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SINDROMES GENETICAS E A
ATUACAO FONOAUDIOLOGICA

Luciana Paula MAXIMINO
Maria Gabriela CAVALHEIRO
Camila de Castro CORREA

INTRODUCAO

Os distarbios da comunicagdo humana, englobando
principalmente os aspectos relacionados a linguagem, fala e audigao, tém
sido associados a sindromes genéticas em diversos estudos nacionais e

internacionais'-"2.

Cerca de dois tercos de todas as anomalias congénitas humanas
enquadram-se na categoria das anomalias craniofaciais'®. Este grupo,
altamente diversificado e heterogéneo, 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 sindrémicos
e desenvolvimentais, os quais, geralmente, envolvem o comprometimento

de outros 6rgaos e/ou sistemas, como as fun¢des mentais superiores’.

As fissuras orofaciais tipicas, como a fissura labiopalatina, com
prevaléncia de, aproximadamente, um para cada 600 nascidos vivos,
representam a alteragao craniofacial mais comum. Cerca de 30% dos casos
estdo associados a outras anomalias estruturais ou multisistémicas, podendo
representar  quadros sindromicos de etiologia genética (monogénica
ou cromossomica), ambiental ou desconhecida'®. Diversas sindromes
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 diferenciagio incompleta e inclui
anomalias do sistema nervoso central (SNC), fissuras faciais medianas,
fissuras de ldbio/palato/mandibula/laringe, defeitos cardiacos, hipospddias,
anus imperfurado, entre outros'.

Anomalias estruturais do SNC estdo presentes na maioria das
sindromes que comprometem o macigo craniofacial. Estas alteragoes servem
como modelos naturais para o estudo de quase todos os fundamentos da
biologia do desenvolvimento, como a linguagem e cognicao. Iniimeros genes
foram identificados como determinantes de anomalias craniofaciais associadas
ou nio a anomalias estruturais do SNC e podem resultar em manifestagoes
andmalas de graus diversos e em diferentes funcoes, sejam elas cognitivas,
comportamentais, psiquidtricas, auditivas, linguisticas, entre outras™'®.

Potencialmente, a maioria das sindromes genéticas com
envolvimento do macigo craniofacial apresenta risco para alteragdes
fonoaudiolégicas nas diferentes dreas: linguagem, audicao, fala, motricidade
orofacial, voz e degluti¢dao, sacramentando, assim, a importincia do
fonoaudiblogo 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 etioldgicas, suas formas de transmissao e a descricao dos sinais e
sintomas do quadro fenotipico de cada sindrome. Atualmente, mais de
20 mil sindromes foram delineadas. Para o Fonoaudiélogo que atua com
quadros sindrémicos, seja no 4mbito da avaliagio ou da intervengao,
o conhecimento detalhado do fenétipo é fundamental, pois elucida
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aspectos relacionados ao progndstico e pode determinar condutas e
encaminhamentos precoces.

Uma base de dados aberta disponivel para pesquisas na drea de
genética é o Online Mendelian Inberitance in Man (OMIM)". O OMIM ¢
uma sinopse abrangente de fendtipos genéticos disponibilizados de forma
gratuita com atualizagio frequente.

Dentre as anomalias genéticas que cursam com envolvimento
craniofacial, destacam-se as fissuras labiopalatinas, craniossinostoses
sindromicas, sindrome de Opitz G/BBB, Sequéncia de Robin, entre
outras®. Neste capitulo, serdo abordadas algumas sindromes com
envolvimento craniofacial.

1 CRANIOSSINOSTOSES SINDROMICAS

As craniossinostoses sao alteragdes dsseas do caixa craniana por
fechamento prematuro (sinostose) de uma ou mais suturas. Podem ser
divididas em sindrémicas e nao sindrémicas. Apesar das craniossinostoses
nao sindromicas englobarem a maioria, existem mais de 150 sindromes
delineadas com esse sinal. Dentre as craniossinostoses sindrémicas com
padrao de heran¢a mendeliano definido se encontram as sindromes de

Apert (SA), Crouzon (SC) e Pfeiffer.

A craniossinostose ¢ uma malformagao relevante que acomete o
desenvolvimento do crinio humano, com incidéncia aproximada de um a
cada 2 mil a 3 mil nascidos.

As mutacoes nos genes da familia dos Fibroblast Growth Factor
(FGFR) originam diversas condiges clinicas, como as SA, SC, Pfeiffer,
Beare-Stevenson and Jackson-Weiss?'. Observa-se uma variabilidade na
expressdo fenotipica de uma mesma mutacio do FGFR, sugerindo que
essas sindromes representam um espectro de manifestagoes relacionadas ao
comprometimento dos FGFRs.

As consequéncias da craniossinostose s3o: redugio do fluxo
sanguineo cerebral, hipertensio intracraniana (HIC), obstrugio das vias
aéreas, alteragoes de visao e audigdo e comprometimento neuroldgico
com déficit cognitivo varidvel”>. A HIC atinge 47% das craniossinostoses,
causando a elevagio de pressao de forma insidiosa, alterando os mecanismos
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de complacéncia cerebral como deslocamento liquérico em dire¢io ao
espago raquidiano e aumento do retorno venoso®. Esta intercorréncia,
associada as anomalias dsseas da base do crinio, causa alteragio na
hemodinimica cerebral, com prejuizo para a circulagio e oxigenagio
cerebral, justificando alteragio no desenvolvimento mental da crianga, que
pode ser manifestar como déficit de aten¢ao, dificuldade de aprendizagem
e mesmo alteragbes comportamentais, além de possivel comprometimento
visual por compressio do nervo éptico*.

A idade precoce da cirurgia é um fator de risco para o
desenvolvimento das fungbes mentais superiores nas craniossinostoses
sindromicas®, por promover um alivio da HIC. No tratamento das
craniossinostoses sindrémicas, a cirurgia craniofacial para descompressio
do cranio realizada no primeiro ano de vida é fundamental para evitar a
hipertensdo intracraniana que pode afetar o desenvolvimento cognitivo®.

A cirurgia das suturas do cranio e a estimulagao precoce por meio
de programas de reabilitacdo podem diminuir o impacto destas alteracoes
no desenvolvimento infantil. O fator predisponente dos efeitos linguisticos
e cognitivos adversos nas craniossinostoses tem sido associado 2 restri¢ao
do crescimento cerebral, que poderia ser limitado nos trés primeiros anos
de vida, quando o cérebro triplica seu volume?’.

Um estudo de revisao de literatura® sobre a aquisi¢io e
desenvolvimento de linguagem oral em individuos com craniossinostoses
sindromicas evidenciou que, além das alteragées com a linguagem,
individuos com anomalias craniofaciais, de modo geral, também apresentam
dificuldades de atengao, aprendizagem e dificuldades de socializagao.

Tentativas de correlacionar o fendtipo com o gendtipo sio
discutidas na literatura. O desempenho cognitivo final desses sujeitos é
heterogéneo e alguns fatores, como aidade em que é realizada a remodelagao
cirdrgica craniana e a presenca de alteragoes do SNC, como a hipoplasia
do septo pelicido, podem interferir nesse desenvolvimento®. Além disso,
o estimulo familiar inadequado e um contexto sociocultural desfavordvel
podem piorar o desenvolvimento cognitivo®.

O exato mecanismo causal do déficit cognitivo na craniossinostose
sindromicaéaindadesconhecido. Uma primeira hiptese éafusao precoce da
caixa craniana, acarretando deformagao encefélica secunddria e consequente
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déficit cognitivo. A segunda proposta aponta para um comprometimento
primdrio da substincia branca encefélica e craniossinostose, secunddrios
a mutagdo, porém, sem relacio de causa-efeito entre eles. Ainda uma
terceira proposta considera a presenga de processo primdrio e secunddrio,
acarretando, associadamente, o déficit cognitivo®.

O acompanhamento psicolégico, pedagdgico, fonoaudiolégico
e o acompanhamento familiar sao fundamentais para estimular o
desenvolvimento de individuos com craniossinostoses sindrémicas,
especialmente na fase infantil.

Um estudo® com 18 sujeitos com diagndstico clinico de
craniossinostose sindromica - 44,4% com a SA e 55,6% com SC -
destaca alteragdo nas habilidades de linguagem na maioria dos sujeitos. A
avaliacdo cognitiva evidenciou quociente de inteligéncia dentro da média
em 39,3% dos sujeitos, enquanto 46,4% apresentaram malformagées

congénitas do SNC.

1.1 SinproME DE APERT (SA)

A SA (OMIM 101200)* pode ser considerada como o marco
inicial do estudo clinico das craniossinostoses. Descrita previamente por
Wheaton? (1894), mas erroneamente atribuida como sendo consequéncia
de sifilis congénita, foi 12 anos mais tarde, em 19006, delineada por
Eugene Charles Apert ao descrever 9 pacientes com acrocefalia associada
a sindactilia, quadro que denominou de acrocefalosindactilia®®. A partir
deste relato, a sindrome passou a ser denominada pelo epoénimo de SA.
Trata-se de uma anomalia congénita rara, autossdmica dominante, comum
em filhos de pai de idade avancada, com frequéncia estimada de 1:55.000 a

1:91.000 nascidos vivos e causada por mutagdes no gene do receptor 2 do
fator de crescimento dos fibroblastos (FGFR2)%.

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

Os principais sinais da drea craniofacial da SA incluem: sinostose
multisutural (especialmente da sutura coronal); proptose ocular; nariz
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pequeno e dorsifletido; ldbios com aspecto trapezoidal com o ldbio inferior
protruso; palato atipico usualmente elevado aparentando uma falsa fissura,
embora esta ocorra em cerca de 25% dos casos; a por¢ao média da face
hipopldsica e retraida; e maxila hipopldsica. As principais anomalias
adicionais envolvem os membros e sdo representadas por sindactilia de
dedos e artelhos, de graus varidveis, mas frequentemente grave e com
possibilidade de fusao das estruturas dsseas™.

Em relagao aos aspectos neuroldgicos, graus varidveis de deficiéncia
intelectual tém sido relatados e relacionados com anomalias estruturais
do SNC, tais como hipoplasia ou agenesia do corpo caloso, alteragoes do
sistema limbico, ventriculomegalia e anomalias do septo pelacido®.

A SA pode apresentar hipertensao intracraniana (HIC), apneia
obstrutiva do sono, desordens auditivas e visuais e comprometimento do
desenvolvimento motor e de linguagem. No 4mbito da Fonoaudiologia,
alteragoes de linguagem e aprendizagem tém sido descritas, bem como
transtorno dos sons da fala.

Alteragoes fonoldgicas da linguagem oral foram descritas na SA%Y.

Um estudo referente as habilidades de fala, linguagem e outras
func¢des cognitivas, em dez individuos com SA, destaca dificuldade de
linguagem expressiva e severa dificuldade com a linguagem receptiva®.

A linguagem oral e escrita foi avaliada em 9 individuos com SA
com idades variando de 9 a 26. Os resultados revelaram adequagao do
aspecto fonoldgico em 100% da amostra e 33% demonstraram dificuldade
quanto a sintaxe, semantica e pragmatica. No Teste de Desempenho Escolar,
87,5% apresentaram escore inferior. Os sujeitos com SA manifestaram
maiores dificuldades na linguagem escrita em relacio a linguagem falada®.

1.2 SinoroME DE CROUZON (SC)

A SC (OMIM 123500)*° ¢ uma sindrome de heranca autossémica
dominante, com incidéncia entre 15,5 e 16,5 por milhao de nascimentos,
totalizando aproximadamente 4,8% dos casos de craniossinostoses, e tem
sua origem também em uma mutagio do gene responsdvel pela codificacio
dos receptores do fator de crescimento fibrobldstico tipo 2 (FGFR2)%.
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Existem indicios de que estas mutagoes estejam relacionadas com a idade

41

avancada paterna*', assim como na SA.

A SC caracteriza-se principalmente pela triade cldssica de
malformagao craniana, exoftalmia e alteragoes faciais, especialmente
a hipoplasia da face média. Outros aspectos fenotipicos da sindrome
incluem: ldbio superior curto e ldbio inferior protuso e caido, 6rbitas
rasas, hipoplasia maxilar com prognatismo, dentes aglomerados da arcada
superior, maxila com formato em “V”, palato em ogiva e lingua alargada®.

Do ponto de vista audiolégico, a perda auditiva na SC tem
sido descrita principalmente como condutiva, sendo que as perdas
neurossensoriais sio menos relatadas®.

Na SC, as alteragdes do SNC sao comuns. A hidrocefalia progressiva
¢ observada em 47% dos individuos com SC. A hipertensio intracraniana
(53%), quando ocorre, é geralmente do tipo silenciosa, possibilitando aos
mecanismos autorreguladores cerebrais minimizar os efeitos lesivos da
hipertensdo. Nesses individuos, observam-se outras alteragdes, como cisto
aracnéide, siringomielia, ventriculomegalia e agenesia de corpo caloso™.

A avaliagio do quociente intelectual (QI), do desempenho
académico e inclusao social de 11 adolescentes com SC, acompanhados
desde o nascimento até a puberdade, evidenciaram QI acima de 70. Os
individuos com QI inferior a 80, na primeira avaliacio, repetiram os testes
aos 9, 10, 12 e 15 anos, sem diferenca significativa. O estudo evidenciou
inteligéncia normal em mais de 50% dos individuos com SC, bom convivio
social, escolaridade média a superior e inser¢io no mercado de trabalho®.

2 SinoroME DE OPITZ G/BBB

Dentre as sindromes que cursam com envolvimento da linha
média, destaca-se a Sindrome de Opitz G/BBB (OMIM 145410;
300000)*“*, condigao geneticamente heterogénea caracterizada por uma
constelagio de achados clinicos com predominio de multiplos defeitos de
linha média*. Esta sindrome genética foi inicialmente descrita por John
Opitz, em 1969, como duas entidades distintas (sindrome G e sindrome
BBB) e, posteriormente, consideradas como provavel condigao tnica e

denominada sindrome de Opitz G/BBB45%.
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Embora descrita hd quase meio século, ainda se discute sobre suas
manifestacoes clinicas, tipos existentes, modelo de heranca e tratamento.
Novas variantes fenotipicas continuam desafiando a habilidade dos
profissionais em geral, e pouco se sabe sobre a evolugio clinica a médio e
longo prazo determinado pelas malformagées do SNCe, consequentemente,
englobando virias dreas do desenvolvimento, como a linguagem.

Os individuos com mutagio no gene AMIDI apresentam
aspecto facial tipico da sindrome, provavelmente como resultado de
falha no processo morfogenético da linha média. Em revisao, os autores
observaram: hipertelorismo ocular, em 98% dos casos; hipospddia foi o
segundo achado clinico mais frequente (85%); e fissura de ldbio/palato,
observada em 50% dos casos com mutacio no MID1, sugerindo influéncia
desse gene no processo de fusao do ldbio e palato. O MID1 ¢ encontrado
principalmente no SNC, nos arcos branquiais em desenvolvimento, nos
sistemas gastrointestinal e urogenital e no cora¢ao em desenvolvimento
correlacionado com os tecidos afetados nessa Sindrome. O MID2 exibe
baixa expressao embriondria no desenvolvimento do SNC, timo e coragao™.

Clinicamente, essa condi¢io ¢ caracterizada, principalmente,
por anomalias craniofaciais tipicas, anomalias do SNC, laringo-
traqueo—esofégicas, anomalias cardiacas, urogenitais, anais e atraso no
desenvolvimento neuropsicomotor*®.

As alteragoes craniofaciais tipicas incluem fronte proeminente com
implantagao 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 andmalas e
posteriorizadas e anomalias de palato. Fissura de ldbio e/ou de palato tem
sido observada em cerca de 40% dos casos com sindrome de Opitz G/BBB”'.

As  alteracoes  laringo-traqueo-esofdgicas  variam  desde
laringotraqueomaldcea até fissura, fistula ou estenose laringo-esofdgica, e
podem resultar em disfun¢des de degluticao e de respiragao®®'2.

Em rela¢io as anomalias cardiopulmonares, os defeitos de septo
ventricular e/ou atrial, a persisténcia do canal arterial (PCA), a coarctagao
da aorta e atresia pulmonar foram as mais encontradas nessa condigao.
Dentre as anomalias urogenitais, a genitdlia ambigua, a criptorquidia e
anomalias renais e de bexiga tém sido relatadas, sendo a hipospddia, de
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grau varidvel, a principal anomalia observada. As anomalias ano-retal
incluem 4nus imperfurado ou anteriorizado, atresia anal e fistula reto-
uretral. Anomalias tordcicas, de membros, refluxo gastroesofdgico, hérnias,
entre outras, foram relatadas ocasionalmente®®>3,

Anomalias estruturais de SNC sao achados comuns nos sujeitos
com Sindrome Opitz GBBB. Estas incluem: agenesia de corpo caloso,
atrofia cerebral, anomalia de vermis cerebelar, dilatacio ventricular,
alargamento da cisterna magna, alargamento do septo peliicido, anomalia
de Dandy-Walker, entre outras™.

Estudo de imagens do SNC por meio de Ressonancia Magnética
na Sindrome Opitz GBBB mostrou a presenga de cisterna magna ampla
em 79% dos sujeitos, alargamento do IV ventriculo em 74% e hipoplasia
do vermis cerebelar em 42%. De acordo com a autora, a coexisténcia
desses sinais clinicos foi observada em 9 dos 19 sujeitos estudados. Outras
anomalias - hipoplasia/atrofia/assimetria de hemisfério cerebelares,
persisténcia de cavum vergae, atrofia de cértex cerebral, alargamento do
III ventriculo, dilatacdo do sistema ventricular, diminuicio dos ventriculos
laterais, aumento da cisterna pré-pontina, hipoplasia de corpo caloso,
persisténcia de cavum do septo pelucido, gliose/encefalomaldcea, entre
outras — foram observadas com menor frequéncia®.

Como referido, as manifestagbes clinicas na Sindrome de
Opitz G/BBB sao varidveis, ¢ os homens tém fenétipo mais grave do
que as mulheres afetadas, estas podem apresentar forma leve do quadro,
usualmente caracterizadas por hipertelorismo ocular’>*.

Em relagdo ao desenvolvimento neuropsicomotor, alguns autores
citam atraso de grau varidvel na aquisi¢ao de linguagem e distirbios do

% mostrou que mais de um

comportamento®®>2. Uma revisao de literatura’
terco dos sujeitos citados apresentavam atraso no desenvolvimento motor

e deficiéncia intelectual.

3 SeQuiNcia DE ROBIN

ASequénciadeRobin (SR) éumaanomalia congénita caracterizada
por micrognatia, glossoptose, com ou sem fissura de palato, de forma
isolada ou em associagao a outras anomalias congénitas ou sindromes
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genéticas. Sua incidéncia ¢ descrita em, aproximadamente, 1:8000 —
1:14000 nascimentos”. Entretanto, esta ocorréncia é questiondvel, visto
que as defini¢oes utilizadas para a SR diferem entre alguns autores e equipes
que trabalham com essa populagio.

O termo sequéncia refere-se  cascata de eventos que ocorre durante
o desenvolvimento embriondrio, caracterizada pela trfade micrognatia,
glossoptose e fissura de palato. Frequentemente, tem sido sugerido que
o restrito crescimento intrauterino impede o crescimento da mandibula,
provocando o posicionamento da lingua entre as laminas palatinas e
bloqueando sua fusao. Nesta hipétese, espera-se que a mandibula apresente
um crescimento apds o nascimento, quando a restrigao ¢ aliviada’®.

Cohen* (1976) classificou a Sequéncia de Robin em trés grupos:
Sequéncia de Robin Isolada (SRI), quando ocorre isoladamente, ou seja,
sem associagdo a outras malformagoes; Sequéncia de Robin Sindrémica,
quando ocorre como componente de uma sindrome conhecida; e Sequéncia
de Robin associada 8 Anomalia, quando ocorre em associa¢do a anomalias
que nao constituem uma sindrome especifica.

O critério adotado para considerar a SRI, estabelecido por Gorlin,
Cohen, Hennekam'® (2001) refere-se & presenca da triade micrognatia,
glossoptose e fissura de palato, nao associadas a outras anomalias congénitas
que possam constituir sindromes, outras sequéncias ou associagoes,
podendo apresentar até duas anomalias menores, segundo critério proposto
por Zechi-Ceide® (1991). Sao consideradas anomalias menores as que nio
apresentam repercussio cosmética, ou seja, nao necessitam de cirurgias
corretivas®'.

Diversos estudos pontuam que hd maior frequéncia da forma
isolada de Sequéncia de Robin e prevaléncia acentuada em sujeitos do sexo
masculino. Em especifico, um estudo® que avaliou de forma retrospectiva
223 sujeitos com SR, matriculados em um hospital especializado,
identificou que 54% referiam-se a SRI e 52% desta mesma amostra eram
do sexo masculino.

A etiopatogénese da SR ocorre de maneira diferente para os tipos
isolada e sindrémica. Na SRI, apesar da presenca de fatores que sugerem
base genética, como recorréncia familial, a etiologia ainda é desconhecida.
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Existem estudos que citam o envolvimento de diferentes genes, como

SOX9 e KCNJ2, nessa condicao®.

O fendtipo clinico da SR ¢é variado, porém se expressa,
principalmente, por obstrugao das vias aéreas e dificuldades alimentares,
mais graves e frequentes no periodo neonatal. A gravidade dos casos ¢é
determinada pelas condigoes alimentares, digestivas e cardiorrespiratérias
de cada sujeito®.

Desde a sua descri¢ao original, muitas abordagens terapéuticas tém
sido propostas, no entanto, devido ao amplo espectro clinico dessa condi¢ao,
nio hd consenso sobre tratamento de criancas com SR, especialmente
a forma isolada que ¢ a mais frequente. O planejamento do tratamento
depende da gravidade da obstrugio das vias aéreas. O tratamento clinico
¢ frequentemente dependente da experiéncia da instituigio. Centros com
volumes maiores de pacientes podem ter um protocolo multidisciplinar
que define o curso clinico desses pacientes. No Hospital de Reabilita¢io de
Anomalias Craniofaciais, Universidade de Sao Paulo (HRAC — USP), foram
realizados estudos que modificaram a conduta e a rotina de atendimento da
crianga com SR nos primeiros anos de vida®.

A obstrugao das vias aéreas superiores em recém-nascidos com
SR ocorre, geralmente, nas primeiras horas apds o nascimento; no entanto
nem sempre é possivel determinar a gravidade dessa obstrugao nem
prever o progndstico. A evolu¢io natural dos pacientes com Sequéncia
de Robin mostra comprometimento gradual das vias aéreas e dificuldades
alimentares & medida que a mandibula cresce e o sistema neuropsicomotor
se desenvolve, melhorando a coordenagao muscular e o controle da lingua®.

Os objetivos do tratamento na SR podem incluir o alivio da
obstrugao das vias aéreas, a otimizagio do ganho de peso e a minimizacio
da morbidade iatrogénica®. Escassez de recomendagoes baseadas em
evidéncias secunddrias até a falta de comparacoes objetivas ¢ em longo
prazo de protocolos de tratamento sio um desafio para as equipes de
interven¢io®. Recém-nascidos com alteragoes leves podem ser manejados
conservadoramente com técnicas nao cirurgicas, incluindo posicionamento
pronado ou lateral, via aérea nasofaringeana tempordria e alimentacio
nasogdstrica”. Com alguns achados clinicos, o manejo nio cirtirgico
demonstrou ser bem sucedido. Alternativamente, aqueles com obstru¢ao
mais grave das vias aéreas superiores podem necessitar de intervencoes
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cirtrgicas, como liberagao do assoalho da boca, distragio osteogénica

mandibular ou traqueostomia®’-%.

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 complicagdes do tratamento ainda sao considerdveis.

A hipéxia prolongada, secunddria 4 obstrugio respiratéria em
periodo neonatal e nos primeiros meses de vida, estd frequentemente
relacionada as alteragoes no desenvolvimento neuropsicomotor. Dessa
forma, as criancas com SR sio consideradas de risco para alteragoes de
crescimento e do desenvolvimento neuroldgico®.

A presenca da fissura de palato, além de agravar os problemas de
degluticao, pode acometer as habilidades linguisticas, como a linguagem, fala e
audicio, levando a prejuizos na comunicagio e na interagao com o meio.

Um estudo brasileiro e pioneiro, realizado no HRAC- USD,
avaliou o desenvolvimento neuropsicomotor em 62 criangas com SRI, de
2 a 6 anos de idade, submetidas ao tratamento de obstrucio das vias aéreas.
Os resultados demostraram que a maioria das criancas tratadas por meio da
intubacio nasofaringea apresentou desenvolvimento normal, semelhante
as criangas com Sequéncia de Robin isolada menos graves do grupo
postural. Este estudo ressalta a importincia do protocolo de tratamento
como estratégia efetiva no desenvolvimento de criangas com Sequéncia de
Robin, sendo necessirios estudos adicionais de acompanhamento dessas
criangas, bem como estratégias de orienta¢ao pontual para prevencio de
alteracoes do desenvolvimento®.

Outro estudo brasileiro avaliou 38 criancas com diagndstico
genético-clinico de SRI. A amostra foi dividida em 15 criangas de 3 a 6
anos (Grupo 1) e 23 criangas de 7 a 12 anos (Grupo 2). Os grupos foram
submetidos a diferentes protocolos de avaliacio, baseados nos marcos de
desenvolvimento. No Grupo 1, 60% das criangas apresentaram risco para
atraso no desenvolvimento neuropsicomotor, sendo a linguagem a habilidade
mais prejudicada. No Grupo 2, 82,6% das criangas apresentaram desempenho
adequado na compreensio verbal e 86,95% no vocabuldrio receptivo. Quanto
a0 desempenho escolar, 69,56% das criangas apresentaram desempenho
dentro do esperado para sua idade escolar. A maioria das criangas demonstrou
desempenho adequado nas provas que exigiam dominio da linguagem
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receptiva; jd quanto a linguagem expressiva, o aspecto fonolégico foi o mais
prejudicado em ambos os grupos. Frente a heterogeneidade demonstrada
nos grupos, ¢ importante ressaltar que a gravidade da glossoptose e idade da
realizagdo da palatoplastia primdria podem influenciar no desenvolvimento
de linguagem e desempenho escolar’.

As diferencas na classificacio da SR ainda é motivo de discussoes
quer sobre suas manifestacoes clinicas, aos tipos existentes, etiologia e
manejo do tratamento. A possibilidade de novas variantes fenotipicas e
heterogeneidade dos quadros descritos tornam incerto o que se sabe
quanto evolugio clinica a médio e longo prazo e as consequéncias no
desenvolvimento cognitivo e de linguagem.

CONSIDERACOES FINAIS

Nesses anos de atuacio com pacientes sindroémicos e diagndstico
dos distarbios da comunicacio, sob o olhar da “Fonogenética’, nio
¢ mais possivel desconsiderar as questdes genéticas como fatores
determinantes desses distdrbios, assim como nio é mais aceitdvel descrever
sindromes genéticas sem associar ao seu espectro clinico as manifestacoes
fonoaudiolégicas especificas’. No Brasil, a atua¢do integrada de
Geneticistas e Fonoaudidlogos é recente, tendo sido iniciada no Servico de
Genética do Hospital de Anomalias Craniofaciais da Universidade de Sao

Paulo—USP- Bauru/SP.

Estudos especificos sobre o perfil das habilidades de linguagem/
aprendizagem, fala, audigio e cogni¢io ainda sdo escassos na maioria
das sindromes genéticas. E papel da fonoaudiologia, como membro da
equipe interdisciplinar, caracterizar as manifestagoes fonoaudioldgicas que
envolvem alinguagem oral e escrita, a fala, aaudi¢ao e a degluti¢ao dentro do
espectro clinico de cada sindrome. Além disso, deve participar efetivamente
da equipe de diagndstico, devolutiva, orientagoes e acompanhamento dos
individuos sindromicos na drea da Fonoaudiologia, sempre que possivel
com atuagao precoce, evitando, a longo prazo, danos talvez irreversiveis.

Os quadros genéticos aqui descritos, sindromes e sequéncia,
revelam a heterogeneidade fenotipica caracterizada pela expressividade
varidvel dos sinais e sintomas. Em especial, as anomalias craniofaciais sao
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o elo comum entre eles, tendo caracteristicas fonoaudioldgicas diversas e,
ainda, em sedimentagio na literatura.

O conhecimento acerca do fendtipo pode contribuir para que

profissionais de diferentes dreas de atuagao possam delimitar de forma mais
adequada e precoce a intervengao/reabilita¢io a ser realizada.
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