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Evaluation of orofacial motricity in patients
with mucopolysaccharidosis: a cross-sectional study

Avaliacdo da motricidade orofacial em pacientes com mucopolissacaridose:
um estudo transversal

Giovana S. Turral, Ida Vanessa D. Schwartz?2

Resumo

Objetivo: Caracterizar o sistema estomatognatico e as fungdes
estomatognaticas de pacientes com mucopolissacaridose.

Métodos: Estudo transversal e observacional de pacientes com
mucopolissacaridose atendidos no ambulatério do Servigco de Genética
Médica do Hospital de Clinicas de Porto Alegre. O critério de inclus&o foi
a existéncia de diagndstico bioquimico ou molecular de qualquer tipo de
mucopolissacaridose e a concordancia em participar do estudo mediante
assinatura do termo de consentimento livre e esclarecido. Foram avaliados
78 pacientes através de anamnese e exame fisico fonoaudiolégicos.

Resultados: Alteragdes em pelo menos um item de cada estrutura do
sistema estomatognatico ou fungdo estomatognatica foram encontradas
em todos os pacientes que permitiram a avaliagdo de ambos estes itens
do exame fisico (n = 76/78). As estruturas e fungdes mais frequente-
mente comprometidas foram, respectivamente, a arcada dentaria e a
lingua e a deglutigdo e a mastigag&o. A Unica diferenga estatisticamente
significativa encontrada entre os tipos de mucopolissacaridose envolveu
a posicdo habitual da lingua entre os dentes (mais frequente na muco-
polissacaridose VI). Entre os pacientes com mucopolissacaridose I, II ou
VI submetidos ou ndo a terapia de reposicdo enzimatica, foi encontrada
diferenga estatisticamente significativa no modo oral de respiragdo (mais
frequente no grupo sem terapia de reposigdo enzimatica).

Conclusdes: Alteragdes dos sistemas e fungdes estomatognaticas
sdo prevalentes em individuos com mucopolissacaridose, mesmo na
vigéncia de terapia de reposicdo enzimatica. Tal achado sugere que
o0 acompanhamento fonoterapico tenha papel importante no plano de
tratamento desse grupo de doengas, hipétese que deve ser confirmada
por estudos adicionais.
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Introducao

As mucopolissacaridoses (MPS) sdo doencgas genéticas
causadas pela atividade deficiente de enzimas que degradam
os glicosaminoglicanos (GAGs), e que ocasionam acumulo
dessas macromoléculas no interior dos lisossomos!. De
acordo com a enzima deficiente, as MPS sao classificadas em
MPS 1 (deficiéncia de a-L-iduronidase), MPS II (deficiéncia
de Iduronato-sulfatase), MPS III-A (deficiéncia de Heparan

Abstract

Objective: To characterize the stomatognathic system and
stomatognathic functions in patients with mucopolysaccharidosis.

Methods: Cross-sectional and observational study of patients with
mucopolysaccharidosis seen at the outpatient clinic at the Medical Genetics
Service of Hospital de Clinicas de Porto Alegre. The inclusion criteria were
the existence of a biochemical or molecular diagnosis of any type of
mucopolysaccharidosis and the agreement to participate in the study by
signing an informed consent form. Seventy-eight patients were evaluated
through phonoaudiological anamnesis and physical exam.

Results: Alterations in at least one item of each structure of the
stomatognathic system or stomatognathic function were found in all
patients who allowed evaluation of both items on physical examination
(n = 76/78). The most frequently compromised structures and functions
were respectively the dental arch and the tongue, swallowing and
mastication. The only statistically significant difference found between
types of mucopolysaccharidosis involved the habitual position of the
tongue between the teeth (most frequent in mucopolysaccharidosis VI).
Among patients with mucopolysaccharidosis I, II or VI who underwent
enzyme replacement therapy or not, there was statistically significant
difference in oral breathing mode (more frequent in the group without
enzyme replacement therapy).

Conclusions: Alterations in stomatognathic systems and functions
are prevalent among individuals with mucopolysaccharidosis, even if
enzyme replacement therapy is administered. Such finding suggests
that speech therapy follow-up plays a major role in the treatment
plan of this group of diseases; this hypothesis should be confirmed by
additional studies.
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N-sulfatase), MPS I1I-B (deficiéncia de a.-N-acetil-glicosami-
nidase), MPS I1I-C (deficiéncia de acetil-CoA-o.-glicosamina
acetiltransferase), MPS III-D (deficiéncia de N-acetil-glico-
samina-6-sulfatase), MPS IV-A (deficiéncia de galactose 6-
sulfatase), MPS IV-B (deficiéncia de B-galactosidase), MPS VI
(deficiéncia de N-acetil-galactosamina 4-sulfatase), MPS VII
(deficiéncia de B-glicuronidase) e MPS IX (deficiéncia de hia-
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luronidase). Estima-se que a incidéncia conjunta desse grupo
de doencas seja de 1:25.000 recém-nascidos vivos2.

Cada tipo de MPS associa-se a uma grande heteroge-
neidade clinica: em relagdo a MPS I, por exemplo, a forma
mais grave (caracterizada por retardo mental, envolvimen-
to somatico grave e obito em idade inferior a 10 anos)
costuma ser denominada sindrome de Hurler, enquanto a
forma atenuada (caracterizada por cognigdo preservada e
menor envolvimento somatico) é denominada sindrome
de Scheie3. Em todos os tipos é frequente a ocorréncia
de macrocefalia, hepatoesplenomegalia, hérnia umbilical e
inguinal, displasia éssea, atraso no desenvolvimento mo-
tor, hipoacusia, dificuldade respiratoria, alteragGes faciais
e dentarias, lingua volumosa, cardiopatia e limitacdo da
mobilidade articular. Opacificagdo de cérnea ndo é frequente
nas MPS II, III e IV, e as MPS IV e VI ndo costumam
estar associadas a retardo mental4-6.

O tratamento das MPS pode ser sintomatico ou espe-
cifico. O tratamento sintomatico é dirigido ao manejo das
complicagOes da doencga, tais como o uso de medicamentos
para insuficiéncia cardiaca. O tratamento especifico busca a
reposicao da enzima deficiente, incluindo, quando indicado,
o transplante de células hematopoiéticas’-® e a terapia de
reposicdao enzimatica (TRE), esta ultima disponivel para as
MPS 1, II e VI0-12

Na literatura pesquisada, foram encontrados poucos
estudos relativos a avaliagdo fonoaudioldgica de pacientes
com MPS, a maioria deles focalizando aspectos relaciona-
dos ao desenvolvimento da fala e da linguagem?3-15, O
presente estudo teve como objetivo principal a descricao
das alteragdes encontradas no sistema e fungbes estoma-
tognaticas de pacientes com MPS.

Métodos

Este é um estudo transversal e observacional, aprovado
pelo Comité de Etica em Pesquisa do Hospital de Clinicas
de Porto Alegre (HCPA). Foram avaliados pacientes com
MPS atendidos no ambulatério de MPS do Servigo de Ge-
nética Médica do HCPA (SGM-HCPA), centro de referéncia
internacional para o diagndstico e tratamento desse grupo
de doengas. Os pacientes foram convidados a participar do
estudo durante uma das revisdes ambulatoriais nos anos de
2006/2007, sendo que a inclusdo foi realizada somente apds
a assinatura de termo de consentimento livre e esclarecido.
O critério de inclusdo foi a existéncia de diagndstico bioqui-
mico ou molecular de qualquer tipo de MPS. A situagao de
tratamento atual ou passado ndo fazia parte dos critérios de
inclusdo ou exclusao.

A avaliagdo constou de anamnese e exame fisico fonoau-
dioldgicos e revisdo de prontuario. A anamnese e o exame
fisico basearam-se em Bianchini, Junqueira, Morales e Mar-
chesan16-19 e foram realizados pela fonoaudiologa autora deste
estudo, de forma ndo-cega emrelagao ao estado de tratamento
dos pacientes, durante uma consulta de aproximadamente 1
hora. A anamnese foi dirigida ao paciente ou responsavel. O
exame fisico consistiu na avaliagdo das estruturas do sistema
estomatognatico (labios, lingua, bochechas, mandibula, palato
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duro, palato mole, tonsilas palatinas e arcada dentaria) e das
fungdes estomatognaticas (sucgdo, mastigagdo, degluticdo,
respiracdo e fala). O exame de lingua, bochechas, palato,
tonsilas palatinas e dentes foi feito com luvas, espatula e
auxilio de lanterna. A avaliacdo da mastigagdo foi feita por
meio do uso de alimento solido (pdo francés); da deglutigdo,
por meio de alimento sdlido (pdo francés) e liquido (agua)
em copo; e da sucgdo, por meio de canudo de plastico e de
liquido (dgua) em copo.

Os dados foram agrupados em uma tabela do programa
Microsoft Excel e posteriormente analisados em Statistical
Package for the Social Siences (SPSS) 14.0 para Windows.
Foram incluidas na analise as variaveis com dados disponi-
veis para mais de 50% da amostra. As variaveis categéricas
foram sumarizadas por meio de frequéncias e percentagens.
As varidveis continuas com distribuicdo normal foram suma-
rizadas por meio de média e desvio padrdo, enquanto que
aquelas com distribuigdo assimétrica foram sumarizadas
por meio de mediana e intervalos interquartis. Os tipos de
MPS que corresponderam, individualmente, a mais de 10%
da amostra foram comparados em relagdo a ocorréncia das
alteragbes mais frequentes em cada uma das estruturas e
fungdes estomatognaticas avaliadas. Os pacientes com e sem
TRE (MPS I, II ou VI) também foram comparados em relagdo
a essas variaveis. Devido ao tamanho da amostra, o efeito
da TRE nao foi analisado por subgrupo de MPS exposto. Os
testes estatisticos utilizados para realizar tais comparagGes
foram o qui-quadrado ou o teste exato de Fisher, sendo
aplicada a corregdo de Bonferroni.

Os pacientes ndo foram comparados em relagdo a variavel
“em atendimento fonoaudioldgico” porque a exposigdo a esse
tipo de intervencdo ocorreu de maneira nao-uniforme na
amostra, incluindo profissionais e técnicas diferentes, além
de um numero diverso de sessGes semanais.

Resultados

Oitenta e seis pacientes com MPS foram avaliados no
SGM-HCPA durante o periodo analisado (MPS I = 15; MPS
II = 37; MPS III-B = 2; MPS IV-A = 5; MPS VI = 27).
Desses, 78 concordaram em participar do estudo e seus
dados encontram-se sumarizados na Tabela 1. Em relagdo
a procedéncia, 74/78 pacientes eram brasileiros, sendo 29
(39,2%) da regido sul, 26 (35,1%) do sudeste, 14 (18,9%)
do nordeste, 3 (4,1%) do norte e 2 (2,7%) do centro-oeste.
Retardo mental estava presenteem 17/78 (21,8%) pacientes
(MPS I forma grave = 4/14 ou 28,6%; MPS II forma grave =
11/35 ou 31,4%; e MPS III-B = 2/2). Déficit visual impor-
tante estava presente em 9/78 (11,5%) pacientes, todos
com MPS VI. Dois pacientes eram traqueostomizados (ambos
com MPS VI). As MPS I, II e VI englobaram, cada uma, mais
de 10% da amostra total, sendo incluidas nas analises de
subgrupo. No momento da avaliagdo, 18 pacientes estavam
em atendimento fonoaudioldgico, e 40 recebiam TRE (estes
ultimos, todos no SGM-HCPA).

Anamnese

Em relagdo ao aleitamento materno, 62/76 (81,6%)
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Tabela 1 - Caracterizagdo dos pacientes com MPS avaliados no presente estudo (n = 78)

Pacientes Sexo Média de idade na avaliagdo Numero de pacientes
Tipo de MPS (n) (masculino/feminino) + DP (anos) em TRE*
MPS 1 14 5/9 12,6+9,4 11 (10; 6-18)
MPS 11 35 35/0 11,9+6,5 19 (25; 18-30)
MPS III-B 2 1/1 11,0+2,8 0
MPS IV-A 4 2/2 11,0+3,4 0
MPS VI 23 13/10 10,4+4,7 10 (19; 14,2-24,5)
Total 78 56/22 11,5+6,4 40 (19,5; 14-26)

DP = desvio padrao; MPS = mucopolissacaridose; TRE = terapia de reposicao enzimatica.

* Mediana em meses do tempo em TRE; intervalo interquartil.

pacientes foram amamentados em algum periodo de suas
vidas (mediana de tempo de aleitamento = 6 meses; intervalo
interquartil = 3-18); desses, 4 (6,4%) eram estrangeiros. A
mediana de tempo de aleitamento considerando somente os
pacientes brasileiros foi de 8 meses (intervalo interquartil =
3-18). Uso de mamadeira ocorreu em 69/76 (90,8%) pacien-
tes (mediana de tempo de uso de mamadeira = 30 meses;
intervalointerquartil = 15,7-58,5). Uso de chupeta foi relatado
por 53/77 (68,8%) pacientes (mediana de tempo de uso de
chupeta = 36 meses; intervalo interquartil = 24-72).

Informacdo sobre a consisténcia alimentaringerida até os 2
anos deidade foi obtidaem 74/78 pacientes, sendo adequada
em 62/74 (83,8%). Os demais pacientes ingeriam somente
alimentos pastosos até os 2 anos de idade. No momento da
pesquisa, a consisténcia alimentar ingerida apresentou-se
normal em 66/77 (85,7%) pacientes (os demais ingeriam
apenas alimentos pastosos). Quanto aos habitos deletérios,
verificou-se a presenga de onicofagia em 13/77 (16,9%)
pacientes e de bruxismo em 7/77 (9,1%). Em relagdo ao
sono, 48/73 (65,7%) relataram ocorréncia de escape de
saliva, 35/78 (44,9%) de ronco e 23/76 (30,3%) de apneia.
Em relagdo as cirurgias prévias, 42/76 (55,3%) haviam sido
submetidos a adenoidectomia, 25/76 (32,9%) a insercdo do
tubo de ventilagdo e 18/76 (23,7%) a amigdalectomia.

Exame fisico

Os déficits cognitivo, visual e articular encontrados em
varios pacientes dificultaram a realizagdo do exame fisico,
principalmente nos itens relacionados as fungées estomatog-
naticas. Este ndo pdde ser realizado em um dos pacientes
(MPS I forma grave); em outro paciente (também com MPS
I forma grave) ndo foi possivel a avaliagdo de quaisquer
fungdes, sendo que somente o sistema estomatognatico foi
parcialmente avaliado, apresentando normalidade. Todos
os demais apresentavam alguma anormalidade no exame
fisico, que se encontram sumarizadas nas Tabelas 2 e 3.
Em relagdo ao sistema estomatognatico, as estruturas mais
frequentemente comprometidas foram a arcada dentaria
e a lingua (98,4 e 95,9% dos pacientes, respectivamente,
apresentaram algum tipo de alteracdo nas mesmas); as
demais estruturas (labios, bochechas, mandibula e palato
duro) estavam comprometidas, cada uma, em 70 a 90%

dos pacientes. As fungdes mais comprometidas foram a
degluticdo e a mastigacao (98,5 e 95,3% dos pacientes,
respectivamente, apresentaram algum tipo de alteragao
nas mesmas); as demais fungdes (sucgdo, respiracdo e
fala) estavam comprometidas, cada uma, em 65 a 80% dos
pacientes. N&do foi possivel a avaliacdo do palato mole e das
tonsilas palatinas em mais de 50% da amostra, e, por isso,
tais variaveis ndo foram incluidas na Tabela 2.

As MPS I, II e VI foram comparadas em relacdo a
frequéncia das alteracBes mais prevalentes no exame fisi-
co (Tabela 4). Quando aplicada a corregao de Bonferroni,
somente a posigdo habitual da lingua entre os dentes
apresentou diferenga estatisticamente significativa (mais
frequente na MPS VI). Em relagdo a comparacdo dos
grupos com e sem TRE, foi encontrada, apds a aplicagédo
da correcdo de Bonferroni, diferenga estatisticamente sig-
nificativa somente em relagdo ao modo oral de respiragdo
(mais frequente no grupo sem TRE).

Discussao

As MPS constituem-se em doengas genéticas graves, cro-
nicas, multissistémicas, associadas a grande heterogeneidade
e elevada morbidade e mortalidade durante a infanciat.20.
Embora a suspeita clinica de MPS possa facilmente ser feita
pelo profissional da atencdo basica em saude quando o pa-
ciente apresenta o quadro completo da doenga (ou seja, nos
estagios mais avangados), a sua identificacdo nos estagios
iniciais ou em quadros mais brandos ou atipicos é mais dificil
e requer conhecimento mais profundo sobre a doenca.

A busca dos pacientes brasileiros com MPS pelo seu
diagndstico envolve um caminho longo e oneroso: em média,
o diagndstico é feito 4,8 anos apds o inicio dos sintomas;
durante esse periodo, tais pacientes, em média, consultam
4 a 5 diferentes especialistas médicos, necessitam de uma
a duas internagdes hospitalares e sdo submetidos a um ou
dois procedimentos cirurgicos?!. Além disso, a confirmacg&o do
diagnéstico (e do tipo de MPS apresentado, visto que cada
tipo € causado por uma deficiéncia enzimatica especifica)
depende de exames complexos que, atualmente, ndo sao
disponibilizados pelo sistema publico de salude brasileiro.
Em consequéncia, a mediana de idade de diagndstico dos
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pacientes brasileiros (76 meses) é superior ao dobro daquela
encontrada em paises desenvolvidos?l. Como é o pediatra
o profissional da saude mais frequentemente procurado
pelos pacientes/familiares com MPS quando do inicio das
manifestagdes clinicas?!, é fundamental que o mesmo
tenha conhecimento acerca do quadro clinico associado
a esse grupo de doengas, bem como das possibilidades
de manejo e tratamento atualmente disponiveis.
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Dentro de tal contexto, o presente estudo indica que
alteracGes em labios, lingua, bochechas, mandibula, palato
duro e arcada dentéaria sdo frequentes em pacientes com
MPS, assim como o sdao os seus correspondentes funcio-
nais (sucgao, mastigagao, degluticdo, respiracdo e fala).
Esse achado estd de acordo com o esperado ao tomar-se
como referéncia as informagdes disponiveis na literatura
sobre motricidade orofacial e MPS, as quais advém prin-

Tabela 2 - Avaliagdo das estruturas estomatognaticas de pacientes com MPS***

Estruturas estomatognaticas

Achado mais frequente (%)

Segundo achado mais frequente (%)

Labios (n = 77)
Aspecto
Posicdo habitual
Tonus superior
Tonus inferior

Mobilidade
Estiramento
Protrusao
Vibragdo
Lateralizagdo

Freio

Toénus mentual em repouso

Lingua (n = 74)

Aspecto

Tonus

Posigdo habitual

Mobilidade
Protrusdo
Vibracao
Alargamento
Estalo
Elevagao
Lateralizagdo

Freio

Bochechas (n = 69)
Aparéncia
Tonus interno
Mobilidade
Marcas internas de dentes
Mandibula (n = 59)
Mobilidade
Abertura
Rotagdo
Lateralizagdo
Palato duro (n = 66)
Aspecto
Arcada dentaria (n = 66)
Mordida aberta anterior
Mordida cruzada lateral
Oclusdo

Normal (53,2)
Separados (66,2)
Normal (71,4)
Normal (64,3)

Normal (100)
Normal (100)
Normal (84,7)
Normal (81,1)
Normal (100)
Hiperfuncional (93,2)

Normal (64,3)
Normal (62,9)
Entre os dentes (49,3)

Normal (100)
Normal (67,3)
Normal (90,9)
Normal (83,9)
Normal (94,6)
Normal (92,9)
Normal (98,2)

Assimétrica (76,6)
Normal (82,5)
Normal (98,3)

Auséncia (92,6)

Normal (81,4)
Dificuldade na execugdo do movimento (74,5)
Normal (70,9)

Ogival (71,2)

Presente (84,8)
Ausente (62,1)
Distoclusdo (54,1)

Superior encurtado (20,8); inferior evertido (20,8)

Vedados (33,8)
Hipofuncional (20)
Hipofuncional (27,1)

Dificuldade na execugdo do movimento (15,3)
Dificuldade na execugdo do movimento (18,9)

Normal (6,8)

Volumosa (32,9)
Hipofuncional (37,1)
Regido alveolar inferior (45,2)

Dificuldade na execugdo do movimento (32,7)

Dificuldade na execugdo do movimento (9,1)

Dificuldade na execugdo do movimento (16,1)

Dificuldade na execugdo do movimento (5,4)

Dificuldade na execugdo do movimento (7,1)
Curto (1,8)

Simétrica (23,4)
Hipofuncional (12,3)
Dificuldade na execugdo de movimento (1,7)
Presencga (7,4)

Dificuldade na execugdo do movimento (18,6)
Normal (25,5)
Dificuldade na execugdo do movimento (29,1)

Normal (28,8)

Ausente (15,2)
Presente (37,9)
Neutroclusdo (32,8)

MPS = mucopolissacaridose.

Nao foi possivel a pesquisa de quaisquer das varidveis do exame fisico em um paciente (ver Resultados). Em outro, foi possivel somente a avaliagao do sistema
estomatognatico. Dos 78 pacientes incluidos no estudo, portanto, foi possivel a avaliagao das estruturas estomatognéaticas em 77 deles e das fungdes em 76.

T Posig&o habitual representa a posicao de repouso em que se encontram os labios, lingua e arcadas dentarias.

+ Estlo descritas as varidveis que puderam ser pesquisadas para mais de 50% da amostra.
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Tabela 3 - Avaliagdo das funcdes estomatognaticas de pacientes com MPS**

Fungdes estomatognaticas

Achado mais frequente (%)

Segundo achado mais frequente (%)

Sucgdo (n = 50)
Eficiéncia
Postura de lingua
Postura de labios

Mastigagdo (n = 64)
Simetria
Posicdo dos labios
Velocidade
Mobilidade mandibular
Mordida

Deglutigdo (n = 67)
T6nus mentual
Musculatura perioral
Projegdo lingual
Movimento compensatorio

Respiragdo (n = 74)
Modo
Tipo
Fossas nasais

Fala (n = 62)
Protrusdo de lingua
Trocas fonémicas
Omissdo de fonemas

Normal (92)
Normal (88,9)
Em pressao (71,1)

Simétrica (73,7)
Separados (65,6)
Lenta (89,8)
Vertical (92,6)
Anterior (55)

Hiperfungdo (96,4)
Normal (53,7)
Ausente (78,5)
Ausente (90,9)

Oral (71,6)
Costodiafragmatico (47,7)
Normais (70,1)

Presencga (74,2)
Auséncia (69,4)
Auséncia (85,5)

Ineficiente (8)
Protrusdo (11,1)
Protrusdo (28,9)

Assimétrica a esquerda (15,8)

Unidos (34,4)
Rapida (10,2)
Normal (7,4)
Lateral (45)

Normal (3,6)
Alterada (46,3)
Presente (21,5)
Presente (9,1)

Nasal (28,4)
Superior (32,3)
Obstruidas (28,4)

Auséncia (25,8)
Presencga (30,6)
Presencga (14,5)

MPS = mucopolissacaridose.

Nao foi possivel a pesquisa de quaisquer das varidveis do exame fisico em um paciente (ver item resultados). Em outro, foi possivel somente a avaliagdo do sistema

estomatognatico. Dos 78 pacientes incluidos no estudo, portanto, foi possivel a avaliagio das estruturas estomatognéticas em 77 deles, e das fungdes em 76.
t Estao descritas as varidveis que puderam ser pesquisadas para mais de 50% da amostra.

Tabela 4 - Distribuigéo,’de acordo com o tipo de MPS, das alteragGes mais frequentemente encontradas na avaliagdo do sistema e fungdes
estomatognaticas
MPSI (n = 13/14) MPS II (n = 35) MPS VI (n = 23)

Alteragdo n (%)* n (%) n (%) p
Hiperfungdo do mentual em repouso 12/13 (92,3) 29/32 (90,6) 22/22 (100) 0,398"
Posigdo habitual da lingua entre os dentes 3/12 (25) 13/33 (39,4) 18/23 (78,3) 0,003*8
Assimetria das bochechas 6/10 (60) 23/28 (82,1) 18/22 (81,8) 0,309"
Dificuldade na rotagdo mandibular 6/9 (66,7) 17/21 (81) 15/18 (83,3) 0,652"
Palato ogival 9/13 (69,2) 19/28 (67,9) 17/21 (81) 0,569%
Mordida aberta anterior 10/11 (90,9) 20/27 (74,1) 23/23 (100) 0,017%8
Sucgdo com postura dos labios em presséo 4/6 (66,7) 21/26 (80,8) 5/11 (45,5) 0,083"
Modo vertical de mastigagao 6/7 (85,7) 24/24 (100) 20/21 (95,2) 0,127*
Hiperfungdo de mentual na deglutigdo 7/8 (87,5) 27/28 (96,4) 17/17 (100) 0,380"
Modo oral de respiragédo 9/12 (75) 19/33 (57,6) 21/23 (91,3) 0,021%*8
Protrusdo de lingua na fala 7/10 (70) 21/28 (75) 17/21 (81) 0,780"

MPS = mucopolissacaridose.

Um paciente com MPS | ndo permitiu a pesquisa de quaisquer dos itens do exame fisico.

t Teste exato de Fisher.
t Teste do qui-quadrado.

§ p<0,05. Aplicando-se a corregdo de Bonferroni, somente a posigéo habitual da lingua entre os dentes apresenta diferenca estatisticamente significativa entre os

tipos de MPS.
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cipalmente de capitulos de livros especializados em erros
inatos do metabolismo!.20, O presente artigo é o primeiro
que apresenta tais informacdes de forma sistematizada,
com um tamanho de amostra relativamente adequado
(considerando que as MPS sao doengas raras), e incluindo
a determinagdo da frequéncia dos achados, a comparagao
entre tipos de MPS e a avaliagdo do efeito da TRE. Embora
muitas das alteragdes encontradas possam ser explicadas
pelo acimulo de GAGs em todos os tecidos dos pacientes
e que os mesmos apresentam uma displasia esquelética
generalizada muitas vezes associada a envolvimento neu-
roldgico, levanta-se, conforme abaixo explicado, a hipdte-
se de que o desenvolvimento dessas alteracGes também
dependa de componentes ambientais (tais como o tempo
de aleitamento materno), o que reforgaria os potenciais
beneficios de intervengdo pediatrica, otorrinolaringoldgica,
fonoaudioldgica e odontolégica, por exemplo.

Os dados de anamnese mostraram um tempo de alei-
tamento materno dos pacientes brasileiros menor do que
o recomendado pela Organizagdo Mundial de Saude (24
meses), mas relativamente semelhante ao da populagao
brasileira (10 meses)?22. Esse menor periodo de aleitamen-
to pode ser considerado um ponto negativo, visto que a
amamentagdo, ao exercitar a musculatura orofacial e ao
estimular as fungdes de respiracao, degluticdo, mastigagao e
fonagao, propicia o desenvolvimento craniofacial adequado.
Os movimentos de ordenha também favorecem a vedacgao
labial no repouso, a corregdo do retrognatismo mandibular
fisioldgico e a posicdo da lingua na regido palatina dos
incisivos centrais. Esse equilibrio muscular torna possivel
a respiracdo nasal, que exerce pressao sobre o palato e
faz com que ele abaixe e sofra expansdo, gerando espago
para a adequada erupgdo dos dentes. A alta prevaléncia
de posicdo habitual de labios separados e de lingua entre
os dentes, mentual hiperfuncional, distoclusdo, palato ogi-
val e de mordida aberta anterior encontrada na amostra
estudada poderia, portanto, ser, pelo menos parcialmente,
explicada pelo tempo relativamente curto de aleitamento.
O uso relativamente longo de mamadeira também poderia
ter contribuido para esses achados: ha estudo que revela
que o uso da mamadeira interfere negativamente sobre o
desenvolvimento orofacial23. A amostra estudada fez uso
de chupeta por longo tempo, e sabe-se que ha associagdo
entre uso de chupeta e menor duragdo do aleitamento
materno?4, Como ja salientado, os pacientes com MPS
sao diagnosticados, no Brasil, com uma mediana de idade
de 76 meses?!, isto &, apds o periodo de amamentacao.
Entretanto, as manifestagdes clinicas iniciam, em média,
aos 18 meses?!, ou seja, também apds o periodo de alei-
tamento. Dessa forma, ndo se esperaria que o tempo de
aleitamento dos pacientes com MPS fosse diferente daquele
encontrado na populacdo geral brasileira, o que esta de
acordo com os achados do presente estudo.

Outro achado interessante diz respeito a ingestdo somente
de alimentos pastosos até os 2 anos de idade, a qual foi
relativamente frequente. Sabemos que isso contribui para
0 aparecimento da ma oclusdo (mordida aberta e cruzada),
baixa qualidade de mastigacdo (labios separados, velocidade
muito lenta) e alteragdes no desenvolvimento do sistema
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estomatognatico?’, as quais foram encontradas de forma
frequente entre os pacientes avaliados.

E bem conhecida a associacdo entre MPS e a ocorréncia
de hipertrofia adenotonsilar, lingua volumosa e limitacdo da
abertura bucal/anomalias mandibulares®26-30, Embora ndo
tenha sido possivel a avaliagao da prevaléncia de hipertrofia
adenotonsilar, os demais achados foram frequentes na amos-
tra estudada. Eles trazem consigo um risco aumentado, para
os pacientes, de ocorréncia de respiracdo oral e de apneia
obstrutiva e outras alteragées do sono, além de uma maior
necessidade de adenoidectomias e amigdalectomias26-30,
também presentes nesta amostra. Contudo, é importante
frisar que a maioria dos pacientes avaliados apresentou
abertura normal de mandibula. Na opinido dos autores, a
prevaléncia de alteracGes nesse item, assim como naquele
relacionado a eficiéncia da sucgdo, no qual a maioria dos
pacientes também foi categorizada como normal, esta su-
bestimada - as avaliagdes da mobilidade da mandibula e
da sucgdo foram os itens de mais dificil avaliagdo do exame
fisico, o que pode ser traduzido pelo menor tamanho da
amostra dessas variaveis em relacdo as demais. Assim, a
maioria dos pacientes avaliados foram aqueles que colabo-
raram com o exame, ou seja, aqueles que, potencialmente,
apresentavam envolvimento somatico mais leve e auséncia
de déficit cognitivo.

A analise visando a identificacdo de diferencas entre as
manifestacoes clinicas e o tipo de MPS evidenciou a presenca
de um maior nimero de pacientes com MPS VI com posicao
habitual de lingua entre os dentes em relagdo aqueles com
MPS I e MPS I1. Esse achado é provavelmente explicado pelo
fato de que, na presente amostra, os pacientes com MPS VI
eram os mais gravemente comprometidos do ponto de vista
somatico, sendo inclusive os Unicos com traqueostomia e
déficit visual importante. Caso ndo houvesse sido aplicada a
correcao de Bonferroni, a mordida aberta e o modo oral de
respiracdo também teriam sido considerados mais frequentes
nesse tipo de MPS, fato que sugere que estas trés manifes-
tagGes (posigdo habitual de lingua entre os dentes, mordida
aberta e modo oral de respiracdo) estejam relacionadas.

Considerando os pacientes com MPS I, II e VI submeti-
dos ou ndo a TRE, foi encontrada diferenga estatisticamente
significativa em relagdo ao modo oral de respiragdo, o qual
foi mais frequente no grupo ndo exposto a TRE. Um dos limi-
tantes desse achado foi o fato de que a coleta e a analise de
dados ndo foram feitas de forma cega pelos pesquisadores
envolvidos. Entretanto, ele estd de acordo com dados da
literatura, os quais sugerem um efeito clinico positivo da
TRE em relacdo as vias aéreas superioresi0-12,

Um pequeno numero de pacientes estava sendo sub-
metido a intervencado fonoaudioldégica no momento da pes-
quisa. Entre as possiveis razbes para tal achado figuram:
a dificuldade de acesso a essa forma de tratamento; o
desconhecimento, por parte dos médicos assistentes, da
alta prevaléncia de manifestacgdes clinicas fonoaudioldgicas
em pacientes com MPS; e a auséncia de evidéncias sobre
o beneficio desta intervencdo!s. O racional da terapia fo-
noaudioldgica em motricidade orofacial para pacientes com
MPS seria 0 de que, caso aplicada corretamente, poderia
aumentar o ténus muscular, mudar padrdes funcionais e
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prevenir desvios no desenvolvimento craniofacial. Também
se pode dizer que quanto mais cedo for feito o diagndstico
desses pacientes, mais o fonoaudiélogo podera ajudar na
prevencdo de certas manifestacdes clinicas da doenca. Nesse
caso, o trabalho de orientagdo aos pais, principalmente em
questdes como amamentacgdo e mastigagdo de consisténcias
alimentares adequadas, talvez diminuisse a frequéncia de
alguns achados do presente estudo. Tais hipdteses devem
ser confirmadas por estudos adicionais.

De forma geral, os dados obtidos no presente estudo
ressaltam a relagdo circular “causa-efeito-causa-efeito”
existente nas MPS: a alta frequéncia de alteragbes em
estruturas do sistema estomatognatico associa-se a uma
alta frequéncia de alteracGes das funcGes estomatognati-
cas, as quais, por sua vez, podem agravar ainda mais as
alteragbes estruturais. Na opinido dos autores, somente a
atuacdo conjunta e coordenada de todos os profissionais
da saude envolvidos na assisténcia ao paciente com MPS
poderd romper com essa relagdo circular e proporcionar
melhor qualidade de vida aos pacientes.
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