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RESUMO

A doenca de Huntington (DH) é um disturbio neurodegenerativo autossémico dominante,
caracterizado por sintomas neuroldgicos, psiquiatricos e comportamentais. Um ndmero
limitado de estudos, até 0 momento, avaliou distarbios da fala em individuos com expanséo
CAG no gene HTT. O principal sintoma de fala em individuos com DH é a disartria
hipercinética. Os estudos apontam que esse tipo de disartria representa 20% dos individuos
adultos com disartria. O objetivo do estudo foi correlacionar o perfil de fala dos individuos com
DH e seus achados clinicos. Foram incluidos 7 individuos com diagndéstico molecular de DH e
7 controles pareados por sexo e idade. Foram excluidos sujeitos que tivessem histéria de outros
eventos neuroldgicos prévios, qualquer disturbio sensorial ou motor que impossibilitasse a
realizacdo dos testes, doencas sistémicas e/ou alteracGes estruturais que afetassem a voz e/ou
fala. Os dados demogréaficos e de gravidade da doenca foram coletados por meio da escala
UHDRS, os dados cognitivos foram extraidos de uma bateria de testes e a avaliacdo dos
parametros de fala foi feita pela analise perceptivo-auditiva e analise acustica. O perfil de fala
dos individuos com DH esta relacionado com a evolugdo dos sintomas motores. Dessa forma,
guanto pior os sintomas motores dos pacientes, pior o desempenho na fala. Com os demais
dados clinicos e com as escalas de cognicdo, ndo houve correlagdo. Os individuos com DH
foram significativamente piores do que o grupo controle na fonacéo (frequéncia fundamental,
tempo de fonacdo, jitter local, shimmer local), respiracdo (tempo méximo de fonacdo),
articulacdo (speech rate, tempo de fonacdo na fala espontanea, nimero de silabas na fala
espontanea, média de duracdo das silabas e na duracdo da fala espontanea). Assim, o perfil de
fala dos individuos desse estudo mostra um prejuizo maior na articulacdo, na respiracéo e na
fonacéo.

Palavras-chaves: Doenca de Huntington, fala, disartria.



1 INTRODUCAO

A doenca de Huntington (DH) é uma doenca neurodegenerativa autossémica dominante
caracterizada por sintomas neuroldgicos, psiquiatricos e comportamentais”. No Brasil, a
prevaléncia ndo é conhecida. No entanto, um estudo, realizado no estado do Rio Grande do Sul,
encontrou prevaléncia minima de 1,85/100.000® inferior ao encontrado em paises europeus,
mas similar a outros paises latino-americanos®%. A idade de inicio da DH é variavel e depende
em grande parte do nimero de repeticdes CAG®. Os individuos portadores da mutagao tornam-
se sintomaticos em média aos 35-44 anos®.

Nos pacientes com DH, as alteracdes de fala sdo frequentes. Dessa forma, os distlrbios
da fala decorrentes de alteracBes, que afetam os circuitos dos ganglios corticobasais-
talamocorticais, causam movimentos involuntarios e sdo amplamente classificados como
disartria hipercinética-'?. A disartria hipercinética é caracterizada por intervalos prolongados,
variavel ou reduzida velocidade de articulacdo, consoantes imprecisas e variacdes excessivas
de intensidade 319 Esse tipo de disartria ocorre em 20% dos individuos adultos com
disartria®,

A avaliacdo clinica da disartria tem sido realizada através da andlise de parametros de
fala por meio da avaliacdo perceptivo-auditiva. Provas de repeticdo de palavras e frases, de
analise do discurso e de producdes orais pré-estabelecidas sdo algumas das tarefas utilizadas na
prética clinica, sem que isso pressuponha a aplicacio de protocolo especificot’:18),

Para complementar a analise perceptivo-auditiva, temos a avaliacdo acustica da fala por
meio de softwares que é de facil aplicagdo, ndo invasiva e tem custo baixo®® . Essas
informacdes podem favorecer o diagnéstico, a comparacdo entre desempenhos de diferentes
pacientes, além de possibilitar a avaliagdo da evolucdo de um mesmo paciente®®?%. Ainda, os
dados objetivos da avaliagdo acUstica computadorizada tornaram-se op¢do ao oferecerem
informacdes n&o percebidas pelo ouvido humano®?.

A literatura aborda em menor proporcao estudos de fala com pacientes sintomaticos,
estudos que utilizem varidveis acusticas para todas as bases motoras da fala ou que tenham
analisado perfil de fala desses pacientes na populagéo brasileira. Dessa forma, esse estudo se
propde a descrever as caracteristicas de fala em pacientes com DH e correlacionar com aspectos

clinicos.



2 METODOS

Trata-se de um relato de casos. Projeto aprovado pelo comité de ética sob nimero 2018-
0648. Realizou-se um processo de amostragem por conveniéncia. Foram convidados a
participar do estudo pacientes com diagndstico clinico e molecular de DH em acompanhamento
médico no ambulatério de neurogenética do Hospital de Clinicas de Porto Alegre (HCPA).
Foram incluidos individuos sintomaticos, com diagndstico clinico e molecular de DH que
concordarem em participar do estudo. No grupo controle foram incluidos individuos saudaveis
pareados por idade e sexo com o grupo caso. Foram excluidos, em ambos 0s grupos, individuos
menores de 18 anos ou que tivessem histdria de outros eventos neuroldgicos prévios, qualquer
disturbio sensorial ou motor que impossibilitasse a realizacdo dos testes, doencas sistémicas
e/ou alteracGes estruturais que afetassem a voz e/ou fala.

A avaliacdo do grupo controle foi feita por meio da analise acustica dos dados de fala.
E a avaliacdo dos participantes do grupo caso ocorreu através dos seguintes protocolos:

- Unified Huntington's Disease Rating Scale (UHDRS)@). na qual sdo avaliadas
diversas manifestacbes da DH: avaliacio motora; avaliacdo funcional; avaliacdo
comportamental; avaliacdo cognitiva. Esse protocolo foi aplicado por um neurologista,
geneticista ou estudante de medicina treinados na escala UHDRS.

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

- STROORP teste: esse teste tem como objetivo avaliar o controle inibitério e processos
de atencdo. Ele rende trés pontuagdes diretas, com base no nimero de itens preenchidos em
cada uma das trés folhas de estimulo em 120s. Quanto maior a pontuac¢do, melhor o desempenho
do individuo®),

- Avaliagéo Cognitiva de Montreal (MoCA): trata-se de um teste de rastreio cognitivo,
que avalia fungbes como apraxia visuoespacial, nomeagdo, memoria, atencdo, linguagem,
abstracdo e orientacdo. Uma pontuacdo de 26 ou superior € esperado para individuos com
cognicéo preservada(®®),



- Teste de simbolos e digitos: comumente usado para avaliar a velocidade psicomotora,
mede a velocidade de processamento, bem como a velocidade motora. O desempenho também
é afetado pela atengdo, varredura visual e rastreamento e memoria de trabalho®?),

- Gravacao das amostras de fala: a aplicacdo das tarefas foi gravada por meio do
software Audacity, em ambiente com isolamento acustico, utilizando o microfone KARSECT
HT-9 com o adaptador Andrea Pure audio USB. Foram coletadas tarefas que permitissem a
analise das 5 bases motoras da fala. No apéndice Il, quadro 1, estdo descritas as variaveis
analisadas no PRAAT.

- Andlise perceptiva auditiva: realizada por um grupo de 3 fonoaudidlogas cegadas para
o diagndstico, com treinamento prévio, com coeficiente kappa de concordéncia 0,90. A decisao
final se deu por consenso. A classificacdo da disartria foi baseada nos parametros normal, leve,
moderada ou grave.

- Analise acUstica da fala: os dados foram analisados no software aberto PRAAT,
utilizado em anélise e sintese da fala (www.praat.org). O programa foi desenvolvido pelos

linguistas Paul Boersma & David Weenink em 2018.

2.1 ANALISE ESTATISTICA

Realizou-se uma analise qualitativa dos dados utilizando intervalos interquartis e
mediana. Além disso, os dados foram analisados quantitativamente pelo coeficiente de
correlacdo de postos de Spearman. Para a analise de comparacdo entre os grupos foram feitas

as médias os desvios padrdes e aplicado o teste t.

3 RESULTADOS
Foram incluidos no estudo 7 individuos. Sendo 4 mulheres e 3 homens. Na tabela 1,
descrevemos as caracteristicas clinicas e sociodemograficas. Esses individuos foram pareados

por sexo e idade com 7 controles.



Tabela 1: Variaveis demograficas e clinicas

Variavel Q1 Mediana Q3
Idade 40 48 64
Escolaridade 7 9 11
CAGexp 43 47 47
Idade de inicio 30 45 50
Duragdo dadoenca 3 6 9

Legenda: Q1 = primeiro intervalo interquartil. Q3 = terceiro intervalo interquartil.
CAGexp = repeticdes do alelo CAG expandido.

Na tabela 2, analisamos as escalas de gravidade quanto a questdes funcionais,
comportamentais e de independéncia e as escalas cognitivas.

Tabela 2: Escalas de gravidade e cognitivas

Variavel Q1 Mediana Q3
UHDRS motor 30 41 68
UHDRS comportamental 4 11 37
Escala capacidade 8 8 18
Escala de independéncia 60 70 70
Escala funcional 3 4 5
Fluéncia verbal fonologica 9,5 11 13
Fluéncia verbal categérica 6 8 9,5
MoCA 10 12,5 18,5
Simbolos acertos 0,75 8,5 24,25
FAB 4,75 8,5 10,5
Stroop leitura 26 38,5 90,75
Stroop nomeacéo 27,5 46 88
Stroop interferéncia 11 12,5 32,5

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

A tabela 3 descreve a analise das variaveis de fala extraidas das tarefas executadas por

meio das gravacgoes.



Tabela 3: Intervalo interquartil das variaveis acusticas da fala

Bases motoras da Variaveis Q1 Mediana Q3
fala
APA Grau da disartria 2 3 3
Fonacéo Jitter local 0,40 0,66 1,32
Shimmer local 2,20 8,59 12,70
FF média 155,68 191,77 298,68
FF minimo 130,24 157,45 212,43
FF maximo 166,16 306,51 363,19
FF DP 4,98 14,28 49,43
HNR 13,93 14,87 25
Ressonancia F21 1924,01 2194,97 2363,63
F2U 803,64 849,37 1191,70
F2U-F2I 1,89 2,45 2,63
Respiracao TMF 1,52 3,81 9,1
Aurticulacdo Nsyll 11 12 21
Npauses 0 2 3
Duration 2,84 5,38 6,36
Phonation time 2,44 2,84 4,96
Speech rate 2,21 3,9 4,28
Acrticulation rate 4,23 4,28 4,74
ASD 0,21 0,23 0,24
Nsyllables FE 42 90 96
Npauses FE 10 11 12
Duration FE 30,02 30,19 30,94
Phonationtime FE 11,29 20,49 22,89
Speech rate FE 1,39 2,6 3,2
Articulation rate FE 3,46 4,31 5,49
ASD FE 0,18 0,232 0,29
FO minimo pergunta 103,79 130,10 206,22
FO maximo pergunta 273,99 340,11 449,83
FO max-mini pergunta 109,79 155,81 346,04
Prosodia intensidade minimo pergunta 11,50 37,35 48,99
intensidade méxima pergunta 76,34 85,68 86,34
inte max-min pergunta 27,35 48,99 58,63
FO minimo exclamativa 94,78 138,97 199,81
FO méximo exclamativa 163,14 384,40 482,46
FO max-mini exclamativa 68,36 218,08 325,59
intensidade minimo exclamativa 20,78 37,17 47,62
intensidade maxima exclamativa 77,76 83,84 90,09
inte max-min exclamativa 35,98 47,45 53.03

Legenda: Q1: primeiro intervalo interquartil. Q3: terceiro intervalo interquartil. APA: anélise
perceptivo-auditiva. Grau da disartria: 0 ndo tem, 1 leve, 2 moderada, 3 grave. F1 frequéncia do primeiro
formante. F2 = frequéncia do segundo formante. F2i/F2u = frequéncia do Segundo formante no [i]
dividida pela frequéncia do segundo formante [u] em segundos. FF média = frequéncia fundamental
média. FF max = frequéncia fundamental méxima. FF min = frequéncia fundamental minima. FF DP =
frequéncia fundamental desvio padrdo. TMF = tempo maximo de fonacdo, HNR = relacdo harménico-
ruido. Nsyll = nimero de silabas na diadococinesia. Npauses = nimero de pausas na diadococinesia.
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Duration = duracdo da diadococinesia. Phonation time= propor¢do entre o tempo de fala e o tempo
total. Speech Rate = silabas por segundo. Articulation rate = silabas por segundo excluindo as pausas.
ASD = média de duracéo das silabas. Nsyll FE = nimero de silabas da fala espontanea. Npauses FE =
numero de pausas da fala espontanea. Dur FE = duragdo da fala espontanea. Phonationtime s FE = tempo
de fonacdo da fala espontanea. ASD FE = media de duracdo das silabas na fala espontanea.

Na tabela 4, descrevemos as correlagGes entre variaveis de fala com os aspectos clinicos
que apresentaram algum grau de significancia.

Tabela 4: Dados correlacionados teste de Spearman

Bases motoras da  Variaveis Escolaridade CAGexp Duracéao UHDRS motor
fala anos anos

Correlagdo de Spearman rho (p)

APA Grau da -0,868 (0,011) ns ns ns
disartria
Ressonancia F2i Ns ns ns -0,821 (0,023)
Fonacéo FF maximo Ns ns ns -0,929 (0,003)
HNR Ns 0,852 (0,015) ns ns
Articulacdo Nsyll Diad Ns ns ns -0,800 (0,031)
Speech rate Ns ns ns -0,857 (0,014)
Npauses FE Ns ns ns ns
Pros6dia Intensidade 0,778 (0,039) ns ns ns
min pergunta
Intensidade Ns ns ns -0,893 (0,007)
min
exclamativa
Intensidade Ns ns 0,775 (0,041) 0,929 (0,003)
max-min
exclamativa
Respiracédo TMF Ns ns ns -0,893 (0,007)

Legenda: APA = analise perceptivo-auditiva. F2 [i] = frequéncia do segundo formante no [i]. FF =
frequéncia fundamental méxima. HNR = relagcdo harménico-ruido. Nsyll diad = nimero de silabas
diadococinesia. Npauses FE = nimero de pausas fala espontanea. TMF = tempo méximo de fonacdo.
Ns = nao significativo estatisticamente.



Tabela 5: Comparacdo das variaveis de fala entre caso e controle.

Variaveis Caso Controle p-valor
idade 48,86(x+16,03) 48,43(x£15,75) ns
Ressonancia F2I 2172,90(x£228,96) 2252,82(+230,81) ns
F2U 943,26(x181,59) 899,11(x78,87) ns
F21/F2U 2,37(x0,48) 2,52(x0,30) ns
Fonacéo Jitter local 0,87(x0,49) 0,39(0,10) 0,04
Shimmer local 8,47(x4,92) 3,59(x2,72) 0,046
FF média 215,99(x70,15) 154,53(+43,21) ns
FF minimo 174,45(+63,13) 149,62(+43,04) ns
FF méximo 297,78(+108,60) 160,42(+44,13) 0,015
FF DP 21,88(+21,24) 1,62(£0,50) 0,045
HNR 17,32(+7,16) 20,75(%4,23) ns
Respiracio TMF 5,45(£5,03) 17,22(+4,43) 0,001
Articulagdo  Nsyllables 22,86(+£24,15) 48,57(x13,60) 0,035
Npauses 2,00(x2,08) 0,29(z0,76) ns
Duration 6,38(+4,63) 9,65(%2,72) ns
Phonationtime 5,05(+4,63) 9,55(+2,58) 0,05
Speech rate 3,39(¢1,15) 5,28(+1,60) 0,028
Articulation rate 4,34(£0,53) 5,30(x1,56) ns
ASD 0,23(x0,03) 0,21(x0,07) ns
Nsyllables FE 76,86(+25,58) 195,29(+36,82) <0,0001
Npauses FE 10,43(%2,23) 12,71(+6,60) ns
Duration FE 30,86(x1,77) 59,78(+0,59) <0,0001
Phonationtime FE 17,72(x6,11) 49,98(%5,86) <0,0001
Speech rate FE 2,49(x0,83) 3,27(0,62) ns
Articulation rate FE 4,44(+0,88) 3,89(x0,48) ns
ASD FE 0,23(+0,05) 0,26(+0,03) ns
Prosodia FO min afirmacdo 142,29(+63,48) 101,85(%18,92) ns
FO max afirmacéo 363,55(+119,85) 563,47(+166,88) 0,026
FO max-mini afirmacao 221,26(+112,95) 461,62(+176,52) 0,012
intensidade min afirmacgao 33,54(+£21,68) 50,63(x7,03) ns
intensidade max afirmacéo 82,11(£6,40) 81,06(+4,63) ns
inte max-min afirmagéo 48,58(+20,37) 30,43(%6,52) ns
FO min pergunta 145,91(£55,16) 119,33(+£39,42) ns
FO max pergunta 340,27(x112,29) 481,00(x197,35) ns
FO max-mini pergunta 194,36(+111,61) 361,67(x197,63) ns
intensidade min pergunta 34,25(x£18,74) 52,62(+6,51) 0,042
intensidade max pergunta 81,93(+7,56) 82,01(x4,67) ns
inte max-min pergunta 47,68(£18,73) 29,39(£5,92) 0,042
FO min exclamativa 144,95(+58,38) 107,65(+36,86) ns
FO max exclamativa 351,88(+144,67) 498,06(+169,84) ns
FO max-mini exclamativa 206,93(+132,22) 390,41(+184,24) ns
intensidade min exclamativa 34,87(£14,39) 50,92(£11,72) 0,042
intensidade max exclamativa 82,60(+6,94) 83,96(£2,90) ns
inte max-min exclamativa 47,72(£13,78) 33,03(£9,65) 0,042

Legenda: F1 frequéncia do primeiro formante. F2 = frequéncia do segundo formante. F2i/F2u =

frequéncia do Segundo formante no [i] dividida pela frequéncia do segundo formante [u] em segundos.

FF média = frequéncia fundamental média. FF max = frequéncia fundamental maxima. FF min =

frequéncia fundamental minima. FF DP = frequéncia fundamental desvio padrdo. TMF = tempo m&ximo

de fonacdo, HNR = relagdo harmdnico-ruido. Nsyll = nimero de silabas na diadococinesia. Npauses =
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numero de pausas na diadococinesia. Duration = duracéo da diadococinesia. Phonation time= propor¢édo
entre o tempo de fala e o tempo total. Speech Rate = silabas por segundo. Articulation rate = silabas por
segundo excluindo as pausas. ASD = média de duragdo das silabas. Nsyll FE = nimero de silabas da
fala espontanea. Npauses FE = nimero de pausas da fala espontdnea. Dur FE = duracdo da fala
espontanea. Phonationtime s FE = tempo de fonagdo da fala espontanea. ASD FE = media de duracdo

das silabas na fala espontanea. Ns = ndo significativo estatisticamente.

4 DISCUSSAO

Os principais achados desse estudo foram que ha correlacGes entre 0s aspectos clinicos
dos sujeitos e o perfil de fala, tais como a relacdo entre os escores da escala motora e as bases
motoras da fala. Dessa forma, verificamos nessa amostra que, quanto pior o sujeito esta
motoramente, maior o prejuizo em todas as bases motoras da fala. N&o houve correlagdo com
o perfil de fala entre as varidveis cognitivas e as outras variaveis clinicas (tempo de doenca,
idade de inicio, escala comportamental, funcional e de independéncia).

Em relacdo as variaveis acusticas da fala, os individuos com DH foram
significativamente piores do que o grupo controle na fonacdo (frequéncia fundamental, tempo
de fonacdo, jitter local, shimmer local), respiracdo (tempo maximo de fonacdo), articulacédo
(speech rate, tempo de fonacdo na fala espontanea, nimero de silabas na fala espontanea, média
de duracéo das silabas e na duracdo da fala esponténea). Assim, o perfil de fala dos individuos
desse estudo mostra um prejuizo maior na articulagdo, na respiracdo e na fonacdo. Sendo a
articulacdo a base motora mais prejudicada.

Os estudos encontrados na literatura que abordam a fala na DH trazem tanto questdes
de linguagem, como analise do discurso, quanto questdes de fala a partir de analise das bases
motoras da fala. Em geral, os artigos analisam a fala de sujeitos nos graus mais leves da doenga.
Todos os artigos que analisam a fala utilizam ou analises perceptivo-auditivas ou andlises
acusticas por meio de diferentes softwares. Os principais achados dos artigos que abordam o
perfil de fala de sujeitos com DH sdo tempo de inicio de fala aumentado, prolongamento de
vogais, menor taxa de articulacdo e de velocidade de fala, presenca de interrupcGes subitas
durante a fonagéo e imprecisdes articulatorias.

Hertrich e Ackermann, realizaram avaliacdo acustica em 13 individuos com DH (a
maioria em fases mais avancadas) e 12 controles. Os individuos DH mostraram aumento da
variabilidade acustica e do tempo para inicio da fala (voice-onset-time), além de prolongamento
excessivo de vogais curtas. Os autores interpretaram esses achados como decorrentes da doenca
avancada, o que foi congruente com a literatura para patologias degenerativas cerebelares®®),
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Em nosso estudo, também observamos um numero maior de pausas durante a fala dos
individuos com DH e uma diminui¢do do nimero de silabas por segundo.

Outro estudo avaliou 21 individuos DH (5 anos de duracdo em media) e 21 controles.
Os autores encontraram um padréo de alteracao na fala com reducdo da velocidade da fala (taxa
de articulacdo), aumento das pausas e grande incapacidade na geracdo de silabas Unicas®.
Dados que concordam com os achados desse estudo, visto que a velocidade de fala dos sujeitos
também estd reduzida baseada na taxa de articulacdo, bem como o numero de pausas foi
expressivamente maior.

Rusz et al., avaliaram 34 individuos DH (com duracdo média da doenca de 5,9 anos) e
34 controles. Os autores encontraram flutuacéo irregular nos tons, interrupcao subita na fonagéo
e imprecisdes articulatorias Nesse estudo, os autores observaram moderada correlagdo (r = -
0,48) entre interrupgéo subita da fonagdo e componentes voluntarios da escala UHDRS®Y), Em
nosso estudo, encontramos um prejuizo expressivo na taxa de silabas por segundo, implicando
imprecisdes articulatorias e variacdes em jitter e shimmer, comprometendo a fonacao.

Illes analisou a fala espontanea em subgrupos de 10 sujeitos com DH, 10 com Doenca
de Alzheimer (DA) e 10 com Doencga de Parkinson (DP). Os principais resultados foram que
os pacientes em DH formulam e planejam a ideia antes das respostas, ou seja, nos limites da
ideia inicial de resposta. Complexidade sintatica reduzida e o uso de parafasias foram outras
caracteristicas encontradas na fala espontanea dos pacientes com DH®V Os achados de Illes
concordam com o tempo de fala espontanea do grupo caso ser expressivamente menor do que
0 do grupo controle em nosso estudo.

As principais limitagbes do estudo foram o tamanho da amostra e a ndo correlagéo da

cognicdo com o perfil de fala desses individuos.

5 CONCLUSAO

O perfil de fala dos individuos com DH esta relacionado com a evolugéo dos sintomas
motores. Dessa forma, quanto pior os sintomas motores dos pacientes, pior o desempenho na
fala. Com os demais dados clinicos e com as escalas de cognicdo, ndo houve correlacdo. As
bases motoras mais afetadas em individuos com DH sdo articulacdo, fonacéo e respiracao.
Acreditamos que, para estudos futuros, com uma amostra maior seja possivel correlacionar mais

informacdes da histdria clinica e da cognicdo com as alteracdes nas variaveis de fala.
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7 ANEXOS
ANEXO |
PROTOCOLO DE AVALIACAO

Data: / / N° Prontuario HCPA:
Nome do paciente:

Idade: anos Data de Nascimento: / / Sexo: () M ()F
Telefone Fixo: () Celular: ()

Escolaridade (n° anos):

Medicacgdes em uso atual (posologia, substancia e nome comercial):

Revisdo de sistemas (listar outras doencas e idade de inicio):

Para individuos sintomaéticos:

Idade de inicio da doenga:

Manifestacdo inicial:

Duracéo da doenca (anos):
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ANEXO 11

Unified Huntington’s Disease Rating Scale
Nome do individuo:

Data do exame:

Examinador:

Escore motor

Ocular Pursuit

0 - complete

1 - jerky

2 - interrupted/full range

3 - incomplete range

4 - cannot pursue

Horizontal: Vertical:
Saccade Initiation

0 - normal

1 - increased latency

2 - suppressible blinks/head movements to initiate
3 - unsuppressible head movements
4 - cannot initiate

Horizontal: Vertical:
Saccade Velocity

0 - normal

1 - mild slowing

2 - moderate slowing

3 - severely slow, full range

4 - incomplete range

Horizontal: Vertical:
Dysarthria

0 - normal

1 - unclear, no need to repeat

2 - must repeat

3 - mostly incomprehensible

4 - mute
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Tongue Protrusion

0 - normal

1 - <10 seconds

2 - <5 seconds

3 - cannot fully protrude

4 - cannot beyond lips

Finger Taps

0 - normal (15/5sec)

1 - mild slowing or reduction in amp.
2 - moderately impaired. may have occasional arrests (7- 10/15sec)
3 - severely impaired. Frequent hesitations and arrests
4 - can barely perform

Direita: Esquerda:
Pronate / Supinate

0 - normal

1 - mild slowing/irregular

2 - moderate slowing and irregular
3 - severe slowing and irregular

4 - cannot perform

Direita: Esquerda:
Fist-Hand-Palm Sequence (Luria)
0 - >4 in 10 seconds without cues
1 - <4 in 10 sec. without cues

2 - >4 in 10 sec. with cues

3 -<4in 10 sec. with cues

4 - cannot perform

Rigidity-arms

0 - absent

1 - slight or only with activation

2 - mild/moderate

3 - severe, full range of motion

4 - severe with limited range

Direita: Esquerda:
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Bradykinesia

0 - normal

1 - minimally slow

2 - mildly but clearly slow
3 - moderately slow

4 - marked slowing, long delays in initiation
Maximal Dystonia

0 - absent

1 - slight/intermittent

2 - mild/common or moderate/intermittent
3 - moderate/common

4 - marked/prolonged
Tronco:

Membro superior direito:
Membro superior esquerdo:
Membro inferior direito:
Membro inferior esquerdo:
Maximal Chorea

0 - absent

1 - slight/intermittent

2 - mild/common or moderate/intermittent
3 - moderate/common

4 - marked/prolonged

Face:

Buco-oro-lingual:

Membro superior direito:
Membro superior esquerdo:
Membro inferior direito:
Membro inferior esquerdo:
Gait

0 - normal narrow base

1 - wide base, and/or slow

2 - wide base, walks with difficulty
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3 - walks with assistance
4 - cannot attempt
Tandem Walking

0 - normal for 10 steps

1 - 1-3 deviations

2 - >3 deviations

3 - cannot complete

4 - cannot attempt
Retropulsion

0 - normal

1 - recovers spontaneously
2 - would fall if not caught
3 - falls spontaneously

4 - cannot stand

Escore Total:

Escore Comportamental

Depressed Mood

Frequency

“Within the past month, how often have
you been feeling sad, down or “blue”?”
0 = never or almost never

1 = seldom, less than once a week

2 = sometimes, at least once a week

3 = frequently, several times a week

4 = very frequently, most of the time
Severity

“How has your mood affected your
daily activities?” [Evidence of sad
mood from behavioral observation
includes sad voice or expression,
tearfulness.]

0 = no mood disturbances



1 = questionable or equivocal

2 = mild, responds to redirection and
reassurance

3 = moderately depressed, expresses
distress

4 = severe, significant suffering and

loss of functioning

Apathy

Frequency

“Within the past month, how often have
you found that you have lost interest in
things that used to be important to you?
For example, are you just as interested as
always in trying new things, starting new
projects, or do you sit around a lot doing
nothing?” [Apathy is a lack of interest or
emotional involvement in things. Apathy
is reflected behaviorally by neglecting
Severity

“How has apathy impacted your ability to
carry out daily activities?”

0 = no evidence

1 = equivocal

2 = mild apathy — subject not initiating
conversation or activity but is responsive
hygiene, being inactive, doing little
unless told to by someone else, failing to
initiate conversation.]

0 = never

1 = seldom apathetic, less than once a
week

2 = sometimes, at least once a week

3 = frequently, several times a week
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4 = very frequently, most all the time

3 = moderate apathy — sometimes
responds to efforts to get involved in
conversation/activities

4 = severe apathy — generally
unresponsive to attempts to involve
subject in activities or conversation
Low self-esteem / Guilt

Frequency

“Within the past month, how often have
you been feeling badly about yourself?”
For example, thinking or saying that you
are a failure or blaming yourself for
things.

0 = never or almost never

1 = seldom, less than once a week

2 = sometimes, at least once a week

3 = frequently, several times a week

4 = very frequently, most all the time
Severity

“How have these feelings affected your
daily activities?”

0 = no evidence

1 = questionable or equivocal

2 = mild, responds to reassurance

3 = moderate, impacts on everyday life
4 = severe, causing a restriction of
activities

Suicidal thoughts

Frequency

“Within the past month, how often have
you thought about hurting yourself or

ending it all?”
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0 = not thinking about suicide or
self-harm

1 = seldom thinking about suicide-less
than once a month

2 = sometimes thinking about suicide-at
least once a month

3 = frequently thinking about suicide-at

least once a week

4 = often thinks about suicide-sometimes

for days and weeks on end

Severity

“Do you have a plan in mind to end it
all? Have you taken any steps toward
carrying out your plan?”’

0 = no suicidal thoughts

1 = no thoughts at current time, but
person talks about suicide as a potential
option

2 = seriously considered suicide but has
no plan

3 = has a plan, but no active preparations
4 = has a plan and is actively preparing
Anxiety

Frequency

“Within the past month, how often have
you found yourself worrying about
things?”” [Evidence of anxiety includes
worrying, panic, or feeling fearful].

0 = never or almost never

1 = seldom, less than once a week

2 = sometimes, at least once a week

3 = frequently, several times a week

4 = very frequently, most all the time
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Severity

“How much has nervousness or worry
affected your daily activities?”

0 = no evidence

1 = questionable or equivocal

2 = mild, responds to reassurance

3 = moderate, impacts on everyday life
4 = severe, causing a profound restriction
of activities

Irritable Behavior

Frequency

“In the past month, how often have you
felt impatient, irritable, or “cranky”?”

0 = never or almost never

1 = seldom, less than once a week

2 = sometimes, at least once a week

3 = frequently, several times a week

4 = very frequently, most all the time
Severity

“How has irritability impacted your
ability to get along with others?”

0 = behavior well controlled

1 = questionable or equivocal

2 = definite but mild

3 = moderate, others change their
behavior to avoid irritating subject

4 = severe irritability

Disruptive or Aggressive behavior
Frequency

“Within the past month, how often have
you had emotional or temper outbursts?
How often have you had times when you

lost control of yourself?”



0 = never or almost never

1 = seldom, less than once a month

2 = sometimes, at least once a month
Severity

“Have you used threats or hostile words?
Have you hit or shoved or thrown things
or expressed your temper in a physical
way?”

0 = behavior well controlled

1 = verbal threats or intimidating
behavior

2 = mild physically or verbally

3 = frequently, at least once a week

4 = very frequently, everyday
threatening behavior

3 = clear physical threat (moderately
aggressive), bumping, shoving, verbal
outburst

4 = clear physical threat, (severe
aggression) striking/hitting, or definite
intention to cause injury

Perseverative / Obsessional Thinking
Frequency

“Within the past month, how often have
you found yourself getting stuck on
certain ideas? How often have you been
bothered by thoughts, images, or fears
that keep coming back even if you try not
to have them?”

0 = never or almost never

1 = seldom, less than once a week

2 = sometimes, at least once a week

3 = frequently, several times a week
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4 = very frequently, most all the time
Severity

“How do repeated thoughts impact your
daily life?”

0 = thinking is always flexible

1 = questionable or equivocal

2 = gets stuck on certain ideas but can be
easily redirected

3 = moderate-gets stuck on certain ideas,
difficult to redirect

4 = severe-gets stuck on certain ideas,
and does not respond to redirection
Compulsive Behavior

Frequency

“Within the past month, how often have
Severity

“Are you unable to resist doing some of
you found yourself doing certain things
over and over again (counting, washing,
checking)?”

0 = never or almost never

1 = seldom, less than once a week

2 = sometimes, at least once a week

3 = frequently, several times a week

4 = very frequently, most all the time
these things?”

0 = behavior is always well controlled

1 = equivocal-has mild impulse not
sufficient act on

2 = mild-has impulse, acts on impulse,
but can stop

3 = moderate-has impulse, acts on it and

sometimes cannot stop
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4 = severe-has impulse, acts on it and
cannot stop

Delusions

Frequency

“How often does it seem like people are
out to get you, people are controlling
you, or you are very suspicious of others?
Do you have special powers or
importance?”’

0= no evidence

1= seldom, less than once a month

2= sometimes, at least once a month

3= frequently, at least once a week

4 = very frequently, sometimes for days
on end

Severity

“When you feel suspicious (insert
delusion here), are you able to convince
yourself that it is not rational?” [Severity
should reflect the behavior’s impact on
the individual’s ability to carry out daily
activities as indicated by response
choices.]

0 = no evidence

1 = has delusional idea(s), not sure it is
true

2 = convinced of idea(s) but allows that
the idea is not true

3 = utterly convinced of the idea(s), but
not acting on them

4 = utterly convinced of the idea(s),
behavior is determined by the delusion(s)

Hallucinations
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Frequency

“How often have you heard things that
other people couldn’t hear, or seen things
that other people couldn’t see?”

0 = no evidence of hallucinations

1 = seldom, less than once a month

2 = sometimes, at least once a month

3 = frequently, at least once a week

4 = often, sometimes for days on end
Severity

“When you see or hear things (insert
hallucination here), are you able to
convince yourself that it is not rational?”
[Severity should reflect the behavior’s
impact on the individual’s ability to carry
out daily activities as indicated by
response choices.]

0 = no evidence

1 = has hallucinations, but not sure that
they are real

2 = convinced of the reality of the
hallucinations but allows that it is
possible that they are not real, and not
acting on them

3 = utterly convinced of the
hallucinations being real, but not acting
on them

4 = severe-has hallucinations that are
vivid, subject is utterly convinced they
are real and the hallucinations impact
behavior

Escores funcionais
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Functional Assessment

Yes or No

Could subject engage in gainful employment in his/her accustomed work?
Could subject engage in any kind of gainful employment?

Could subject engage in any kind of volunteer or non-gainful work?
Could subject manage his/her finances (monthly) without any help?
Could subject shop for groceries without help?

Could subject handle money as a purchaser in a simple cash (store) transaction?
Could subject supervise children without help?

Could subject operate an automobile safely and independently?
Could subject do his/her own housework without help?

Could subject do his/her own laundry (wash/dry) without help?
Could subject prepare his/her own meals without help?

Could subject use the telephone without help?

Could subject take his/her own medications without help?

Could subject feed himself/herself without help?

Could subject dress himself/herself without help?

Could subject bathe himself/herself without help?

Could subject use public transportation to get places without help?
Could subject walk to places in his/her neighborhood without help?
Could subject walk without falling?

Could subject walk without help?

Could subject comb hair without help?

Could subject transfer between chairs without help?

Could subject get in and out of bed without help?

Could subject use toilet/commode without help?

Could subject’s care still be provided at home?

Independence Scale

Please indicate the most accurate current level of subject’s independence
100 No special care needed avoided

90 No physical care needed if difficult tasks are avoided.

80 Pre-disease level of employment changes or ends; cannot perform
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household chores to pre-disease level, may need help with finances

70 Self-care maintained for bathing, limited house-hold duties (cooking and
use of knives), driving terminates; unable to manage finances

60 Needs minor assistance in dressing, toileting, bathing; food must be cut for
patient

50 24-hour supervision appropriate; assistance required for bathing; eating,
toileting

40 Chronic care facility needed; limited self-feeding, liquified diet

30 Patient provides minimal assistance in own feeding, bathing, toileting
20 No speech, must be fed

10 Tube fed, total bed care

Functional Capacity
OCCUPATION

0 = unable

1 = marginal work only

2 = reduced capacity for usual
job

3 =normal

ADL

0 = total care

1 = gross tasks only

2 = minimal impairment

3 =normal
FINANCES
0 = unable

1 = major assistance

2 = slight assistance

3 =normal

CARE LEVEL

0 = full time skilled nursing
1 = home or chronic care

2 = home
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DOMESTIC CHORES
0 = unable

1 = impaired

2 = normal

TOTAL.:
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ANEXO Ill — Normas Revista CEFAC

Relatos de casos clinicos: relata casos raros ou ndo comuns, particularmente interessantes ou
que tragam novos conhecimentos e técnicas de tratamento ou reflexdes. Devem ser originais e
inéditos. Sua estrutura formal deve apresentar os tépicos: Introducgdo (Introduction), sucinta e
apoiada em literatura que justifique a apresentacdo do caso; Apresentacdo do Caso (Case
Report), descricdo da histdria, dos procedimentos e tratamentos realizados; Resultados
(Results), mostrando claramente a evolugdo obtida; Discussdo (Discussion) fundamentada;
Conclusao/Consideracdes Finais (Conclusion/Final  Considerations) e Referéncias
(References), pertinente ao relato. Maximo de 30 referéncias constituidas de artigos publicados
em periddicos da literatura nacional e internacional, preferencialmente dos ultimos 5 anos. O

resumo deve conter no maximo 200 palavras e ndo deve ser estruturado.

Requisitos técnicos

a) arquivos em Word, formato de pagina A4 (212 X 297 mm), digitado em espaco simples,
fonte Arial, tamanho 12, margens superior, inferior, direita e esquerda de 2,5 cm, com paginas
numeradas em algarismos arabicos, na sequéncia: pagina de titulo, contendo o titulo da pesquisa
em portugués e em inglés e o titulo resumido em portugués; resumo e descritores; abstract e
keywords; texto; agradecimentos; referéncias; tabelas e figuras com as respectivas legendas.

O manuscrito deve ter até 15 paginas, digitadas em espaco simples (conta-se da introducéo até
antes das referéncias), maximo de 10 tabelas (ou figuras). Graficos, fotografias e ilustracGes
caracterizam-se como figuras. Questionarios podem vir como Anexo e devem,
necessariamente, estar em formato de quadro.

b) permisséo para reproducdo do material fotogréfico do paciente ou retirado de outro autor,
quando houver; anexando copia do “Consentimento Livre e Esclarecido”, constando a
aprovacao para utilizagcdo das imagens em periodicos cientificos.

c) aprovacio do Comité de Etica em Pesquisa (CEP), quando referente a pesquisas com seres
humanos. E obrigatéria a apresentagdo do niimero do protocolo de aprovacio da Comisséo de
Etica da instituicdo onde a pesquisa foi realizada, assim como a informac&o quanto a assinatura
do “Termo de Consentimento Livre e Esclarecido”, por todos os sujeitos envolvidos ou seus

responsaveis (Resolugdo CNS 466/2012).
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d) carta assinada por todos os autores com o Termo de Responsabilidade em que se afirme o
ineditismo do trabalho, assim como a responsabilidade pelo contetido enviado, garantindo que
o0 artigo nunca foi publicado ou enviado a outra revista, reservando o direito de exclusividade a
Revista CEFAC e autorizando a adequacdo do texto ao formato da revista, preservando seu
contedo. A falta de assinatura serd interpretada como desinteresse ou desaprovagdo a
publicacédo, determinando a excluséo editorial do nome da pessoa da relacdo dos autores. Todas
as pessoas designadas como autores devem ter participado suficientemente no trabalho para
assumir responsabilidade publica pelo seu contetdo. O crédito de autoria deve ser baseado
somente em: 1) contribui¢fes substanciais para a concepcao e delineamento, coleta de dados
ou andlise e interpretacdo dos dados; 2) redacdo ou revisdo critica do artigo em relacdo a
conteddo intelectualmente importante; 3) aprovacao final da versao a ser publicada.

Os editores podem solicitar justificativa quando o total de autores exceder a oito. Ndo sera
permitida a inclusdo de um novo autor ap6s o recebimento da primeira revisdo feita pelos

pareceristas.

Preparo do manuscrito

1. Pégina de Identificacdo - deve conter: a) titulo do manuscrito em portugués e inglés, que
devera ser conciso e informativo; b) titulo resumido com até 40 caracteres, incluindo 0s espacos,
em portugués; ¢) nome completo de cada autor, nome da entidade institucional onde foi
desenvolvido o artigo, Cidade, Estado e Pais; d) nome, endereco completo, fax e e-mail do autor
responsavel e a quem deve ser encaminhada a correspondéncia; e) area a qual o trabalho
pertence: Linguagem, Fluéncia, Motricidade Orofacial, Voz, Audicdo, Disfagia, Salde
Coletiva, Fonoaudiologia Neurofuncional, Gerontologia, Neuropsicologia, Fonoaudiologia do
Trabalho, Fonoaudiologia Educacional, Pericia Fonoaudioldgica e Areas Relacionadas; f)
identificar o tipo de manuscrito: artigo original de pesquisa, artigo de revisdo de literatura,
comunicacéo breve, relatos de casos clinicos, carta ao editor ; g) ; g) citar fontes de auxilio a
pesquisa ou indicacdo de financiamentos relacionados ao trabalho, se houver; h) citar conflito
de interesse (caso ndo haja colocar inexistente); i) citar a participagdo das contribuicoes
substanciais nas fases a seguir: (1) concepgéo e projeto do estudo, ou a aquisicdo de dados, ou
analise e interpretacdo dos dados, (2) elaboracdo do artigo ou revisao critica para conteddo
intelectual relevante, (3) aprovacdo final da versao a ser apresentada para publicacéo.

Em sintese:
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Titulo do manuscrito: em portugués e em inglés.

Titulo resumido: até 40 caracteres em portugués.

Autor Principall, Primeiro Co-Autor2...

(1) Nome da entidade institucional onde foi desenvolvido o artigo, cidade, estado e pais.
Nome, enderego e e-mail do autor responsavel.

Area:

Tipo de manuscrito:

Fonte de auxilio: citar apenas se houver

Conflito de Interesse:

Participacédo das contribuicdes substanciais:

2. Titulo: deve traduzir adequadamente o tema tratado no artigo, sendo geral/ abrangente, ndo
identificando cidade ou instituicdo em que foi realizada a pesquisa, por exemplo.

3. Resumo e descritores: a segunda pégina deve contero resumo, em portugués (ou espanhol) e
em inglés, com no m&ximo 200 palavras. Devera ser estruturado conforme o tipo de trabalho,
descrito acima, em portugués ou espanhol e em inglés. O resumo tem por objetivo fornecer uma
visdo clara das principais partes do trabalho, ressaltando os dados mais significantes, aspectos
novos do conteudo e conclusdes do trabalho. N&do devem ser utilizados simbolos, férmulas,
equacOes ou abreviaturas.

Abaixo do resumo/abstract, especificar os descritores/keywords que definam o assunto do
trabalho: no minimo trés e no maximo seis. Os descritores deverdo ser baseados no DeCS
(Descritores em Ciéncias da Saude) publicado pela Bireme, que é uma traducdo do MeSH
(Medical Subject Headings) da National Library of Medicine e disponivel no endereco
eletronico: http://www.bireme.br (seguir para: terminologiaem saude - consulta ao DeCS; ou
diretamente no endereco: http://decs.bvs.br). Deverdo ser utilizados sempre os descritores
exatos. No caso de Ensaios Clinicos, abaixo do Resumo, indicar o nimero de registro na base
de Ensaios Clinicos.

4. Texto: devera obedecer a estrutura exigida para cada tipo de trabalho. Abreviaturas devem
ser evitadas. Quando necesséria a utilizacdo de siglas, as mesmas devem ser precedidas pelo
referido termo na integra em sua primeira aparicdo no texto. Os trabalhos devem estar
referenciados no texto, em ordem de entrada sequencial numerica, com algarismos arabicos,

sobrescritos, evitando indicar o nomedos autores.
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A Introducéo deve conter dados que direcionem o leitor ao tema, de maneira clara e concisa,
sendo que os objetivos devem estar claramente expostos no ultimo paragrafo da Introdugéo.
Por exemplo: O(s) objetivo(s) desta pesquisa foi(foram)....e deve coincidir com o objetivo
proposto no resumo/abstract.

O Método deve estar detalhadamente descrito. O primeiro paragrafo deve iniciar pela aprovacao
do projeto pelo Comité de Etica em Pesquisa (CEP) com o respectivo nimero de protocolo. Os
critérios de inclusdo e de exclusdo devem estar especificados na casuistica. Os procedimentos
devem estar claramente descritos de forma a possibilitar réplica do trabalho ou total
compreensdo do que e como foi realizado. Protocolos relevantes para a compreenséo do método
devem ser incorporados & metodologia no final deste item e ndo como anexo, devendo constar
0 pressuposto tedrico que a pesquisa se baseou (protocolos adaptados de autores, baseados ou
utilizados na integra, etc.). No altimo paragrafo deve constar o tipo de analise estatistica
utilizada, descrevendo-se os testes utilizados e o valor considerado significante. No caso de ndo
ter sido utilizado teste de hipdtese, especificar como os resultados serdo apresentados.

Os Resultados podem ser expostos de maneira descritiva, por tabelas ou figuras (gréaficos,
quadros, fotografias e ilustracGes sdo chamados de figuras) escolhendo-se as que forem mais
convenientes. Solicitamos que os dados apresentados ndo sejam repetidos em graficos ou em
texto.

5. Notas de rodapé: ndo deve haver notas de rodapé. Se a informacdo for importante para a
compreensdo ou para a reproducao do estudo, a mesma devera ser incluida no corpo do artigo.
6. Agradecimentos: inclui colaboragdes de pessoas que merecem reconhecimento, mas que ndo
justificam a inclusdo como autores ou agradecimentos por apoio financeiro, auxilio técnico,
entre outros.

7. Referéncias: devem citar artigos indexados em bases de dados nacionais e internacionais.
Artigos que possuem versdao completa em inglés devem ser referenciados. A apresentagdo
devera estar baseada no formato denominado “Vancouver Style”, conforme exemplos abaixo,
e os titulos de periodicos deverdo ser abreviados de acordo com o estilo apresentado pela List
of Journal Indexed in Index Medicus, da National Library of Medicine e disponibilizados no
endereco: https://www.nIm.nih.gov/index.html

Devem ser numeradas consecutivamente, na mesma ordem em que foram citadas no texto e
identificadas com nimeros arabicos sobrescritos. Se forem sequenciais, precisam ser separadas

por hifen. Se forem aleatdrias, a separacdo deve ser feita por virgulas.
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10. Andlise Estatistica: os autores devem demonstrar que 0s procedimentos estatisticos
utilizados foram ndo somente apropriados para testar as hipdteses do estudo, mas também
corretamente interpretados. Os niveis de significancia estatistica (ex.: p < 0,05; p < 0,01; p <
0,001) devem ser mencionados.

11. Abreviaturas e Siglas: devem ser precedidas do nome completo quando citadas pela
primeira vez. Quando presentes no interior das tabelas e figuras, as abreviaturas e siglas devem
estar com os respectivos significados nas legendas. Ndo devem ser usadas no titulo do artigo,
no resumo/abstract e nem nos titulos das tabelas e/ou das figuras.

12. Unidades: valores de grandezas fisicas devem ser referidos nos padrdes do Sistema
Internacional de Unidades, disponivel no endereco:
http://www.inmetro.gov.br/infotec/publicacoes/Si/si.htm.

13. ORCID: O autor responsavel pela submissdo deve informar o ORCID de todos os autores.
Caso ndo possua, é possivel a criagdo do mesmo no momento da submisséo do artigo (Open
Researcher and Contributor ID).
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8 APENDICE |
TERMO DE CONSENTIMENTO LIVRE E ESCLARECIDO
N° do projeto GPPG ou CAAE:

Titulo do Projeto: Avaliacdo da fala em individuos em risco para doenca de Huntington

Vocé estd sendo convidado(a) a participar desta pesquisa por apresentar o diagndstico de
doenca de Huntington. O objetivo geral deste estudo é investigar as alteracfes da fala em
pessoas em risco de desenvolver a doenca e também pacientes que ja apresentam o diagnéstico
de doenca de Huntington. Esta pesquisa estd sendo realizada pelos servi¢os de Neurologia e
Genética do Hospital de Clinicas de Porto Alegre.

Ao aceitar participar desta pesquisa, vocé realizara uma bateria de testes para avaliar sua fala,
linguagem, cogni¢do, um exame neuroldgico detalhado, além de uma coleta de sangue. O tempo
da avaliacdo estd estimado em 90 minutos. A bateria de testes e o exame neuroldgico serdo
repetidos no intervalo de 12 meses e 24 meses. A coleta de sangue sera realizada somente uma
vez.

Sua participacdo na pesquisa é totalmente voluntéria, ou seja, ndo € obrigatéria. Ndo havera
nenhum prejuizo ao atendimento que voceé recebe ou vira a receber nesta instituicdo, caso decida
ndo participar, ou ainda, desista de participar da pesquisa. Vocé ndo receberd nenhum tipo de
pagamento e também ndo teré custo associado a esta pesquisa.

BENEFICIOS, RISCOS E/OU DESCONFORTOS ASSOCIADOS A PARTICIPACAO NO
ESTUDO

Os riscos envolvidos nessa pesquisa estdo relacionados a coleta de sangue: mal-estar
passageiro, mancha roxa no local e cansaco. Vocé também pode apresentar desconforto ou
cansaco relacionado com a realizacdo do exame neuroldgico detalhado e da bateria de testes. A
sua participacdo no estudo ndo trard nenhum beneficio direto para vocé. Contudo, € importante
salientar que esta pesquisa podera trazer novas abordagens no que diz respeito a diagndstico e
reabilitacdo de pacientes com doenca de Huntington, além de aumentar o conhecimento sobre
a doenga.

CONFIDENCIALIDADE DOS DADOS

Os pesquisadores envolvidos neste estudo manterdo em sigilo o seu nome. Os seus dados
clinicos serdo usados somente para esta pesquisa. Caso estes dados apare¢cam em publicacdes,
o0 serdo de forma andnima, sem nenhuma possibilidade de vocé ser identificado
ESCLARECIMENTOS E CONTATOS

35



Caso vocé tenha duvidas, podera entrar em contato com o pesquisador responsavel -Raphael
Machado Castilhos, pelo telefone (51) 3359-8520, ou com o Comité de Etica em Pesquisa do
Hospital de Clinicas de Porto Alegre (HCPA), pelo telefone (51) 3359-7640, ou 20 andar do
HCPA, sala 2227, de segunda a sexta, das 8h as 17h.

Este Termo é assinado em duas vias, sendo uma para o participante e outra para 0s
pesquisadores.

Nome do participante da pesquisa (paciente ou responsavel legal)

Assinatura do participante

Nome do pesquisador (responsavel por aplicar o Termo)

Assinatura do pesquisador
Local: Data: / /
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APENDICE Il

Quadro 1: Bases motoras, tarefas realizadas e varidveis resultantes da avaliacdo acustica -
PRAAT

Base Motora

Tarefa

Variavel resultante

Fonacéo

Vogal A sustentada em
uma Unica respiracdo e
uma Unica repetigéo.

Seré solicitada 3
produces do individuo
(média entre as trés).

Jitter rap: é uma medida de perturbagdo da
frequéncia fundamental caracterizada pela
irregularidade da vibragdo da mucosa das
pregas vocais correlacionando-se com as
caracteristicas biomecanicas das pregas
vocais e com a variagdo do controle
neuromuscular. Os valores normativos de
PRAAT sédo 0,680% como um limite para
patologia para jitter rap.

Shimmer local: €é wuma medida de
perturbacdo na amplitude da onda sonora e
oferece uma percepgdo indireta de ruido na
producdo vocal; seus valores aumentam
guanto maior a quantidade de ruido em uma
emissdo. Os valores normativos de PRAAT
séo 3,810% como um limite para patologia
para shimmer local.

Frequéncia fundamental (Fo): nimero de
ciclos que as pregas vocais realizam por
segundo. Para falantes do portugués
brasileiro, a faixa de frequéncia de
normalidade para mulheres é 150-250 Hz e
80-150 Hz para homens.

Mean (+/- SD) SFF was 134.9 +/- 17.9 Hz for
oral reading and 130.5 +/- 18.5 Hz for
counting. The mean SFF values obtained in
this investigation were similar to data
reported in previous studies. (Homens)
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Frequéncia fundamental (Fo) max e min:
variacdo da Fo fundamental; valores de
maximo e minimo.

Frequéncia fundamental (Fo) - DP: Desvio
padrdo da média da Fo.

Harmoics-to-noise ratio (HNR): é uma
medida que quantifica a quantidade de ruido
aditivo no sinal de voz

Respiracéo

Vogal A sustentada em
uma Unica respiracdo e
uma Unica repetigéo.

Seré solicitada 3
produces do individuo
(média entre as trés).

Tempo méximo de fonagdo (TMF): indica
a capacidade do sujeito de controlar as forcas
aerodindmicas da corrente pulmonar e as
forcas mioelasticas da laringe. Esta
relacionado a capacidade vital do sujeito.
Para falantes do portugués brasileiro, o
padrdo de normalidade para mulheres é 14
seg, para homens, 20 segundos. Refere
tambem como uma medida de incoordenacao
pneumofonoarticulatoria.

Articulacéo

Repeticdo alternada de
[pataka] tdo rapido quanto
o0 individuo pode atingir
em uma Unica respiracao.
O avaliador entregara os
modelos antes da
producdo pelo sujeito.

Fala espontanea durante o
tempo de 90seg. Pedir para
0 paciente descrever o que
ele fez durante o dia.

Nsyll: nimero de silabas

Npauses: nimero de pausas.

Dur_s: duracdo total em segundos da
producdo da diadoconcinesia

Phonation time: tempo total menos o

tempo de pausas.

Phonation rate: Percentual do tempo de fala,
a diferenga em % mostra o tempo de falae o
tempo em siléncio (melhor usar na fala
espontanea)
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Tempo total menos o tempo das pausas
dividido pelo tempo total.

Speech rate: nimero de silabas dividido pelo
tempo total de fala, juntamente com as
pausas. A medida é silaba por segundo.

Articulation rate: ndmero de silabas
dividido pelo tempo de fala subtraindo as
pausas, porém com a remogdo dos siléncios
(pausas).

ASD (average sillabe duration): duracéo
média das silabas (em seg) sem contar
pausar, medida que corresponde abrir e
fechar a boca.

Ressonancia

Repeticdo do ditongo 1-U
alternadamente, o maior
nimero de vezes em uma
Unica respiragao.

F2i dividido F2u: instabilidade
articulatoria.

Quanto menor menos abre a boca e menos
leva a lingua para tras.

Prosédia

Frases com diferentes

entonagbes:  afirmacéo,
exclamagéo e
interrogacé&o.

Modelo de frase: Choveu
muito nesse final de
semana.

FFmax — FFmin: variacdo da amplitude
melddica. Tambem chamado de tessitura,
quanto consegue modular a fala. Usar Fo
média e Fo DP

Se ndo tiver variagdo monopitch

Se semitons tira a diferenga entre homens e
mulheres.

Variagdo em dB (méximo e minimo):
variacdo da intensidade melddica em dB.

Se ndo tiver variagdo monoloudness
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