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RESUMO 

 
Introdução: A distrofia muscular Facioescapuloumeral (FSH) é uma doença 
neuromuscular caracterizada por atrofia progressiva e fraqueza muscular. Um 
número limitado de estudos avaliou sistematicamente a fala, a deglutição e as 
funções cognitivas nestes pacientes. Objetivos: Realizar uma descrição do 
padrão de fala e deglutição na distrofia FSH, correlacionar com dados clínicos 
da doença e explorar a relação da cognição com a fala e a deglutição. 
Métodos: Estudo transversal, caso-controle, realizado em um hospital de Porto 
Alegre no período de abril a novembro de 2019. Participaram do estudo 
pacientes com diagnóstico de FSH obtido através de avaliação clínica e/ou 
confirmação molecular, apresentando idade igual ou acima de 18 anos. Foram 
excluídos os pacientes que apresentassem outras condições neurológicas ou 
sistêmicas que pudessem interferir nos resultados dos testes. Indivíduos 
saudáveis não relacionados, pareados por sexo e idade, foram recrutados na 
comunidade como grupo controle. Dados sociodemográficos foram coletados 
por meio do prontuário eletrônico. A avaliação da fala compreendeu a gravação 
de tarefas verbais, análise acústica e perceptiva-auditiva. Foram realizadas 
avaliações da deglutição por meio do teste Northwestern Dysphagia Patient 
Check Sheet (NDPCS) e Eat Assessmet Tool (EAT-10). O perfil cognitivo foi 
avaliado através do Mini Exame do Estado Mental (MEEM), Montreal Cognitive 
Assessment (MoCA), fluência verbal com restrição fonológica (FAS), fluência 
verbal categórica (animais) (FAS-cat), Trail Making Test (TMT) e Rey's Verbal 
Auditory Learning Test (RAVLT). Para avaliar a gravidade da doença e a 
qualidade de vida foram aplicadas as ferramentas Gardner-Medwin-Walton 
(GMWS) e Medical Outcomes Study 36- Item Short-Form Health Survey (SF-
36), respectivamente.  Resultados: Um total de 13 pacientes (7 famílias) com 
FSH participaram do estudo. A avaliação da fala foi composta por 10 indivíduos 
controles saudável e a avaliação da cognição por 26 controles saudáveis. Na 
fala observou-se diferença significativa entre os grupos nas bases motoras 
fonação e respiração. Em relação à deglutição, 2(15%) indivíduos 
apresentaram disfagia de grau leve e 7(53,8%) redução de força nos músculos 
da face. A presença de disfagia esteve relacionada com a piora da gravidade 
da doença. Foi observada diferença significativa nos testes de rastreio, atenção 
e memória de longo prazo quando comparado ao grupo controle. Verificou-se 
também uma correlação positiva com a base motora respiração e os testes de 
rastreio. Conclusão: Pacientes com FSH apresentaram alterações leves de 
fala, deglutição e cognição não tendo correlação com o tempo de doença, 
idade de diagnóstico e impacto na qualidade de vida. Prejuízos na cognição 
parecem não resultar em alterações de fala e deglutição, estando estas 
relacionadas com a fraqueza muscular da face.  
 
Palavras-chave: Distrofia Muscular Facioescapuloumeral; Fala; Disartria; 
Disfagia; Cognição; Neuromuscular 
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ABSTRACT 

 

Introdution: Facioscapulohumeral dystrophy (FSHD) is a neuromuscular 
disorder characterized by progressive atrophy and muscle weakness. Few 
studies have evaluated speech, swallowing and cognition in patients with 
FSHD. Objectives: Perform a description ofthe speech and swallowing patterns 
in FSHD, exploring its relationship with cognition, in addition to evaluate its 
correlation with clinical aspects. Method: A cross-sectional study with a control 
group, performed at a university hospital located in Porto Alegre, from April to 
November 2019. Subjects with clinical diagnosis of FHSD with or without 
molecular confirmation were invited to take partin the study if they were over 18 
years old. Patients who presented neurological conditions which could change 
the results of the tests were excluded. Healthy individuals, notrelated to the 
FSHD patients, who accepted to participate in the study, were paired to them by 
gender and age, thus configuring the control group. Sociodemographic data 
were collected from medical records. The speech assessment included 
recording of verbal tasks, followed by acoustic and perceptive-auditive analysis. 
Swallowing characteristics were evaluated using NorthwesternDysphagia 
Patient Check Sheet (NDPCS) test and Eat Assessmet Tool (EAT-10). The 
participant’s cognition was evaluated using Mini Mental State Examination 
(MMSE), Montreal Cognitive Assessment (MoCA), phonemic verbal fluency 
task (FAS), categorical verbal fluency (animals) (FAS-cat), Trail Making Test 
(TMT) and Rey's Verbal Auditory Learning Test (RAVLT). The Gardner-Medwin-
Walton (GMWS) and Medical Outcomes Study 36- Item Short-Form Health 
Survey (SF-36) tool were used in order to evaluate the severity of disease and 
the quality of life, respectively. Results: 13 subjects (7 families) diagnosed with 
FSHD were included in the study and perform the complete set of tests. The 
speech evaluation was composed by 10 healthy individuals from control group, 
while cognition assessments were completed by applying the tests in 26 healthy 
individuals. Statistical difference was observed in the motor speech bases 
assessments for phonation and breathing. Regarding to the swallowing 
assessment, 2(15%) individuals presented mild dysphagia and 7(53,8%) 
presented decreased facial muscles strength. The presence of dysphagia was 
associated to higher disease severity. A significant difference was observed in 
the attention and long-term memory tests, as well as the screening tests (MoCA 
and MMSE) scores, when patients with FHSD were compared to control group. 
MoCA and MMSE also presented positive correlation to the speech motor base 
of breathing. Conclusion: Individuals with FHSD presented mild speech, 
swallowing and cognition changes, which were not related to the time of 
disease or age of diagnosis, not even impacted those subject’s quality of life. 
Impaired cognition does not seem to result in speech and swallowing changes, 
which are more related to facial muscle weakness. 
 
Key words: Facioscapulohumeral Muscular Dystrophy; Speech; Dysarthria; 
Dysphagia; Cognition; Neuromuscular 



�
�

LISTA DE FIGURAS  
 

Figura 1 - Fluxograma de fala .......................................................................... 15 

Figura 2 - Fluxograma de deglutição ................................................................ 16 

Figura 3 - Fluxograma de cognição .................................................................. 18 

Figura 4 - Modelo genético da distrofia FSH .................................................... 20 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 



�
�

LISTA DE TABELAS  

 

Tabela 1 - Dados demográficos dos indivíduos com FSH e controles. ............ 56 

Tabela 2 - Dados da análise perceptivo-auditiva.............................................. 57 

Tabela 3 - Comparação entre grupos dos parâmetros de análise acústica ..... 58 

Tabela 4 - Análise descritiva dos escores de cognição no grupo FSH ............. 59 

Tabela 5 - Comparação nos testes cognitivos entre caso e controle ............... 60 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 



�
�

 

LISTA DE ABREVIATURAS E SIGLAS  

 

CK Creatina Quinase 

CPIB CommunicativeParticipation Item Bank 

EMG Eletromiografia 

EAT-10 Eat Assessmet Tool 

FAB Frontal Assessment Battery 

FAS Fluência verbal com restrição fonológica  

FSH/ FSHD Distrofia Muscular Facioescapuloumeral  

GMWS Gardner-Medwin-Walton  

IOPI Oral PerformanceInstrument Medical 

MEEM Mini Exame do Estado Mental  

MCMI-II Millon-II Multiaxial ClinicalInventory 

MMT Manual muscle test  

MoCA Montreal Cognitive Assessment  

NDPCS Northwestern dysphagia patient check sheet  

RAVLT Rey's Verbal Auditory Learning Test  

RNM Ressonância nuclear magnética 

SF-36 Medical Outcomes Study 36- Item Short - Form Health Survey  

SNC Sistema Nervoso Central 

SVANTE Swedish Articulation and Nasality Test 

SWAL-QOL Qualityof Life in Swallowing Disorders 

TMT  Trail Making Test  

WAIS  Wechsler Adult Intelligence Scale   
�

�

�

�



���
�

�

SUMÁRIO 

 

1 INTRODUÇÃO .............................................................................................. 13 

2 REVISÃO DE LITERATURA – CONTEXTUALIZAÇÃO ................................ 14 

2.1 ESTRATÉGIAS DE BUSCA ............................................................................ 14 

2.1.1 Estratégia de Busca: Fala ................................................................. 14 

2.1.2 Estratégia de Busca: Deglutição ....................................................... 15 

2.1.3 Estratégia de Busca: Cognição ......................................................... 17 

2.2 DISTROFIA FACIOESCAPULOUMERAL ........................................................... 18 

2.2.1 Fisiopatologia .................................................................................... 19 

2.2.2 Epidemiologia ................................................................................... 20 

2.2.3 Sintomas ........................................................................................... 21 

2.2.4 Diagnóstico ....................................................................................... 23 

2.2.5 Tratamento ....................................................................................... 25 

2.3 RESULTADOS DA REVISÃO SISTEMÁTICA ..................................................... 26 

2.3.1 Distrofia Facioescapuloumeral e Fala ............................................... 26 

2.3.2 Distrofia Facioescapuloumeral e Deglutição ..................................... 27 

2.3.3 Distrofia Facioescapuloumeral e Cognição ....................................... 29 

3 JUSTIFICATIVA ............................................................................................ 31 

4 OBJETIVOS .................................................................................................. 32 

4.1 OBJETIVO GERAL ...................................................................................... 32 

4.2 OBJETIVOS ESPECÍFICOS ........................................................................... 32 

5 REFERÊNCIAS DA REVISÃO DE LITERATURA ......................................... 33 

6 ARTIGO......................................................................................................... 38 

7 CONCLUSÃO GERAL................................................................................... 60 

ANEXO A ......................................................................................................... 62 

ANEXO B ......................................................................................................... 67�

�

 

 

 



���
�

1 INTRODUÇÃO 
 

A distrofia muscular Facioescapuloumeral (FSH) é uma doença 

neuromuscular que apresenta padrão de herança autossômica dominante, 

sendo caracterizada por atrofia progressiva e fraqueza muscular (Henke et al., 

2019; Statland & Tawil, 2014; Theadom et al., 2014). Apresenta incidência de 1 

em 15.000 e prevalência de 1 em 8.000 a 20.000 na população em geral, 

sendo uma das distrofias mais comuns em adultos (Deenen et al., 2014; 

Flanigan et al., 2001).  

A FSH é uma doença que afeta prioritariamente os músculos da face, os 

que fixam a escápula e revestem o úmero (Greco et al., 2020; Wagner, 2019). 

Assim, os sintomas clássicos da doença envolvem fraqueza facial, escápula 

alada e limitações para flexão de cotovelo e abdução do ombro. Os bíceps e 

tríceps também são frequentemente afetados com preservação dos músculos 

do antebraço (Statland & Tawil, 2016).  

Apesar de um dos principais sintomas da doença ser a fraqueza dos 

músculos faciais, é escassa a abordagem na literatura no que diz respeito à 

fala e à deglutição. Poucos estudos realizaram avaliação clínica da deglutição e 

não foram encontrados estudos que descrevessem o padrão de fala de 

pacientes com FSH. Em relação à cognição, apesar de alguns estudos 

demonstrarem alterações no Sistema Nervoso Central (SNC) por meio de 

exames de imagens e envolvimento do padrão molecular na cognição, o perfil 

cognitivo na distrofia FSH permanece incerto (Sistiaga et al., 2009; Zouvelou et 

al., 2008). Além disso, se desconhece a relação da cognição com a fala e a 

deglutição nestes indivíduos, bem como o envolvimento dessas características 

com os dados clínicos da doença e o impacto na qualidade de vida.  

Tendo em vista essas lacunas na literatura, este estudo teve como 

objetivo realizar uma ampla caracterização do padrão de fala e da deglutição 

de pacientes com FSH, comparar com a população normal e correlacionar com 

dados clínicos da doença, bem como explorar a relação da cognição com a fala 

e deglutição. Inicialmente esta dissertação contará com apresentação de um 

capítulo de revisão de literatura sobre a distrofia FSH e em seguida, será 

apresentado um capítulo em formato de artigo a ser submetido na revista 

Neuromuscular Disorders.   
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2 REVISÃO DE LITERATURA – CONTEXTUALIZAÇÃO 

  

2.1 ESTRATÉGIAS DE BUSCA  
�

 Três revisões sistemáticas da literatura foram realizadas para a busca de 

estudos sobre fala, disfagia e perfil cognitivo de pacientes com FSH. Para a 

busca dos estudos foram consultadas as bases de dados PubMed, LILACS e 

SciELO, no mês de Maio de 2020, sem limite de tempo. Foram utilizados 

descritores de população, doença e desfecho de doença, cruzados entre si, 

conforme o acrônimo PICO (paciente ou problema, intervenção, controle ou 

comparação e desfecho). 

 

2.1.1 Estratégia de Busca: Fala 
�

População: “Adult” [Mesh] OR “Aged” OR “Aged, 80 and over” OR “Middle 

Aged” OR “Young Adult” OR Adult, Young OR Adults, Young OR Young Adults 

OR Elderly 

Doença: “Muscular Dystrophy, Facioscapulohumeral” [Mesh] OR “Dystrophies, 

Facioscapulohumeral Muscular” OR “Dystrophy, Facioscapulohumeral 

Muscular” OR “Facioscapulohumeral Muscular Dystrophies” OR “Muscular 

Dystrophies, Facioscapulohumeral” OR “Facioscapulohumeral Atrophy” OR 

“Atrophies, Facioscapulohumeral” OR “Atrophy, Facioscapulohumeral” OR 

“Facioscapulohumeral Atrophies” OR “Facioscapulohumeral Muscular 

Dystrophy” OR “Facioscapulohumeral Type Progressive Muscular Dystrophy” 

OR “FSH Muscular Dystrophy” OR “Landouzy-Dejerine Dystrophy” OR 

“Dystrophies, Landouzy-Dejerine” OR “Dystrophy, Landouzy-Dejerine” OR 

“Landouzy Dejerine Dystrophy” OR “Landouzy-Dejerine Dystrophies” OR 

“Muscular Dystrophy, Landouzy Dejerine” OR “Progressive Muscular 

Dystrophy, Facioscapulohumeral Type” OR “Facio-Scapulo-Humeral Dystrophy” 

OR “Facioscapuloperoneal Muscular Dystrophy” 

Desfecho de fala: "Speech"[Mesh] OR "Speech Sound Disorder"[Mesh] OR 

"Speech Production Measurement"[Mesh] OR "Speech Perception"[Mesh] OR 



�

"Speech Intelligibility"[Mesh] OR

Articulation Tests"[Mesh] OR "Speech Acoustics"[Mesh] OR "Articulation 

Disorders"[Mesh] OR "Sound Spectrography"[Mesh] OR "Voice"[Mesh] OR 

"Voice Quality"[Mesh] OR "Voice Disorders"[Mesh] OR "Dysarthria"[Mesh]

 

Figura 1 : Fluxograma de fala
Liberati et al., 2009 
 
 

2.1.2 Estratégia de Busca: 
�

População: “Adult” [Mesh] OR “Aged” OR “Aged, 80 and over” OR “Middle 

Aged” OR “Young Adult” OR Adult, Young OR Adults, Young OR Young Adults 

OR Elderly 

Doença: “Muscular Dystrophy, Facioscapulohumeral” [Mesh] OR “

Facioscapulohumeral Muscular” OR 

Muscular” OR “Facioscapulohumeral Muscular Dystrophies” OR 

Dystrophies, Facioscapulohumeral” OR 

"Speech Intelligibility"[Mesh] OR "Speech Disorders"[Mesh] OR "Speech 

Articulation Tests"[Mesh] OR "Speech Acoustics"[Mesh] OR "Articulation 

Disorders"[Mesh] OR "Sound Spectrography"[Mesh] OR "Voice"[Mesh] OR 

"Voice Quality"[Mesh] OR "Voice Disorders"[Mesh] OR "Dysarthria"[Mesh]

: Fluxograma de fala  

e Busca: Deglutição 

“Adult” [Mesh] OR “Aged” OR “Aged, 80 and over” OR “Middle 

Aged” OR “Young Adult” OR Adult, Young OR Adults, Young OR Young Adults 

“Muscular Dystrophy, Facioscapulohumeral” [Mesh] OR “

Facioscapulohumeral Muscular” OR “Dystrophy, Facioscapulohumeral 

Facioscapulohumeral Muscular Dystrophies” OR 

Dystrophies, Facioscapulohumeral” OR “Facioscapulohumeral Atrophy” OR 

���

"Speech Disorders"[Mesh] OR "Speech 

Articulation Tests"[Mesh] OR "Speech Acoustics"[Mesh] OR "Articulation 

Disorders"[Mesh] OR "Sound Spectrography"[Mesh] OR "Voice"[Mesh] OR 

"Voice Quality"[Mesh] OR "Voice Disorders"[Mesh] OR "Dysarthria"[Mesh] 

�

“Adult” [Mesh] OR “Aged” OR “Aged, 80 and over” OR “Middle 

Aged” OR “Young Adult” OR Adult, Young OR Adults, Young OR Young Adults 

“Muscular Dystrophy, Facioscapulohumeral” [Mesh] OR “Dystrophies, 

Dystrophy, Facioscapulohumeral 

Facioscapulohumeral Muscular Dystrophies” OR “Muscular 

cioscapulohumeral Atrophy” OR 



�

“Atrophies, Facioscapulohumeral” OR 

“Facioscapulohumeral Atrophies”

Dystrophy” OR “Facioscapulohumeral Type Progressive Muscular Dystrophy” 

OR “FSH Muscular Dy

“Dystrophies, Landouzy

“Landouzy Dejerine Dystrophy” OR 

“Muscular Dystrophy, Landouzy Dejerine” OR 

Dystrophy, Facioscapulohumeral

OR “Facioscapuloperoneal Muscular Dystrophy”

Desfecho de deglutição:

Disorder” OR “Disorders, Deglutition” OR

“Swallowing Disorder” OR “

“Dysphagia, Oropharyngeal” OR

Esophageal” 

 

 

Figura 2 : Fluxograma de deglutiç
Liberati et al., 2009 

Atrophies, Facioscapulohumeral” OR “Atrophy, Facioscapulohumeral” OR 

Facioscapulohumeral Atrophies” OR “Facioscapulohumeral Muscular 

Facioscapulohumeral Type Progressive Muscular Dystrophy” 

FSH Muscular Dystrophy” OR “Landouzy-Dejerine Dystrophy” OR 

Dystrophies, Landouzy-Dejerine” OR “Dystrophy, Landouzy-

Landouzy Dejerine Dystrophy” OR “Landouzy-Dejerine Dystrophies” OR 

Muscular Dystrophy, Landouzy Dejerine” OR “Progressive

y, Facioscapulohumeral Type” OR “Facio-Scapulo-Humeral Dystrophy” 

Facioscapuloperoneal Muscular Dystrophy” 

Desfecho de deglutição: “Deglutition Disorders”[Mesh] OR “

Disorder” OR “Disorders, Deglutition” OR “Swallowing Disorder” OR 

OR “Dysphagia” OR “Oropharyngeal Dysphagia” OR 

Dysphagia, Oropharyngeal” OR “Esophageal Dysphagia” OR 

: Fluxograma de deglutiç ão 

���

Atrophy, Facioscapulohumeral” OR 

Facioscapulohumeral Muscular 

Facioscapulohumeral Type Progressive Muscular Dystrophy” 

Dejerine Dystrophy” OR 

-Dejerine” OR 

Dejerine Dystrophies” OR 

Progressive Muscular 

Humeral Dystrophy” 

“Deglutition Disorders”[Mesh] OR “Deglutition 

Swallowing Disorder” OR 

Dysphagia” OR 

Dysphagia” OR “Dysphagia, 

�
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2.1.3 Estratégia de Busca: Cognição 
�

População: “Adult” [Mesh] OR “Aged” OR “Aged, 80 and over” OR “Middle 

Aged” OR “Young Adult” OR Adult, Young OR Adults, Young OR Young Adults 

OR Elderly 

Doença: “Muscular Dystrophy, Facioscapulohumeral” [Mesh] OR “Dystrophies, 

Facioscapulohumeral Muscular” OR “Dystrophy, Facioscapulohumeral 

Muscular” OR “Facioscapulohumeral Muscular Dystrophies” OR “Muscular 

Dystrophies, Facioscapulohumeral” OR “Facioscapulohumeral Atrophy” OR 

“Atrophies, Facioscapulohumeral” OR “Atrophy, Facioscapulohumeral” OR 

“Facioscapulohumeral Atrophies” OR “Facioscapulohumeral Muscular 

Dystrophy” OR “Facioscapulohumeral Type Progressive Muscular Dystrophy” 

OR “FSH Muscular Dystrophy” OR “Landouzy-Dejerine Dystrophy” OR 

“Dystrophies, Landouzy-Dejerine” OR “Dystrophy, Landouzy-Dejerine” OR 

“Landouzy Dejerine Dystrophy” OR “Landouzy-Dejerine Dystrophies” OR 

“Muscular Dystrophy, Landouzy Dejerine” OR “Progressive Muscular 

Dystrophy, Facioscapulohumeral Type” OR “Facio-Scapulo-Humeral Dystrophy” 

OR “Facioscapuloperoneal Muscular Dystrophy” 

Desfecho de cognição: “Cognition”[Mesh] OR “Cognitions” OR “Cognitive 

Function” OR  “Cognitive Functions” OR “Function, Cognitive” OR “Functions, 

Cognitive” OR “ Cognitive Dysfunction”[Mesch] OR “ Cognitive Dysfunctions” OR 

“Dysfunction, Cognitive” OR “Dysfunctions, Cognitive” OR 

“Cognitive Impairments” OR “Cognitive Impairment” OR “Impairment, Cognitive” 

OR “Impairments, Cognitive” OR “Mild Cognitive Impairment” OR 

“Cognitive Impairment, Mild” OR “Cognitive Impairments, Mild” OR “Impairment, 

Mild Cognitive” OR “Impairments, Mild Cognitive” OR 

“Mild Cognitive Impairments” OR “Mild Neurocognitive Disorder” OR “Disorder, 

Mild Neurocognitive” OR “Disorders, Mild Neurocognitive” OR “Mild 

Neurocognitive Disorders” OR “Neurocognitive Disorder, Mild” OR 

“Neurocognitive Disorders, Mild” OR “Cognitive Decline” OR 

“Cognitive Declines” OR “Decline, Cognitive” OR “Declines, Cognitive” OR 

“Mental Deterioration” OR “Deterioration, Mental” OR “Deteriorations, Mental” 

OR “Mental Deteriorations” 



�

 

Figura 3 : Fluxograma de cognição
Liberati et al., 2009 

 

Como observado acima, foram encontrados 

avaliassem a fala, deglutição e cognição na distrofia FSH

estudos diferem bastante um dos outros na metodologia, o

compreender a caracterização dessa população

antes de detalharmos os aspectos relacionados às 

encontradas na busca siste

revisão sobre a distrofia m

fisiopatologia, epidemiologia

 

2.2 DISTROFIA FACIOESCAPULOUMERAL

�

 O primeiro caso da doença foi descrito em 1885 por 

Dejerine. Tratava-se de um paciente com 23 anos que
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nos braços e na cintura escapular, subsequente de fraqueza da cintura pélvica. 

Estas características apropriadamente levaram o nome de: “tipo facio-

escapulo-umeral de miopatia progressiva” (Landouzy & Dejerine, 1885). Em 

1990, foi mapeado o locus genético responsável pela doença 4q35 (Upadhyaya 

et al., 1990). Somente em 2010, com o avanço da tecnologia, o gene DUX4 foi 

identificado (Snider et al., 2010). 

 

2.2.1 Fisiopatologia 
�

 A distrofia FSH é uma doença que resulta de um mecanismo altamente 

complexo e incomum, onde a mutação não reside dentro de um gene. Existem 

dois subtipos com mecanismos geneticamente distintos: a FSH tipo 1 presente 

na maioria dos casos e a FSH tipo 2 (Mah & Chen, 2018).  

 A FSH tipo 1 afeta 95% dos indivíduos e está associada com a perda de 

unidades repetidas de microssatélites D4Z4 (3,3 kb) na região telomérica do 

braço longo do cromossomo 4(4q35). Indivíduos saudáveis apresentam de 11 a 

115 unidades repetidas D4Z4, enquanto que indivíduos com FSH1 apresentam 

de 1 a 10 repetições. Essa perda de unidades leva a uma hipometilação e 

abertura da estrutura de cromatina na região D4Z4, causando a expressão do 

gene DUX4 (Lu et al., 2019; Tawil et al., 2014). 

 A FSH tipo 2 ocorre com menos frequência e está presente em apenas 

5% dos indivíduos. Assim como na FSH1, na FSH2 também ocorre uma 

hipometilação na região D4Z4 do cromosso 4, porém, as causas são 

diferentes. Cerca de 80% dos casos de hipometilação na FSH2 é causada por 

uma mutação do gene SMCHD1 no cromossomo 18. Essa hipometilação 

também acaba por levar a expressão do gene DUX4 (Blewitt et al., 2008; de 

Greef et al., 2009; Lu et al., 2019). 

O gene DUX4 (“Double homeobox 4”) geralmente não é expresso em 

tecidos somáticos adultos. A sua expressão forçada no tecido muscular é 

altamente tóxica, levando a apoptose e ao estresse oxidativo. A expressão de 

DUX4 também leva à indução de um conjunto de genes (PRAMEF1, RFPL2, 

MBD3L2, TRIM43, KHDC1 e ZSCAN4) que normalmente são indetectáveis nas 

amostras de controle muscular. Assim, expressão inadequada da proteína 
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DUX4 pode atuar como antígeno 

desencadeando a inflamação vista 

(Bosnakovski et al., 2008; Geng et al., 2012; Wang & Tawil, 2016)

 

Figura 4 : Modelo genético da distrofia FSH
Statland, J. M. & Tawil, R., 2016
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1998). Não foram encontrados dados sobre a prevalência da FSH na 

população brasileira. 

 

2.2.3 Sintomas 
�

 A distrofia FSH é uma doença que afeta prioritariamente os músculos da 

face, os que fixam a escápula e revestem o úmero, sendo caracterizada por 

fraqueza muscular e atrofia progressiva (Greco et al., 2020; Wagner, 2019).  

Assim, os sintomas clássicos da FSH envolvem fraqueza facial, escápula alada 

e limitações para flexão de cotovelo e abdução do ombro que, muitas vezes, 

não passam de 90 graus. Os bíceps e tríceps também são frequentemente 

afetados com preservação dos músculos do antebraço, dando origem a 

chamada aparência do braço “Popeye” (Statland & Tawil, 2016).  

Geralmente a fraqueza muscular é lenta e apresenta um padrão 

descendente envolvendo os músculos do tronco, quadril e membros inferiores 

distais. Com a progressão da doença outros sinais clínicos aparecem, tais 

como fraqueza no fechamento das pálpebras, expressão facial reduzida, sinal 

de Beevor (movimento do umbigo em direção à cabeça em flexão de pescoço), 

sorriso transversal, incapacidade de realizar o movimento de sugar, lordose e 

fraqueza tibial anterior. A assimetria na fraqueza muscular também é uma 

característica comum presente nos indivíduos com FSH, ocorrendo em até 

60% dos casos (Mah & Chen, 2018; Karlien Mul et al., 2016). Entre os sintomas 

mais frequentes podemos citar: 

 

2.2.3.1 Fraqueza dos músculos faciais 

 

 A fraqueza nos músculos da face está presente em 80% dos pacientes 

com FSH, sendo o músculo orbicular do olho e o zigomático maior os mais 

afetados. Devido o envolvimento destes músculos, os indivíduos normalmente 

demonstram dificuldades para sorrir amplamente, assobiar, beber em canudo e 

dormir com as pálpebras totalmente fechadas, o que pode levar a uma irritação 

dos olhos. A dificuldade para formar expressões faciais pode, muitas vezes, 

gerar problemas com socialização (Mul et al., 2016; Karlien Mul et al., 2016). 
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2.2.3.2 Fraqueza muscular da cintura escapular e dos membros superiores 

 

 A escápula alada afeta até 85% dos sujeitos e ocorre devido à fraqueza 

dos músculos do trapézio e do serrátil anterior, podendo ser assimétrico. 

Devido essa fraqueza, os pacientes apresentam dificuldades para levantar 

objetos acima do ombro, bem como sentem dor. Também é comumente 

afetado o músculo bíceps braquial, a parte distal do deltóide e o tríceps (Mul et 

al., 2016; Karlien Mul et al., 2016). 

 

2.2.3.3 Fraqueza da musculatura dos membros inferiores 

 

 O envolvimento dos membros inferiores também é comum e cerca de 

20% dos pacientes passam a utilizar cadeira de rodas com a progressão da 

doença. Os músculos inferiores mais afetados são os do compartimento 

posterior, tibial anterior e gastrocnêmio (Lunt et al., 1995; Olsen & Gideon, 

2006). 

 

2.2.3.4 Envolvimento cardíaco e pulmonar 

 

O envolvimento de alterações respiratórias varia muito, aparecendo de 

0% a 13% nos indivíduos. Normalmente está relacionada com a fraqueza da 

cintura pélvica e o uso de cadeira de rodas. Estudo realizado na população 

holandesa mostrou que aproximadamente 1% dos pacientes usou algum tipo 

de suporte ventilatório (Statland & Tawil, 2014; Tawil & Kissel, 2015; 

Wohlgemuth et al., 2004). Alterações cardíacas como arritmias 

supraventriculares assintomáticas podem ser observadas em 

aproximadamente 5% a 10% dos pacientes (Trevisan et al., 2006).  

 

2.2.3.5 Manifestações extramusculares 

 

A vasculopatia retiniana é encontrada em 0,8% dos pacientes com FSH 

ocorrendo com mais frequência de forma bilateral e no sexo feminino (Statland 

et al., 2013). A perda auditiva também é observada e acomete 15,5%, 
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manifestando-se com mais frequência em crianças e de forma mais severa em 

indivíduos com menor número de unidades residuais (D4Z4) (Lutz et al., 2013; 

Trevisan et al., 2008). 

 

2.2.3.6 Dor e fadiga 

 

 Em estudo realizado com 270 pacientes com FSH mostrou que 95% 

apresentaram queixas de dor e 32% relataram dor como um problema diário 

(Urtizberea, 1997). Outro estudo com 139 pacientes com FSH mostrou que 

61% dos indivíduos relataram fadiga severa, bem como níveis reduzidos de 

motivação e atividade física (Kalkman et al., 2005). 

�

2.2.4 Diagnóstico 
�

 Inicialmente o diagnóstico da distrofia FSH é clínico por meio da história 

médica pregressa e da realização de testes para avaliar a fraqueza muscular. 

Após a evidência clínica, realiza-se então teste genético específico para 

confirmação da FSH. Avaliações complementares também podem ser 

utilizadas com o intuito de ajudar na confirmação da doença (Statland & Tawil, 

2016).  A seguir serão descritos de forma detalhada os tipos de diagnósticos: 

   

2.2.4.1 História natural 

 

 Os pacientes com FSH inicialmente realizam uma anamnese em que 

são questionados sobre: história familiar positiva; presença de fraqueza que 

afeta inicialmente os músculos da face e da escápula; fraqueza abdominal; 

envolvimento muscular assimétrico; aparecimento dos primeiros sintomas; 

presença de dor muscular em repouso; uso de medicamentos; melhora da 

força com a prática de atividade física (Padua et al., 2009; Statland & Tawil, 

2016). 
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2.2.4.2 Manual muscle test (MMT) 

 

 O MMT foi modificado especificamente para pacientes com FSH em 

2010 e apresenta uma pontuação total que varia de 0 a 15. Pontuações 

próximas de zero representam nenhuma fraqueza ou envolvimento muscular e 

pontuações mais altas refletem um maior envolvimento da doença. Divididos 

em seis partes essa escala tem como objetivo avaliar qualitativamente a força 

muscular e a funcionalidade dos músculos da face (escore de 0-2), da cintura 

escapular (0-3), dos músculos dos membros superiores (0-2), dos músculos da 

cintura pélvica (0-5), músculos distais da perna (0-2) e dos músculos 

abdominais (0-1) (Lamperti et al., 2010).  

 

 

2.2.4.3 Caminhada de seis minutos 

 

 A caminhada de seis minutos tem como objetivo avaliar a força e reserva 

cardiopulmonar. Trata-se de um teste funcional muscular simples que mede a 

distância que o paciente consegue percorrer no tempo de seis minutos. 

Recentemente este teste foi validado para pacientes com FSH (McDonald et 

al., 2010). 

 

2.2.4.4 Testes genéticos 

 

  O DNA isolado do sangue é submetido ao método “Southern blotting” 

(que analisa se uma determinada sequência de DNA está ou não presente na 

amostra analisada) com o objetivo de identificar mutações específicas no DNA 

e interrupções epigenéticas associadas à distrofia FSH. A literatura aponta para 

uma sequência na ordem de testagem em pacientes com FSH: primeiramente 

realiza-se o teste de contração para D4Z4 por “Southern blotting”; a presença 

de fragmentos entre 10kb e 38kb (correspondente de 1 a 10 unidades residuais 

D4Z4) dará o diagnóstico de FSH1; caso o teste de “Southern blotting” for 

negativo (nenhuma contração de repetições D4Z4), a presença de pelo menos 

um alelo A e a baixa metilação (menos de 20%) confirmará o diagnóstico de 

FSH2 (Lemmers et al., 2012; Tawil & Kissel, 2015). 
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2.2.4.5 Eletromiografia (EMG) 

 

 A eletromiografia consiste em avaliar a função muscular e distinguir 

entre problemas musculares ou nervosos.  Pacientes com FSH apresentam 

uma redução nos impulsos elétricos nos músculos afetados. (Stubgen, 2007). 

 

2.2.4.6 Níveis de Creatina Quinase 

 

 A Creatina Quinase (CK) é uma proteína presente em vários tecidos e 

células em resposta a danos musculares devido à lesão ou distrofia muscular. 

Os níveis de CK são avaliados pela sua quantidade em amostras de sangue. 

Contudo, não demonstra ser um diagnóstico confiável, pois se apresenta 

levemente elevado em pacientes com FSH quando comparado a indivíduos 

normais (Lunt & Harper, 1991; Statland & Tawil, 2016). 

 

2.2.4.7 Biópsia muscular 

 

 A biópsia muscular fornece informações sobre a progressão da doença. 

Em pacientes com FSH, a biópsia geralmente mostra alterações miopáticas 

crônicas inespecíficas: em casos iniciais da doença observa-se uma variação 

no tamanho da fibra e na degeneração/regeneração de fibras; e com a 

progressão da doença verifica-se um aumento de fibrose e substituição de 

gordura (Statland et al., 2015). 

 

2.2.5 Tratamento  
�

 Até o momento não existe tratamento específico para FSH. Alguns 

medicamentos foram testados (prednisona, diltiazem, albuterol, suplementos 

antioxidantes com vitamina E, vitamina C e zinco), mas não tiveram resposta 

terapêutica clara e eficiente. Assim, a base do tratamento da distrofia FSH deve 

envolver uma equipe multidisciplinar, incluindo avaliação funcional, terapias de 

prevenção e sintomáticas para as complicações mais frequentes desta doença, 
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como dor e fadiga. Recomenda-se realizar avaliação anualmente com o 

objetivo de observar a progressão da gravidade da doença, seus aspectos 

físicos, sociais e impacto psicológico (Attarian et al., 2012; Statland & Tawil, 

2016). 

 Algumas recomendações de rotina para pacientes com FSH incluem: 

exercícios aeróbicos de baixa intensidade; manejo da dor com uso de anti-

inflamatórios não esteroides para dor aguda e gabapentina para dor crônica ou 

encaminhamento para terapia com profissional especializado; e avaliação com 

fisioterapeuta ou terapeuta ocupacional para verificar a necessidade de 

alongamentos, exercícios de amplitude de movimento e dispositivos auxiliares 

(Tawil & Kissel, 2015; Wang & Tawil, 2016).  

   

2.3 RESULTADOS DA REVISÃO SISTEMÁTICA 
 

2.3.1 Distrofia Facioescapuloumeral e Fala 
�

 Mul et al. (2019) investigaram a relação da dificuldade de comunicação 

com a redução de força e fadigabilidade dos músculos da face. Neste estudo, 

foram incluídos 43 pacientes com FSH e 35 controles saudáveis. Medidas 

quantitativas de força dos músculos orofaciais foram obtidas por meio do Oral 

Performance Instrument Medical (IOPI), através de medições de força e de 

resistência de elevação anterior e posterior de língua, compressão labial e de 

bochecha. Para medir as dificuldades de comunicação foi utilizado o 

Communicative Participation Item Bank (CPIB). Os autores observaram que 

pacientes com FSH apresentaram uma redução de força de compressão de 

bochecha quando comparados com o grupo controle. Além disso, esta redução 

estava relacionada com o tempo e a gravidade da doença. Redução de força 

de elevação anterior e posterior da língua foi observada somente no sexo 

masculino quando comparado ao grupo controle. Em relação à fala, 46,5% dos 

pacientes relataram dificuldades quando precisavam “dizer algo rapidamente” 

ou “iniciar uma conversa rápida”. Dificuldades de fala estiveram 

correlacionadas com menor tempo de resistência de compressão de bochecha 

e de elevação anterior da língua. Como conclusão, os autores acreditam que a 
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fraqueza orofacial e a diminuição de resistência (fadiga) contribuem para a 

dificuldade de comunicação em pacientes com FSH. 

 Sjogreen et al. (2011) avaliaram a mobilidade e força dos lábios e 

relacionaram com dificuldade na fala (articulação). Foram incluídos 50 

controles saudáveis e 23 adultos com algum tipo de distrofia que afetasse os 

músculos da face. Destes 23, apenas 6 eram pacientes com distrofia FSH e 

utilizando um sistema de análise computadorizada 3D, foram avaliadas 

mobilidade e força dos lábios. Para avaliar a articulação da fala foi empregado 

o teste SVANTE – Swedish Articulation and Nasality Test, utilizando sons 

bilabiais da fala (/m/, /p/, /b/) em diferentes posições nas palavras. Pacientes 

com FSH apresentaram diferenças significativas de redução de força e 

mobilidade de lábios quando comparado ao grupo controle. Não foi observada 

correlação entre essa redução de força e mobilidade com dificuldades de 

articulação na fala.  

 Assim, foram encontrados dois estudos sobre FSH e fala e ambos os 

artigos tinham como objetivo avaliar a força dos músculos da face e relacionar 

com dificuldades de articulação da fala. Não foram encontrados estudos que 

avaliassem as cinco bases motoras da fala (fonação, respiração, ressonância, 

articulação e prosódia) de forma acústica ou perceptivo-auditiva.  

  

2.3.2 Distrofia Facioescapuloumeral e Deglutição 
�

Wohlgemuth et al. (2006) procuraram identificar a presença de 

alterações de deglutição em oito adultos com FSH. Primeiramente, os 

pacientes foram submetidos a uma avaliação clínica com fonoaudiólogo para 

avaliar força, posição, mobilidade, volume e resistência dos músculos orais. Os 

indivíduos foram observados enquanto bebiam e comiam alimentos pastosos e 

sólidos, bem como realizaram exame de videofluoroscopia com 5ml e 10 ml de 

líquido fino e espessado. Além disso, os indivíduos foram submetidos ao 

exame de ressonância magnética para avaliar a língua. Todos os pacientes 

apresentaram sinais de fraqueza dos músculos dos lábios, língua e mandíbula. 

Quatro pacientes apresentaram tempo de atraso faríngeo na videofluoroscopia. 

Na ressonância magnética, três pacientes apresentaram um pequeno volume 
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de língua e nenhum paciente apresentou sinais de degeneração do músculo da 

língua. Os autores também observaram que a diminuição de força de língua em 

pacientes com FSH é consistente com o atraso na deglutição faríngea. A 

disfagia nestes pacientes ocorreu em casos mais avançados da doença.  

O segundo estudo encontrado, teve como objetivo identificar se a 

doença FSH afeta a faringe e o esôfago em pacientes com ou sem queixas de 

deglutição. Foram incluídos 20 pacientes com FSH submetidos a exame de 

cinerradiografia e manometria esofágica para avaliar a faringe e o esôfago. 

Vinte controles pareados por sexo e idade foram incluídos para a comparação 

da manometria esofágica. Cinco pacientes com FSH apresentaram disfagia 

orofaríngea e três disfagia esofágica. No exame de cinerradiografia, dois 

pacientes apresentaram contrações ineficazes da faringe e dois demonstraram 

diminuição do relaxamento cricofaríngeo e esofágico superior. Não houve 

diferença significativa entre os grupos no exame de manometria esofágica. 

Entretanto, na mamometria dois pacientes com FSH apresentaram aumento de 

pressão no esfíncter esofágico inferior e um paciente apresentou contrações 

peristálticas primárias de longa duração. Essas alterações observadas na 

faringe e no esôfago não estão relacionadas com a presença de disfagia, bem 

como a um processo distrófico na FSH (Stübgen, 2008). 

O terceiro artigo encontrado na busca sobre deglutição, refere-se ao 

artigo de Mul et al. (2019), já descrito acima no tema sobre fala. Os autores no 

mesmo estudo também investigaram a relação da redução de força e 

fadigabilidade dos músculos da face com a dificuldade de deglutição. O número 

de participantes e o instrumento utilizado para avaliar a força dos músculos 

orofaciais foram os mesmos listados anteriormente. Para medir as dificuldades 

de deglutição foi utilizado o Quality of Life in Swallowing Disorders (SWAL-

QOL) com o objetivo de obter sintomas relacionados à disfagia e avaliar a 

percepção dos pacientes sobre os problemas de deglutição na qualidade de 

vida. Dificuldades de deglutição foram relatadas por 25% do pacientes e assim 

como a fala, também estiveram correlacionadas com menor tempo de 

resistência de compressão de bochecha e de elevação anterior da língua. Não 

foram encontradas correlações entre os escores SWAL-QOL com a 

compressão labial e a resistência de elevação posterior da língua. Como na 
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comunicação, os autores acreditam que a fraqueza orofacial e a diminuição de 

resistência (fadiga) contribuem para a disfagia. 

Assim como na busca de estudos sobre fala, na deglutição também 

encontramos um número restrito de artigos. Além disso, os estudos diferem 

bastante entre si em relação à forma de avaliação. 

 

2.3.3 Distrofia Facioescapuloumeral e Cognição 
�

 O primeiro estudo trata-se de um relato de caso de uma paciente do 

sexo feminino, 39 anos e com diagnóstico molecular confirmado de FSH. 

Paciente realizou exame de audiometria, angiografia com fluoresceína da retina 

e cardiologia nos quais os resultados foram normais. A ressonância magnética 

cerebral revelou atrofia cerebelar. Para avaliar a cognição foram aplicados os 

seguintes testes neuropsicológicos: Trail Making Test A & B, Stroop 

Neuropsychological Screening Test, Controlled Oral Word Association Test, 

Rey Auditory Verbal Learning Test, Babcock Story Recall Test, Rey Complex 

Figure Test, Wisconsin Card Sorting Test e Wechsler Adult Intelligence Scale  

(WAIS). A paciente apresentou comprometimentos significativos: na atenção 

(taxa de processamento de informações, coordenação visuomotora, troca de 

atenção); na função de memória (aprendizado verbal, memória visual, memória 

incidental); na habilidade de percepção espacial; e na formação e raciocínio de 

conceito. Os achados neuropsicológicos indicaram significativa deterioração 

cognitiva (Zouvelou et al., 2008).  

 Sistiaga et al. (2009) descreveram o perfil cognitivo e de personalidade 

de pacientes com FSH e compararam com a população normal. Além disso, 

exploraram a relação entre o padrão cognitivo e o defeito molecular subjacente 

desses pacientes. No estudo foram incluídos 36 indivíduos (28 famílias) com 

FSH e 49 controles saudáveis. Para a avaliação neuropsicológica foram 

aplicados os seguintes testes: Wechsler Adult Intelligence Scale (WAIS), 

Wisconsin Card Sorting Test, Stroop Color and Word Test, Raven’s Progressive 

Matrices, Fluência verbal semântica e fonológica, Benton Judgment of Line 

Orientation Test, Rey’s Complex Figure e Rey’s Auditory Verbal Learning Test 

(RAVLT). Os traços de personalidade e psicopatologia dos indivíduos foram 



���
�

avaliados através do Millon-II Multiaxial Clinical Inventory (MCMI-II). Os 

resultados deste estudo indicaram dois perfis cognitivos distintos na distrofia 

FSH dependendo do defeito molecular: pacientes com um tamanho de 

fragmento >24 kb mostraram um padrão cognitivo relativamente normal; e 

aqueles com tamanho de fragmento <24 kb mostraram um quociente de 

inteligência significativamente reduzido e dificuldades com função verbal e 

tarefas visuo-construtivas. Ao analisar o grupo da FSH, sem separar por 

tamanho de fragmento, observou-se diferença estatística no teste RAVLT 

(retenção de curto prazo) quando comparado ao grupo controle. Em relação à 

personalidade, os pacientes com FSH demonstraram traços de personalidade 

histeriformes quando comparado ao grupo controle. O trabalho sugere mais 

evidências para o envolvimento do SNC na FSH e sugere que o tamanho do 

fragmento deve ser levado em consideração no manejo clínico.  

 O terceiro estudo encontrado tem como objetivo determinar a 

prevalência de apatia na distrofia miotônica tipo 1 e comparar com distrofia 

FSH e controles. Como objetivo secundário, os autores querem explorar a 

relação da apatia com características psicopatológicas, funções cognitivas, 

fadiga e incapacidade motora oral. Apesar do estudo não ter como objetivo 

principal a FSH e a avaliação do perfil cognitivo, acabamos optando por inserir 

este estudo na revisão, pois os autores utilizaram uma série de testes (inclusive 

alguns utilizados em nosso estudo) para avaliar a cognição. Portanto, não nos 

deteremos em explicar os objetivos principais do artigo focando apenas no 

desempenho dos pacientes com FSH nos testes cognitivos quando comparado 

ao grupo controle. Foram incluídos 19 pacientes com FSH e 20 controles. Para 

avaliar o perfil cognitivo o estudo utilizou os seguintes testes: Mini Exame do 

Estado Mental (MEEM), Stroop Test, Trail Making Test A and B e� Frontal 

Assessment Battery (FAB). Com relação aos resultados, não houve diferença 

estatística em nenhum dos destes entre o grupo controle e o grupo FSH 

(Gallais et al., 2015). 

 A busca de estudos pelo perfil cognitivo em pacientes com FSH também 

se mostrou escassa. Cada artigo utilizou uma bateria de testes diferentes e os 

resultados encontrados entre eles foram conflitantes.  
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3 JUSTIFICATIVA 

 A realização desta pesquisa justifica-se pela escassez de estudos na 

literatura que avaliaram a fala, disfagia e o perfil cognitivo de pacientes com 

FHS. Embora um dos principais sintomas da doença seja a fraqueza dos 

músculos da face, é escassa a abordagem da literatura no que diz respeito à 

fala e à deglutição, bem como à avaliação da gravidade e impacto dessas 

condições na vida dos pacientes. Em relação à cognição, apesar de estudos 

demonstrarem alterações no SNC por meio de exames de imagens e o 

envolvimento do padrão molecular na cognição, o perfil cognitivo na distrofia 

FSH permanece incerto. Além disso, se desconhece a relação da cognição 

com a fala e a deglutição nestes indivíduos. Também não foram encontradas 

pesquisas que relacionassem essas características com os dados clínicos da 

doença e a qualidade de vida. Assim, o presente estudo pode contribuir para 

um melhor entendimento e caracterização clínica da distrofia FSH gerando 

informações relevantes que podem auxiliar em melhora no cuidado e na 

qualidade de vida destes indivíduos.  
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4 OBJETIVOS 
�

4.1 OBJETIVO GERAL  
�

 Realizar a caracterização clínica da fala, deglutição e do perfil cognitivo 

de pacientes com distrofia muscular Facioescapuloumeral. 

 

4.2 OBJETIVOS ESPECÍFICOS  

�

 Comparar o desempenho apresentado pelos pacientes com FSH com 

um grupo controle não relacionado, pareado por idade e sexo. 

           Correlacionar os achados de fala, deglutição e cognição com idade, 

sexo, escolaridade, idade de início dos sintomas, tempo de doença, gravidade 

motora e qualidade de vida.  

Explorar a relação da cognição com a fala e a deglutição. 
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Resumo  

Objetivo: Realizar uma descrição do padrão de fala e deglutição na Distrofia 

Facioescapuloumeral (FSH), correlacionar com dados clínicos da doença e 

explorar a relação entre cognição, fala e deglutição. Métodos: Estudo 

transversal caso-controle em que pacientes com diagnóstico de FSH e 

indivíduos controles realizaram: avaliação da fala (análise acústica e 

perceptivo-auditiva); da deglutição através do Northwestern Dysphagia Patient 

Check Sheet (NDPCS) e Eat Assessmet Tool (EAT-10); e do perfil cognitivo por 

meio do Mini Exame do Estado Mental (MEEM), Montreal Cognitive 

Assessment (MoCA), fluência verbal com restrição fonológica (FAS), fluência 

verbal categórica (FAS-cat), Trail Making Test (TMT) e Rey's Verbal Auditory 

Learning Test (RAVLT). Resultados: Um total de 13 indivíduos com FSH e 36 

controles saudáveis (10 para a análise de fala e 26 para os testes cognitivos) 

foram avaliados. Na fala houve diferença significativa entre os grupos nas 

bases motoras fonação e respiração. Em relação à deglutição, 2(15%) 

indivíduos apresentaram disfagia de grau leve e 7(53,8%) redução de força nos 

músculos da face.  Foi observada diferença significativa nos testes de rastreio, 

atenção e memória de longo prazo quando comparado ao grupo controle. 

Conclusão: Pacientes com FSH apresentaram alterações leves de fala, 

deglutição e cognição não tendo correlação com o tempo de doença, idade de 

início dos sintomas e impacto na qualidade de vida. Prejuízos na cognição 

parecem não resultar em alterações de fala e deglutição, sendo estas 

relacionadas com a fraqueza muscular da face.  

 

Palavras-chaves: Distrofia Facioescapuloumeral; Disartria; Fala; Disfagia; 

Cognição 
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1. Introdução  

A Distrofia Muscular Facioescapuloumeral (FSH) é uma doença 

neuromuscular genética, na maioria das vezes causada por contração da 

região repetitiva subtelomérica D4Z4 do cromossomo 4(4q35), de herança 

autossômica dominante, denominada FSH1 [1–3]. Mais raramente a FSH é 

causada por variantes patogênicas nos genes SMCHD1 e DNMT3B que levam 

a hipometilação da região repetitiva D4Z4, sendo essa forma de herança 

digênica, denominada FSH2 [4–6]. 

A FSH é caracterizada por fraqueza e atrofia muscular progressiva de 

predomínio nos músculos faciais, nos que fixam a escápula e revestem o 

úmero [7–9]. A prevalência mundial varia de 1 em 30.000 e a incidência de 1 

em 15.000, sendo uma das formas de distrofias musculares mais frequentes 

em adultos [10–12]. 

Embora haja predomínio de envolvimento da musculatura facial, a literatura 

sobre aspectos de fala e deglutição na FSH é escassa. Os poucos relatos 

descrevem dificuldade de comunicação verbal e alterações na deglutição 

associada à fraqueza muscular da face [13–15]. Os estudos sobre alterações 

no sistema nervoso central (SNC) em pacientes com FSH também são 

escassos, com alguns relatos de alterações em estudos de ressonância 

nuclear magnética (RNM) cerebral e de prejuízo cognitivo em atenção, 

memória, percepção espacial e formação de conceito [16–18]. Não há 

caracterização padronizada, objetiva e detalhada sobre os aspectos de fala, 

deglutição e cognição e sua interação na FSH. 

Dessa forma, o objetivo do estudo foi realizar uma ampla caracterização do 

padrão de fala e da deglutição de pacientes com FSH, correlacionar com dados 

clínicos de gravidade da doença, bem como explorar a relação entre cognição, 

fala e deglutição. 
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2. Métodos  

2.1.Desenho e população do estudo 

Este é um estudo transversal, caso-controle, realizado em um hospital de 

referência da região sul, localizado na cidade de Porto Alegre, Brasil, no 

período de abril a novembro de 2019. Inicialmente, os critérios diagnósticos 

foram revisados em prontuário eletrônico. Foram incluídos pacientes com 

suspeita clínica de FSH e/ou confirmação molecular, apresentando idade igual 

ou acima de 18 anos, atendidos nos ambulatórios integrados de Neurologia e 

Genética Médica deste hospital. Foram excluídos os sujeitos que apresentaram 

outras condições neurológicas ou sistêmicas que pudessem interferir nos 

resultados dos testes. Indivíduos saudáveis e não relacionados, pareados por 

sexo e idade foram recrutados na comunidade como grupo controle. O 

consentimento por escrito foi obtido por todos os indivíduos previamente a 

participação no estudo. O projeto foi aprovado pelo Comitê de Ética em 

Pesquisa da instituição, sob registro nº 170552.  

 

2.2.Coleta de dados 

As avaliações dos indivíduos do estudo foram realizadas por um único 

avaliador. Após incluir os dados sociodemográficos retirados de prontuário 

eletrônico (idade, sexo, escolaridade, idade de início dos sintomas e tempo de 

doença), o estadiamento da doença foi quantificado pela escala modificada de 

Gardner-Medwin-Walton (GMWS), dividida em 10 graus (0-9), sendo crescente 

em gravidade [19]. O questionário Medical Outcomes Study 36- Item Short-

Form Health Survey (SF-36) foi aplicado para avaliar a qualidade de vida dos 

pacientes [20]. Além disso, os indivíduos realizaram avaliação da fala, da 

deglutição e da cognição que serão descritos a seguir. 

 

2.3.Avaliação da fala 

Composta por tarefas que avaliam as cinco bases motoras da fala: fonação 

(vogal /a/ sustentada em uma única respiração e repetição); ressonância (vogal 
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/a/ sustentada em uma única respiração e repetição); prosódia (contagem dos 

números de 20 a 30); respiração (vogal /a/ sustentada em uma única 

respiração e repetição); e articulação (repetição alternada da sequência de 

sílabas pa-ta-ka o mais rápido que o indivíduo conseguir; repetição da 

sequência /iu/ alternadamente). Para a gravação dos sujeitos utilizou-se o 

software Audacity versão 2.3.2, em ambiente com isolamento acústico, 

utilizando o microfone KARSECT HT-9 com o adaptador Andrea Pureaudio 

USB. A análise acústica da fala foi feita através do software PRAAT 5.1 

(www.praat.org) [21]. Na análise perceptivo-auditiva cinco fonoaudiólogas 

cegas para o diagnóstico analisaram os áudios e classificaram cada uma das 

cinco bases motoras da fala em normal, alteração leve, moderada e grave. 

 

2.4.Avaliação da deglutição 

Realizada a partir dos seguintes instrumentos: Northwestern Dysphagia 

Patient Check Sheet – NDPCS que consiste em uma breve avaliação clínica e 

funcional da deglutição, composto por 28 itens e divididos em três etapas [22]; 

Eat Assessmet Tool - EAT-10 com pontuação de 0 a 40, sendo que escores 

maiores que 3 indicam risco de disfagia orofaríngea [23]. Foi utilizada a 

consistência líquida (100 ml de água no copo) para a avaliação funcional da 

deglutição que foi classificada em deglutição normal, funcional, disfagia leve, 

disfagia leve a moderada, disfagia moderada, disfagia moderada a grave e 

disfagia grave através do Protocolo Fonoaudiológico de Risco para Disfagia 

[24].   

 

2.5.Avaliação da cognição 

A avaliação cognitiva foi realizada a partir dos seguintes instrumentos e 

classificada em normal ou alterada, conforme idade e escolaridade: Mini 

Exame do Estado Mental – MEEM [25]; Montreal Cognitive Assessment – 

MoCA [26]; Fluência Verbal com restrição fonológica – FAS [27]; Fluência 

Verbal categórico - FAS-cat [28]; Trail Making Test – TMT [29]; Rey's Verbal 

Auditory Learning Test – RAVLT [30]. 
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2.6.Análise Estatística 

As variáveis independentes (idade, escolaridade, idade de início da doença, 

tempo de doença e GMWS) e a análise perceptiva da fala foram apresentadas 

por meio de análises descritivas (frequências absoluta e relativa, assim como 

média e desvio padrão ou mediana e intervalo interquartílico). O teste 

estatístico foi selecionado de acordo com a distribuição dos dados fornecidos 

pelo teste Shapiro-Wilk e histogramas. Para a análise acústica da fala entre 

grupos foi utilizado o teste de Mann-Whitney e para a correlação dos escores 

de fala com as variáveis independentes, o teste de correlação de Spearman. 

Na análise dos testes de cognição entre os grupos caso e controle foi utilizado 

o teste T de Student ou o teste de Mann-Withney, conforme a distribuição 

normal ou não das amostras. As correlações dos escores de desempenho 

cognitivo com as variáveis independentes foram realizadas com o teste de 

correlação de Person ou Spearman. Para a correlação entres os testes 

cognitivos e o desempenho de fala na análise acústica e a deglutição foi 

utilizado o teste de Spearman.  A significância estatística foi definida como 

valor de p<0.05. Na avaliação da deglutição foi realizada a análise descritiva 

dos resultados com o objetivo de descrever os achados mais prevalentes na 

FSHD e a correlação com as variáveis independentes foi realizada com teste 

de Spearman. O software estatístico utilizado foi o SPSS versão 22.0. 

 

3. Resultados  

Foram recrutados inicialmente 26 pacientes com FSH que constavam nos 

bancos de dados do ambulatório de genética das doenças neuromusculares do 

hospital, desses, 13 foram excluídos pelos seguintes motivos: 5 (19.23%) por 

tentativa de contato sem sucesso; 4 (15.38%) não compareceram a data 

agendada para avaliação; 3 (11.53%) não aceitaram participar do estudo; 1 

(3.85%) era menor de 18 anos. A amostra final do estudo foi composta de 13 

indivíduos (7 famílias) com FSH. Para a avaliação da fala foram incluídos 10 

indivíduos controles saudáveis no estudo (Controles 1). Na avaliação da 

cognição foi possível dobrar o número de indivíduos controles comparados ao 

grupo FSH obtendo, assim, resultados com maior poder estatístico. Com isso, 
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a avaliação da cognição foi composta por 26 indivíduos controles saudáveis 

(Controles 2). A Tabela 1 mostra a caracterização clínica e demográfica destes 

grupos. 

 

3.1.Resultados de fala 

A Tabela 2 apresenta os resultados da análise de fala separada de acordo 

com a base motora dos indivíduos do grupo FSH e controle na análise 

perceptivo-auditiva. Com relação à análise acústica de ambos os sexos 

observou-se diferença estatisticamente significante entre os grupos FSH e 

controle nas bases motoras fonação e respiração (Tabela 3). Verificou-se uma 

correlação positiva e significativa com a escolaridade de indivíduos com FSH e 

a respiração na análise acústica (r= 0.624, p= 0.023). Os dados de fala na 

análise acústica não obtiveram correlação significativa com a GMWS, o tempo 

de doença, idade de início dos sintomas e a qualidade de vida destes 

indivíduos. 

 Na variável frequência fundamental da fala devido à existência de diferença 

entre os sexos, com valores distintos entre si, realizou-se a análise acústica 

entre grupos apenas do sexo feminino. Assim, ao analisarmos indivíduos com 

FSH e controle, todos do sexo feminino e sem diferença significativa de idade 

(p= 0.456), observou-se que apenas a base motora respiração apresentou uma 

diferença significativa entre os grupos [5.95 (3.72-7.50) para 9.37 (8.46-11.45), 

p= 0.009]. Este resultado não teve uma correlação significativa com os dados 

clínicos da doença.  Não foi realizada a análise acústica da fala do sexo 

masculino devido à amostra ser muito pequena (havia apenas 4 indivíduos do 

sexo masculino com FSH).  

 

3.2.Resultados de deglutição 

Dos 13 pacientes com FSH, 2 indivíduos (15%) do sexo feminino 

apresentaram disfagia de grau leve. A pontuação média do EAT-10 foi de 1.15 

(±1.86) e do NDPCS de 2.76 (±1.83). Ao analisar o item no instrumento 
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NDPCS em que aparece maior alteração na pontuação, observou-se que 7 

(53,84%) indivíduos apresentaram redução de força dos músculos da face e 9 

(69.23%) ausência de contração faríngea de reflexo de gag. Além disso, 6 

(46.15%) apresentaram desvio de protrusão labial e 9 (69.23%) relataram não 

conseguir realizar movimentos com os lábios, como fazer bico e assobiar. 

Destes nove pacientes com dificuldade de realizar movimentos, 5 (55.5%) 

apresentaram alterações em uma ou mais bases motoras da fala na análise 

perceptivo-auditiva, sendo elas fonação e articulação. 

Com relação ao instrumento NDPCS, verificou-se uma correlação positiva e 

significativa com a GMWS (r= 0.604, p= 0.029). Ao analisarmos 

individualmente os dois pacientes que apresentaram disfagia de grau leve, 

observamos que ambos atingiram os valores mais altos na GMWS (oito e seis). 

Não se observou correlação na avaliação clínica da deglutição com a qualidade 

de vida, o tempo de doença e a idade de início dos sintomas.  

 

3.3.Resultados de cognição 

A Tabela 4 mostra o desempenho dos indivíduos com FSH nos testes 

cognitivos. Na análise comparativa entre o grupo FSH e controle encontrou-se 

diferenças significativas nos testes de rastreio cognitivo, atenção e memória de 

longo prazo (Tabela 5). 

Verificou-se uma correlação com o nível de escolaridade no grupo FSH e os 

seguintes testes [MEEM (r= 0.677, p= 0.011); MOCA (r= 0.556, p= 0.048); TMT 

A (r= -0.704, p= 0.007); A7 (r= 0.644, p= 0.013)]. O prejuízo na memória de 

longo prazo apresentou correlação com a idade de início dos sintomas (r= -

0.593, p= 0.033). Não houve correlação significativa entre parâmetros 

cognitivos e a GMWS, o tempo de doença e a qualidade de vida destes 

indivíduos.  
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3.4.Correlação entre cognição, fala e deglutição 

Ao analisar os resultados da análise acústica da fala com a cognição, 

observou-se uma correlação direta entre a base motora respiração e os testes 

de rastreio MEEM (r= 0.587, p= 0.035); MOCA (r= 0.669, p= 0.012), 

demonstrando que quanto menor o tempo de fonação pior o desempenho nos 

testes cognitivos. Não houve correlação significativa entre os testes de 

cognição e o NDPCS. 

 

4. Discussão  

No presente estudo foi realizada uma caracterização detalhada dos 

aspectos de fala, deglutição e cognição de pacientes com FSH atendidos em 

um serviço de referência em doenças raras no Sul do Brasil. Encontramos 

disartria leve em quase metade dos pacientes quando avaliados pelas análises 

perceptivo-auditiva e acústica da fala, com alterações nas bases motoras 

fonação e respiração. Encontramos disfagia leve em 15% dos pacientes, sendo 

a auto-avaliação do risco para disfagia observado no EAT-10 compatível com 

os achados clínicos da deglutição. Foram encontradas alterações cognitivas 

leves, em atenção e memória de longo prazo. 

Esse é o primeiro estudo, até o momento, que caracterizou a fala de 

pacientes com FSH por meio de análise perceptivo-auditiva e acústica da fala. 

Quase metade dos pacientes com FSH apresentaram a base motora fonação 

alterada na análise perceptivo-auditiva quando comparada com o grupo 

controle. Na análise acústica de ambos os sexos observou-se alterações nas 

bases motoras de fonação e respiração, corroborando em parte com o 

encontrado na análise perceptivo-auditiva. Assim, verifica-se a importância de 

se fazer as duas análises, visto que a análise acústica mostrou-se 

complementar à auditiva [31]. 

Com relação à base motora respiração, medida na análise acústica pelo 

tempo máximo de fonação (TMF), observou-se que tanto na análise dos 

pacientes de ambos os sexos como somente do sexo feminino, os valores 

eram bem abaixo do padrão de normalidade e menores que o grupo controle 
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[32]. Uma hipótese é que essa redução no tempo máximo de fonação possa 

estar relacionada com a fadiga e fraqueza muscular [13,33,34]. Pacientes com 

FSH apresentam, como uma característica intrínseca da doença, fraqueza 

muscular respiratória que pode envolver o diafragma e os músculos 

abdominais expiratórios [11]. Clinicamente, esses indivíduos podem apresentar 

fadiga diante de discursos mais longos ou sustentação de emissão 

fonatória/laríngea.  

No subsistema fonação, seis (46.2%) dos pacientes apresentaram 

alterações leves na análise perceptivo-auditiva. Alterações nesta base motora 

possivelmente também ocorram devido à fadiga e fraqueza muscular, o que 

pode impactar na qualidade vocal contribuindo para fala ininteligível. Na análise 

acústica de ambos os sexos, também se observou que os pacientes com FSH 

apresentaram valores significativamente maiores para shimmer e jitter quando 

comparado ao grupo controle. Contudo, ao analisarmos esses parâmetros 

apenas no sexo feminino, não encontramos diferença estatísticas entre os 

grupos. Isso pode ter ocorrido devido ao pequeno tamanho amostral. Além 

disso, não foi possível analisar a amostra do sexo masculino separadamente, o 

que não nos permite inferir se a fonação é uma alteração que ocorre em um 

gênero específico ou em ambos. 

Apesar dos pacientes com FSH apresentarem uma redução de força nos 

músculos da face, prejuízo na articulação foi percebido em apenas três (21.3%) 

dos pacientes. Já na análise acústica não foi identificado alterações dessa 

base motora quando comparada com o grupo controle. A diadococinesia é 

bastante usada para medir a qualidade articulatória de pacientes com doenças 

neurológicas e alterações nessa base podem estar relacionadas com prejuízos 

na cognição [35,36]. A hipótese inicial é que por ser tratar de uma amostra com 

a predominância de indivíduos com alterações cognitivas e gravidade de 

doença leve, prejuízos na articulação podem ainda não ser evidentes.  

Na avaliação clínica da deglutição apenas 15% dos pacientes apresentaram 

disfagia orofaríngea de grau leve, caracterizada por alterações na fase faríngea 

(atraso na deglutição faríngea, redução na elevação faríngea e múltiplas 

deglutições). Em um estudo com videofluoroscopia se observou que a 
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diminuição de força da língua em pacientes com FSH é consistente com o 

atraso na deglutição faríngea [37]. Observamos que alterações na deglutição 

estiveram relacionadas com a piora da gravidade da doença. Estes dados vão 

ao encontro da literatura, onde a prevalência relatada de disfagia em pacientes 

com FSH varia de 2% a 25%, sendo caracterizada geralmente por uma disfagia 

de grau leve e ocorrendo em casos mais avançados da doença [13–15,37,38]. 

Em relação à funcionalidade alimentar, todos os pacientes apresentaram 

dieta oral normal, sem restrições ou necessidade de preparo especial. A auto-

avaliação do risco para disfagia observado no EAT-10 dos pacientes com FSH 

foi compatível com os achados clínicos da deglutição, mostrando confiabilidade 

na auto percepção dos pacientes, podendo esse instrumento ser útil na 

identificação precoce de sintomas. 

Observou-se também que a maioria dos pacientes apresentou redução de 

força dos músculos da face e ausência de reflexo de GAG. Estas alterações 

também foram observadas em estudos anteriores, os quais relatam prejuízos 

relacionados, principalmente, à fraqueza de língua, mandíbula e diminuição de 

resistência de compressão da bochecha [13,37]. Verificamos também, que os 

pacientes apresentaram desvio de protrusão labial e relataram não conseguir 

fazer movimentos com os lábios (bico e assobiar), podendo estas alterações 

estarem relacionadas com o músculo orbicular da boca e o zigomático maior 

que são os mais afetados nestes pacientes [39]. 

Na avaliação cognitiva mais da metade dos pacientes com FSH tiveram um 

pior desempenho dos testes de cognição conforme normalidade para idade e 

escolaridade. Quando comparado com o grupo controle observou-se uma 

diferença significativa nos testes de rastreio cognitivo e em testes que 

envolvem atenção e memória de longo prazo. Nossos achados corroboram em 

parte o relato de caso descrito por Zouvelou et al. (2008) em que os 

pesquisadores também identificaram prejuízos nas funções atenção e 

memória. Estudos de imagem mostram que a perda de substância cinzenta 

predominante no lobo frontal esquerdo, cíngulo anterior e córtex fronto-polar 

direito e hiperintensidades de sinal na substância branca (inespecíficae de 
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predomínio periventricular) destes pacientes poderiam estar associadas a 

alterações cognitivas na FSH [18,40].  

Sistiaga et al. (2009) identificaram que pacientes com tamanho de 

fragmento <24 kb mostraram um quociente de inteligência significativamente 

reduzido e dificuldades com função verbal e tarefas visuo-construtivas. Assim 

como nossos achados, este estudo não encontrou correlação significativa entre 

o desempenho nos testes cognitivos e a gravidade motora da doença. 

Comparado a outros estudos da literatura, nossos participantes apresentaram 

um pior desempenho nos testes de cognição. 

Outro ponto a destacar, foi que observamos uma correlação entre os testes 

de rastreio e a fala (respiração). Entretanto, acreditamos que na FSH a 

cognição não impacte na fala, sendo, nossa hipótese principal a que esta 

correlação tenha acontecido devido à fadiga, visto que a base motora envolvida 

foi a respiração. A fadiga severa é relatada por 61% dos pacientes com FSH e 

está relacionada com prejuízos no funcionamento físico e social, na saúde 

geral e mental, no planejamento e na concentração [33,34,41]. 

Importante ressaltar que não houve uma correlação das alterações de fala, 

deglutição e cognição com a avaliação da qualidade de vida pelo indivíduo, 

mostrando possivelmente que em função das alterações serem discretas, 

nesse momento, não traziam impacto na qualidade de vida. Além disso, estas 

alterações também não tiveram relação com tempo de doença e idade de início 

dos sintomas, mostrando que estes prejuízos parecem não acompanhar a 

progressão da incapacidade gerada pela fraqueza da musculatura apendicular, 

manifestando-se em momentos diferentes do curso da doença e necessitando 

de atenção clinica constante para detecção de sintomas. 

Como principais limitações, citamos a ausência de diagnóstico molecular de 

FSH1 em todos os casos. Foram incluídos apenas indivíduos com sinais 

característicos de FSH em si ou em membros de sua família. Casos atípicos 

foram incluídos apenas com confirmação molecular. O estudo foi exploratório, 

não havendo desfecho único principal, dessa forma não foi realizado cálculo 

amostral. Entretanto, considerando a raridade da condição e os diversos 

achados de alterações em fala e cognição mesmo com uma amostra 
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relativamente pequena, sugerem que o tamanho amostral tenha sido adequado 

para a maioria dos desfechos. Será importante a realização de estudos com 

maiores tamanhos amostrais para avaliar possíveis diferenças entre os sexos 

nos parâmetros avaliados, em especial, relacionados à fala. Estudos 

longitudinais serão importantes para identificar o surgimento e avaliar a 

progressão dos achados de fala, cognição e deglutição em comparação com a 

progressão dos achados motores mais usuais da doença.  

 

5. Conclusão 

Pacientes com FSH apresentaram disartria leve com alterações nas bases 

motoras fonação e respiração, disfagia de grau leve e declínio no desempenho 

de tarefas que envolvem atenção e memória de longo prazo. Essas alterações 

não tiveram associação com o tempo de doença, idade de início dos sintomas 

e com a qualidade de vida destes pacientes. A presença de disfagia esteve 

relacionada com a piora da gravidade da doença. Não se observou correlação 

entre a piora no desempenho cognitivo e as alterações de fala e deglutição, 

sendo estas relacionadas com a fraqueza muscular da face.  
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Tabela 1  
Dados demográficos dos indivíduos com FSH e controles 

Os dados são mostrados como média em anos (desvio padrão), exceto o sexo e GMWS que 
são mostrados como frequências. FSH = Distrofia Facioescapuloumeral; GMWS = Gardner-
Medwin-Walton. 

 
 
�

�

�

�

�

�

�

�

�

�

�

 FSH 
(N=13) 

Controles 1  
(N=10) 

Controles 2  
(N=26) 

Sexo Feminino  9 (69.23%) 6 (60%) 
 

18 (69,2%) 

Idade 49.5 (13.2) 45.6 (12.24) 49.3 (12.7) 

Nível Educacional  8.6 (4.1) - 11.5 (2.7) 

Idade início de 
doença 

42.7 (15.9) - - 

Tempo de doença  6.7 (5.9) - - 

 
 
 
 
GMWS 

0-1 (2.6%) 
1-2 (5.1%) 
2-0 (0%) 
3-0 (0%) 

4-6 (15.4%) 
5-2 (5.1%) 
6-1 (2.6%) 
7-0 (0%) 

8-1 (2.6%) 
9-0 (0%) 

 
 
 
 
- 

 
 
 
 
- 
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Tabela 2  
Dados da análise perceptivo-auditiva 

Os dados são mostrados como freqüências. FSH = Distrofia Facioescapuloumeral. 

 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 

                                                       FSH          Controles 1  

  
 (N=13) 

 
Classificação  

 

 
 (N=10) 

 
Classificação  

Fonação  6 (46,2%) Alterado leve 1 (7,7%) Alterado leve 

Respiração  1 (7.7%) Alterado leve 0 (0%) - 

Ressonância  1 (7.7%) Alterado leve 0 (0%) - 

Articulação  3 (23.1%) Alterado leve 0 (0%) - 

Prosódia  0 (0%) - 0 (0%) - 
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Tabela 3 
Comparação entre grupos dos parâmetros de análise acústica 
 FSH 

(N = 13)  
Controles  1 

(N = 10)  
p-valor   

Jitter local   0.70%  
(0.44-1.23)  

0.33%  
(0.23-0.75)  

0.044*  

Jitter absoluto   50.01%  
(26.88-76.90)  

29.79%  
(16.10-45.10)  

0.082  

Jitter rap   0.36%  
(0.21-0.65)  

0.18%  
(0.11-0.39)  

0.032*  

Shimmer dda   14.07%  
(10.39-19.84)  

10.42%  
(5.65-12.28)  

0.072  

Shimmer local   10.79dB  
(8.72-14.39)  

7.90dB  
(4.72-10.43)  

0.030*  

Shimmer apq3   4.69%  
(3.46-6.61)  

3.52%  
(1.87-4.09)  

0.082  

Shimmmer apq5   7.13%  
(5.43-9.15)  

4.83%  
(2.95-6.34)  

0.026*  

Shimmer apq11   12.63%  
(9.12-14.19)  

8.15%  
(4.93-11.25)  

0.030*  

FF média vogal   161.02Hz  
(127.23-191.91)  

162.03Hz  
(111.55-207.98)  

0.951  

FF mínima 
vogal  

125.12Hz  
(93.35-168.20)  

94.64Hz  
(76.92-155.36)  

0.264  

FF máxima 
vogal  

251.18Hz  
(171.20-403.76)  

215.16Hz  
(129.90-411.85)  

0.804  

FF DP vogal   18.86Hz  
(3.50-59.85)  

20.38Hz  
(1.11-47.56)  

0.951  

TMF vogal a  6.09  
(3.61-9.33)  

9.37  
(8.28-12.25)  

0.047*  

FF média 
contagem  

187.96Hz  
(144.01-216.71)  

168.28Hz  
(99.62-186.10)  

0.094  

FF mínima 
contagem  

77.13Hz  
(73.69-92.82)  

80.24Hz  
(77.24-85.89)  

0.620  

FF máxima 
contagem  

442.60Hz  
(348.69-487.03)  

445.17Hz  
(253.37-491.90)  

0.710  

FF DP 
contagem  

70.45Hz  
(39.96-84.77)  

39.17Hz  
(20.93-58.32)  

0.063  

PATAKA a  5.59  
(4.73-6.07)  

5.62  
(4.61-6.45)  

0.852  

IUa  0.88  
(0.81-0.98)  

0.95  
(0.83-1.24)  

0.336  

IU F1  523.04Hz  
(457.17-570.53)  

510.80Hz  
(470.88-622.22)  

0.598  

IU F2  1752.25Hz  
(1671.29-1823.87)  

1836.56Hz  
(1614.20-1904.91)  

0.251  

IU F3  2964.16Hz  
(2807.62-3095.68)  

2983.76Hz  
(2856.18-3038.25)  

0.687  

IU F4  4032.51Hz  
(3939.74-4112.93)  

3926.34Hz  
(3833.21-4030.95)  

0.114  

Os valores são mostrados em mediana (intervalo interquatil). *P<0.05. FSH = Distrofia 
Facioescapuloumeral; FF = Frequência Fundamental; TMF = tempo máximo de fonação; 
asílabas por segundo. 
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Tabela 4  
Análise descritiva dos escores de cognição no grupo FSH 

 Mínimo Máximo Média 
Desvio 
padrão Alterado 

MEEM 23 30 26.76 2.45 46.15% (6) 

MOCA 18 29 23.00 3.51 76.92% (10) 

FAS 17 50 31.84 10.69 15.38% (2) 

FAS-cat 13 28 18.23 4.41 0% (0) 

TMT A 44 182 98.46 48.32 100% (13) 

TMT B 57 291 172.53 89.14 69.23% (9) 

RAVLT 20 61 34.53 12.09 61.53% (8) 

A6 4 15 6.76 3.05 76.92% (10) 

A7 3 15 6.30 3.42 61.53% (8) 
MMSE = Mini Mental State Examination; MOCA = Montreal Cognitive Assessment; FAS = 
verbal fluency with phonological restriction; FAS-cat = verbal categorical fluency (animals); TMT 
= Trail Making Test; RVALT = A6 and A7, Rey's Verbal Auditory Learning Test. 
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Tabela 5  
Comparação nos testes cognitivos entre caso e controle 

 
FSH 

(N=13) 
Controles 2  

(N=26) 
p-valor  

MEEM 
26 

(25.5-29.5) 
29 

(28-30) 0.038* 

MOCA 
23 

(19.5-26) 
28 

(27-28) 0.000** 

FAS 
31.84 

(10.69) 
37.11 
(5.42) 0.115 

FAS-cat 
18.23 
(4.41) 

19.65 
(2.26) 

0.292 

TMT A 
80 

(58.5-138) 
57 

(51.7-79.2) 0.037* 

TMT B 
123 

(95.5-263) 
123 

(97-162) 
0.388 

RAVLT 
34.53 

(12.09) 
38.84 
(4.81) 

0.237 

A6 
6.76 

(3.05) 
8.23 

(1.94) 0.077 

A7 
6 

(3.5-8) 
7 

(7-9) 0.027* 

Os valores são mostrados em mediana (intervalo interquatil), exceto FAS, FAS-cat, RAVLT e 
A6 que são mostrados em média (desvio padrão). *P<0.05 e **P<0.001. FSH = Distrofia 
Facioescapuloumeral; MMSE = Mini Mental State Examination; MOCA = Montreal Cognitive 
Assessment; FAS = verbal fluency with phonological restriction; FAS-cat = verbal categorical 
fluency (animals); TMT = Trail Making Test; RVALT = A6 and A7, Rey's Verbal Auditory 
Learning Test. 
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7 CONCLUSÃO GERAL 
�

Esta dissertação teve como objetivo principal realizar a caracterização 

da fala, deglutição e perfil cognitivo de pacientes com FSH e correlacionar com 

dados clínicos da doença. Consideramos que este objetivo tenha sido atingido, 

uma vez que a definição dos achados clínicos mais prevalentes de fala, 

deglutição e cognição foram levantadas. Pôde-se concluir que os pacientes 

com FSH apresentaram: disartria leve com alteração nas bases motoras 

fonação e respiração; disfagia de grau leve; e prejuízos nos testes de rastreio, 

atenção e memória de longo prazo. Estas alterações não tiveram relação com 

o tempo de doença e idade de início dos sintomas, bem como não impactaram 

na qualidade de vida destes pacientes. A presença de disfagia em pacientes 

com FSH esteve relacionada com a piora da gravidade da doença. 

O objetivo secundário foi explorar a relação da cognição com a fala e a 

deglutição. Consideramos também ter atingido este objetivo visto que 

observamos neste estudo que prejuízos na cognição de pacientes com FSH 

parecem não resultar em alterações de fala e deglutição, sendo estas 

relacionadas com a fraqueza muscular da face.   

Por fim, os resultados observados neste estudo sugerem a relevância do 

tema e a necessidade de mais estudos de forma longitudinal, buscando 

identificar os momentos exatos em que essas alterações ocorrem e o grau de 

progressão da doença.   
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ANEXOS 

 

ANEXO A 

Carta de Aprovação do Comitê de Ética e Pesquisa (CEP)  
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ANEXO B 

Guia para publicação Neuromuscular Disorders 
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