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Síndromes genéticas e a 
atuação fonoaudiológica

Luciana Paula MAXIMINO
Maria Gabriela CAVALHEIRO

Camila de Castro CORRÊA

Introdução

Os distúrbios da comunicação humana, englobando 
principalmente os aspectos relacionados à linguagem, fala e audição, têm 
sido associados a síndromes genéticas em diversos estudos nacionais e 
internacionais1-13.

Cerca de dois terços de todas as anomalias congênitas humanas 
enquadram-se na categoria das anomalias craniofaciais14. Este grupo, 
altamente diversificado e heterogêneo, inclui fissuras orofaciais, 
craniossinostoses, defeitos da linha média craniofacial, anomalias de 
primeiro e segundo arcos branquiais, entre outras. Essas anomalias podem 
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ocorrer isoladamente ou, ainda, fazer parte de diversos quadros sindrômicos 
e desenvolvimentais, os quais, geralmente, envolvem o comprometimento 
de outros órgãos e/ou sistemas, como as funções mentais superiores15.

As fissuras orofaciais típicas, como a fissura labiopalatina, com 
prevalência de, aproximadamente, um para cada 600 nascidos vivos, 
representam a alteração craniofacial mais comum. Cerca de 30% dos casos 
estão associados a outras anomalias estruturais ou multisistêmicas, podendo 
representar quadros sindrômicos de etiologia genética (monogênica 
ou cromossômica), ambiental ou desconhecida16. Diversas síndromes 
conhecidas foram descritas com fissura orofacial, muitas delas envolvendo 
o campo de desenvolvimento da linha média. A maioria dos defeitos 
de linha média refere-se a defeitos de diferenciação incompleta e inclui 
anomalias do sistema nervoso central (SNC), fissuras faciais medianas, 
fissuras de lábio/palato/mandíbula/laringe, defeitos cardíacos, hipospádias, 
ânus imperfurado, entre outros17.

Anomalias estruturais do SNC estão presentes na maioria das 
síndromes que comprometem o maciço craniofacial. Estas alterações servem 
como modelos naturais para o estudo de quase todos os fundamentos da 
biologia do desenvolvimento, como a linguagem e cognição. Inúmeros genes 
foram identificados como determinantes de anomalias craniofaciais associadas 
ou não a anomalias estruturais do SNC e podem resultar em manifestações 
anômalas de graus diversos e em diferentes funções, sejam elas cognitivas, 
comportamentais, psiquiátricas, auditivas, linguísticas, entre outras5,18.

Potencialmente, a maioria das síndromes genéticas com 
envolvimento do maciço craniofacial apresenta risco para alterações 
fonoaudiológicas nas diferentes áreas: linguagem, audição, fala, motricidade 
orofacial, voz e deglutição, sacramentando, assim, a importância do 
fonoaudiólogo como parte da equipe que atua com a Genética e as 
anomalias craniofaciais.

O estudo da sindromologia é um campo vasto que permeia as 
bases etiológicas, suas formas de transmissão e a descrição dos sinais e 
sintomas do quadro fenotípico de cada síndrome. Atualmente, mais de 
20 mil síndromes foram delineadas. Para o Fonoaudiólogo que atua com 
quadros sindrômicos, seja no âmbito da avaliação ou da intervenção, 
o conhecimento detalhado do fenótipo é fundamental, pois elucida 
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aspectos relacionados ao prognóstico e pode determinar condutas e 
encaminhamentos precoces.

Uma base de dados aberta disponível para pesquisas na área de 
genética é o Online Mendelian Inheritance in Man (OMIM)19. O OMIM é 
uma sinopse abrangente de fenótipos genéticos disponibilizados de forma 
gratuita com atualização frequente. 

Dentre as anomalias genéticas que cursam com envolvimento 
craniofacial, destacam-se as fissuras labiopalatinas, craniossinostoses 
sindrômicas, síndrome de Opitz G/BBB, Sequência de Robin, entre 
outras20. Neste capítulo, serão abordadas algumas síndromes com 
envolvimento craniofacial.

1 cranIossInostoses sIndrômIcas

As craniossinostoses são alterações ósseas do caixa craniana por 
fechamento prematuro (sinostose) de uma ou mais suturas. Podem ser 
divididas em sindrômicas e não sindrômicas. Apesar das craniossinostoses 
não sindrômicas englobarem a maioria, existem mais de 150 síndromes 
delineadas com esse sinal. Dentre as craniossinostoses sindrômicas com 
padrão de herança mendeliano definido se encontram as síndromes de 
Apert (SA), Crouzon (SC) e Pfeiffer.

A craniossinostose é uma malformação relevante que acomete o 
desenvolvimento do crânio humano, com incidência aproximada de um a 
cada 2 mil a 3 mil nascidos. 

As mutações nos genes da família dos Fibroblast Growth Factor 
(FGFR) originam diversas condições clínicas, como as SA, SC, Pfeiffer, 
Beare-Stevenson and Jackson-Weiss21. Observa-se uma variabilidade na 
expressão fenotípica de uma mesma mutação do FGFR, sugerindo que 
essas síndromes representam um espectro de manifestações relacionadas ao 
comprometimento dos FGFRs.

As consequências da craniossinostose são: redução do fluxo 
sanguíneo cerebral, hipertensão intracraniana (HIC), obstrução das vias 
aéreas, alterações de visão e audição e comprometimento neurológico 
com déficit cognitivo variável22. A HIC atinge 47% das craniossinostoses, 
causando a elevação de pressão de forma insidiosa, alterando os mecanismos 
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de complacência cerebral como deslocamento liquórico em direção ao 
espaço raquidiano e aumento do retorno venoso23. Esta intercorrência, 
associada às anomalias ósseas da base do crânio, causa alteração na 
hemodinâmica cerebral, com prejuízo para a circulação e oxigenação 
cerebral, justificando alteração no desenvolvimento mental da criança, que 
pode ser manifestar como déficit de atenção, dificuldade de aprendizagem 
e mesmo alterações comportamentais, além de possível comprometimento 
visual por compressão do nervo óptico24.

A idade precoce da cirurgia é um fator de risco para o 
desenvolvimento das funções mentais superiores nas craniossinostoses 
sindrômicas25, por promover um alívio da HIC. No tratamento das 
craniossinostoses sindrômicas, a cirurgia craniofacial para descompressão 
do crânio realizada no primeiro ano de vida é fundamental para evitar a 
hipertensão intracraniana que pode afetar o desenvolvimento cognitivo26.

A cirurgia das suturas do crânio e a estimulação precoce por meio 
de programas de reabilitação podem diminuir o impacto destas alterações 
no desenvolvimento infantil. O fator predisponente dos efeitos linguísticos 
e cognitivos adversos nas craniossinostoses tem sido associado à restrição 
do crescimento cerebral, que poderia ser limitado nos três primeiros anos 
de vida, quando o cérebro triplica seu volume27.

Um estudo de revisão de literatura28 sobre a aquisição e 
desenvolvimento de linguagem oral em indivíduos com craniossinostoses 
sindrômicas evidenciou que, além das alterações com a linguagem, 
indivíduos com anomalias craniofaciais, de modo geral, também apresentam 
dificuldades de atenção, aprendizagem e dificuldades de socialização.

Tentativas de correlacionar o fenótipo com o genótipo são 
discutidas na literatura. O desempenho cognitivo final desses sujeitos é 
heterogêneo e alguns fatores, como a idade em que é realizada a remodelação 
cirúrgica craniana e a presença de alterações do SNC, como a hipoplasia 
do septo pelúcido, podem interferir nesse desenvolvimento23. Além disso, 
o estímulo familiar inadequado e um contexto sociocultural desfavorável 
podem piorar o desenvolvimento cognitivo29.

O exato mecanismo causal do déficit cognitivo na craniossinostose 
sindrômica é ainda desconhecido. Uma primeira hipótese é a fusão precoce da 
caixa craniana, acarretando deformação encefálica secundária e consequente 
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déficit cognitivo. A segunda proposta aponta para um comprometimento 
primário da substância branca encefálica e craniossinostose, secundários 
à mutação, porém, sem relação de causa-efeito entre eles. Ainda uma 
terceira proposta considera a presença de processo primário e secundário, 
acarretando, associadamente, o déficit cognitivo30.

O acompanhamento psicológico, pedagógico, fonoaudiológico 
e o acompanhamento familiar são fundamentais para estimular o 
desenvolvimento de indivíduos com craniossinostoses sindrômicas, 
especialmente na fase infantil.

Um estudo31 com 18 sujeitos com diagnóstico clínico de 
craniossinostose sindrômica − 44,4% com a SA e 55,6% com SC − 
destaca alteração nas habilidades de linguagem na maioria dos sujeitos. A 
avaliação cognitiva evidenciou quociente de inteligência dentro da média 
em 39,3% dos sujeitos, enquanto 46,4% apresentaram malformações 
congênitas do SNC.

1.1 Síndrome de APERT (SA)
A SA (OMIM 101200)32 pode ser considerada como o marco 

inicial do estudo clínico das craniossinostoses. Descrita previamente por 
Wheaton33 (1894), mas erroneamente atribuída como sendo consequência 
de sífilis congênita, foi 12 anos mais tarde, em 1906, delineada por 
Eugene Charles Apert ao descrever 9 pacientes com acrocefalia associada 
à sindactilia, quadro que denominou de acrocefalosindactilia34. A partir 
deste relato, a síndrome passou a ser denominada pelo epônimo de SA. 
Trata-se de uma anomalia congênita rara, autossômica dominante, comum 
em filhos de pai de idade avançada, com frequência estimada de 1:55.000 a 
1:91.000 nascidos vivos e causada por mutações no gene do receptor 2 do 
fator de crescimento dos fibroblastos (FGFR2)35.

Essa condição é marcada por uma série de sinais craniofaciais e 
apendiculares, e, embora considerada como tendo fenótipo consistente, 
variações importantes têm sido relatadas envolvendo tanto os aspectos da 
face como aqueles relacionados ao desenvolvimento neuropsicomotor.

Os principais sinais da área craniofacial da SA incluem: sinostose 
multisutural (especialmente da sutura coronal); proptose ocular; nariz 
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pequeno e dorsifletido; lábios com aspecto trapezoidal com o lábio inferior 
protruso; palato atípico usualmente elevado aparentando uma falsa fissura, 
embora esta ocorra em cerca de 25% dos casos; a porção média da face 
hipoplásica e retraída; e maxila hipoplásica. As principais anomalias 
adicionais envolvem os membros e são representadas por sindactilia de 
dedos e artelhos, de graus variáveis, mas frequentemente grave e com 
possibilidade de fusão das estruturas ósseas34-35.

Em relação aos aspectos neurológicos, graus variáveis de deficiência 
intelectual têm sido relatados e relacionados com anomalias estruturais 
do SNC, tais como hipoplasia ou agenesia do corpo caloso, alterações do 
sistema límbico, ventriculomegalia e anomalias do septo pelúcido29.

A SA pode apresentar hipertensão intracraniana (HIC), apneia 
obstrutiva do sono, desordens auditivas e visuais e comprometimento do 
desenvolvimento motor e de linguagem. No âmbito da Fonoaudiologia, 
alterações de linguagem e aprendizagem têm sido descritas, bem como 
transtorno dos sons da fala.

Alterações fonológicas da linguagem oral foram descritas na SA36-37.

Um estudo referente às habilidades de fala, linguagem e outras 
funções cognitivas, em dez indivíduos com SA, destaca dificuldade de 
linguagem expressiva e severa dificuldade com a linguagem receptiva27.

A linguagem oral e escrita foi avaliada em 9 indivíduos com SA 
com idades variando de 9 a 26. Os resultados revelaram adequação do 
aspecto fonológico em 100% da amostra e 33% demonstraram dificuldade 
quanto à sintaxe, semântica e pragmática. No Teste de Desempenho Escolar, 
87,5% apresentaram escore inferior. Os sujeitos com SA manifestaram 
maiores dificuldades na linguagem escrita em relação à linguagem falada38.

1.2 Síndrome de CROUZON (SC)
A SC (OMIM 123500)39 é uma síndrome de herança autossômica 

dominante, com incidência entre 15,5 e 16,5 por milhão de nascimentos, 
totalizando aproximadamente 4,8% dos casos de craniossinostoses, e tem 
sua origem também em uma mutação do gene responsável pela codificação 
dos receptores do fator de crescimento fibroblástico tipo 2 (FGFR2)40. 
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Existem indícios de que estas mutações estejam relacionadas com a idade 
avançada paterna41, assim como na SA.

A SC caracteriza-se principalmente pela tríade clássica de 
malformação craniana, exoftalmia e alterações faciais, especialmente 
a hipoplasia da face média. Outros aspectos fenotípicos da síndrome 
incluem: lábio superior curto e lábio inferior protuso e caído, órbitas 
rasas, hipoplasia maxilar com prognatismo, dentes aglomerados da arcada 
superior, maxila com formato em “V”, palato em ogiva e língua alargada42.

Do ponto de vista audiológico, a perda auditiva na SC tem 
sido descrita principalmente como condutiva, sendo que as perdas 
neurossensoriais são menos relatadas43.

Na SC, as alterações do SNC são comuns. A hidrocefalia progressiva 
é observada em 47% dos indivíduos com SC. A hipertensão intracraniana 
(53%), quando ocorre, é geralmente do tipo silenciosa, possibilitando aos 
mecanismos autorreguladores cerebrais minimizar os efeitos lesivos da 
hipertensão. Nesses indivíduos, observam-se outras alterações, como cisto 
aracnóide, siringomielia, ventriculomegalia e agenesia de corpo caloso44.

A avaliação do quociente intelectual (QI), do desempenho 
acadêmico e inclusão social de 11 adolescentes com SC, acompanhados 
desde o nascimento até a puberdade, evidenciaram QI acima de 70. Os 
indivíduos com QI inferior a 80, na primeira avaliação, repetiram os testes 
aos 9, 10, 12 e 15 anos, sem diferença significativa. O estudo evidenciou 
inteligência normal em mais de 50% dos indivíduos com SC, bom convívio 
social, escolaridade média a superior e inserção no mercado de trabalho45.

2 síndrome de oPItz g/bbb

Dentre as síndromes que cursam com envolvimento da linha 
média, destaca-se a Síndrome de Opitz G/BBB (OMIM 145410; 
300000)46-47, condição geneticamente heterogênea caracterizada por uma 
constelação de achados clínicos com predomínio de múltiplos defeitos de 
linha média48. Esta síndrome genética foi inicialmente descrita por John 
Opitz, em 1969, como duas entidades distintas (síndrome G e síndrome 
BBB) e, posteriormente, consideradas como provável condição única e 
denominada síndrome de Opitz G/BBB4549.
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Embora descrita há quase meio século, ainda se discute sobre suas 
manifestações clínicas, tipos existentes, modelo de herança e tratamento. 
Novas variantes fenotípicas continuam desafiando a habilidade dos 
profissionais em geral, e pouco se sabe sobre a evolução clínica a médio e 
longo prazo determinado pelas malformações do SNC e, consequentemente, 
englobando várias áreas do desenvolvimento, como a linguagem.

Os indivíduos com mutação no gene MID1 apresentam 
aspecto facial típico da síndrome, provavelmente como resultado de 
falha no processo morfogenético da linha média. Em revisão, os autores 
observaram: hipertelorismo ocular, em 98% dos casos; hipospádia foi o 
segundo achado clínico mais frequente (85%); e fissura de lábio/palato, 
observada em 50% dos casos com mutação no MID1, sugerindo influência 
desse gene no processo de fusão do lábio e palato. O MID1 é encontrado 
principalmente no SNC, nos arcos branquiais em desenvolvimento, nos 
sistemas gastrointestinal e urogenital e no coração em desenvolvimento 
correlacionado com os tecidos afetados nessa Síndrome. O MID2 exibe 
baixa expressão embrionária no desenvolvimento do SNC, timo e coração50.

Clinicamente, essa condição é caracterizada, principalmente, 
por anomalias craniofaciais típicas, anomalias do SNC, laringo-
traqueo-esofágicas, anomalias cardíacas, urogenitais, anais e atraso no 
desenvolvimento neuropsicomotor48-49.

As alterações craniofaciais típicas incluem fronte proeminente com 
implantação de cabelos em “V”, fontanela anterior ampla, hipertelorismo 
ocular, alargamento da base nasal, epicanto, narinas antevertidas, entalhe 
na linha média do nariz, filtro plano, micrognatia, orelhas anômalas e 
posteriorizadas e anomalias de palato. Fissura de lábio e/ou de palato tem 
sido observada em cerca de 40% dos casos com síndrome de Opitz G/BBB51.

As alterações laringo-traqueo-esofágicas variam desde 
laringotraqueomalácea até fissura, fistula ou estenose laringo-esofágica, e 
podem resultar em disfunções de deglutição e de respiração48,51-52.

Em relação às anomalias cardiopulmonares, os defeitos de septo 
ventricular e/ou atrial, a persistência do canal arterial (PCA), a coarctação 
da aorta e atresia pulmonar foram as mais encontradas nessa condição. 
Dentre as anomalias urogenitais, a genitália ambígua, a criptorquidia e 
anomalias renais e de bexiga têm sido relatadas, sendo a hipospádia, de 
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grau variável, a principal anomalia observada. As anomalias ano-retal 
incluem ânus imperfurado ou anteriorizado, atresia anal e fistula reto-
uretral. Anomalias torácicas, de membros, refluxo gastroesofágico, hérnias, 
entre outras, foram relatadas ocasionalmente48-53.

Anomalias estruturais de SNC são achados comuns nos sujeitos 
com Síndrome Opitz GBBB. Estas incluem: agenesia de corpo caloso, 
atrofia cerebral, anomalia de vermis cerebelar, dilatação ventricular, 
alargamento da cisterna magna, alargamento do septo pelúcido, anomalia 
de Dandy-Walker, entre outras54.

Estudo de imagens do SNC por meio de Ressonância Magnética 
na Síndrome Opitz GBBB mostrou a presença de cisterna magna ampla 
em 79% dos sujeitos, alargamento do IV ventrículo em 74% e hipoplasia 
do vermis cerebelar em 42%. De acordo com a autora, a coexistência 
desses sinais clínicos foi observada em 9 dos 19 sujeitos estudados. Outras 
anomalias − hipoplasia/atrofia/assimetria de hemisfério cerebelares, 
persistência de cavum vergae, atrofia de córtex cerebral, alargamento do 
III ventrículo, dilatação do sistema ventricular, diminuição dos ventrículos 
laterais, aumento da cisterna pré-pontina, hipoplasia de corpo caloso, 
persistência de cavum do septo pelucido, gliose/encefalomalácea, entre 
outras − foram observadas com menor frequência55.

Como referido, as manifestações clínicas na Síndrome de 
Opitz G/BBB são variáveis, e os homens têm fenótipo mais grave do 
que as mulheres afetadas, estas podem apresentar forma leve do quadro, 
usualmente caracterizadas por hipertelorismo ocular52-53.

Em relação ao desenvolvimento neuropsicomotor, alguns autores 
citam atraso de grau variável na aquisição de linguagem e distúrbios do 
comportamento48-52. Uma revisão de literatura56 mostrou que mais de um 
terço dos sujeitos citados apresentavam atraso no desenvolvimento motor 
e deficiência intelectual.

3 sequêncIa de robIn

A Sequência de Robin (SR) é uma anomalia congênita caracterizada 
por micrognatia, glossoptose, com ou sem fissura de palato, de forma 
isolada ou em associação a outras anomalias congênitas ou síndromes 
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genéticas. Sua incidência é descrita em, aproximadamente, 1:8000 – 
1:14000 nascimentos57. Entretanto, esta ocorrência é questionável, visto 
que as definições utilizadas para a SR diferem entre alguns autores e equipes 
que trabalham com essa população.

O termo sequência refere-se à cascata de eventos que ocorre durante 
o desenvolvimento embrionário, caracterizada pela tríade micrognatia, 
glossoptose e fissura de palato. Frequentemente, tem sido sugerido que 
o restrito crescimento intrauterino impede o crescimento da mandíbula, 
provocando o posicionamento da língua entre as lâminas palatinas e 
bloqueando sua fusão. Nesta hipótese, espera-se que a mandíbula apresente 
um crescimento após o nascimento, quando a restrição é aliviada58.

Cohen59 (1976) classificou a Sequência de Robin em três grupos: 
Sequência de Robin Isolada (SRI), quando ocorre isoladamente, ou seja, 
sem associação a outras malformações; Sequência de Robin Sindrômica, 
quando ocorre como componente de uma síndrome conhecida; e Sequência 
de Robin associada à Anomalia, quando ocorre em associação a anomalias 
que não constituem uma síndrome específica.

O critério adotado para considerar a SRI, estabelecido por Gorlin, 
Cohen, Hennekam16 (2001) refere-se à presença da tríade micrognatia, 
glossoptose e fissura de palato, não associadas a outras anomalias congênitas 
que possam constituir síndromes, outras sequências ou associações, 
podendo apresentar até duas anomalias menores, segundo critério proposto 
por Zechi-Ceide60 (1991). São consideradas anomalias menores as que não 
apresentam repercussão cosmética, ou seja, não necessitam de cirurgias 
corretivas61.

Diversos estudos pontuam que há maior frequência da forma 
isolada de Sequência de Robin e prevalência acentuada em sujeitos do sexo 
masculino. Em específico, um estudo62 que avaliou de forma retrospectiva 
223 sujeitos com SR, matriculados em um hospital especializado, 
identificou que 54% referiam-se à SRI e 52% desta mesma amostra eram 
do sexo masculino. 

A etiopatogênese da SR ocorre de maneira diferente para os tipos 
isolada e sindrômica. Na SRI, apesar da presença de fatores que sugerem 
base genética, como recorrência familial, a etiologia ainda é desconhecida. 
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Existem estudos que citam o envolvimento de diferentes genes, como 
SOX9 e KCNJ2, nessa condição63.

O fenótipo clínico da SR é variado, porém se expressa, 
principalmente, por obstrução das vias aéreas e dificuldades alimentares, 
mais graves e frequentes no período neonatal. A gravidade dos casos é 
determinada pelas condições alimentares, digestivas e cardiorrespiratórias 
de cada sujeito64.

Desde a sua descrição original, muitas abordagens terapêuticas têm 
sido propostas, no entanto, devido ao amplo espectro clínico dessa condição, 
não há consenso sobre tratamento de crianças com SR, especialmente 
a forma isolada que é a mais frequente. O planejamento do tratamento 
depende da gravidade da obstrução das vias aéreas. O tratamento clínico 
é frequentemente dependente da experiência da instituição. Centros com 
volumes maiores de pacientes podem ter um protocolo multidisciplinar 
que define o curso clínico desses pacientes. No Hospital de Reabilitação de 
Anomalias Craniofaciais, Universidade de São Paulo (HRAC – USP), foram 
realizados estudos que modificaram a conduta e a rotina de atendimento da 
criança com SR nos primeiros anos de vida65.

A obstrução das vias aéreas superiores em recém-nascidos com 
SR ocorre, geralmente, nas primeiras horas após o nascimento; no entanto 
nem sempre é possível determinar a gravidade dessa obstrução nem 
prever o prognóstico. A evolução natural dos pacientes com Sequência 
de Robin mostra comprometimento gradual das vias aéreas e dificuldades 
alimentares à medida que a mandíbula cresce e o sistema neuropsicomotor 
se desenvolve, melhorando a coordenação muscular e o controle da língua66.

Os objetivos do tratamento na SR podem incluir o alívio da 
obstrução das vias aéreas, a otimização do ganho de peso e a minimização 
da morbidade iatrogênica67. Escassez de recomendações baseadas em 
evidências secundárias até a falta de comparações objetivas e em longo 
prazo de protocolos de tratamento são um desafio para as equipes de 
intervenção68. Recém-nascidos com alterações leves podem ser manejados 
conservadoramente com técnicas não cirúrgicas, incluindo posicionamento 
pronado ou lateral, via aérea nasofaringeana temporária e alimentação 
nasogástrica67. Com alguns achados clínicos, o manejo não cirúrgico 
demonstrou ser bem sucedido. Alternativamente, aqueles com obstrução 
mais grave das vias aéreas superiores podem necessitar de intervenções 
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cirúrgicas, como liberação do assoalho da boca, distração osteogênica 
mandibular ou traqueostomia67-68.

A taxa geral de morbidade e mortalidade em neonatos com SR foi 
recentemente reduzida com melhor suporte nutricional e manejo das vias 
aéreas, mas as complicações do tratamento ainda são consideráveis.

A hipóxia prolongada, secundária à obstrução respiratória em 
período neonatal e nos primeiros meses de vida, está frequentemente 
relacionada às alterações no desenvolvimento neuropsicomotor. Dessa 
forma, as crianças com SR são consideradas de risco para alterações de 
crescimento e do desenvolvimento neurológico68.

A presença da fissura de palato, além de agravar os problemas de 
deglutição, pode acometer as habilidades linguísticas, como a linguagem, fala e 
audição, levando a prejuízos na comunicação e na interação com o meio.

Um estudo brasileiro e pioneiro, realizado no HRAC– USP, 
avaliou o desenvolvimento neuropsicomotor em 62 crianças com SRI, de 
2 a 6 anos de idade, submetidas ao tratamento de obstrução das vias aéreas. 
Os resultados demostraram que a maioria das crianças tratadas por meio da 
intubação nasofaríngea apresentou desenvolvimento normal, semelhante 
às crianças com Sequência de Robin isolada menos graves do grupo 
postural. Este estudo ressalta a importância do protocolo de tratamento 
como estratégia efetiva no desenvolvimento de crianças com Sequência de 
Robin, sendo necessários estudos adicionais de acompanhamento dessas 
crianças, bem como estratégias de orientação pontual para prevenção de 
alterações do desenvolvimento69.

Outro estudo brasileiro avaliou 38 crianças com diagnóstico 
genético-clínico de SRI. A amostra foi dividida em 15 crianças de 3 a 6 
anos (Grupo 1) e 23 crianças de 7 a 12 anos (Grupo 2). Os grupos foram 
submetidos a diferentes protocolos de avaliação, baseados nos marcos de 
desenvolvimento. No Grupo 1, 60% das crianças apresentaram risco para 
atraso no desenvolvimento neuropsicomotor, sendo a linguagem a habilidade 
mais prejudicada. No Grupo 2, 82,6% das crianças apresentaram desempenho 
adequado na compreensão verbal e 86,95% no vocabulário receptivo. Quanto 
ao desempenho escolar, 69,56% das crianças apresentaram desempenho 
dentro do esperado para sua idade escolar. A maioria das crianças demonstrou 
desempenho adequado nas provas que exigiam domínio da linguagem 
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receptiva; já quanto à linguagem expressiva, o aspecto fonológico foi o mais 
prejudicado em ambos os grupos. Frente a heterogeneidade demonstrada 
nos grupos, é importante ressaltar que a gravidade da glossoptose e idade da 
realização da palatoplastia primária podem influenciar no desenvolvimento 
de linguagem e desempenho escolar70.

As diferenças na classificação da SR ainda é motivo de discussões 
quer sobre suas manifestações clínicas, aos tipos existentes, etiologia e 
manejo do tratamento. A possibilidade de novas variantes fenotípicas e 
heterogeneidade dos quadros descritos tornam incerto o que se sabe 
quanto evolução clínica a médio e longo prazo e as consequências no 
desenvolvimento cognitivo e de linguagem.

consIderações fInaIs

Nesses anos de atuação com pacientes sindrômicos e diagnóstico 
dos distúrbios da comunicação, sob o olhar da “Fonogenética”, não 
é mais possível desconsiderar as questões genéticas como fatores 
determinantes desses distúrbios, assim como não é mais aceitável descrever 
síndromes genéticas sem associar ao seu espectro clínico as manifestações 
fonoaudiológicas específicas71. No Brasil, a atuação integrada de 
Geneticistas e Fonoaudiólogos é recente, tendo sido iniciada no Serviço de 
Genética do Hospital de Anomalias Craniofaciais da Universidade de São 
Paulo–USP- Bauru/SP.

Estudos específicos sobre o perfil das habilidades de linguagem/
aprendizagem, fala, audição e cognição ainda são escassos na maioria 
das síndromes genéticas. É papel da fonoaudiologia, como membro da 
equipe interdisciplinar, caracterizar as manifestações fonoaudiológicas que 
envolvem a linguagem oral e escrita, a fala, a audição e a deglutição dentro do 
espectro clínico de cada síndrome. Além disso, deve participar efetivamente 
da equipe de diagnóstico, devolutiva, orientações e acompanhamento dos 
indivíduos sindrômicos na área da Fonoaudiologia, sempre que possível 
com atuação precoce, evitando, a longo prazo, danos talvez irreversíveis.

Os quadros genéticos aqui descritos, síndromes e sequência, 
revelam a heterogeneidade fenotípica caracterizada pela expressividade 
variável dos sinais e sintomas. Em especial, as anomalias craniofaciais são 
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o elo comum entre eles, tendo características fonoaudiológicas diversas e, 
ainda, em sedimentação na literatura.

O conhecimento acerca do fenótipo pode contribuir para que 
profissionais de diferentes áreas de atuação possam delimitar de forma mais 
adequada e precoce a intervenção/reabilitação a ser realizada.
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