Sindromes Relacionadas
com a Otorrinolaringologia Pedidtrica
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Os otorrinolaringologistas devem estar atentos a como abordar criangas sin-
dromicas. Cerca de 2 % das criangas apresentam alguma anomalia congénita, sen-
do que cerca de 70% localizam-se na cabega e pescogo . Criangas com anomalias
craniofacias s30 mais predispostas a apresentar problemas do nariz, ouvido e gar-
ganta.” O médico pode-se deparar com estas criangas em duas formas: o paciente
tem uma sindrome conhecida e apresenta problemas otorrinolaringolégicos que
necessitam de investigacao e cuidados proprios ou ele recebe uma crianga na qual
ndo ha a suspeita de uma sindrome ainda ndo diagnosticada '.

O disturbios respiratdrios do sono sdo nove vezes mais frequentes em crian-
¢as com anomalias craniofaciais do que na populacdo geral. A obstrucdo das vias
aéreas superiores ocorre comumente na presenca de espagos nasofaringeos ana-
tomicamente mais estreitos e, muitas vezes, em associagdo com algum grau de
estenose ou mesmo atresia de coanas.

Muitas anomalias da via aérea podem ser diagnosticadas pelo exame fisico
ou a fibronasofaringolaringoscopia. Ha situa¢des onde devem ser solicitadas uma
tomografia computadorizada ou ressonancia magnética da cabega e pescogo’ e,
eventualmente, a broncosopia que aborda as vias aéreas inferiores .

Uma condig¢do frequente nas criangas sindromicas ¢ a laringomalécia, uma
causa comum de estridor, responsavel por cerca de 75% das anomalias congénitas
da laringe *.

Todas as criangas com sindromes craniofaciais devem ter sua audi¢do ve-
rificada. A triagem auditiva neonatal € obrigatoria. Esses pacientes devem ser
acompanhados durante o crescimento e desenvolvimento, pois ha a possibilidade
de um problema de audic¢do de inicio tardio. A perda auditiva sensorineural pode
ser congénita ou adquirida; assim como condutiva, decorrente de otite média com
efusdo que ¢ muito comum, entre outras causas.

Abaixo, descrevemos os principais achados otorrinolaringologicos nas sin-
dromes mais frequentes.

Sindrome de Down (SD)

A sindrome de Down ¢ a anomalia cromossomica congénita mais comum,
ocorrendo em 1 em cada 700 nascidos vivos. Avangos recentes na cirurgia para o
tratamento de defeitos cardiacos congénitos aumentaram muito a sobrevida des-
sas criangas. Cerca de 50% das criangas com SD véem um otorrinolaringologista
regularmente, porque geralmente apresentam varias anormalidades morfoldgicas
que as predispdem a problemas que levam a doengas de orelha, nariz e garganta®.
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Sua face tipica apresenta hipoplasia do ter¢o médio que leva a malformagao
da tuba auditiva e, consequentemente, a um aumento do nimero de infecgdes de
ouvido, assim como perda auditiva condutiva devido a otite média com efusao.
Cerca de 50% a 90% apresentam deficiéncia auditiva. O conduto auditivo externo
pode ser estendtico o que pode dificultar o exame adequado da orelha por otosco-
pia. O rastreio audiologico de rotina é obrigatorio. A intervengdo cirurgica para
colocagdo de tubos de ventilagdo ¢ uma estratégia eficaz para o tratamento da otite
média com efusio °.

A perda auditiva sensorineural (PASN) ¢ menos comum em crian¢as com
Sindrome de Down. No entanto, a displasia da orelha interna foi observada em
trés quartos de todos os casos, e em aproximadamente metade das orelhas ha mal-
formacgdo o6ssea do canal semicircular lateral. A presbiacusia precoce ¢ também
um fator causal da PASN em adultos °.

Cerca de 79% das criangas t€m disturbios respiratorios do sono e a na sua
grande maioria a apneia do sono . Apresentam um palato encurtado, macroglos-
sia relativa, estreitamento da orofaringe e nasofaringe e hipotonia generalizada
que aumentam muito a frequéncia e a gravidade da apneia obstrutiva do sono, e
tém aumento relativo das tonsilas faringea e palatinas. A eficacia da adenotonsi-
lectomia é menor do que na populagéo geral 5. A obesidade contribui fortemente
para o disturbio respiratorio do sono.

Devido as suas dificuldades de aprendizagem preexistentes, as criangas com
SD podem ser afetadas muito mais do que as criangas em desenvolvimento nor-
mal, quando tém uma deficiéncia auditiva leve ou perturbagdo do sono cronica.
Isto é especialmente importante quando estes problemas ocorrem durante os pri-
meiros anos de desenvolvimento 7.

Sequéncia de Pierre Robin

A sequéncia de Pierre Robin (SPR), uma anomalia clinicamente identificada
contendo hipoplasia mandibular, glossoptose e fissura palatina em forma de U; é
a causa mais comum de micrognatia sindromica ®. Ocorre em 1: 8500 a 1: 14.000
nascimentos. Acredita-se que a mandibula pequena seja resultado de um problema
genético, ou de um problema de deformag@o em que o crescimento intra-uterino é
restrito ou o posicionamento mandibular ¢ alterado.

A obstrugdo das vias aéreas ¢ resultado do posicionamento anormal da lin-
gua que obstrui a faringe e pode resultar em dessatura¢des frequentes de oxigé-
nio. O posicionamento prono ou lateral ira resolver a obstrug@o das vias aéreas em
70% dos casos de SPR.

As dificuldades de alimentag@o sdo tdo comuns quanto a dificuldade respi-
ratéria do sono.

A distracdo mandibular é reservada para pacientes com obstrucdo da via aérea
pela base da lingua que sofrem falha com o posicionamento e medidas conservadoras’.
Sindrome de CHARGE

A sindrome CHARGE (coloboma dos olhos, defeitos cardiacos - heart de-
fects, atresia de coana, retardo do desenvolvimento, anomalias genito-urinarias,
e anomalias do ouvido - ear anomalies) ¢ a sigla desta sindrome que t€ém malfor-
mag0Oes multiplas, que variam de 0,1 a 1,2 / 10.000 nascidos vivos .
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Trinta e cinco a 80% dessas criangas apresentam anormalidades auditivas,
pavilhdo auricular hipoplasico de implantagdo baixa, e paralisia facial. As malfor-
magoes da orelha média e interna incluem: deformidade de Mondini e auséncia da
janela oval, bigorna hipoplasica e canais semicirculares anormais. Vinte por cento
das criancas tém efusdo na orelha média!'. Outras malformagdes sio a atresia de
coana e 10 e 38% apresentam anormalidades laringotraqueais, como laringoma-
lacia e estenose subglética .

Sindrome de Treacher Collins

A Sindrome de Treacher Collins (STC) é uma doenga autossomica dominan-
te do desenvolvimento craniofacial com uma incidéncia de aproximadamente 1
em 50.000 nascidos vivos.

As caracteristicas da STC incluem fissuras palpebrais bilaterais inclinadas
para baixo, frequentemente acompanhadas por colobomas da palpebra inferior
com escassez de cilios medial ao defeito; anormalidades da orelha externa, atresia
do canal auditivo e perda auditiva condutiva bilateral. Apresentam também hipo-
plasia do complexo zigomatico e mandibula, e fissura do palato.

O desenvolvimento tardio da fala é visto em muitos dos pacientes e parece ser
causado pela perda auditiva. A hipoplasia do complexo mandibular e zigomatico,
fissura palatina e atresia coanal s3o conhecidos contribuintes para o estreitamento
da via aérea. Em criangas com STC, ¢ aconselhavel repetir a polissonografia ao
longo da infancia, uma vez que o tamanho das vias aéreas ¢ dos tecidos moles
(tonsilas palatinas e adenoide) alteram-se a medida que a crianga se desenvolve'?.
Sindrome de Goldenhar

A Sindrome de Goldenhar também ¢ conhecida como espectro oculo-auri-
culo-vertebral, microssomia hemifacial e sindrome do primeiro e segundo arco'.

Essas criancas apresentam malformagdes de orelha média e interna que po-
dem causar perda auditiva profunda. Proteses auditivas osteo-ancoradas tém sido
utilizadas para tratar esses pacientes 3.

Pacientes com Sindrome de Goldenhar também devem ser avaliados para
apneia do sono ',

Sindrome Velocardiofacial (SVCF) / Di George

A sindrome de dele¢@o 22q11.2 ocorre em aproximadamente 1 em cada 4000
nascidos vivos e ¢ identificada como Di George, velocardiofacial e sindromes fa-
ciais com anomalias conotruncais. A maioria desses pacientes apresenta anoma-
lias palatais, incluindo fissura palatina e insuficiéncia velofaringea '°.

As caracteristicas principais do SVCF incluem fissura do palato secundario, fala
hipernasal, hipotonia faringea, anomalias estruturais do coragdo, aparéncia facial dis-
morfica, maos e dedos longos e dificuldades de aprendizagem. A fala hipernasal cau-
sada pela insuficiéncia velofaringea ¢ caracteristica do SVCF e ¢, geralmente, o pri-
meiro sintoma que leva as familias a buscarem tratamento para as criangas afetadas '°.

Ao exame fisico, uma triade classica de achados caracteriza a fissura palati-
na submucosa, a fenda do palato secundario e, por vezes, a fenda do palato duro.

No entanto, a fissura palatina submucosa oculta é diagnosticada observando-
-se alteragdes morfologicas na superficie nasal do véu palatino, e esta observagao
deve ser feita pelo exame nasofaringoscopico 6.
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Estas criangas apresentam um nimero significativo de problemas otorrino-
laringologicos, tais como anomalias estruturais, incluindo a retrognatia, que po-
dem predispo-las a apneia obstrutiva do sono. A prevaléncia de apneia obstrutiva
do sono ¢ de cerca de 10,2%, percentual que supera de longe sua prevaléncia na
populagdo pediatrica em geral °.

Para os pacientes com SVCF, a remogao do tecido adenoideano piora a insu-
ficiéncia velofaringea, devido a anomalia do palato mole e a0 mau movimento das
paredes lateral e posterior da faringe, tornando a compensacao altamente impro-
vavel. A adenoidectomia deve ser evitada '°.

Existe uma maior incidéncia de perda auditiva condutiva e também de doenca da
orelha média. A otite média ¢ resultado da anatomia craniofacial anormal, fissura pa-
latina e disfung@o associada a tuba auditiva, ¢ ndo da hipertrofia adenoideana. Os pa-
cientes com SVCF devem receber avaliagdo audiologica completa, bem como mirin-
gotomia em estagio inicial com colocacio de tubo de ventilagdo quando necessaria'®.
Craniossinostose

A craniossinostose refere-se a fusdo prematura ou pos-natal prematura de
uma ou mais suturas cranianas que resultam de um defeito primario de ossifica-
¢do (craniossinostose primaria) ou de falha no crescimento cerebral (craniossinos-
tose secundaria).

A craniossinostose sindromica (CSS) pode estar associada a anomalias con-
génitas adicionais como atresia coanal, fissura labial ou palatina, hipoplasia maxi-
lar, anormalidades da arvore traqueobronquica, hidrocefalia e outras malformagdes
nervosas centrais, além de craniossinostose complexa. Inclui, entre outros, sindro-
mes de Apert, Crouzon e Pfeiffer. Sua incidéncia é de 5 em 10.000 nascidos vivos '7.

Observou-se alta prevaléncia de disturbios respiratorios do sono em criangas
com CSS, geralmente aparecendo como eventos respiratorios obstrutivos e, por-
tanto, consistentes com as anomalias craniofaciais associadas 7.

Cerca de 75% dos pacientes com CSS tém resultados anormais de polisso-
nografia e 50% de apneia obstrutiva grave do sono. O avango do ter¢o médio da
face no nivel LeFort 11l aumenta significativamente o volume das vias aéreas da
cavidade nasal, naso, oro e hipofaringe. O principal aumento do volume das vias
aéreas foi detectado ao nivel da cavidade nasal e da nasofaringe 8.

A maioria dos pacientes com craniossinostose sindromica e complexa tem
otite média recorrente ou com efusdo, causando episoddios de perda auditiva con-
dutiva ao longo de suas vidas. A perda auditiva sensorineural pode ocorrer, mas é
rara. Assim, recomenda-se a realizag@o de visitas de rotina ao otorrinolaringolo-
gista, a fim de fazer a triagem de otite média com efusdo ao longo da vida. Tam-
bém aconselhamos a triagem precoce da perda auditiva sensorineural em criangas
e adultos jovens com essas sindromes '°.

Sindrome de Beckwith-Wiedemann

A sindrome de Beckwith-Wiedemann ¢ uma doenga congénita manifestada
por organomegalia, onfalocele, hipoglicemia e macroglossia.

Um nimero significativo destas criangas esta em risco de obstrucdo das vias
aéreas superiores durante a infancia. Os pacientes podem necessitar de tonsilecto-
mia ¢ adenoidectomia para aliviar a obstrugdo das vias aéreas superiores, embora
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a macroglossia parega ser a principal causa de obstrucao das vias aéreas. A redu-
¢do da parte anterior da lingua € reservada para a corre¢do da ma-oclusao, erros
de articulacao ou aspectos estéticos, enquanto que a tonsilectomia e a adenoidec-
tomia podem ser indicadas para sintomas obstrutivos 2.

Acondroplasia

A acondroplasia apresenta uma incidéncia entre 1:15 000 e 1:40 000 nasci-
dos vivos.

Os pacientes com acondroplasia (ver capitulo Acondroplasia de Shah & Shah
e Levi neste Manual) sdo reconhecidos pela sua baixa estatura, com segmentos de
membros proximais curtos, referidos como rizomelia. Na regido da cabeca e pes-
cogo, eles geralmente exibem macrocefalia e uma testa proeminente. O fen6tipo
caracteristico ¢ um resultado da codificagdo do gene para o receptor 3 do fator de
crescimento de fibroblastos (FGFR3).

As afeccdes otorrinolaringoldgicas comuns sdo a otite média devido a anor-
malidades da tuba auditiva, o que resulta em anomalias craniofaciais caracteristi-
cas e também em apneia obstrutiva do sono.

A hipoplasia da face média e uma ponte nasal deprimida caracterizam ainda
mais sua aparéncia e podem contribuir para a obstrucdo nasal e das vias aéreas
superiores. A combinagdo de cavidades nasais estreitas, hipoplasia da face média
e hipotonia os predispde a obstrugdo das vias aéreas superiores e a apneia obs-
trutiva do sono, que pode chegar a 75%, e pode ser exacerbada pela hipertrofia
adenotonsilar concomitante.

A adenotonsilectomia ndo proporciona melhora significativa da apneia do
sono nesta populagdo, uma vez que frequentemente apresentavam apneia central
do sono, bem como doenga coexistente das vias aéreas inferiores ..

Sindrome de Prader Willi

A sindrome de Prader-Willi (SPW) ¢ uma desordem genética classica, ca-
racterizada por hipotonia central com dificuldades de succ¢do e alimentacdo, en-
contrada na infancia, acompanhada de insuficiéncia de crescimento, hipogenita-
lismo / hipogonadismo e deficiéncia de hormonio do crescimento. A SPW ocorre
em 1 em 15000 nascidos vivos, e estima-se que afete cerca de 400.000 pessoas
em todo o mundo 2.

Na primeira infancia, a hiperfagia se desenvolve e leva a obesidade se for
deixada descontrolada. Outros achados incluem um baixo coeficiente de inteli-
géncia, de cerca de 65, e problemas comportamentais (rigidez, compulsdes, bir-
ras, auto-lesdes), bem como hipopigmentacao, pés pequenos, baixa estatura e uma
aparéncia facial caracteristica. E considerada a causa sindromica mais comum de
obesidade que ameaca a vida 22

As taxas de prevaléncia de apneia obstrutiva do sono variam entre 44% e
100% e nos relatos publicados, em 79,91%, distribuidos igualmente entre os dois
sexos. No entanto, varios fatores de risco podem ajudar a explicar essa relacdo,
incluindo obesidade levando a deposicdo de gordura em torno do pescogo e
posterior estreitamento das vias aéreas. A polissonografia é recomendada em
casos de obesidade grave, infeccdo respiratoria cronica, asma, ronco ou apneia
testemunhada .
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A consulta ORL deve ser solicitada se ocorrerem disturbios respiratorios
durante o sono, ronco, tonsilas e adenoides aumentadas. A tonsilectomia e a ade-
noidectomia (T&A) devem ser realizadas, se forem indicadas .

Varios estudos tém encontrado falta de resposta a T&A, parcial ou completa.
Além disso, um estudo sugere ganho de peso apés T& A, com uma grande correla-
¢do com o agravamento da apneia obstrutiva do sono. A perda de peso pode levar
a melhora da apneia obstrutiva do sono em alguns pacientes .

A terapia com hormdnio do crescimento é frequentemente prescrita, muitas
vezes na infancia precoce ou na primeira infancia, quando o diagnostico de SPW
for confirmado. O tratamento com hormonio de crescimento (HC) pode levar
a melhora na composi¢@o corporal, na atividade fisica e na velocidade de cres-
cimento ?2. A presencga de apneia do sono deve ser avaliada por polissonografia
antes de se iniciar a terapia com HC. A terapia com HC pode levar a hipertrofia
adenotonsilar e apneia obstrutiva, por um lado, ¢ por outro, melhora da hipoven-
tilagdo central via efeito direto na fungdo hipotalamica. A melhora foi demons-
trada nos disturbios respiratorios e nas fungdes respiratorias. Este tratamento
deve ser iniciado apos a adenotonsilectomia em criangas com apneia obstrutiva,
antes do tratamento 4.

Sindrome de Turner

Os pacientes com Sindrome de Turner (ST) apresentam um cariétipo de 45,
X2, Ela afeta até um em 2000 nascimentos de mulheres vivas e é caracterizada
pela perda total ou parcial de um cromossomo X. As manifesta¢des frequente-
mente observadas de ST incluem baixa estatura, linfedema, disgenesia gonadal,
anomalias cardiovasculares, anormalidades renais, hipertensao, hipotireoidismo,
intolerancia a glicose e hiperlipidemia °.

As manifestagdes otorrinolaringologicas sao a perda auditiva sensorineural
(PASN), a otite média recorrente, o pterigium colli e o dismorfismo craniofacial.

Os achados craniofaciais relatados com maior frequéncia incluem orelhas
de implantagdo baixa, micrognatia ¢ anomalias palatais orais 2°. O dismorfismo
palatino, especialmente a morfologia ogival, ¢ um importante marcador otorrino-
laringologico para ST.

As meninas que mostram isocromossomas com perda do brago-p do cro-
mossomo X tém maior risco de desenvolver perda auditiva do que pacientes
com mosaicismo. Houve associacdo linear entre perda auditiva e idade nesses
pacientes 2°.

Mucopolissacaridoses (MPS)

As MPS sdo caracterizadas por deficiéncia de uma das enzimas lisossomi-
cas envolvidas na decomposi¢@o de glicosaminoglicanos (GAGs). Foram descri-
tos sete tipos de defeitos enzimaticos. Este bloco metabdlico leva ao acimulo de
GAGs nos lisossomas, resultando em disfun¢éo de células, tecidos e 6rgaos.

A natureza ubiqua dos GAGs nos tecidos conectivos do corpo da origem a
um amplo espectro fenotipico caracterizado, geralmente, por caracteristicas fa-
ciais grosseiras, aumento do figado e do bago, deformidades 6sseas com subse-
quentereducdo da mobilidade articular, retardo mental variavel e envolvimento
cardiaco e oftalmoldgico 7.
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Os disttrbios de orelha, nariz e garganta sdo extremamente frequentes, prin-
cipalmente em MPS I, Il e VI, e s3o comumente as primeiras manifestagoes cli-
nicas destas doengas. Os pacientes com MPS apresentam um risco aumentado de
otite média com efusdo devido a deposicao patologica de GAGs no rinofaringe,
na tuba auditiva e na orelha média; acredita-se que a perda auditiva sensorineural,
cuja etiologia permanece obscura, resulta da infiltragdo do ducto coclear, da estria
vascular e do nervo coclear.

Outros distarbios ORL comuns nas MPS sdo: a hipertrofia adenotonsilar,
quase universal na MPS, a rinite cronica recorrente ¢ a secre¢do nasal persistente
¢ abundante. Essas condi¢des, além do dismorfismo nasal, anormalidades mandi-
bulares, traqueomalacia, espessamento das pregas vocais, macroglossia e tecido
redundante nas vias aéreas superiores, podem contribuir para a sua obstrucao e
também para a apneia do sono .
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