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RESUMO

A trissomia do cromossomo 21 € a alteragédo genética mais comum descrita no homem.
Pessoas com T21 tém trés exemplares do cromossomo 21, em vez de dois (Mustacchi;
Rozone, 1990). Existem trés tipos principais de alteracdes cromossémicas observadas
no cariotipo: a trissomia livre (95% dos casos), que resulta em 47 cromossomos, e outras
duas, a translocacdo e o mosaicismo. Na translocacdo, o cromossomo 21 esta ligado a
outro, geralmente o 14. No mosaicismo, ha uma mistura de células com e sem trissomia
(Mustacchi; Rozone, 1990; Schwartzman et al., 2003; Ministério da saude, 2013). Essas
alteracdes afetam o desenvolvimento fisico, motor e cognitivo, especialmente a fala.
Portanto, este estudo pretende descrever as caracteristicas acusticas da vogal [a]
produzida por uma pessoa com Down, relacionando-as a fatores oromiofuncionais
(macroglossia, hipotonia, denticéo irregular, etc.) e analisar seu impacto na fala por meio
dos achados acusticos F1 e F2, com a hipotese de que a producéo sera comprometida
por questdes da T21.
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ACQUISITION OF THE VOWEL PHONOLOGICAL SYSTEM OF PORTUGUESE IN
PEOPLE WITH TRISOMY 21

ABSTRACT

Trisomy 21 is the most common genetic alteration described in humans. Individuals with
T21 have three copies of chromosome 21 instead of two (Mustacchi; Rozone, 1990).
There are three main types of chromosomal alterations observed in the karyotype: free
trisomy (95% of cases), resulting in 47 chromosomes, and two others, translocation and
mosaicism. In translocation, chromosome 21 is attached to another, usually
chromosome 14. In mosaicism, there is a mix of cells with and without trisomy
(Mustacchi; Rozone, 1990; Schwartzman et al., 2003; Ministry of Health, 2013). These
alterations impact physical, motor, and cognitive development, particularly speech.
Therefore, this study aims to describe the acoustic characteristics of the vowel [a]
produced by a person with Down syndrome, relating them to oromyofunctional factors
(macroglossia, hypotonia, irregular dentition, etc.) and analyze their impact on speech
through F1 and F2 acoustic findings, hypothesizing that production will be affected by
T21-related issues.
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INTRODUCAO

A T21, ou Sindrome de Down, é a alteracdo cromossdmica mais comum em
humanos, resultando em 47 cromossomos por célula em vez dos 46 habituais
(Mustacchi; Rozone, 1990). Essa condicdo genética leva a diversas alteracdes fisicas,
motoras e cognitivas, variando em intensidade (Kozma, 2007). Uma caracteristica
marcante é a hipotonicidade, que implica falta de tbnus muscular, deixando as pessoas
com T21 mais flexiveis, com musculos fracos e movimentos lentos. Essa condi¢ao pode
atrasar o desenvolvimento motor, como sentar, engatinhar e andar (Kozma, 2007).

A hipotonia também pode afetar a aquisicdo da fala. Esta pesquisa busca
descrever as caracteristicas acusticas da vogal [a] produzida por um individuo com
Down de Vitéria da Conquista, relacionando-as a fatores oromiofuncionais, como
hipotonia, macroglossia e denti¢cdo irregular. O objetivo € entender se a hipotonia
orofacial, a macroglossia ou a redugéo da cavidade oral interferem na producdo dessa
vogal e determinar padrdes acusticos dessa producéo.

Com base na teoria linear de fonte e filtro (Gunnar, 1970), pretende-se mostrar
como as alteracdes fisicas, motoras e cognitivas relacionadas a T21 influenciam a
articulacédo da vogal [a]. A pesquisa é socialmente e cientificamente relevante, visto o
pouco estudo sobre T21 no pais, e visa promover inclusdo pedagdgica e combater

preconceitos gerados por discursos de massa e médicos.

MATERIAIS E METODOS

Os dados foram coletados com um sujeito com sindrome de Down do sexo
feminino natural de Vitéria da Conquista. Para fins de comparacao entre a qualidade
acustica da fala de uma pessoa tipica com uma pessoa com T21 recorremos a literatura
com dados de Oliveira (2011), que apresentardo através dos formantes F1 e F2 a
producdo vocalica esperada. Levando em conta a argumentacao de que devido as
diferencgas no trato vocalico, havera também diferenga na produgéo do som.

Além disso, os dados foram obtidos em uma cabine acusticamente tratada e com
uso de microfone e gravador de alta qualidade no Laborat6rio de Fonética e Fonologia
(LAPEFF). Assim, foi elaborado um corpus a partir da repeticdo de sintagmas nominais
formados por uma palavra alvo com a vogal oral [a] ocupando o ndcleo de silaba em
posicOes tbnica e pretdnica, seguida do adjetivo baixinho (ex: pap& baixinho). As
palavras foram projetadas em slides que o informante leu em voz alta. As variagdes

entre as medidas dos valores de cada formante (F1 e F2) foram significativas; elas foram



mensuradas através do Praat (cf. Boersma e Weenink, 2006), baseado nas leituras de

Ferreira (2008) e organizadas em planilhas do excel.

RESULTADOS E DISCUSSAO

Em pessoas com T21, devido a hipotonia, ha dificuldade em manter a boca
aberta, influenciando a producéo da vogal, pois a falta de tbnus impede o controle da
mandibula e a lingua pode projetar-se para fora. A analise acustica € importante para
entender a articulacdo, com F1 refletindo a abertura da lingua e F2 seu recuo (Kent e
Read, 1992).

Espera-se que F1 seja elevado, indicando maior abertura da boca, e F2 com
valores medianos, indicando o recuo da lingua. No estudo, as médias de F1 e F2 para
a vogal [a] em posicao tonica foram 954 Hz e 1665 Hz, respectivamente, e em pretonica,
877 Hz e 1705 Hz.

Abaixo seguem os dados da tabela 1, referentes ao corpus coletado:

Tabela 01
Posic¢ao Sildbica média de F1 média de F2
TOnica 954 Hz 1665 Hz
Pretbnica 877 Hz 1705 Hz

Tabela 1 - Médias de F1 e F2 da vogal [a] produzidas por sujeito com T21.

Fonte: Banco de Dados do Nucleo Saber Down

Os resultados mostram que a hipotonia orofacial impacta na producdo das
vogais, mas no caso da [a], a diferenca n&o foi significativa. No entanto, a abertura pode
ser mais distintiva em outras vogais, especialmente médias. A diferenca entre posicdes
de silaba foi de 77 Hz para F1 e 40 Hz para F2, abaixo do esperado de 100Hz para ser
significativa (Crist6faro, 2019), mas ainda perceptivel. Isso ressalta a influéncia da
hipotonia e da menor cavidade oral em pessoas com T21. A pesquisa refor¢ca que a
maior abertura ocorre em silabas tonicas, como demonstrado pelos valores de F1.

Comparando com Oliveira (2011), que estudou sujeitos sem T21, percebe-se
que o individuo com T21 apresentou maior abertura da boca devido aos valores de F1
mais altos (954 Hz ténica e 877 Hz pretbnica), indicando dificuldade no controle da

mandibula.

CONCLUSOES/CONSIDERACOES



Este trabalho buscou coletar e analisar caracteristicas acusticas e articulatorias
da vogal [a] na fala de individuos com T21 de Vitéria da Conquista. A hipbtese era que
a hipotonia e a lingua protusa afetariam a qualidade acustica da producéo dessa vogal
em silabas tbnicas e pretdnicas. Os dados indicaram uma maior dificuldade na
producdo, especialmente no primeiro formante (F1), embora o sujeito demonstrasse
certo controle da mandibula.

Diante disso, os resultados estéo ligados as altera¢des do trato vocal do sujeito,
como a cavidade oral reduzida, hipotonia muscular e a lingua protusa, que dificultam a
abertura adequada da boca e o recuo da lingua. A coleta e andalise desses dados
ressaltam a importancia de pesquisas fonéticas sobre a sindrome de Down, contribuindo
para praticas clinicas mais efetivas e promovendo uma pedagogia mais inclusiva e

humanizada.
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