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Resumo

Introducdo: A Sindrome Branquio-Oculo-Facial é uma doenga autossdmica rara com expressio
variavel, dependente das mutagdes genéticas, cujo fendtipo caracteriza-se por alteragdes oculares,
auriculares e craniofaciais. Objetivo: Descrever caracteristicas clinicas, alteragdes funcionais e estruturais
do complexo craniofacial de sujeito com sindrome branquio-6culo-facial. Método: Paciente de 13 anos
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e 3 meses, respiradora oral com perda auditiva condutiva de grau moderadamente severo em ambas as
orelhas, diagnosticada com sindrome branquio-6culo-facial, apresentou: fissura labiopalatina transforame
bilateral completa corrigida por labioplastia e palatoplastia primarias, assimetria facial, fistula em regido
anterior de palato duro, atresia maxilar transversa, dentinogénese imperfeita, trespasse horizontal negativo,
oclusdo Classe I de Angle e mordida aberta anterior e lateral bilateralmente, desvio severo da linha
média superior para a esquerda, incisivo lateral superior permanente semi-erupcionado por vestibular
do canino superior deciduo do lado esquerdo, retengdo prolongada do segundo molar inferior deciduo
direito, apinhamento dentario inferior, hipotonia e posicionamento inadequado de lingua, auséncia de
vedamento labial em repouso, degluti¢do adaptada, alteracdo na mobilidade de labios, bochechas e
palato mole com escape de ar nasal na fala, caracterizando disfung@o velofaringea. Sujeitos com fissura
labiopalatina podem apresentar grande variedade de alteragdes na produc@o dos fones. Paciente apresenta
crescimento deficiente da maxila que, como relatado na literatura, pode alterar o desenvolvimento do tergo
médio da face com repercussdo na oclusdo dentaria, fala ¢ formato do nariz. Conclusao: As altera¢des
clinicas funcionais e estruturais relatadas sdo na maioria do complexo craniofacial, demonstrando a
importancia da otorrinolaringologia, fonoaudiologia e odontologia na terapéutica interdisciplinar dos
pacientes com a sindrome.

Palavras-chave: Sindrome Branquio-Oculo-Facial; Fonoaudiologia; Ortodontia; Fala; Dente

Abstract

Introduction: Branchio-Oculo-Facial Syndrome (BOFS) is a rare autosomal disease with variable
expression, dependent on genetic mutations, whose phenotype is characterized by ocular, hearing and
craniofacial alterations. Purpose: describe the clinical features, the functional and structural alterations
in the craniofacial complex of a subject with branchio-oculo-facial syndrome. Method: A 13-year
and 3-month-old girl, with moderately severe conductive bilateral hearing loss diagnosed with BOFS,
presented: bilateral cleft lip and palate treated by labioplasty and palatoplasty, facial asymmetry, anterior
maxillary fistula, transverse maxillary atresia, imperfect dentinogenesis, negative horizontal trespass,
Angle Class I bilateral, anterior and lateral open bite on both sides, severe left superior midline deviation,
eruption by vestibular of the superior canine on the left side, prolonged retention of the second inferior
molar right deciduous, lower dental crowding, hypotonia and inadequate tongue positioning, absence
of labial resting at rest, adapted swallowing, alteration in mobility of lips, cheeks and palate with nasal
air exhaust in speech, characterizing velopharyngeal dysfunction. There are few publications of BOFS,
given its rarity. Subjects with cleft lip and palate may present a wide variety of changes in the production
of headphones. Patient presents deficient growth of the maxilla which, as reported in the literature, may
alter the development of the middle third of the face with repercussion in dental occlusion, speech and
nose shape. Conclusion:_The functional and structural clinical alterations reported are the majority of
the craniofacial complex, demonstrating the importance of otorhinolaryngology, speech therapy and
orthodontics in the interdisciplinary therapy of patients with BOFS.

Keywords: Branchio-Oto-Facial Syndrome; Speech, Language and Hearing Sciences;
Orthodontics; Speech; Tooth.

Resumen

Introduccién: El sindrome branquio-oculo-facial (BOFS) es una enfermedad autosémica rara con
expresion variable, dependiente de las mutaciones genéticas, caracterizada por alteraciones oculares,
auriculares y craneofaciales. Proposito: describir caracteristicas clinicas, alteraciones funcionales y
estructurales del complejo craneofacial de un sujeto con BOFS. Método: Nifna de 13 afos y 3 meses de
edad, con pérdida de audicion conductiva moderadamente grave bilateralmente diagnosticada con SBOF,
presenté: paladar y labio hendido bilateral tratado por labioplastia y palatoplastia primarias, asimetria
facial, fistula maxilar anterior, atresia maxilar transversal, dentinogénesis imperfecta, traspaso horizontal
negativo, clase I de Angle bilateral, mordida abierta anterior y lateral bilateralmente, desviacion severa
de la linea media superior izquierda, erupcion vestibular del canino superior del lado izquierdo, retencion
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prolongada del segundo molar inferior derecho deciduo, apifiamiento dental, hipotonia e inadecuada
colocacion de la lengua, ausencia de sello labial en reposo, deglucion adaptada, alteracion de movilidad
de labios, mejillas y velo del paladar con escape de aire nasal y disfuncion velofaringea Hay pocas
publicaciones de BOFS, dada su rareza. Los sujetos con labio y paladar hendido pueden presentar una
gran variedad de cambios en la produccion de auriculares. El paciente presenta crecimiento deficiente
del maxilar que, segun se informa en la literatura, puede alterar el desarrollo del tercio medio de la cara
con repercusion en la oclusion dental, habla y la forma de la nariz. Conclusioén: Alteraciones clinicas
funcionales y estructurales la mayoria del complejo craniofacial. Eso demuestra la importancia de
otorrinolaringologia, fonoaudiologia y odontologia en la terapia interdisciplinaria de pacientes con SBOF.
Palabras clave: Sindrome Branquio-Otorrenal; Fonoaudiologia; Ortodoncia; Habla; Diente

Introducao

A sindrome branquio-6culo-facial (SBOF)
¢ uma doenca autossdmica rara com expressao
altamente varidvel e dependente das mutacdes
genéticas presentes!, sendo descritos 81 casos na
literatura?. O gene TFAP2A, localizado no cromos-
somo 6, pode apresentar-se deletado ou mutado
nos portadores de SBOF?. O fendtipo da sindrome
se caracteriza por alteragdes oculares, auriculares
e craniofaciais’.

As alteragdes craniofaciais frequentemente
encontradas nos portadores de SBOF sdo: pseu-
dofissuras labiais, fissuras labiais associadas ou ndo
a fissuras de palato*, palato estreito e ogival, nariz
assimétrico e malformado com ponte larga e ponta
achatada*’. Os defeitos branquiais cervicais pos-
-auricular bilaterais com lesdes hemangiomatosas
cobertas por uma por¢ao de pele anormal, associa-
dos ou nao a fossetas pré-auriculares ou auriculares,
perda auditiva e posicionamento baixo das orelhas
também sdo caracteristicos da sindrome*>.

Alteragdes oculares como microftalmia,
coloboma, catarata, obstru¢do do ducto nasolacri-
mal, miopia, estrabismo ¢ ptose sdo encontradas
nos sujeitos com SBOF*®, Malformagdes extra
craniofaciais sdo raras nesta sindrome, sendo as
anormalidades renais as mais frequentes®. O sujei-
tos com SBOF podem apresentar, ocasionalmente,
embranquecimento prematuro dos cabelos e cistos
no couro cabeludo’. A SBOF pode estar associada a
retardo mental moderado’ e perda auditiva em 70%
dos sujeitos’. A auséncia de incisivos superiores
deciduos foi relatada como um sinal presente na
SBOF®.

Devido a raridade de estudos relacionados a
SBOF, justifica-se a descri¢do deste relato de caso
que objetiva apresentar as caracteristicas clinicas

presentes, em especial as inimeras alteragdes
funcionais e estruturais do complexo craniofacial.

Relato de caso

A paciente deste estudo frequenta o ambula-
torio do Sistema Unico de Satde no Hospital da
Crianga Santo Antonio (pertencente ao Complexo
Hospitalar Santa Casa de Misericordia de Porto
Alegre/RS - Brasil). Neste ambulatério sdo de-
senvolvidas atividades do “Projeto de Extensdo
Fissuras Labio-palatinas” da Universidade Federal
de Ciéncias da Saude de Porto Alegre (UFCS-
PA), que visa a atengdo interdisciplinar desde o
nascimento até os dezoito anos. As atividades de
pesquisa realizadas no mesmo foram aprovadas
pelo Comité de Etica em Pesquisa da instituigdo de
satde proponente, sob o nimero1.900.382, sendo
vinculado ao projeto de pesquisa “Ag¢des Clinicas
em fonoaudiologia de origem musculoesquelética”.
Os responsaveis pela paciente assinaram o Termo
de Consentimento Livre Esclarecido e o Termo
para Uso de Imagens, assim como a paciente as-
sinou o Termo de Assentimento do Menor, todos
autorizando a utiliza¢ao dos dados e das imagens
presentes neste estudo. Na avaliagdo fonoaudiolo-
gica estrutural e funcional, bem, como, na avaliagdo
odontoldgica clinica foram utilizados protocolos
proprios, desenvolvidos pelo grupo de pesquisa
do projeto, para esta populagao.

Paciente com SBOF, 13 anos e 3 meses, branca,
sexo feminino, primeira filha de pais higidos e ndo-
-consanguineos, realizou avaliagdo fonoaudiologi-
ca ¢ odontoldgica no ambulatério do “Projeto de
Extensao Fissuras Labio-palatinas”, apos inimeras
avaliacdes e acompanhamento médico ao longo dos
anos, incluindo a otorrinolaringologia. A menina
realiza terapia fonoaudioldgica neste ambulatorio.
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Sua historia familiar € negativa para quaisquer
defeitos congénitos ou doencgas genéticas.

O diagnéstico clinico de SBOF foi estabele-
cido pela equipe de genética clinica do hospital.
A paciente foi encaminhada a equipe de genética
médica de outro hospital de referéncia para a rea-
lizacdo de avaliagdes e exames complementares de
doengas genéticas, como os testes moleculares que
determinam o gene alterado.

Como caracteristicas clinicas da sindrome na
regido craniofacial, a menina apresentava fissura
labiopalatina bilateral completa, corrigida por la-
bioplastia aos 2 meses e palatoplastia aos 12 meses;
coloboma da iris ¢ de nervo optico; obstru¢ao do
ducto nasolacrimal; perda auditiva condutiva de
grau moderadamente severo em ambas as orelhas;
orelhas com implantacdo baixa (Figura 2); nariz as-
simétrico com ponte larga ¢ ponta achatada (Figura
1) e orificios em regido branquial (retroauricular)
bilateralmente. Como dados complementares de
saude, podemos citar rim direito multicistico, retar-
do no desenvolvimento neuropsicoldgico, escoliose
toraco-lombar de baixo valor angular, epilepsia,
blefarofimose, deficiéncia visual ¢ estenose do
canal auditivo direito.

A avaliagio fonoaudioldgica de motricidade
orofacial, a paciente apresentou as seguintes cara-
teristicas orofaciais: presenga de fistula em regido
anterior de palato duro, apresentando-se este atré-
sico, hipodesenvolvimento de maxila, alteragdo na
mobilidade de 1abios (com hipomovimentacao de
labio superior) e bochechas, hipotonia e posicio-
namento inadequado de lingua (posicionada no as-
soalho oral e com interposi¢ao lingual), assimetria
facial (Figura 1), auséncia de vedamento labial em
repouso (Figuras 1 e 2) e alteragdo da mobilidade
de palato mole com escape de ar nasal na fala,
caracterizando disfun¢do velofaringea.

As fungdes estomatognaticas de degluticdo e
mastigagdo também foram avaliadas. A avaliagdo
de degluti¢do, a paciente apresentou multiplas
degluti¢des para solidos e liquidos e hiperativagido
do musculo mentual durante a execugao da fungao.
Na mastigacdo de solidos, a paciente abocanhava
pequenas quantidades de alimento com lentidao no
transito oral. Tais achados caracterizam um padrao
de degluti¢do adaptado as condi¢des anatomicas
presentes, inclusive ao uso do aparelho ortodontico
na arcada superior.

Figura 1. Fotografia frontal da face. Destaque
para assimetria facial, nariz assimétrico com
ponte larga e ponta achatada (a), cicatriz na
regido da labioplastia bilateral (b) e auséncia de
vedamento labial em repouso (c).

Figura 2. Fotografia de perfil do lado direito da
face. Destaque para nariz com ponta achatada
(a), implantagdo baixa da orelha (b) e auséncia
de vedamento labial em repouso (c).
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A avaliagio de fala foram encontradas altera-
¢oes fonologicas e fonéticas. Apresentou escape
de ar nasal nos fones fricativos, com interposi¢ao
lingual na producdo dos fones anteriores; desso-
norizagdo de plosivas e fricativas; substituicdo dos
fonemas palatais pelos linguodentais; substituigdo
da liquida alveolar em coda pelo fonema velar vi-
brante; produg@o de plosivas dorso-médio-palatais
e imprecisdo na produ¢do da liquida alveolar em
onset inicial e altera¢do do ponto articulatorio do
fone /I/, elevando o apice da lingua a face vestibular
dos incisivos superiores na produgdo do mesmo.

Em relacdo as caracteristicas clinicas orto-
donticas apresentadas pela paciente, apos inicio
do tratamento ortodontico interceptativo, destaca-
ram-se: Classe [ de Angle (Figuras 4 ¢ 5), mordida
aberta anterior (Figura 3) e lateral do lado direito
e esquerdo (Figuras 4 ¢ 5), desvio severo da linha
média superior para esquerda (Figura 3), incisivo
lateral superior permanente semi-erupcionado por
vestibular do canino superior deciduo do lado es-
querdo (Figura 5), retengdo prolongada do segundo
molar deciduo inferior do lado direito (Figura 4)
e apinhamento dentério inferior (Figuras 3, 4 ¢
5). Ademais, apresenta diagndstico odontologico
de dentinogénese imperfeita e sinais de gengivite

(Figura 3).

A -

Figura 3. Fotografia intra-oral em oclusdo de
frente. Destaque para dentinogénese imperfeita
visivel nos incisivos superiores (a), mordida
aberta anterior e bilateral e interposigdo lingual
anterior e bilateral (b), desvio severo da linha
média superior para o lado esquerdo (c),
apinhamento dentario inferior (d) e sinais de
gengivite (e).

Figura 4. Fotografia em oclusdo do lado direito.
Destaque para mordida aberta lateral (a),
interposicdo lingual (b) e presenca da fissura
alveolar do lado direito (c).

Figura 5. Fotografia em oclusdo do lado
esquerdo. Destaque para mordida aberta
lateral do lado esquerdo (a) e incisivo lateral
permanente superior semi-erupcionado por
vestibular do canino superior deciduo do lado
esquerdo no local da fissura alveolar (b).

A paciente realiza tratamento ortodontico
interceptativo fora dos ambitos do projeto de ex-
tensao, por meio do uso de disjuntor maxilar e arco
lingual. A terapia fonoaudiologica desenvolvida até
o momento visa adequar as questoes relacionadas a
fala, disfuncdo velofaringea e alteragdes orofaciais
relatadas. A paciente permanecera em atendimento
até conclusdo dos respectivos planos terapéuticos
ortodonticos e fonoaudioldgicos.

Discussao

Na literatura ha escassez de publicagdes re-
lacionadas a SBOF, visto a raridade da mesma.
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Em uma revisdo de literatura realizada em 2010
foram encontrados apenas 81 artigos relacionados
ao tema’. Relatos que descrevam as caracteristicas
fonoaudioldgicas e odontologicas dos pacientes
com SBOF sao ainda mais raros®.

A paciente deste relato apresentou aspectos
clinicos relacionados a SBOF ja descritos na lite-
ratura como alteragdes auditivas, craniofaciais e
oculares**. A perda auditiva, que ocorre em 70%
dos casos’, e pode ter repercussdes na fala, como
o processo fonoldgico de dessonorizagao de plo-
sivas e fricativas observado em fala espontanea e
dirigida da paciente. Podem ocorrer malformacdes
extracraniofaciais raras na SBOF, como anormali-
dades renais®; a paciente deste estudo apresentou
rim direito multicistico e retardo mental®, exibindo
retardo no desenvolvimento neuropsicologico.

O estudo de Flores 2015% relata altera¢ao de
fala de paciente com SBOF, entretanto ndo traz
detalhamentos sobre os tipos de substituigdes ou
processos adaptativos de fala realizados pelo sujei-
to®. Portadores de SBOF, com fissura labiopalatina,
podem apresentar altera¢des de fala relacionadas
a altera¢des dento-oclusais e a disfungdo velofa-
ringea devido as anomalias anatomofuncionais do
palato’. Sujeitos com FLP podem apresentar uma
grande variedade de alteragdes no ponto e no modo
de producdo dos fones’, como verificado junto a
paciente deste estudo. A articulacdo apresentada
pela paciente na producgdo dos fonemas liquidos
laterais, utilizando a face vestibular dos incisivos
superiores em contato com o apice de lingua, pode
ser justificada pela presenca de imperfei¢des es-
truturais marcantes que culminam em articulagdes
improvaveis de serem realizadas’, como o trespasse
horizontal negativo, mordida aberta anterior e
bilateral e atresia maxilar transversa. Embora as
avaliagdes fonoaudiologica e odontologica tenham
sido realizadas durante tratamento ortodontico, a
presenga do disjuntor maxilar indica que havia atre-
sia maxilar transversa; ¢ o arco lingual ¢ mantedor
de espaco para as trocas dentarias, ndo interferindo
nas alteragdes encontradas. O posicionamento de
lingua em repouso e durante as fungdes estoma-
tognaticas pode ter sido influenciado pela presenga
dos aparatos ortodonticos, porém, as alteragdes de
motricidade orofacial encontradas normalmente
estdo associadas as alteragdes estruturais presentes.

A deficiéncia anteroposterior de maxila pode
aparecer em pacientes submetidos a cirurgias como
a labioplastia e palatoplastia'®, cirurgias estas rea-

lizadas pela paciente relatada neste estudo, o que
pode ter gerado o trespasse horizontal negativo.
O crescimento deficitario da maxila pode alterar
o desenvolvimento do ter¢o médio da face com
posterior repercussdo na oclusdo dentaria, na fala
e na forma do nariz'’, como no presente caso.

Conclusao

Algumas altera¢des funcionais e estruturais
do complexo craniofacial presentes nesta paciente
com SBOF estdo de acordo com a literatura, ja
outras ainda ndo haviam sido relatadas. Embora
exista heterogeneidade do fenotipo, sdo necessarios
novos estudos de pesquisa com amostras signifi-
cativas para caracterizar as alteragdes encontradas
como caracteristicas da sindrome. Fica o alerta
da necessidade de intervengdo interdisciplinar na
SBOF o mais precocemente possivel, destacando a
importancia da otorrinolaringologia, fonoaudiolo-
gia e odontologia devido as altera¢des encontradas.
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