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Alteracoes de fala na sindrome de Treacher Collins

Speech disorders in Treacher Collins syndrome
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RESUMO

Obijetivo: A sindrome de Treacher Collins (STC) é um
distrbio genético hereditdrio caracterizado por anomalias
craniofaciais, de manifestacéo clinica varidvel. O objetivo
deste estudo foi verificar a presenca de alteracées de fala
em criangas com STC e fissura de palato (FP). Método: A
casuistica foi composta por 10 pacientes com o diagnéstico
clinico de STC e FP corrigida cirurgicamente, com idades
entre 3 e 10 anos, por meio de andlise retrospectiva de
prontudrios. Resultados: Todos os pacientes apresentaram
prejuizo da inteligibilidade de fala. Hipernasalidade estava
presente em 60% dos casos, distirbios obrigatérios em 30%,
articulacdes compensatérias em 60%, alteracdes articulato-
rias relacionadas ds deformidades dento-oclusais em 30%,
trocas fonolégicas em 80% e perda auditiva confirmada em
80% dos casos. Conclus@o: As criancas avaliadas apre-
sentaram prejuizo da inteligibilidade de fala decorrente de
alteracées na ressonéncia da fala, devido & FP, e associadas
as trocas fonolégicas, devido & deficiéncia auditiva.

Descritores: Disostose mandibulofacial. Fala. Fissura
palatina.

ABSTRACT

Objective: Treacher Collins syndrome (TCS) is a
hereditary genetic disorder characterized by craniofacial
anomalies and variable clinical manifestations. The aim of
this study was to verify the presence of speech disorders in
children with TCS and cleft palate. Methods: The sample
comprised 10 patients with clinical diagnosis of TCS and
surgically corrected cleft palate, aged between 3 and 10
years through retrospective analysis of charts. Results:
All patients had impaired speech intelligibility. Hypernasa-
lity was present in 60%, mandatory disturbances in 30%,
compensatory articulation in 60% and articulatory changes
related to dental-occlusal deformities in 30%. Phonological
changes were found in 80% and hearing loss was confirmed
in 80% of the cases. Conclusion: Children with TCS and
cleft palate assessed had impaired speech intelligibility due
to changes in speech resonance observed in cleft palate
patients and associated phonological changes due to he-
aring impairment.

Keywords: Mandibulofacial dysostosis. Speech. Cleft
palate.
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INTRODUCAO

A sindrome de Treacher Collins (STC) ¢ um distarbio do
desenvolvimento craniofacial de heranga autossémica domi-
nante causada por muta¢des no gene TCOF1, localizado no
cromossomo 5 (5q32). Recentemente, dois novos genes foram
identificados como causadores da STC, além do TCOF1, o
POLRIC e POLRID. Sua incidéncia ¢ de aproximadamente
1/50.000 nascimentos'. Estima-se que 60% dos casos sejam
resultantes de mutagdo nova e 40% herdados®*. O quadro
clinico é composto principalmente por fendas palpebrais em
inclinagdo antimongoloide, coloboma na palpebra inferior
(frequentemente acompanhado de auséncia de cilios), hipoplasia
malar, micrognatia, palato alto e estreito (ocasionalmente com
fissura), crescimento atipico de cabelo na regido pré-auricular e
malformagdes da orelha externa e cadeia ossicular, o que pode
levar a surdez condutiva®. As anomalias na STC costumam ser
bilaterais e simétricas e apresentam grande variagao fenotipica,
tanto inter como intrafamilial, incluindo desde casos que passam
despercebidos ao diagnostico até a morte perinatal causada pelo
colapso das vias respiratorias nas condi¢des mais graves>®.

A literatura documenta a ocorréncia de obstru¢do das vias
aéreas superiores, com apneia obstrutiva em pacientes com STC,
provavelmente ocasionada por associagdo de fatores estruturais’.
O angulo da base do cranio reduzido posiciona a faringe posterior
mais anteriormente, a nasofaringe ¢ estreita ¢ a maxila — que ¢
verticalmente deficiente, com reduzida proje¢ao anterior — pode
reduzir ainda mais a dimensdo antero-posterior da nasofaringe.
Além disso, a micrognatia esta frequentemente presente e a lingua
¢ posicionada posteriormente. A combinacao desses fatores durante
o crescimento ndo favorece um padrdo respiratorio adequado. A
reducdo do tamanho das vias aéreas superiores, além de oferecer
risco a vida desses pacientes, acarreta prejuizos relacionados a
outras fungdes, como fala e degluti¢do®. Um estudo envolvendo
35 individuos com STC reportou a ocorréncia de sindrome da
apneia obstrutiva do sono (SAOS) em 41% dos adultos e 54% em
criangas com STC. O nivel do trato respiratorio mais frequente-
mente afetado pela obstrugdo foi oro/hipofaringeo’®.

A inteligibilidade de fala na STC pode ser prejudicada
principalmente por alteracdes na ressondncia oronasal e na
articulacdo dos sons. A FP acomete aproximadamente um
ter¢o das criangas com a STC'®, acrescentando ao quadro as
alteragdes de comunicagdo relacionadas a FP. A incidéncia de
FP na STC foi estimada em 35%, com incidéncia adicional de
30% a 40% de disfun¢do velofaringea congénita''. Nos casos
em que ocorre atresia do conduto auditivo externo e defeito
anatdmico 0sseo na cavidade timpénica, alteragdes auditivas
sdo associadas, sendo geralmente do tipo condutivo'.

Ao longo dos anos, distirbios de fala e audigdo tém sido
associados a sindromes genéticas e anomalias craniofaciais
congénitas'>!°. No caso especifico da STC, a audigdo é um
aspecto frequentemente avaliado e estudado, em decorréncia
da alta ocorréncia de malformagao de orelha. Em contrapartida,
os aspectos relacionados & comunicagao oral sdo muito pouco
explorados, mesmo nas criangas com STC com FP. Além de
alteragoes de fala e linguagem associadas a deficiéncia auditiva,
varios sao os fatores que podem prejudicar a inteligibilidade
de fala na STC, incluindo: 1) deformidades dento-oclusais,
2) obstrucdo das vias aéreas superiores com eventual uso de
traqueostomia e 3) presenca de fissura de palato.

E oportuno considerar que o tratamento da STC pode ser
dividido em trés épocas distintas!’. A primeira época compre-
ende a etapa do nascimento aos 2 anos de idade e tem como
foco principal a investigacdo e o tratamento das obstrugdes
respiratorias e problemas de alimentagdo, considerando-se a
possibilidade da indicagdo de traqueostomia. A segunda época,
de 2 a 12 anos de idade, tem como foco a produgdo de fala,
o desenvolvimento social e a reconstrugdo primaria do ter¢o
superior da face. Na terceira época, dos 13 aos 18 anos de idade,
a reconstrucdo facial ¢ finalizada, com realizagdo de cirurgia
ortognatica, rinoplastia e genioplastia. Identificar a presenca e
as caracteristicas das alteracdes de fala presentes em pacientes
com STC, com e sem FP, pode contribuir para o planejamento
terapéutico e o desenvolvimento de programas de orientagdo de
cuidadores para promogdo da saude e prevencao de distirbios
da comunicacdo nesses pacientes.

Tendo em vista o niimero expressivo de individuos regular-
mente matriculados no Hospital de Reabilitacdo de Anomalias
Craniofaciais-USP com o diagnéstico da STC e a escassez
de estudos na literatura enfocando produgdo de fala nesses
individuos, fez-se relevante a presente investigacdo. Assim, o
objetivo deste estudo foi verificar a presenca de alteragdes de
fala em criangas com STC e FP, caracterizando-as quanto ao
tipo e possiveis fatores etioldgicos envolvidos.

METODO

O presente estudo foi realizado no Setor de Fonoaudio-
logia do Hospital de Reabilitagdo de Anomalias Craniofaciais
- Universidade de Sado Paulo (HRAC-USP) e aprovado pelo
Comité de Etica em Pesquisa (CEP) da instituigio.

Apbs levantamento do registro de pacientes com diagnos-
tico da STC e FP junto ao Servigo de Informatica Hospitalar
(SIH) do HRAC-USP, foi realizada, retrospectivamente, a
analise dos prontuarios. A partir da proposta de subdivisdo
em trés épocas de tratamento para a STC', foi considerada
populagédo de interesse para este estudo, todas as criangas com
STC na faixa etaria de 2 a 12 anos (segunda época), na qual se
considera que o gerenciamento da fala atinge um ponto critico.
Os participantes foram incluidos no estudo quando uma ou
mais avaliagcdes fonoarticulatérias haviam sido previamente
reportadas no prontuario médico do paciente.

Dos 17 prontuarios analisados, 7 foram excluidos do estudo,
pois 5 ndo haviam sido previamente submetidos a avaliacdo
fonoarticulatoria e 2 tinham avaliagdo obtida em idade superior
a faixa etaria definida. Uma vez identificados os 10 prontuarios
de interesse, deu-se inicio a analise dos mesmos.

De acordo com os protocolos de avaliagdo usados no
HRAC-USP pelas equipes de Fonoaudiologia, Otorrinolarin-
gologia, Cirurgia Plastica e Craniomaxilofacial, foram cole-
tados para este estudo os seguintes dados dos prontuarios dos
pacientes em cada uma das areas investigadas:

a) Dados da avaliacdo fonoarticulatdria perceptivo-auditiva:

inteligibilidade de fala, ressonancia e produgao articulatoria.

Essa avaliacdo foi previamente realizada por fonoaudio-

loga com experiéncia na area de fissuras labiopalatinas e

anomalias craniofaciais congénitas, seguindo protocolo

elaborado e utilizado no Setor de Fonoaudiologia na rotina
de acompanhamento clinico de pacientes com STC;
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b) Dados da avaliagdo audiologica: presenga de perda audi-
tiva e uso de aparelho de amplificacdo sonora individual
(AASI);

¢) Dados de avaliag@o otorrinolaringoldgica: presenca de
queixas respiratdrias e alteragdes anatomofuncionais das
vias aéreas superiores;

d) Dados da Cirurgia Plastica e/ou Cirurgia Craniomaxi-
lofacial: indicagdo ou data de procedimentos indicados
para corrigir a fissura palatina (palatoplastias) e indica¢ao/
realizagdo de outros procedimentos craniomaxilofaciais.

RESULTADOS

A casuistica foi composta por 10 pacientes com diagnostico de
STC, estabelecido pela equipe de geneticistas clinicos do HRAC-
USP. Os protocolos estudados foram obtidos nas idades entre 3
anos e 10 meses (46 meses) e 10 anos € 4 meses (124 meses), com
média etaria de 7 anos e 4 meses (85 meses), e mediana de 6 anos
e 9 meses (83 meses). Com relagdo ao género, sete (70%) eram do
género masculino e trés (30%) do género feminino.

Todos os pacientes da casuistica apresentavam fissura de
palato. Quanto ao tipo de fissura, de acordo com a classificagao
utilizada no HRAC-USP20, seis apresentavam fissura pos-
forame incompleta (60%), trés pos-forame completa (30%) e
um transforame bilateral (10%) (Figura 1).

Todos os participantes haviam sido previamente subme-
tidos a palatoplastia, sendo que a palatoplastia primaria foi
realizada na idade média de 2 anos e 2 meses (26 meses) para
o grupo estudado. O paciente com fissura transforame bilateral
realizou a palatoplastia primaria em 2 tempos cirtirgicos, com
fechamento inicial do palato anterior ¢ corre¢do do palato
posterior em outro procedimento. Os demais pacientes reali-
zaram a palatoplastia primaria em tempo Uinico. As técnicas
cirurgicas reportadas pela equipe para a palatoplastia primaria
incluiram a técnica de Furlow (1 paciente) e Von Langenbeck (9
pacientes). Fistula apos palatoplastia primaria foi relatada em 1
paciente com fissura do tipo pos-forame incompleta, submetido
a palatoplastia secundaria para correcdo da mesma. Na data
da avaliac@o analisada para este estudo, todos os pacientes
apresentavam o palato operado e sem fistulas.

Com relagdo a fala, observou-se que o fonoaudidlogo
reportou prejuizo da inteligibilidade em todos os pacientes
(100%) estudados. Hipernasalidade estava presente em seis
(60%) pacientes, hiponasalidade em um (10%), e trés (30%)
apresentaram ressonancia normal de fala (Figura 2). Outros
distarbios considerados obrigatorios na presenca da disfuncao
velofaringea apds corregdo primaria da fissura palatina foram
observados em trés (30%) pacientes, incluindo ronco nasal,
fraca pressdo e emissdo nasal audivel.

Com relagdo a articulagdo, seis (60%) pacientes apre-
sentaram articulagcdes compensatorias (AC) relacionadas a
disfungdo velofaringea, do tipo golpe de glote, plosiva velar,
fricativa faringea e fricativa velar, trés (30%), alteragdes arti-
culatérias relacionadas as deformidades dento-oclusais (DO)
do tipo ceceio anterior e lateral, projecdo anterior de lingua e
alterac@o de ponto articulatdrio e oito (80%), trocas fonologicas
(TF) do tipo substitui¢do simples e ensurdecimento (Figura 3).
Apenas um (10%) paciente apresentou articulagdo correta de
todos os fonemas.

Figura 1 - Distribuicdo da casuistica quanto ao tipo de fissura
labiopalatina.
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m P6s forame incompleta m Pos forame completa O Transforame bilateral

Figura 2 - Distribuicdo da casuistica quanto & classificagéo da
ressondncia da fala.
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Figura 3 - Tipos de alteragdes articulatérias encontradas.
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Trocas Alteracbes dento- ArticulacGes
fonoldgicas oclusais compensatdrias

Considerando as alteragdes de fala de forma geral, os dados
observados revelam que houve maior ocorréncia de trocas fono-
logicas (80%), seguidas do uso de articulagdes compensatorias
(60%) e hipernasalidade (60%). Todos os pacientes apresen-
taram algum tipo de alterag@o articulatoria, do tipo fonologico,
dento-oclusal ou compensatorio, justificando o fato de 100%
da amostra estudada ter apresentado comprometimento da
inteligibilidade de fala.

A avaliagdo audioldgica revelou que 80% dos pacientes estu-
dados apresentavam perda auditiva, sendo que os demais pacientes
(20%) ainda estavam em processo de diagnostico audiologico na
data em que este estudo foi conduzido. Dentre os pacientes com
deficiéncia auditiva, sete fazem uso de AASI e um ndo teve indi-
cacgdo, em decorréncia do grau de perda auditiva leve.
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Relato de queixas respiratdrias foi apresentado por seis
pacientes avaliados pela equipe de Otorrinolaringologia,
sem definicdo da conduta terapéutica até o levantamento
dos dados.

DISCUSSAO

Existem poucos estudos relatando aspectos da fala, como
a articulacdo e a ressonancia, na populagdo com STC e FP,
diferentemente dos resultados de fala, que sdo amplamente
documentados em pacientes com FP?*?*, Considerando-se a
escassez de dados em sindromes craniofaciais especificas, ha
tendéncia de se extrapolar os achados de estudos em FP para
a populagdo craniofacial. A ocorréncia de hipernasalidade
fica entre 21% e 57% na populagdo com FP isolada®. Neste
estudo, foram observadas alteragdes da ressonancia da fala
na maior parte dos pacientes (70%), sendo que apenas trés
(30%) deles apresentaram ressonancia normal. O predominio
da hipernasalidade sobre a hiponasalidade, observado neste
estudo, contrasta com os dados reportados na literatura'’.
Enquanto alguns autores relatam que a caracteristica predomi-
nante da ressondncia na STC ¢ a hiponasalidade e, justificam
esse achado ao tamanho restrito da cavidade nasal e dimensdes
reduzidas da orofaringe e nasofaringe, outros sugerem que a
hiponasalidade ¢é a caracteristica predominante em pacientes
com anomalias craniofaciais, mesmo quando estes apresentam
FP ndo operada. A literatura ndo apresenta trabalhos em que
houve controle quanto a presenga da FP e, no presente estudo,
ndo foi incluido um grupo controle de pacientes com STC
sem fissura, para que possam ser feitas comparagdes entre as
populagdes estudadas.

Alteragdes articulatorias relacionadas a ma-oclusao
(mordida aberta anterior e retroglossia) foram descritas em
37% dos pacientes com STC'S, porcentagem semelhante a deste
estudo (30%). A ocorréncia de articulagdes compensatorias
relacionadas a disfuncdo velofaringea ndo é documentada na
STC. Na populacdo com FP, a ocorréncia de alteragdes articu-
latorias varia de 33% a 95%.

As alteragdes articulatorias mais frequentes (80% dos
casos) foram as trocas fonoldgicas, cuja associagdo com a
perda auditiva ¢ bem documentada na literatura®. A deficiéncia
auditiva — em sua maior parte do tipo condutivo ou misto — ¢
comumente associada a STC e ocorreu na maior parte da
casuistica estudada (80%). Aparentemente, uma relacdo causal
pode ser estabelecida entre esse achado e a alta ocorréncia de
trocas fonologicas.

O tipo de fissura com maior ocorréncia na populacao
estudada foi pos-forame incompleta*?%, acometendo apenas
o palato sem fissura labial associada, um dado que concorda
com a literatura estudada, na qual também se observa que o
tipo de fissura mais comumente associado a sindromes (ou a
STC) ¢ a fissura de palato®’. Varios autores advogam que a
palatoplastia primaria deve ser realizada durante o primeiro
ano de vida da crianga de forma a minimizar-se o risco de
distrbios da comunicagdo®*?*?72%; no entanto, podem ocorrer
variagdes com relacdo a idade na palatoplastia primdria
quando a fissura ¢ associada a outras anomalias, como a STC.
Na populagdo com STC, a presenca de obstrucdo de vias
aéreas ¢ fator que requer manejo imediato e pode influenciar

a idade para realizagdo da palatoplastia, que nesses casos
serd postergada até que a respiracdo seja normalizada ¢ a
propria palatoplastia ndo represente risco para o retorno da
queixa respiratoria®'’. A idade média da palatoplastia neste
estudo foi de 2,2 anos, muito semelhante a descrita previa-
mente na literatura'’, cuja média etaria na palatoplastia em
populagdo com STC foi de 2,1 anos.

A palatoplastia tardia pode ser associada a maior ocor-
réncia de alteragdes de fala, pois tem sido associada a um
maior risco para o uso de pontos articulatorios atipicos (arti-
culagdes compensatorias) e também atrasos na aquisi¢ao dos
sons orais?>?72%3% No presente estudo, o uso de articulagdes
compensatodrias, observado para 60% da populagdo, assim
como as trocas fonologicas (observadas em 80%) podem
refletir, em parte, o impacto da palatoplastia tardia, porém
sem deixarmos de considerar que também a maioria dos
falantes apresenta alteragdes auditivas importantes € 60%
da populagdo estudada faz uso de AASI. Maior controle
das varidveis que podem interferir na producdo dos sons
da fala, portanto, é necessario em futuros estudos, para que
associac¢do entre a idade na palatoplastia primaria, presenca
de perda auditiva e ainda atraso/troca ou uso de pontos
articulatorios atipicos possa ser melhor compreendido nessa
populagdo.

Com relagdo a respiragdo, 6 (60%) pacientes apresentaram
queixas respiratorias e estavam em processo de avaliagdo
otorrinolaringolégica para defini¢do do tratamento. Compro-
metimento das vias aéreas superiores ¢ um achado frequente na
STC e a ocorréncia de SAOS ¢ estimada em aproximadamente
metade dos casos (46%)°.

Este estudo demonstra a importancia da abordagem fonoau-
dioldgica em pacientes com STC, que apresentam comprome-
timento de diversas fung¢des no dominio da fonoaudiologia. O
fonoaudidlogo deve avaliar a fala, a audi¢do e a alimentacao,
aspectos que podem estar alterados. A fala pode ser afetada por
distor¢des obrigatdrias ou erros compensatdrios na presenga
de anomalias estruturais. Distor¢des obrigatorias sdo causadas
por estrutura anormal, e ndo por fungdo anormal, requerendo
cirurgia ou outra forma de correcao fisica. Em contrapartida,
terapia fonoaudioldgica ¢ indicada para os erros compensato-
rios, nos quais os pontos articulatdrios sio mudados em resposta
a estrutura anormal e para as trocas fonoldgicas ou distorgdes
de fonemas relacionadas a deficiéncia auditiva, ap6s adequada
reabilitagdo audiologica. A fonoterapia ¢ muito mais efetiva se
feita ap6s normalizagdo estrutural, mas também pode ser indi-
cada antes. O trabalho em equipe multidisciplinar, envolvendo
a discussdo de etapas e ordem de tratamento, pode otimizar a
reabilitacdo do paciente com STC.

CONCLUSAO

Todas as criangas com STC e FP avaliadas apresen-
taram algum tipo de alteragdo de fala e, consequentemente,
prejuizo da inteligibilidade. Houve alta ocorréncia de hiper-
nasalidade, trocas fonologicas e uso de pontos articulatdrios
atipicos. As alteragdes na ressonéncia da fala aparentemente
apresentaram etiologia relacionada a fissura de palato e, as
trocas fonoldgicas, a deficiéncia auditiva, presente na maior
parte dos casos.
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