O livro “Ciências Fonoaudiológicas: Formação e Inovação Técnico-Científica” é 
uma obra que tem como propósito a discussão científica de temas relevantes e atuais, 
abordando pesquisas originais, relatos de casos, assim como revisões de literatura sobre 
tópicos concernentes à Fonoaudiologia. Espera-se que os capítulos discutidos aqui possam 
fundamentar o conhecimento de acadêmicos, profissionais, cientistas e todos aqueles que 
de alguma forma se interessam pela Fonoaudiologia em suas variadas áreas.

O leitor encontrará, nesta compilação de estudos, pesquisas sobre Alimentação e 
Disfagia, Fala e Comunicação, Educação em Saúde, Bioestatística, Audição e Equilíbrio, 
em pesquisas realizadas em ambiente Escolar, Hospitalar e em Instituições de Longa 
Permanência, bem como estudos secundários de caráter bibliométrico, tendo em 
consideração 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 acadêmicos 
de diversas instituições de ensino e pesquisa do país que compartilharam seus estudos 
reunidos nesse livro, bem como à Atena Editora pelo convite para a presente organização 
e por disponibilizar sua generosa equipe e plataforma colaborando com a divulgação 
científica nacional.

Boa leitura!

Bianca Nunes Pimentel
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RESUMO: A síndrome do cromossomo em anel 
surge após a quebra nas duas extremidades do 
cromossomo e uma subsequente fusão, sendo 
os fenótipos altamente variáveis. Na síndrome do 
cromossomo 4 em anel é comum ser observado 
a defi ciência grave de crescimento. Objetivo: 
descrever os achados audiológicos de um 
paciente portador da síndrome 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 serviço 
de fonoaudiologia desde a triagem auditiva 
neonatal até o início da sua reabilitação auditiva. 
Resultados: o paciente apresentou ausência 
de resposta na triagem auditiva neonatal aos 
dois meses de idade. Com a falha na triagem 
o paciente foi encaminhado ao diagnóstico. No 
potencial evocado auditivo de tronco encefálico 
usando o estímulo tone busrt foi possível concluir 
que em ambas as orelhas os achados foram 
compatíveis com perda auditiva mista, sendo 
a perda estimada em 75 dBNa em 2000 Hz 
e em 80 dBNa em 4000 Hz. Após, o paciente 

iniciou a reabilitação auditiva e atualmente faz 
uso de aparelhos auditivos e acompanhamento 
fonoaudiológico. Conclusão: a partir deste 
trabalho foi constatada a relação existente entre 
esta síndrome e a defi ciência auditiva. Por fi m, 
reitera-se a importância da realização da triagem 
auditiva neonatal, o mais precocemente possível, 
a fi m de reduzir os impactos no desenvolvimento 
dos pacientes com defi ciência auditiva.   
PALAVRAS - CHAVE: Audiologia. Testes 
auditivos. Cromossomos humanos par 4. 
Síndrome.

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 
defi ciency is common. Objective: to describe 
the audiological fi ndings 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 
fi ndings 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.

INTRODUÇÃO
Os cromossomos em anel geralmente resultam da quebra nas extremidades de 

ambos os braços do cromossomo com subsequente fusão das extremidades quebradas 
para produzir um anel contínuo. Este tipo de cromossomo pode ser representado em 
todos os cromossomos humanos, sendo que em 99% dos casos documentados os anéis 
surgiram esporadicamente. O fenótipo é variável dependendo do cromossomo envolvido e 
da extensão da deleção 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 fenotípico encontrado. 
Destes, quase todos os pacientes apresentaram retardo de crescimento pré e pós-natal e 
microcefalia (PATHTHINIGE, SIRISENA, KARIYAWASAM et. al., 2016). 

Com relação à audição, este é um dos sentidos de maior impacto na nossa 
relação com a sociedade e com o ambiente, pois é essencial para o desenvolvimento da 
comunicação oral e das relações educacionais e profissionais. A avaliação audiológica é 
composta por diversos procedimentos comportamentais, eletroacústicos e eletrofisiológicos. 
A confirmação da deficiência auditiva é obtida através da aplicação de um conjunto de 
procedimentos que serão analisados, permitindo classificar a alteração auditiva existente e, 
posteriormente, o tratamento mais adequado (LOPES, MUNHOZ, BOZZA, 2015). 

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

MÉTODO
Trata-se de um relato de caso de um paciente do sexo masculino de dois anos e 

quatro meses de idade, acompanhado pelo serviço de Fonoaudiologia. 
O paciente nasceu a termo (37s+1d), pesando 1.405g com apgar 5/7. Segundo os 

dados coletados no prontuário médico apresenta: a síndrome 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 história clínica do 
paciente para verificar se há presença de indicadores de risco para a deficiência auditiva 
e escolher o protocolo de avaliação que vai ser utilizado (JCIH, 2019). Na história clínica 
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foi observado os seguintes indicadores: permanência em UTI neonatal por um período 
maior que cinco dias, uso de ventilação assistida, uso de medicação ototóxica por cinco 
dias ou mais e microcefalia. Assim, foi realizado o exame de emissões otoacústicas 
evocadas transientes (EOAT) e potencial evocado auditivo de tronco encefálico automático 
(PEATE-A), bem como o reflexo cócleo-palpebral (RCP). Este paciente foi acompanhado 
na triagem, diagnóstico e reabilitação audiológica. 

RESULTADOS
O paciente apresentou no teste e no reteste ausência de resposta na triagem 

auditiva neonatal aos dois meses de idade. Foi obtido presença de reflexo cócleo-palpebral 
com a utilização do instrumento agogô. Com a falha na triagem o paciente foi encaminhado 
ao diagnóstico audiológico. No potencial evocado auditivo de tronco encefálico, usando 
o estímulo tone burst, foi possível concluir que em ambas as orelhas os achados foram 
compatíveis com perda auditiva mista, sendo a perda estimada em 75 dBNa em 2000 Hz 
e em 80 dBNa em 4000 Hz. Após, o paciente iniciou a reabilitação auditiva e, atualmente, 
faz uso de aparelhos auditivos e acompanhamento fonoaudiológico. Com o tempo levado 
para fechar o diagnóstico e iniciar a intervenção, o paciente ficou com um ano de privação 
auditiva aproximadamente.

Com relação ao seu desenvolvimento, foram observadas respostas de detecção e 
tentativa de localização (dificuldade devido ao atraso motor) para os estímulos acústicos, 
sendo a resposta mais rápida para o lado esquerdo. Além disso, o paciente demonstra 
mais interesse aos sons e fica atento por um maior período de tempo ao estímulo acústico, 
como, por exemplo, quando se apresenta música. Com relação à linguagem oral, fez 
vocalizações. Vale ressaltar, que o paciente seguiu em acompanhamento, com sua família 
participando ativamente da sua reabilitação.

CONCLUSÃO
A partir deste trabalho foi constatada a relação existente entre a síndrome do 

cromossomo 4 em anel e a deficiência auditiva. Por fim, reitera-se a importância da 
realização da triagem auditiva neonatal, o mais precocemente possível, a fim de reduzir os 
impactos no desenvolvimento dos pacientes com deficiência auditiva.   

REFERÊNCIAS
Joint Committee on Infant Hearing. Year 2019 position statement: principles and guidelines for early 
hearing detection and intervention programs. JEHDI, v.4, n.2, p.1-44, 2019.

LOPES, A.C., MUNHOZ, G.S., BOZZA, A. Audiometria tonal liminar e de altas frequências. In: 
BOÉCHAT, E.M., MENEZES, P.L., COUTO, C.M. et al. Tratado de audiologia. 2. ed., Rio de Janeiro: 
Guanabara Koogan, p. 57-66, 2015.  



 
Ciências Fonoaudiológicas: Formação e Inovação Técnico-científica Capítulo 10 112

PATHTHINIGE,C.S., SIRISENA, N.D., KARIYAWASAM, U.G.I.U. et al. Ring Chromosome 4 in a child 
with multiple congenital abnormalities: a case report and review of the literature. Case Reports in 
Genetics, p. 1-7, 2016. 

YIP, M. Autosomal ring chromosomes in human genetic disorders. Transl Pediatr, v.4, n.2, p. 164-74, 
2015.



 
Ciências Fonoaudiológicas: Formação e Inovação Técnico-científica 126Índice Remissivo

ÍNDICE REMISSIVO

A

Alargamento do Aqueduto Vestibular  97, 100, 101, 103, 106

Aleitamento materno  14, 15, 17, 20, 82

Ambiente Hospitalar  23, 24, 25

B

Bioestatística  9, 10, 1, 2, 3, 4, 9, 10

Broncoaspiração  13, 18, 21, 28

Bruxismo  74, 76, 77, 78

C

Comunicação de idosos  58, 60, 62

Covid-19  10, 23, 24, 25, 26, 28, 29, 30, 31, 32

D

Deglutição  10, 11, 13, 14, 16, 17, 18, 19, 22, 23, 24, 25, 26, 28, 29, 33, 34, 35, 37, 38, 39, 
40, 41, 42, 44, 47, 48, 56, 57, 62, 65, 71, 75, 80, 83

Disfagia  9, 11, 13, 14, 16, 17, 18, 19, 20, 24, 26, 27, 28, 29, 30, 34, 39, 40, 41, 42, 56

E

Edentulismo  39, 40, 65

Envelhecimento  33, 34, 35, 39, 40, 41, 43, 44, 45, 54, 55, 58, 59, 60, 61, 62, 63, 64, 65, 
66, 67, 68, 69, 71, 72

F

Fluência Verbal  62, 63, 67, 70

H

Hábitos Orais Deletérios  11, 55, 73, 74, 75, 76, 77, 78, 80, 81, 82, 84

Hiperacusia  87, 89, 90, 91, 93, 94, 105

I

Idosos Institucionalizados  10, 33, 35, 36, 37, 38, 41, 42, 47, 48, 56, 63

Implante Coclear  97, 101, 102, 103, 106

Instituições de Longa Permanência  9, 34, 42

L

Lactentes Cardiopatas  10, 11, 13, 15, 17, 18, 19



 
Ciências Fonoaudiológicas: Formação e Inovação Técnico-científica 127Índice Remissivo

M

Mastigação  10, 13, 18, 35, 39, 40, 41, 43, 44, 45, 46, 47, 48, 50, 51, 52, 55, 56, 57, 61, 62, 
65, 71, 75, 80

Mielomeningocele  97, 100, 101, 104, 105, 106

Modelos estatísticos  8

N

Neurite  97, 100, 101, 106

O

Onicofagia  74, 76, 77, 78, 81

Órgãos Fonoarticulatórios  19, 58, 65, 69

P

Perda Auditiva  63, 67, 86, 87, 89, 90, 91, 93, 94, 97, 100, 101, 102, 103, 106, 109, 111

Presbifagia  33, 34, 39, 40

Presbifonia  66, 69

Professores  9, 11, 85, 86, 87, 89, 90, 91, 92, 93, 94, 95, 96

Prótese Dentária  36, 40, 47, 48, 55, 56, 64, 65

Q

Qualidade de Vida  23, 24, 29, 30, 33, 35, 39, 40, 41, 53, 55, 59, 60, 61, 64, 86, 89, 92, 94, 
95, 96

R

Reflexo Vestibulocervical  98, 102, 106

Ruído  85, 86, 89, 91, 92, 93, 94, 95, 96, 122

S

Síndrome do cromossomo 4  11, 109, 110, 111

Sistema estomatognático  41, 56

Sucção digital  74, 75, 76, 79, 80, 81

T

Testes estatísticos  1, 4, 6, 7, 73

Tosse  29, 35, 37

Transtorno do Espectro Autista  97, 100, 101, 105, 106

Triagem Auditiva  109, 110, 111



 
Ciências Fonoaudiológicas: Formação e Inovação Técnico-científica 128Índice Remissivo

U

Unidade de Internação  23, 25

V

Variáveis  1, 4, 5, 6, 7, 8, 15, 43, 45, 46, 48, 49, 50, 53, 63, 75, 91, 109

VEMP  97, 98, 102, 103, 104, 106

Z

Zumbido  11, 85, 86, 87, 89, 90, 91, 92, 93, 94, 95, 96, 104








