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SINDROMES GENETICOS - CONCEITOS

= Origem na mutacdo do material genético (DNA);

=“Sindrome” — algo que “corre em conjunto” — conjunto de sinais e sintomas que geram doenca.
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m SINDROMES GENETICOS - CLASSIFICACAO

Monogénicos — mudancas ou mutacdes que acontecem na sucessao de DNA de um Unico gene

(ex. Doenca de Tay-Sachs; Distrofia muscular de Duchene).

Cromossomicos — alteracOes estruturais e numéricas no conjunto de cromossomas. Euploidias
(todos os cromossomas duplicados ou triplicados); Aneuploidias (apenas um ou alguns

duplicados ou deletados) (ex. Trissomias; Sindrome Cri-du-chat).

Multifatoriais - uma combinacao de fatores ambientais e mutacdes em genes multiplos (ex.

cardiopatias congénitas)




m SINDROMES GENETICOS - DIAGNOSTICO

= Exames Genéticos

Caridtipo — investigacao de cromossopatias.
Microarray - identificar ganhos e perdas de DNA que possam explicar o quadro clinico.
Exoma — alta complexidade; sequenciacdao de cerca de 20 000 genes (sindromes sem

hipétese diagnostica).



m SINDROMES GENETICOS — O PAPEL DO TERAPEUTA DA FALA

= O papel do Terapeuta da fala perante um individuo com diagndstico de sindrome
genético é caracterizar, de entre o espectro clinico geral, o fenétipo que envolve a

linguagem na sua modalidade oral e escrita, as fungdoes motoras orais e a degluticao

(GIACHETI, 2010).

= As alteracdes no esqueleto craniofacial, na formacao da musculatura miofuncional, e na
estrutura e funcionamento do Sistema Nervoso Central, frequentemente presentes na
grande maioria dos sindromes genéticos, podem justificar as alteracdes nas funcoes

estomatognaticas e principalmente na biomecanica da degluticao.



m SINDROMES GENETICOS — DISFAGIA

Individuos com sindromes genéticos frequentemente possuem problemas alimentares e
alteracoes na degluticao, porém poucos sao os estudos sobre alteracdes de degluticao e

o grau de comprometimento da disfagia orofaringea nestes individuos.

Sdao ainda mais escassos os estudos que se propuseram ao estudo da disfagia

orofaringea nos diferentes sindromes genéticos.



SINDROMES GENETICOS COM IMPACTO NA ALIMENTACAO

Trissomia 21

Sequéncia de Pierre Robin
Sindrome Cris-du-Chat

Sindrome Cornélia de Lange
Sindrome de Beckwith-Wiedemann
RASopatias - Sindrome Noonan

Sindrome Prader Willi

Sindrome Treacher-Collins
Sindrome de Tay-Sachs
Sindrome de CHARGE
Craniossinestoses Sindromicas

Doencas Neuromusculares
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Anomalia cromossomatica (aneuploidia), da qual resulta uma célula com trés cépias do cromossoma

21 em vez de duas;

Incidéncia 1:500 -1:800 nados vivos

Quando ocorre a divisao celular, esta tem uma distribuicao defeituosa devido ao cromossoma

supranumerario no par 21;

A trissomia produz um desequilibrio genético que altera
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m TRISSOMIA 21 - DIAGNOSTICO

= Pré-Natal

Malformacodes fetais detetadas pela ecografia (translucidez da nuca);

Testes de triagem (Rastreio Combinado do 12 trimestre; Amniocentese)
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= Pds-Natal
Exame objetivo — carateristicas fenotipicas;
Estudo genético (Cariotipo)




m TRISSOMIA 21 - DIAGNOSTICO

= Livre/Simples - todas as células possuem um cromossoma extra ligado ao par 21 (ocorre

em 95% dos casos).
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m TRISSOMIA 21 - DIAGNOSTICO

" Translocacdo — o cromossoma extra do par 21 fica

frequentemente no 14. A transladacao pode ser herdada e por isso requer estudo dos pais.

“colado” a outro cromossoma,
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m TRISSOMIA 21 - DIAGNOSTICO

= Mosaico — a alteracao genética atinge apenas parte das células, algumas células

tém 47 cromossomas e outras 46. O erro nao vem dos pais mas acontece nas
primeiras divisdes do ovo, existindo células normais e células com 3 cromossomas

21 (ocorre em 2% dos casos).
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m TRISSOMIA 21 — CARACTERISTICAS
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m TRISSOMIA 21 — CARACTERISTICAS DA CAVIDADE ORAL

= Labios
- Maior projecao do labio superior e inferior, mas com comprimentos semelhantes ao dos individuos

normais (Damasceno e Basting, 2014).

" Lingua

Macroglossia congénita, caracteristica que conduz a protrusao e abertura bucal como mecanismos

compensatoérios (Coelho e Loevy, cit in. Damasceno e Basting, 2014).

- Protusao lingual por n3dao encontrar espaco na cavidade oral. Por essas razdoes, acomoda-se
externamente, apoiando-se sobre o labio inferior e entre os dentes (Santangelo et al., 2008).

- Lingua com numerosos sulcos ou fissuras que irradiam do sulco central — acumulo de restos de

alimentos.

- Hipotonia.



m TRISSOMIA 21 — CARACTERISTICAS DA CAVIDADE ORAL

= Palato

Mais curto que no genétipo normal, a nascenca (Fisher-Brandies, cit in. Lauridsen et al., 2005).

Atrésico.

Influenciado pela hipoplasia do ter¢co médio da face — redugao da cavidade oral com palato duro

menor e ogival (Andrean et al., 2013).

Ocasionalmente uvula bifida.
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m TRISSOMIA 21 — CARACTERISTICAS DA CAVIDADE ORAL

= Denticao
- Atraso na erup¢ao;
- Hipodontia (diminui¢cdo do n2 de dentes);

- Impactagcdes dentarias, macrodontia, supranumerarios, transposicao e fusao dentaria.

= Sistema Estomatognatico
- O desenvolvimento andmalo da cavidade oral leva ao comprometimento do desenvolvimento da
degluticao, sucgcao, mastigacao e fala.
- Sem qualquer intervencao especializada, a crianca apresentara hipersalivacao (Hennequin et al,,

1999).

- Mucosa faringea apresenta sinais de atrofia e tendéncia ao ressecamento, hipertrofia das amigdalas

e palato ogival (Montague e Hollien, cit in. Barata e Branco, 2010).



TRISSOMIA 21 — CARACTERISTICAS DA CAVIDADE ORAL

- Apneia obstrutiva do sono (AOS) surge em 30 a 60% dos casos;
- Micrognatia, em associacdao com as malformacdes nasais e nasofaringeas, considerada a principal

causa do desenvolvimento da respiracao oral.

L Infecdes respiratodrias frequentes
AlteracOes na estrutura do palato

- Obstrucdes das vias aéreas;

- Musculos da mastigagao hipotdnicos, sendo os movimentos arritmicos com incoordenacao dos
|labios e boca e excessiva abertura vertical (Hoyer e Limbrock, cit in. Faria, Lauria e Bittencourt, 2013).

- Mas oclusdes dentarias - a hipotonicidade dos musculos mastigatérios e faciais, associada a
respiracao bucal e posicao lingual anterior, contribuem para o desenvolvimento da mordida aberta
anterior (Faria et al., 2013).

- Alteracdes da ATM — relacionadas com a hipotonia muscular e hiperlaxidao das articulacdes;

- Bruxismo



m TRISSOMIA 21 - DESENVOLVIMENTO MOTOR ORAL E ALIMENTACAO

= AlteracOes orofaciais que existem desde o0 nascimento ou se tornam mais evidentes no final do 12 ano
de vida;

= As principais alteracdes incluem hipotonia generalizada da musculatura perioral, labios e musculos
mastigatorios que levam a problemas de succ¢ao, degluticao, sialorreia e denticao.

Intervencao

v Fortalecimento da musculatura da face e da boca;
v Coordenacio entre as funcdes orais e a respirac3do;

v" Dificuldades de alimentacdo (succdo; mastigac3o;
degluticao)
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m SEQUENCIA DE PIERRE-ROBIN

Descrita em 1934 pelo estomatologista Pierre Robin

Anomalia congénita rara

Incidéncia: 1/8500 a 1/14000 nados vivos

Triade de anomalias morfoldgicas orofaciais: micrognatia, fenda palatina e glossoptose em

concomitancia com obstrucao das vias aéreas.

Caracterizada pela presenca de pelo menos 2 das caracteristicas da triade.



m SEQUENCIA DE PIERRE-ROBIN — ETIOLOGIA

Posicao intra uterina ;

Hereditariedade;

Fatores genéticos;

Sindromes . (Margues et al., 2005)

= Trés hipoteses major para explicar a sequéncia de eventos que ocorre:
- Mandibula hipoplasica;
- Alteracdes orofaringeas e musculares;
- Compressao da mandibula no utero.



m SEQUENCIA DE PIERRE-ROBIN - CLASSIFICACAO

Classificacao da Sequéncia de Pierre-Robin (SPR)
(Costa e Matias, 2014)

i SPR sindrémica
SPR isolada SPR com anomalias

Implica que nao haja outra
anomalia presente

associadas A SPR é parte integrante de um

Estas anomalias ndo compdem sindrome especifico
uma sindrome especifica Pior progndstico

Taxa de prevaléncia 9% a 17% | Taxa de prevaléncia 8% a 35%

Taxa de prevaléncia 48% a 66%




m SEQUENCIA DE PIERRE-ROBIN — DIAGNOSTICO

= Pré-Natal

Ecografia

= Pds-Natal
Diagndstico definitivo s6 pode ocorrer apods o parto por se tratar de uma entidade clinica.

Estudos recentes apontam para uma anomalia nos cromossomas 2, 11 ou 17.




m SEQUENCIA DE PIERRE-ROBIN — CARACTERISTICAS

Micrognatia — acompanhada por retrognatia. Mandibula de tamanho diminuido tanto na dimensao

vertical como horizontal.

= Glossoptose (retracdo da lingua)- ocorre por diminuicao da mandibula e consequente diminuicao da

sua projecao anterior.

= Obstru¢ao da via aérea - a diminui¢cao do volume da cavidade oral devido a mandibula hipoplasica que
origina um anormal posicionamento da lingua com consequente bloqueio ao nivel da orofaringe

durante a inspiracao

L hipdxia, apneia, infecdes do trato respiratorio e aspiracao

= Fenda palato mole, geralmente em formato U (80%) ou em V;

= Palato ogival



SEQUENCIA DE PIERRE-ROBIN - CARACTERISTICAS

Typical Robin facies
with micrognathia

€ »
"
’ A, ) l_ T
‘ Palatine process
Hypoplastic mandible Glossoptosis Tongue obstructs U-shaped palate
(primary anomaly) (secondary anomaly) palatal fusion (secondary anomaly)
(secondary anomaly)




m SEQUENCIA DE PIERRE-ROBIN — ABORDAGEM TERAPEUTICA

= 12 Tratamento postural— posicao prono (decubito ventral) - permite que mandibula e a lingua se

desloquem anteriormente, reduzindo a obstrucao aérea tipica ao nivel da base da lingua.

= Sonda nasofaringea - colocada de forma intra-nasal que se prolonga pela orofaringe distal, e
ultrapassa a area de obstrucao da via aérea. Medida temporaria enquanto se aguarda o

crescimento mandibular




m SEQUENCIA DE PIERRE-ROBIN — ABORDAGEM TERAPEUTICA

= Glossopexia —adesao lingua- [dbio (mantida até que exista crescimento adequado da via aérea).

= Distracdao 6ssea mandibular —aumento do espaco aéreo superior

= Traqueostomia



m SEQUENCIA DE PIERRE-ROBIN

= Dificuldade respiratoria

= Refluxo gastroesofagico e esofagite

= Dificuldades alimentares —tempo de alimentacao aumentado; tosse; fadiga; engasgo; vomitos e

regurgitacdo > DesnutricdGo




m SEQUENCIA DE PIERRE-ROBIN - ALIMENTACAO

As dificuldades na alimentacao sao comuns uma vez que ocorre uma dificuldade respiratdria

aguando da tentativa de alimentacdao com possiveis complicacdes como refluxo gastroesofagico e

aspiracao.

O esforco respiratdrio realizado como tentativa de ultrapassar as obstrucdes na passagem de ar na
via aérea juntamente com o baixo aporte caldrico por alimentacao deficiente causam uma ma

progressao estaturo-ponderal no periodo pds-natal.

A fenda palatina, quando presente, agrava as dificuldades alimentares anteriormente descritas ao

impedir a formacao de uma pressao negativa intraoral, necessaria para a suc¢ao correta do leite.



m SEQUENCIA DE PIERRE-ROBIN - ALIMENTACAO

= Dieta hiperproteica

SNG

[ Presenca de fenda ou nao ]

Transic3o da alimentagéo

Técnicas Facilitadoras SNG - Via org]

Massagem extra e intra-oral
Treino SNN — E=
Treino SN ' &

- Controlo oral v -

- Adequacao da tetina

Bom prognadstico

Posicionamento



SINDROME CRI-DU-CHAT




m SINDROME CRI-DU-CHAT

= Descrito em 1963, pelo geneticista francés Dr. Jerone Lejeune.

= Sindrome do Miado do Gato - devido ao choro caracteristico que os bebés apresentam serem

parecidos a um pequeno gato em sofrimento (BURNS e BOTTINE, 1991, MUNIZ et al 2002).

= |ncidéncia: 1/50 000 nados vivos.

= Delacgao (parcial ou total) do braco curto de um dos pares do cromossoma 5 (HANS e JURGEN, 1992)

NORMAL SINDROME CRI DU CHAT
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m SINDROME CRI-DU-CHAT - DIAGNOSTICO

= Pds Natal

- Diagnéstico clinico;

- Primeiras horas de vida devido a caracteristica do choro.

= Pré Natal
- Amniocentese;

- Exames de citogenética.



SINDROME CRI-DU-CHAT - CARACTERISTICAS

= Choro caracteristico (mal formacao da laringe e da epiglote);
= Dedos das maos ou pés unidos;

= Baixo peso ao nascer e para a idade;
= Unica linha na palma da m3o;

=  Microcefalia;

= Assimetria facial;

=  Orelhas pequenas de implantacao baixa
= Palato ogival;
= Micrognatia;

= Hipotonia;

= Hipertelorismo;

= Atraso mental.



SINDROME CORNELIA
DE LANGE




m SINDROME CORNELIA DE LANGE

= Descrita por Cornélia de Lange em 1933

= Anomalia genética autossdémica dominante

= N3o identificado nenhum gene(s) como causa provavel apesar de ter sido detetado em varios
casos translocacao do cromossoma 3 e noutros identificado uma zona “suspeita” com um ponto

de rutura no braco longo do mesmo cromossoma.
= Incidéncia: 1/10000 a 1/30000 nascimentos
Portugal : 2 casos novos/ano

" 1% a 2% pode ter causa Hereditaria



m SINDROME CORNELIA DE LANGE- DIAGNOSTICO

= Pré-Natal

Ecografia — atraso intrauterino e anomalias dos membros
DNA fetal — familias com transmissao da doenca por um progenitor e em que a mutacao foi

identificada

= PAs-Natal

Nao existe um critério unico de identificacdo e o diagndstico depende de varios sinais e
sintomas clinicos.



m SINDROME CORNELIA DE LANGE- CARACTERISTICAS

= Baixo peso ao nascer (abaixo das 2250g);

Microcefalia;

Atraso de crescimento estaturo-ponderal;

Anomalia das extremidades;

Caracteristicas faciais peculiares:

Sobrancelhas espessas que se fundem na regido média (sinofis);

- Pestanas longas e curvas;

- Nariz pequeno e narinas antevertidas;

- Labio superior fino com inclinacao das comissuras labiais para baixo (“boca de carpa”);
- Implantagao baixa das orelhas e cabelo;

- Fenda palatina;

- Dentes irregulares

- Microstomia



m SINDROME CORNELIA DE LANGE- CARACTERISTICAS

= Hiperticose generalizada (excesso de pélos);
= Maos e pés pequenos;

= QOrgaos genitais grandes;

= Defeitos cardiacos e intestinais;

= Convulsoes;

= Dificuldade de succao e degluticao;

= Refluxo gastroesofagico

= Deficiéncia mental

Progndstico:

4,5% casos- morte por apneias, aspiracao,
alt. cardiacas, hemorragias intracranianas e
incidentes no periodo pds-operatério .




SINDROME CORNELIA DE LANGE - CLASSIFICACAO

TIPOS NA SCdL CARACTERISTICAS

Alteracoes faciais e esqueléticas caracteristicas desde a nascenca. Problemas de
Tipol crescimento prenatal. atraso psicomtor moderado a profundo e malformacoes major
(Classica) que resultam em incapciadade severa ou morte.

Caracteristicas faciais e esqueléticas semelhantes ao tipo I, mas com anomalias
Tipo II esqueléticas menores, que se podem tornar mais evidentes mais tarde ou serem
(Ligeira) parcialmente expressas. Auséncia ou poucas malformacgdes major, atraso

psicomotor & de crescimento pré e pos-natal menos severo.
Tipo III Manifestacdes fenotipicas compativeis com a SCdL dewidas a alteracoes
(Fenocapia) Cromossomicas ou exposicio teratogénica.

Fonte: Van Allen. 1993, citado por Vila Real & Santos, 2011; Ellaithi et al | 2007



SINDROME CORNELIA DE LANGE - ALIMENTACAO

77% casos — dificuldades alimentares e refluxo gastroesofagico

REVISTA CEFAC (OCT 2010)

= Hi persen sibilidade e hi pe rtonia orofacia I; Disfagia orofaringea em criancas com sindrome Cornélia de Lange
Oropharyngeal dysphagia in children with Cornelia de Lange syndrome

= Fase oral: DISFAGIA OROFARINGEA EM CRIANCAS

e COM SINDROME CORNELIA DE LANGE
- Vedamento labial ineficiente;

Oropharyngeal dysphagia in children with Cornelia de Lange syndrome

Escape oral anterior do bolo alimentar;

Priscila Martins Foroni ™, Anne Marques Beato =,

|nadeq uada formagﬁo/organizagéo do bOlO; Liciane Pinelli Valarelli =, Luciana Vitaliano Voi Trawitzki *

Atraso na ejec¢ao oral;
RESUMO

, Objetivo: descrever os achados das fases oral e faringea da degluticio, bem como os aspectos sen-
u Fa se fa rl nge a. sbrio-motores orofaciais relevanies em cfiangas com a sindrome Comélia de Lange. Métodos: irata-
se de relato de caso, retrospectivo. Realizou-se analise descritiva de guatro profocolos de avaliacao
fonoaudiologica da degluticdo da rotina do Servico de Fonoaudiologia de criangas com a sindrome
_ AU sculta géo ce ercal alte rada; CGI'I'.IE'|IEI defL_angE, _u:le ambos m s_exus, com f;m_ca etaria entre _1_2 er 9_.5 an@, Enlt:laﬁnlnhada..s para
avaliagao clinica e videofluoroscopica da degluticio em um hospital pdblico universitaro. Analisou-se
os aspectos das fases oral e faringea da degluticio por meio da avaliag3o clinica do sistema sensd-
- Refluxo nasal (incompeténcia velofa ringa) ; ric-motor orofacial, avaliago clinica funcional e videofluoroscopica. Resultados: As alieragdes do
sistema sensdrio-motor orofacial mais encontradas foram a hipersensibilidade e a hipertonia muscu-
lar da regiao orofacial. Na fase oral da degluticio, dentre as alteracbes observadas, destacaram-se
- Diminuicao da elevacao laringea (alteragdes neuromusculares) a presenca de vedamento labial ineficiente, escape oral anterior do bolo alimentar. inadeguada
formacdo/organizacio do bolo e ejecdo oral deficiente. Na fase faringea, observou-se ausculta
, n . , , . cernvical alterada, refluxo nasal, excursao hiolaringea reduzida_ presenca de residuo em transito farin-
- Presencga de residuo em transito faringeo apos a deglutigao, geo apds a deglufigan, penetragao laringea e aspiragao laringotraqueal. A disfagia orofaringea foi
encontrada em todas as criancas. Conclusao: Os achados encontrados apontaram alieracdes nos
~ , aspecios sensorio-motores orofaciais e comprometimento na biomecanica da degluticdo. As impor-
- Penetra ¢ao lari ngea, tantes alteragGes na deglutic3o evidenciadas nos casos descritos podem corresponder a manifesta-
cdes tipicas da sindrome Comélia de Lange.

- Aspiragdo laringotraqueal. DESCRITORES: Sindrome de Lange; Crianga; Degluticao; Transtomos de Degluticao




SINDROME DE
BECKWITH-WIEDEMANN




m SINDROME DE BECKWITH-WIEDEMANN

Descrito em 1963 por Bruce Beckwith e em 1964 por Hans Wiedemann

Alteracao no braco curto do cromossoma 11

85% causa esporadica, 15% hereditaria

Incidéncia: 1/17 000 nascimentos

Maior risco na fertilizacao in vitro- alteracdes de imprinting




m SINDROME DE BECKWITH-WIEDEMANN - DIAGNOSTICO

= Sinais clinicos;
= Confirmada por exame genético molecular;

= Atualmente possibilidade de diagndstico pré-natal.




m SINDROME DE BECKWITH-WIEDEMANN - CARACTERISTICAS

Triade distinta de anomalias congénitas:

= Onfalocele (hérnia umbilical congénita);

= Gigantismo;

= Macroglossia

Macroglosia Hernia umbilical Onfalocele



m SINDROME DE BECKWITH-WIEDEMANN - CARACTERISTICAS

= Hipoglicemia neonatal;

= Microcefalia

= Hemangioma capilar na fronte;

= Sulcos anormais nos l6bulos das orelhas;

= Exoftalmia (olhos proeminentes);

= Dorso nasal alargado com aplainamento das cartilagens alares;
= Proeminéncia occipital;

= Hipoplasia maxilar;

= Assoalho orbitario raso;

= Hipoplasia do terco médio da face



m SINDROME DE BECKWITH-WIEDEMANN - CARACTERISTICAS

= Macroglossia (aumento das estruturas linguais normais - canais vasculares, elementos glandulares e

fibras musculares; ou presenca de elementos anormais, como tumores e cistos
- Projecao anterior acentuada da lingua com posicao habitual permanentemente entre as arcadas
dentarias;
- Hipertrofia muscular;
- Dificuldades na mastigacao, degluticao e fala.

(Martinez, LP, 2006)

A lingua volumosa acarreta alteracdes nas arcadas dentarias, o que gera desequilibrio entre os grupos

musculares, favorecendo a flacidez da musculatura orofacial (labios e bochechas).



m SINDROME DE BECKWITH-WIEDEMANN - INTERVENCAO

" |ntervencdo no 12 ano de vida > Maior plasticidade neuronal
- Praxias orofaciais;
- Postura e tonus dos 6rgaos fonoarticulatorios;

- Funcdes do sistema motor oral (degluticdo, mastigacao e fala)

= Recessdo cirurgica parcial (durante primeiros 3 anos de vida)
- Prevenir ou minimizar deformidades maxilofaciais e distorcdes da imagem corporal que possam vir a afetar o

convivio social da crianga

Um estudo longitudinal realizado no periodo pds-cirurgico relata casos de pacientes que ndo alcancaram a completa
normalidade das funcdes da lingua, além de diminuicao da sensibilidade gustativa.
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Avaliacao miofuncional orofacial
Exame clinico da degluticao
Avaliacao ORL

Exame de videofluoroscopia

Tabela 1 - Avaliacao inicial e final das estruturas orofaciais

Avaliagao inicial

Avaliagcao ap0s 6 meses de fonoterapia

Lahios

Lingua

Bochechas
Mentual

Arcada dentaria

Palato duro
Palato mole
Tonsilas palatinas
Orelhas

Olhos

abertos permanentemente; labio
inferior com eversao, servindo de
apoio para a lingua; ambos
flacidos

assimetrica (hemi-hipertrofia
direita), com projecao anterior
(permanentemente fora da
cavidade oral) e tensdo muscular
diminuida

assimetricas (direita com maior
volume) e flacidas

rigido por compensacao do labio
inferior com eversao

auséncia de elementos dentarios

sem alteragoes
sem alteragdes
direita mais desenvolvida
sem alteracdes
sem alteragdes

entre-abertos, porém com possibilidade de
vedamento em alguns momentos; diminuigao
da eversao do labio inferior; aumento da
rigidez muscular labial

diminuicdo da assimetria e da projegao
anterior (alternando momentos dentro e fora
da cavidade oral), aumenio da tensdo
muscular

diminuicdo da assimetria e aumento rigidez
muscular

diminuicdo da rigidez

presenca de 5 elementos dentarios: incisivos
Centrais superiores, inferiores e incisivo
lateral esquerdo

sem alteragoes

sem alteragdes

direita mais desenvolvida

sem alteracdes

sem alteragdes

6 meses Intervencao direta TF
Terapia miofuncional oral
Treino mastigacao e a degluticao de alimentos sdlidos

Ensino aos pais — consisténcia e posicionamento

Tabela 2 - Avaliacéo inicial e final das funcdes do sistema estomatgnatico

Avaliacao inicial

Avaliagao apds 6 meses de fonoterapia

Succéo

Respiracao
Mastigacao

Degluticao
Fala

eficiente, porém sem vedamento
labial (lingua anteriorizada)

oronasal

amassamento do alimento com a
lingua contra o palato duro e
projecao anterior da lingua

projecao anterior de lingua
vocabulario de expressao:
4 palavras

com vedamento labial

oronasal

corte do alimento com incisivos centrais,
mastigacéo de alimentos solidos e, em
alguns momentos, com vedamento labial

diminuicao da projecao anterior da lingua
aumento do vocabulario: em torno de 20
palavras, incluindo vocabulos com fonemas
bilabiaiz e labiodentais




SINDROME DE NOONAN



o oros

= Grupo de doengas monogénicas com muta¢des nos genes envolvidos na via de sinalizacao

RAS/MAPK, que manifestam caracteristicas comuns:

Atraso cognitivo;

Dismorfismos faciais;

Malformacodes cardiacas;

Anomalias cutaneas;

= Sindrome de Noonan, Costello, Neurofibromatose tipo |, Legius, LEOPARD, Cardio-facio-cutanea.



m SINDROME DE NOONAN

= Descrita em 1963 por Jacqueline Noonan, cardiologista pediatrica; termo proposto por Optiz em

1965

Heranca autossdmica dominante

Gene responsavel — braco longo do cromossoma 12

Incidéncia: 1/1000 a 1/2500 nados vivos.

Diagndstico baseado em achados clinicos:

= Pré Natal

- Anomalias no desenvolvimento linfatico (translucéncia da nuca aumentada;hifroma cistico transitério ou persistente,

hidronefrose; polihidramnios; ascite; histropsia fetal generalizada; edemas jugulares)
- Macrossomia fetal

- Macrocefalia relativa



m SINDROME DE NOONAN - DIAGNOSTICO

= Critérios de Van der Burgt: Cribérios
Caracteristicas
.. s . . hasores Menores
v" Face tipica + um outro critério maior ou dois menores
Faciais Tipica Supestiva
v" Face sugestiva + dois outros critérios maiores ou trés menores Estenose vakvar pulmonar,
Cardiacas _ L o Outras
miocardiopatia hipertrohica
Altura < 3° percentil < 10" percentil
Pect nat
Tordcicae us caringtum efou Al3 5

Historia familiar

Outros:

Retardo mental
Criptorquidia
Displasia linfatica

peCtus excovoium

Parente de 1° grau com
diagnostico de SN

Todos os trés

Parente de 1°
Erau sugestivo
de SN

Qualquer




m SINDROME DE NOONAN

Nao existe tratamento;

Prognostico depende da extensao e severidade dos sintomas existentes;

Vida normal;

Tratamento a curto prazo com GH recombinante humano (fatores de crescimento) —aumentar a

velocidade de crescimento em 3/4cm por ano (Malaquias et al., 2008).



m SINDROME DE NOONAN — CARACTERISTICAS

= Baixa estatura;
= Estenose pulmonar;

= Peculiaridades faciais - mais evidentes a partir do final do 12 ano de vida e ao longo da infancia e

menos percetiveis na idade adulta:

Hipertelorismo;

- Implantacdo baixa dos pavilhdes auriculares, em rotacao posterior e hélice larga;
- Cabeca triangular;

- Testa alta;

- Fendas palpebrais descendentes com sobrancelhas arqueadas altas;

- Ptose discreta;

- Pregas epicantas;

- ris de tonalidade azul;



SINDROME DE NOONAN — CARACTERISTICAS

- Nariz com base larga / ponte nasal deprimida e apice bulboso;
- Filtro labial elevado e contorno labial pronunciado com angulagao superior;
- Linha de implantacao capilar posterior baixa;

- Pterygium colli (pescoco alado).

= No adulto, os olhos sao menos proeminentes, o pescoco levemente alongado e geralmente mostram sinais

de envelhecimento precoce (ex. pregas nasolabiais profundas).

Triangle-shaped head

= Devido ao alongamento da mandibula, os adultos apresentam um rosto em triangulo

Transparent, wrinkled skin

Prominent nasolabial folds

invertido com palato ogival alto.



m SINDROME DE NOONAN — CARACTERISTICAS ORAIS

M3d oclusao;

Anomalias dentadrias (erupcao tardia, agenesia e distrofia, odontoma);

Lesdes mandibulares ndo-malignas de células gigantes (raras)

FuncOes estomatogndaticas com alteracdes:

Degluticao (TTO lentificado — liquido e pastoso)

CLASS | CLASS Il CLASS Il CLASS IV

respiracao (Mallampati 1V)

v' Risco apneia obstutiva do sono

Reducdo do ganho
ponderal até aos 18M

Mastigacao (forca muscular; multiplas caries severas)

Fala



SINDROME DE
PRADER-WILLI




m SINDROME PRADER WILLI

= Descrita em 1956 pelos endocrinologistas Prader, Labhart e Willi;

= Alteracdo cromossdémica de microdelecdo/dissomia — associada cromossoma 15 (origem paterna)

— alteracdes endocrinoldgicas- comprometem o funcionamento do hipotalamo

= Prevaléncia: 1/10 000 a 1/30 000
= Hipotensao grave e dificuldades alimentares no inicio da infancia (0-2 anos)

= |ngestdo excessiva de alimentos, obesidade mérbida e atraso mental (geralmente moderado) no

final da infancia



m SINDROME PRADER WILLI - DIAGNOSTICO

= PAs-Natal

v Critérios clinicos como fatores de triagem para realizacdo de teste genético

v" Diagndstico precoce cerca das 8 semanas, ou entdo por volta dos 3 anos

= Pré-Natal

v’ Suspeita se existirem movimentos fetais reduzidos e restricdo de crescimento.



m SINDROME PRADER WILLI - DIAGNOSTICO

Na fase pré-natal, ha movimentos fetais reduzidos e restrigao de crescimento.

Do nascimento até os 9 meses de idade, o latente é hipotdnico, tem problemas de alimentagao e apetite
reduzido.

Apds esse periodo, os pacientes comecam a ganhar peso progressivamente. Apesar de uma ingestao caldrica
normal, eles ganham peso devido a reducdao do metabolismo.

Apods 4, 5 anos, o aumento de peso associa-se ao aumento do interesse pela comida, mas nao a hiperfagia.
Por volta dos 8 anos de idade, estabelece-se a hiperfagia, caracterizada pela procura de alimentos e falta de

saciedade.
(Miller, JL; 2012),



m SINDROME PRADER WILLI - CARACTERISTICAS

Hipotonia neonatal “ =Deficiéncia mental

v’ Dificuldade sucgdo =Problemas comportamentais

v" Choro fraco v'Violéncia

/ ~
v" Muito sono Obsessdo

v'Compulsio
= Hipotonia infantil v'Manipuladores

v" Atraso no desenvolvimento psicgaOtor v'Teimosos

v'Tendéncia a mentir

= Hiperfagia
v" Constante sensacdo de fome e interesse por comida
= Hipogenitalismo

v" Insuficiéncia de desenvolvimento dos drgios genitais




m SINDROME PRADER WILLI - CARACTERISTICAS

= Baixa estatura

= Astigmatismo e estrabismo

= Dificuldades de aprendizagem e na fala
= Escoliose (devido a fragueza muscular)
= Problemas dentarios

= Automutilacao

Ponte nasal proeminente
Maos e pés pequenos
Pele macia

Excesso de gordura, especialmente na

porcao central do corpo

Testa alta e estreita
Labio superior fino com epicanto para baixo
Olhos amendoados

Pele e cabelo claros



SINDROME
TREACHER-COLLINS




m SINDROME TREACHER-COLLINS

= Disostose Mandibulofacial

= Disturbio hereditario caracterizado por anomalias craniofaciais e manifesta-se com diversas
variaveis clinicas:

= Descrito pela primeira vez em 1846 por Thomson, teve na abordagem de Treacher Collins
em 1900 a descricao dos seus componentes essenciais;

= |ncidéncia: 1:40.000 a 1:70.000 nados vivos;

= A probabilidade de uma crianca herdar a condicao quando um dos progenitores apresenta o

sindrome é de 50%.

(Saoud, et al., 2020)



m SINDROME TREACHER-COLLINS - DIAGNOSTICO

= Diagnastico clinico;

= Exames Complementares;

= Confirmado por testes moleculares.

= Pré Natal
- Ecografia - dismorfismo facial tipico com anomalias bilaterais da orelha;

- Analise molecular de amostras de vilosidades coridnicas



m SINDROME TREACHER-COLLINS - CARACTERISTICAS

" |nclinacao descendente das fendas palpebrais;

= Ptose palpebral;

= Coloboma das palpebras inferiores;

= Rarefacao das pestanas um a dois tercos mediais das palpebras inferiores,

= Hipoplasia das eminéncias malares e zigomatica,

= Hipoplasia da maxila com fenda do palato secundario ou palato alto e arqueado;
= Auséncia de véu faringeo (raramente com atresia das coanas)

= Extensao de uma “lingua de cabelo temporal” ao longo dos lados das bochechas;
= Fendas labiais sao raras

= Surdez — consequéncia da deformacao do pavilhao auricular



m SINDROME TREACHER-COLLINS — ABORDAGEM TERAPEUTICA

Tratamento focado nas possiveis complicacdes respiratorias e problemas de alimentacao,

em decorréncia da hipoplasia da mandibula e da obstrucao da hipofaringe pela lingua.

=  Por vezes é necessario:
- Traqueostomia- manter uma via aérea adequada.
- @astrostomia- adequada ingestao caldrica.

= Cirurgia plastica para corrigir a estrutura facial.



SINDROME
THAY-SACHS




m SINDROME THAY SACHS

Tay-Sachs Disease

= Doenca autossdmica recessiva;

= Mutacao no gene HEXA do cromossoma 15;
= Descrita em 1880 por Waren Tay (oftalmologista) e Bernard Sachs ( Neurologista);
= Deterioracao progressiva das células nervosas e de habilidades fisicas e mentais, a qual comeca nos

primeiros meses de vida e geralmente resulta em morte em torno dos quatro anos de idade.



m SINDROME THAY SACHS - DIAGNOSTICO

Diagndstico clinico e pode ser confirmado por analise de DNA e/ou ensaio enzimatico;

Teste laboratorial — niveis de hexominadase A no sangue;

Retina de cor “vermelho cereja”.

Pré Natal

- bidpsia das vilosidades coridnicas da placenta.



SINDROME THAY SACHS - CARACTERISTICAS

= |nicio dos sintomas a partir dos seis meses de vida;

= Resposta exageradamente forte para ruidos repentinos ou outros estimulos
"resposta de sobressalto”;

= Apatia

= Hipertonia muscular;

= Ataxia;

= Disturbios da degluticao e da fala;

= Surdez;

= Cegueira.

Tratamentos e medidas Paliativas




SINDROME DE CHARGE




m SINDROME CHARGE

= Descrito pela primeira vez por Hall em 1979 e posteriormente por Pagon et al em 1981 que

propuseram o acronimo CHARGE para descrever um conjunto de achados:
C — Coloboma (Coloboma)
H - Cardiopatia congénita (Heart malformation)
A — Atresia das coanas (Atresia of the choanae)
R — Atraso de crescimento e/ou desenvolvimento (Retardation of growth and/or development)
G — Anomalias genitais (Genital anomalies)

E — Anomalias dos ouvidos (Ear anomalies)

= |ncidéncia de 1/10 000 nados vivos

= Doenca autossomica dominante - Mutacao do gene CDH7; cromossoma 8

¥ 8

aqi122
aq12.3
a1
81 3
831
8p412
8p423



SINDROME CHARGE- DIAGNOSTICO/CARACTERISTICAS

= Diagnostico clinico

TABELA 1: Sinais major & miner da Sindrome de CHARGE®

Simals major (“os 3 C¥)
— Coloboma (irs ou condide, com ou sem microftalmia)
— Atresia de Coana
- Hipoplasia dos Canais semiciroulares
Simals minor
— Disfungdo rombencefilica {disfuncio do tronco cerebral,
paralisia dos nersos cranianos VIl a Xl e surdez newrossen-
sorial)
— Disfungdo hipotalamo-hipofisaria (incluindo deficiéncia de
somatropina e gonadotrofinas)
— Anomalias do ouvido médio e cuvido externc
- Malformacio dos drgaos do mediastino (coragio, esdfago)
— Atraso mental

TABELA 2: Definicia da Sindrome de CHARGE tipica, atipica e parcial

5. de CHARGE tipica
3 sinais major
2/3 sinais major + 2/% sinals minor
5. de CHARGE parclal/incompleta
2/3 major + 1/5 minor
5. de CHARGE atipica
2/3 major + 0/5 minor
173 major + 3/5 minor

Cat’s eye (coloboma)

(Verloes, 2005)



m SINDROME CHARGE- CARACTERISTICAS

= Crescimento lento comecando no final da infancia;

= Atraso no desenvolvimento de habilidades motoras (sentar; andar);
= Rosto quadrado;

= Assimetria facial;

= Fenda labio palatina.

Dificuldade alimentar devido as malformacdes
cardiacas complexas e das vias aéreas




CRANIOSSINESTOSES
SINDROMICAS




m CRANIOSSINESTOSES SINDROMICAS

= Fusao prematura numa ou mais suturas cranianas (maior ocorréncia na forma isolada) a outras

caracteristicas clinicas dismorfoldgicas, causadas por um unico fator etiolégico (GREENWOOD et al.,

2014; ROBIN et al., 1993-2018; MATHIJSSEN, 2015).
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Incidéncia global das craniossinostoses é de 1/2000 a 1/2500 nados vivos- 15 a 40% sindromicas

Mais de duzentas sindromes associadas com craniossinostoses, algumas das mais prevalentes sao as

sindromes de, Apert, Crouzon, Muenke, Pfeiffer e Saethre-Chotzen (GOQS, 2017).

Associadas a consequéncias estéticas, funcionais, cognitivas, sensoriais, comportamentais e de

desenvolvimento.

Diagndstico clinico — confirmado por métodos de imagem.



m SINDROME DE CROUZON

Descrito em 1912 por Octave Crouzon — caracterizou a triade de deformidade craniana, alteracoes

faciais e exoftalmia.

Disostose craniofacial- doenca rara onde ha um fechamento prematuro das suturas do cranio, o

gue leva a diversas deformidades cranianas e faciais.

Mutacao no gene responsavel pela codificacao dos recetores do fator de crescimento

fibroblastico tipo 2.

Incidéncia: 1/25 000 nados vivos.



SINDROME CROUZON - CARACTERISTICAS

" Proptose/Exoftalmia; As alteracdes do sistema estomatognatico
= Hidrocefalia; nao podem ser analisadas como dados
= Hipertelorismo; isolados mas sim como decorrentes do
= Nariz de "formato de bico de papagaio" ; crescimento craniano comprometido.

= Ma formacao canal auditivo;

= Labio superior curto;

= Palato duro alto e estreito,

= Fenda palatina (ocasionalmente);
= Hipoplasia maxilar;

=  Prognatismo mandibular;

= Apinhamento dentario



m SINDROME CROUZON — SISTEMA ESTOMATOGNATICO

Tonus diminuido com postura e mobilidade alteradas (labios e lingua);

= Succao com pouca protrusao labial e contracdo de bucinadores, for¢ca diminuida, adequado

vedamento labial;

= Mastigacdo com incisdo dos alimentos adequada, mas sem manter oclusao labial e fraca

contracao dos musculos masseteres e temporais;

= Degluticdo com interposicéo lingual para todas as consisténcias e participacao excessiva da

musculatura perioral,

= Respiracéao oral.



m SINDROME DE APERT

= “Acrocefalossindactilia”

= Descrito em 1906 pelo Dr Eugene Charles Apert
= Mutacdo de um Unico gene (FFR2) responsavel pelos fatores de
crescimento dos fibroblastos caracterizada por uma anomalia

craniofacial — cromossoma 10

e e — FOrSN1S e Metc apic Suture
A i . normal armarsr
= Prevaléncia 1/65 000 a 1/88 000 nados vivos . A A
) [ . - B =]
Crénio na )
sindrome e —— FOTk
de Apert




m SINDROME DE APERT - CARACTERISTICAS

= Craniossinostose: fechamento precoce das placas de crescimento do cranio — alteracao da

forma do cérebro e aumento da pressao intracraniana — cabeca larga e alta ;

" Hipoplasia mediofacial: diminuicao do crescimento da regiao central da face- aspeto de
afundamento facial e problemas respiratorios graves ou apneia do sono;

= Sindactilia: fusdo dos dedos das maos e/ou dos pés;

= Olhos proeminentes (6rbitas oculares rasas);

= Apinhamento dentario;

* Fenda palatina;

= Nariz curto e proeminente(semelhante a um bico);

= Hipertelorismo;

= Perda de audicao;

= Fus3ao de ossos da coluna vertebral



m CRANIOSSINESTOSES SINDROMICAS — INTERVENCAO CIRURGICA

= Corrigir as conexdes anormais entre 0s 0ss0s;

"= Entre 6 e 8 meses, o0 cirurgiao separa os 0ssos do cranio fundidos anormalmente e parcialmente
reorganiza alguns deles- para permitir uma chance ao cérebro se desenvolver normalmente;

= Conforme a crianca cresca, 0s 0ssos faciais novamente se tornam desalinhados. Nesse momento o

cirurgiao corta os ossos na mandibula e bochechas. (entre 4 e 12 anos)

Terapia Miofuncional Oral - pré e pds nas cirurgias de mandibulas e bochechas - restricao de abertura

de boca, dificuldades na mastigacao, degluticao e fala, dores orofaciais .




DOENCAS
NEUROMUSCULARES




m DOENCAS NEUROMUSCULARES

= Universo alargado de diferentes patologias que engloba as doencas dos musculos (Miopatias), doencas

dos nervos (Neuropatias), doencas dos cornos anteriores da medula (Atrofia Espinais) e as
perturbacdes da juncao neuromuscular (Miastenias), entre outras.

= S3o0 doencas genéticas, hereditarias e progressivas e todas tém em comum a falta de forca muscular.

= |dade e modo de instalacao das manifestacdes clinicas sao fatores importantes no diagndstico
diferencial.

= Tém um padrdo previsivel e conhecido de progressdo ou regressao e as varias etapas/fases da doenca
podem ser previstas de forma a definir um adequado plano de intervencao.

= Nos ultimos 10 anos - 659 doentes com doencas neuromusculares em idade pediatrica.



m DOENCAS NEUROMUSCULARES

= Nas criangas, a maior parte destas doencas é geneticamente determinada, sendo as mais comuns

a distrofia muscular progressiva ligada ao sexo, de Duchenne, a amiotrofia espinal infantil, a
distrofia muscular congénita, a distrofia miotonica de Steinert, e as miopatias congénitas,
estruturais e nao estruturais. Polineuropatias hereditarias, sindrome miasténica congénita e
miopatias metabdlicas sao menos comuns, porém mostram correlacao geno-fenotipica cada vez
mais precisa.

= Criancas hipotodnicas

= Dificuldades especificas com a degluticdo e alimentacao, como tosse, engasgos frequentes e

dificuldades com algumas consisténcias.



m E QUANDO NAO EXISTE UM DIAGNOSTICO?

“Sem diagndstico”

= Doenca para a qual ainda nao esta disponivel um teste de diagndstico;
= A doenca ainda nao foi caracterizada;

= Causa ainda nao foi identificada.

Porque é tao importante para as familias um diagnéstico?




“As dificuldades sao estimulos para quem sabe lutar.”

Obrigado

cjoaguim@chalgarve.min-saude.pt




