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Resumo

Introducao: O trabalho conjunto da genética médica e da fonoaudiologia ¢ essencial, contribuindo
para o desenvolvimento de procedimentos que auxiliam no tratamento de pacientes com distirbios da
comunicag¢do. Objetivo: Analisar as caracteristicas fonoaudioldgicas de pacientes pedidtricos atendidos
por um servigo de genética clinica. Método: Estudo transversal observacional, realizado com pacientes
atendidos pelo servico de genética de um hospital em Porto Alegre. Para a coleta de dados, aplicou-se
um questionario relacionado as areas de audi¢do, degluti¢do, motricidade orofacial, voz e linguagem.
Resultados: A amostra foi constituida por 54 participantes com idades entre 8 meses e 17 anos (média de
idade 6 anos e 5 meses). 24,07% (n=13) dos pacientes apresentaram diagnoéstico de sindrome, e 59,26%
(n=32) tinham atraso no desenvolvimento neuropsicomotor. Com relagao ao perfil fonoaudiologico, 81,48%
(n=44) apresentaram algum habito oral deletério durante a infancia. 16,67% (n=9) percebiam alguma
dificuldade para ouvir e 29,62% (n=16) para deglutir. 85,19% (n=46) dos participantes manifestaram a
linguagem oral desenvolvida e, destes, 71,74% (n=33) apresentavam trocas na fala. 33,33% (n=18) ja
estavam em atendimento fonoaudioldgico, e outros 24,07% (n=13) estavam na fila de espera para este
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atendimento. Conclusdes: Uma parte significativa dos pacientes apresentou queixas e/ou manifestagdes
nas areas da comunica¢do humana, principalmente em relag@o a linguagem, a fala e aos habitos orais
deletérios. Esses dados destacam a importancia do encaminhamento para a equipe de fonoaudiologia.

Palavras-chave: Genética Médica; Sindrome; Fonoaudiologia; Transtornos do Desenvolvimento
da Linguagem

Abstract

Introduction: The collaborative efforts of medical genetics and speech therapy are essential,
contributing to the development of procedures that assist in treating patients with communication disorders.
Objective: To analyze the speech therapy characteristics of pediatric patients seen by a clinical genetics
service. Methods: Observational cross-sectional study conducted with patients seen at the genetics service
of a hospital in Porto Alegre. A questionnaire related to hearing, swallowing, orofacial motricity, voice,
and language areas was used for data collection. Results: The sample consisted of 54 participants aged
between 8 months and 17 years, with an average age of 6 years and 5 months. 24.07% (n=13) of the
patients had a diagnosis of syndrome, and 59.26% (n=32) had delayed neuropsychomotor development.
Regarding the speech therapy profile, 81.48% (n=44) had some harmful oral habit during childhood.
16.67% (n=9) reported some difficulty in hearing, and 29.62% (n=16) in swallowing. 85.19% (n=46) of
the participants showed developed oral language, and of these, 71.74% (n=33) made speech substitutions.
33.33% (n=18) of the patients were already undergoing speech therapy, and another 24.07% (n=13)
were on the waiting list for this treatment. Conclusions: A significant portion of the patients presented
complaints and/or manifestations in the areas of human communication, especially regarding language,
speech, and harmful oral habits. These data highlight the importance of referral to the speech therapy team.

Keywords: Medical Genetics; Syndrome; Speech Therapy; Language Development Disorders

Resumen

Introduccién: La colaboracion entre genética médica y foniatria es esencial para desarrollar
procedimientos que ayuden en el tratamiento de pacientes con trastornos de la comunicacion. Objetivo:
Analizar las caracteristicas de patologia del habla y lenguaje de pacientes pediatricos atendidos por un
servicio de genética clinica. Método: Estudio transversal observacional con pacientes atendidos por el
servicio de genética de un hospital en Porto Alegre. Se aplicd un cuestionario sobre audicion, deglucion,
motricidad orofacial, voz y lenguaje. Resultados: La muestra consistio en 54 participantes con edades
comprendidas entre 8 meses y 17 afios (media: 6 aios y 5 meses). E124,07% (n=13) de los pacientes tenian
un diagndstico de sindrome, y el 59,26% (n=32) presentaron retraso en el desarrollo neuropsicomotor.
En cuanto al perfil foniatra, el 81,48% (n=44) presentaron algiin habito oral perjudicial durante la
infancia. El 16,67% (n=9) reportaron dificultades para oir, y el 29,62% (n=16) para tragar. El1 85,19%
(n=46) manifestaron lenguaje oral desarrollado y, de ellos, el 71,74% (n=33) realizaban intercambios
en el habla. El 33,33% (n=18) de los pacientes ya estaban en tratamiento foniatra y el 24,07% (n=13)
estaban en lista de espera para este tratamiento. Conclusiones: Una parte significativa de los pacientes
presentd quejas y/o manifestaciones en las areas de la comunicacion humana, especialmente en relacion
con el lenguaje, el habla y los habitos orales perjudiciales, enfatizando la importancia de la derivacion
al equipo de foniatria.

Palabras clave: Genética Médica; Sindrome; Foniatria; Transtornos del Desarrollo del Lenguaje
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Introducao

A genética médica concentra-se em condigdes
individualmente raras que, no entanto, representam
um grupo ndo negligenciavel de doengas, com im-
plicagdes significativas e cada vez mais relevantes
para a satide da comunidade'. Nas altimas décadas,
os avangos na area da genética proporcionaram uma
melhor compreensdo de diversas doengas, revolu-
cionando o entendimento de suas causas e efeitos,
além de aprimorar os métodos de diagnostico e
desenvolver praticas terapéuticas inovadoras®.
Esforgos consideraveis sao realizados para detectar
precocemente doengas de causa genética, possibi-
litando diagnoésticos pré ou pos-natais?.

Nesse cenario, a Fonoaudiologia emerge
como uma das especialidades que desempenha um
papel essencial, sendo a ciéncia responsavel pelo
estudo da comunicac¢do humana e seus distirbios*.
O profissional fonoaudidlogo atua na promogao
da satde, prevencdo, avaliagdo ¢ diagndstico,
orientacdo, terapia (habilitacdo e reabilitagdo) e
aperfeicoamento dos aspectos relacionados a lin-
guagem oral e escrita, voz, audi¢ao, motricidade
orofacial e degluticdo™®. As sindromes genéticas
podem afetar diversos aspectos do desenvolvi-
mento fisico, cognitivo e linguistico, incluindo a
comunicagao. Disturbios da comunicagao causados
por sindromes genéticas podem ter um impacto
significativo na vida social de um individuo, sendo
exemplos o comprometimento da linguagem, da
fala, das fungdes orais e da degluti¢do’. Sendo as-
sim, a atuag@o do fonoaudidlogo ¢ fundamental no
diagnostico e no tratamento precoce de disturbios
genéticos, oferecendo intervengdes que melhoram
a comunicacdo, socializagdo e qualidade de vida
dos pacientes afetados.

Um exemplo desta interface ¢ a sindrome de
Down, ou Trissomia do cromossomo 21, que ¢
uma das alteragdes cromossomicas mais estuda-
das e frequentes no ser humano®. Dentre diversas
caracteristicas, individuos com essa sindrome
também podem apresentar implicagdes na lingua-
gem, fala, voz, memoria sequencial auditiva e,
por vezes, perda auditiva, trazendo diversos pro-
blemas relacionados a sua socializa¢do’’. Estudos
demonstram que uma intervencao fonoaudioldgica
adequada nos primeiros meses de vida pode favo-
recer o desenvolvimento da linguagem receptiva
e expressiva, do sistema sensorio-motor oral e das
fungdes estomatognaticas, além de contribuir para o

desenvolvimento, proporcionando uma maior inde-
pendéncia dentro de suas limitagdes e melhorando
seu desempenho social’.

Ademais, para grande parte das doengas genéti-
cas ainda ndo hd um tratamento efetivo disponivel.
Apenas cerca de 10% delas dispdem de opgdes
medicamentosas especificas, muitas das quais
sdo de alto custo'’. Além disso, essas doengas se
caracterizam pela diversidade de sinais e sintomas
que variam ndo apenas entre as diferentes doengas,
mas também entre os pacientes acometidos pela
mesma doenga, dificultando o diagnéstico e uma
futura intervengdo!!. O tratamento geralmente
requer acompanhamento multiprofissional, en-
volvendo médicos geneticistas, fisioterapeutas,
fonoaudidlogos, nutricionistas e psicologos, entre
outros, buscando aliviar os sintomas ou retardar
seu aparecimento'’.

Dessa forma, o presente estudo teve como ob-
jetivo analisar as caracteristicas fonoaudiologicas
de pacientes pediatricos atendidos em um servigo
de genética clinica.

Material e Método

Trata-se de um estudo transversal observacio-
nal realizado com pacientes pediatricos atendidos
pelo Servigo de Genética Clinica no Hospital da
Crianga Santo Antonio (HCSA), em Porto Alegre,
no Rio Grande do Sul. A pesquisa foi aprovada
pelo Comité de Etica em Pesquisa da Irmandade
Santa Casa de Misericordia de Porto Alegre (nu-
mero 5.339.364) e registrado na ComPesq (nimero
62/2022) . A coleta de dados foi realizada entre
julho de 2022 ¢ junho de 2023.

Inicialmente, todos os pacientes atendidos pelo
Servigo de Genética no ambulatorio do HCSA ,
pertencentes ao Sistema Unico de Saude (SUS),
foram convidados consecutivamente a fazer parte
deste estudo apds a apresentacdo dos objetivos
e métodos de coleta de dados. Para inclusdo no
estudo, foi necessario que todas as informagdes
estivessem completas e que os responsaveis pelos
pacientes assinassem o Termo de Consentimento
Livre e Esclarecido (TCLE).

Os dados foram coletados por meio de um
questionario aplicado por estudantes de fonoaudio-
logia, treinados para este fim. O questionario foi
produzido especificamente para esta pesquisa com
base na literatura'>!3. Era composto por quatro par-
tes: histdrico do paciente (dados de identificacdo),
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problemas de satde, dados do desenvolvimento
neuropsicomotor ¢ questdes relacionadas a per-
cepgdo de possiveis alteragdes fonoaudiologicas.
O questionario foi elaborado com o objetivo de
realizar uma triagem inicial e continha perguntas
relacionadas as areas de audigdo, voz, deglutigdo,
motricidade orofacial/hdbitos orais deletérios e
linguagem/fala.

Na primeira etapa do questionario, foram abor-
dados topicos como: nome do paciente, idade, sexo,
diagnostico de sindrome, queixa/encaminhamento,
idade gestacional, Apgar, intercorréncia na gesta-
¢do e/ou nascimento, presenca de malformacdes,
uso de medicamentos e se o paciente frequenta
algum centro de reabilitacdo ou realiza tratamen-
to com outros profissionais. Em seguida, foram
registrados os problemas de satude, divididos em
neurologicos, ortopédicos, digestivos, hormonais e
outros. Com relag¢do aos dados do desenvolvimento
neuropsicomotor, as respostas foram categorizadas
como normal ou alterado, levando-se em considera-
¢do as idades correspondentes ao controle cervical,
sentar sem apoio, engatinhar e caminhar, tendo-se
como base a avaliagao médica.

Ja para as questodes referentes a percepgdo de
alteracdes fonoaudiologicas, essa etapa foi dividida
em 5 partes. Primeiramente, foram feitas pergun-
tas relacionadas a audi¢do, como a percepgdo de
dificuldade para ouvir, presenga de zumbido e/ou
tontura, historico de otites e realizagdo de exames
auditivos e seus resultados. Na segunda parte, fo-
ram incluidas perguntas sobre voz, abordando sobre
ocorréncia de perda de voz e rouquidao.

Para a terceira parte, perguntas sobre degluti-
¢do foram realizadas, investigando possiveis difi-
culdades, presencga de tosse, engasgo e/ou residuos
apos a degluticdo, refluxo gastroesofagico e outros
problemas. Em seguida, foram abordados aspectos
relacionados a amamentagdo, como o historico ou

possibilidade de amamentag@o no seio materno ¢ o
uso de mamadeira, além de questionar até¢ quando
a crianga fez uso dessas praticas.

A quarta parte do questionario foi sobre ha-
bitos orais deletérios, incluindo o uso de chupeta,
sucgdo de dedos, bruxismo, morder mucosa oral
e morder objetos. Foi perguntado até que idade o
paciente fez uso desses habitos. Por fim, a quinta
parte abrangeu questdes relacionadas a linguagem
e a fala, investigando dificuldade de atengdo/
concentragdo, de memoria e de interagdo, além de
escolaridade, inteligibilidade de linguagem, atrasos
e trocas de fala.

Apds a coleta de dados, os resultados foram
tabulados e armazenados em planilha por meio do
programa Microsoft Office Excel ® versao 16.75.
Posteriormente, foram analisados estatisticamente
em relagdo a frequéncia absoluta, média e mediana.

Resultados

No periodo estudado, foram abordados 59 pa-
cientes no servigo de Genética Médica do HCSA.
Dentre esses, 5 foram excluidos devido a falta de
informag@o ou auséncia de assinatura no TCLE.
Assim, foram analisados e incluidos no presente
estudo 54 pacientes. Desse grupo, 51,85% (n=28)
eram do sexo masculino e a idade dos pacientes
variou entre 8 meses ¢ 17 anos, com uma média de
6 anos e 5 meses (mediana de 6 anos e 2 meses). Pa-
cientes de 40 municipios distintos foram incluidos
no estudo, tendo uma predominancia para pacientes
da cidade de Porto Alegre (n=10).

Em relacdo ao diagnoéstico de sindrome,
24,07% (n=13) dos pacientes apresentaram con-
firmacdo diagnodstica por meio de exames e uma
ampla variedade de doengas foram encontradas.
(TABELA 1)
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Tabela 1. Caracterizagdo da amostra por diagndstico de sindrome (n=54) e descricdo das patologias

identificadas (n=13)

Variavel N %
Diagndstico

Sim 13 24,07
N&o 41 75,93
Patologia

Distrofinopatia 1 7,69
Sindrome de Goldenhar 1 7,69
Sindrome de Down 1 7,69
Sindrome de Angelman 1 7,69
Sindrome Peutz-Jeghers 1 7,69
Esclerose Tuberosa 1 7,69
Artrogripose Distal 1 7,69
Microduplicagdo 16p11.2 1 7,69
Sindrome de Rett 1 7,69
Sindrome de Apert 1 7,69
Albinismo 1 7,69
Sindrome de Alagille 1 7,69
Nefroma Mesoblastico Celular 1 7,69

Daqueles que ndo possuiam diagnostico
genético confirmado (n=41), 24,39% (n=10)
apresentavam um possivel diagnostico, sendo o
transtorno do espectro autista 0 mais comum, con-
templando 7,32% (n=3) dos casos. Os demais casos
(n=7) apresentaram diversas hipoteses: Sindrome
Ehlers-Danlos (n=1) , Sindrome de Silver-Russel
(n=1), Sindrome do X fragil (n=1), Erro inato de

metabolismo (n=1), Epilepsia (n=1), Sindrome de
Goldenhar (n=1), Neurofibromatose (n=1).
Ademais, foi observado que 37,04% (n=20)
dos pacientes apresentavam pelo menos uma
malformagdo congénita. As malformagdes mais
comuns foram pé torto congénito e cardiopatia, am-
bas com 7,41% (n=4) de ocorréncia. (TABELA 2)
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Tabela 2. Identificacdo de malformagdes congénitas* (n=>54)

Variavel N %
Presenga de malformagao

Sim 20 37,04
Ndo 34 62,96
Malformacao

Pé torto congénito 4 7,41
Cardiopatia congénita 4 7,41
Fissura labio-palatina 2 3,70
Espinha bifida 2 3,70
Anoftalmia 1 1,85
Gastrosquise 1 1,85
Artrogripose distal 1 1,85
Escoliose congénita 1 1,85
Estenose Traqueal 1 1,85
Microssomia Hemifacial 1 1,85
Microtia Unilateral Tipo 3 1 1,85
Craniossinostose 1 1,85
Dandy-walker 1 1,85
Sindactilia total maos 1 1,85
Sindactilia total pés 1 1,85
Rim multicistico 1 1,85
Genitélia ambigua 1 1,85
Hipospadia Grau 4 1 1,85
Ptose palpebral congénita 1 1,85
Malformagdo de Chiari tipo II 1 1,85
Nefroma mesoblastico congénito 1 1,85

*0s pacientes podiam apresentar mais de uma malformagdo

Acerca do desenvolvimento neuropsicomotor,
59,26% (n=32) dos pacientes apresentaram algum
atraso, de acordo com a avaliagdo médica. Além
disso, quanto aos problemas de saude, 50% (n=27)
apresentavam problemas neurologicos, 29,63%
(n=16) ortopédicos, 18,52% (n=10) visuais e
33,33% (n=18) alguma outra deficiéncia.

Com relagdo as questdes de altera¢des fonoau-
diologicas, mais especificamente a audi¢do, todos
os responsaveis pelos pacientes foram questiona-
dos sobre suas percepcdes em relagdo a audicao
dos mesmos, sendo que 16,67% (n=9) percebiam
alguma dificuldade para ouvir. (TABELA 3)
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Tabela 3. Aspectos audioldgicos identificados na entrevista (n=54)

Variavel N %
Percebe dificuldade para ouvir

Sim 5 9,26
As vezes 4 7,41
Nao 45 83,33
Apresenta zumbido

Sim 0 0
As vezes 0 0
N&o 31 57,41
Nao se aplica 23 42,59
Apresenta tontura

Sim 1 1,85
As vezes 3 5,56
Nao 29 53,70
Nao se aplica 21 38,89
Historico de otites

Sim 3 5,56
As vezes 5 9,26
Nado 46 85,18
Realizou exame auditivo

Sim 45 83,33
N&o 9 16,67

Além disso, foram analisados os exames au-  constatou-se que 83,33% (n=45) dos pacientes ja
ditivos realizados por cada paciente. Dessa forma,  realizaram algum exame auditivo. (TABELA 4)

Tabela 4. Resultados dos exames auditivos analisados (n=45)

Exames auditivos (n=45) N©° casos Normal Alterado Sem informacgao
Teste da orelhinha 45 35 (77,78%) 6 (13,33%) 4 (8,89%)
Audiometria 8 4 (50%) 3 (37,5%) 1(12,5%)
PEATE * 8 3 (37,5%) 3. (37,5%) 2 (25%)

PAC ** 2 0 2 (100%) 0

* Exame de Potencial Evocado Auditivo de Tronco Encefélico
** Avaliagdo do Processamento Auditivo Central

No que diz respeito aos aspectos relacionados  a deglutigdo e alimentagdo, 29,62% (n=16) dos pa-
a voz, 24,07% (n=13) dos pacientes relataram  cientes percebiam alguma dificuldade para engolir,
alteragdes vocais somente na presencga de doengas  sendo a caracteristica mais comum a presenga de
respiratorias, como gripes e resfriados. Emrelagdo  tosse apos a degluti¢do. (TABELA 5)
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Tabela 5. Aspectos relacionados a fungdo de deglutigdo identificados na entrevista (n=54)

ARTIGOS (©)

Variavel N %
Dificuldade para deglutir

Sim 7 12,96
As vezes 9 16,67
Nao 38 70,37
Tosse apo6s degluticdo

Sim 9 16,67
As vezes 7 12,96
Nao 38 70,37
Engasgo durante a refeicdo

Sim 6 11.11
As vezes 6 11,11
N&o 42 77,78
Refluxo gastroesofagico

Sim 8 14,81
As vezes 4 7,41
Nao 42 77,78
Residuos apods degluticdo

Sim 5 9,26
As vezes 3 5,56
Nao 46 85,18

Além disso, sobre a amamentacao, 61,11%  de idade. Em relagdo aos habitos orais deletérios,
(n=33) foram amamentados no seio materno, tendo ~ 81,48% (n=44) relataram ter mantido algum hébito
parado com a pratica, em média, aos 14 meses. durante a infancia. O mais comum foi o uso da
Quanto ao uso da mamadeira, 77,78% (n=42) fi-  chupeta, com 50% (n=27). (TABELA 6)
zeram seu uso até, em média, os 3 anos e 5 meses

Tabela 6. Habitos orais deletérios identificados na entrevista (n=54)

Variavel N % Média de idade
Apresentou algum habito oral

Sim 44 81,48%

Uso de chupeta

Sim 27 50%

Se sim, até quando 2a9m
Sucgado de dedos

Sim 8 14,81%

Se sim, até quando 4a8m
Bruxismo

Sim 24 44,44%

Se sim, até quando 5a4m
Morder mucosa oral

Sim 6 11,11%

Se sim, até quando 5a7m
Morder objetos

Sim 15 27,78%

Se sim, até quando 3a5m

*a = anos; m = meses.
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A respeito da area da linguagem, 85,19%
(n=46) dos pacientes entrevistados possuiam
linguagem oral desenvolvida. Dentre os 14,81%
(n=8) que ndo apresentavam a oralidade, 5,56%
(n=3) tinham menos de 18 meses de idade; 3,70%
(n=2) estavam na faixa etaria entre os 2 e 3 anos

de idade; e 3,70% (n=2) tinham mais de 13 anos
de idade. Adicionalmente, os 46 participantes que
apresentavam a linguagem oral foram questionados
sobre a inteligibilidade de fala, formagao de frases,
contagao de historias e trocas na fala. (TABELA 7)

Tabela 7. Aspectos relacionados a linguagem oral identificados na entrevista (n=46)

N
Variavel 0-1a* lalm- 2aim- 3alm- 5alm- 6alm- 10aim- Total
2a* 3a* 5a* 6a* 10a* 17a*
Todos entendem a
fala da crianga
Sim 0 0 0 0 1 7 6 14 (30,44%)
As vezes 0 0 1 0 1 3 (6,52%)
N&o 0 9 5 3 0 7 5 29 (63,04%)
Forma frases
Sim 0 0 1 1 10 9 22 (47,83%)
As vezes 0 0 2 2 0 1 0 5 (10,87%)
N&o 0 9 3 0 4 2 19 (41,30%)
Conta histérias
Sim 0 0 1 0 1 10 8 20 (43,48%)
As vezes 0 0 0 2 0 0 0 2 (4,35%)
N&o 0 9 5 2 0 5 3 24 (52,17%)
Faz trocas na fala
Sim 0 9 6 4 0 8 6 33 (71,74%)
As vezes 0 0 0 0 0 2 2 4 (8,70%)
N&o 0 0 0 0 1 5 3 9 (19,56%)
*a = anos; m = meses.
Além disso, todos os participantes foram Discussao

questionados em rela¢do a falta de ateng@o/con-
centragdo, dificuldade de memoria e dificuldade de
interacdo. Sendo assim, 44,44% (n=24) apresenta-
vam falta de atengdo/concentracdo; 25,93% (n=14)
apresentavam dificuldade de memoria; e 33,33%
(n=18) apresentavam dificuldade de interagao.

Por fim, 88,89% (n=48) dos pacientes frequen-
tavam algum centro de reabilitagdo e/ou realizavam
algum tratamento com outros profissionais da area
da saude. Entre esses, 37,07% (n=20) estavam
em acompanhamento com neurologista, 33,33%
(n=18) estavam recebendo atendimento fonoaudio-
logico e 22,22% (n=12) estavam sendo assistidos
pela equipe de fisioterapia. No contexto especifico
da fonoaudiologia, 24,07% (n=13) dos pacientes
estavam na fila de espera, enquanto 5,56% (n=3)
jahaviam concluido as sessdes de fonoterapia. Isso
resultou em um total de 62,96% (n=34) pacientes
que ja frequentaram ou aguardavam intervengdes
fonoaudiologicas.

Neste estudo, foram identificadas diversas
caracteristicas e distirbios da comunicagdo em
uma amostra de pacientes pediatricos com suspeita
de sindrome genética. Mesmo assim, uma grande
parcela desses pacientes estava em atendimento de
reabilitagdo, o que sugere uma resposta adequada
as suas necessidades. No entanto, considera-se
como limitagdo deste estudo o tamanho reduzido
da amostra que, juntamente com a falta de diag-
nosticos de sindromes ou condigdes genéticas,
impossibilitou a descrigdo das alteragdes fonoau-
diologicas especificas para cada sindrome avaliada
pela equipe de Genética Clinica. Além disso, a
inclusdo de grupos de controle permitiria uma
compara¢ao mais precisa.

A ampla faixa etaria dos pacientes, que englo-
bava desde lactentes até adolescentes, destaca a
importancia da investiga¢ao genética em todas as
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idades, fornecendo compreensdes cruciais para o
diagnostico e manejo de condi¢des genéticas. O al-
cance geografico abrangente da amostra, composta
por pacientes de 40 municipios distintos, destaca a
centralizag@o dos servigos de Genética Médica em
grandes centros urbanos, problema que também ¢
observado em outros estudos sobre a atengdo em
genética no Brasil'.

A baixa taxa de diagnostico de sindrome
ressalta a necessidade continua de esforgos para
identificar as causas subjacentes. As dificulda-
des de diagnostico em doengas genéticas sdo
agravadas pela semelhang¢a dos sinais e sintomas
com doengas comuns e pela complexidade das
condigdes genéticas, o que adiciona desafios a
busca por diagnosticos por parte dos pacientes e
suas familias'. Essa complexidade muitas vezes
resulta em atrasos significativos para que as crian-
¢as sejam encaminhadas aos servicos de genética,
prolongando ainda mais o inicio das investigacdes
e intervengdes necessarias.

A prevaléncia de atrasos no desenvolvimento
neuropsicomotor, juntamente com a diversidade de
problemas de satde, realca a natureza multifacetada
das condicdes genéticas, requerendo abordagens
globais de cuidado. Isso destaca a necessidade de
intervengdes precoces e multiprofissionais, bem
como de suporte continuo para pacientes e suas fa-
milias. Estudos apontam que a estimulacdo precoce
tem resultados positivos nos casos de atraso do de-
senvolvimento neuropsicomotor, podendo diminuir
amorbimortalidade e possibilitar que alcancem seu
melhor desenvolvimento possivel, além de mini-
mizar sequelas neuropsicomotoras'4!'>-'¢,

No que diz respeito a audi¢do, uma parcela
consideravel dos pacientes ja haviam realizado
algum exame auditivo, com destaque para o teste
da orelhinha. Segundo dados de diferentes estu-
dos epidemioldgicos, a prevaléncia da deficiéncia
auditiva varia de um a seis neonatos para cada mil
nascidos vivos no Brasil, chegando a quatro para
cada cem recém-nascidos provenientes de Unidade
de Terapia Intensiva Neonatal'”. Desde 2010, com a
publicagdo da Lei Federal n° 12.303, ¢é garantida a
realizacao da Triagem Auditiva Neonatal Universal
(TANU) em todos os recém-nascidos vivos em
territorio nacional'®. Portanto, a adequada aplica¢do
do Teste da Orelhinha possibilita a detec¢do pre-
coce de patologias auditivas, minimizando futuras
dificuldades no desenvolvimento da linguagem
oral, maximizando competéncias linguisticas e

comunicativas e o desenvolvimento da alfabetiza-
¢ao0'. Entretanto, a plena efetivagdo dessa iniciativa
depara-se com desafios relacionados ao acesso
e disponibilidade de materiais e/ou profissionais
especializados para a sua aplicagdo, fato que talvez
dificulte que seja realizado em todos os nascidos
vivos. Esta consideracdo pode justificar a pequena
parcela de pacientes da nossa amostra sem teste da
orelhinha registrado.

Adicionalmente, 16,67% dos responsaveis
relataram perceber alguma dificuldade na audicao
da crianga. Estudos ja confirmaram que os pais
sao frequentemente os primeiros a suspeitarem da
deficiéncia auditiva em seus filhos, tornando-se um
fator crucial na triagem da populagdo infantil como
um todo®. Os primeiros sintomas comportamen-
tais manifestados em criangas com perda auditiva
sdo a irritabilidade, a diminui¢ao de respostas, a
desatencdo e os disturbios do sono**?!'. Portanto,
¢ importante sempre considerar a queixa dos pais
que suspeitam de perda auditiva, até que essa perda
seja convincentemente descartada ou a razao para
o comportamento diferenciado da crianga seja
descoberta®.

Quanto aos habitos orais deletérios, estudos
realizados com criangas na faixa etaria de quatro
meses a 13 anos apontam uma prevaléncia de
30,8% a 70,8%, sendo a sucgao de chupeta o habito
mais frequente*?, o que também ¢é observado no
presente estudo. Além disso, ¢ recomendado que
seja feita a remog¢ao dos habitos, de preferéncia,
antes dos dois anos de idade, uma vez que apods esse
periodo ja ¢ possivel identificar algum tipo de ina-
dequagdo, que pode afetar tanto a fungdo muscular
orofacial quanto a oclusdo dentaria, especialmente
a mordida aberta anterior?. Neste estudo, todos os
habitos analisados persistiram além dessa faixa
etaria, indicando a possibilidade de necessidade de
intervengdes para corrigir e restaurar as fungdes.

Em relagdo a linguagem, ¢ esperado que cada
faixa etaria apresente determinadas caracteristicas
linguisticas, de acordo com o desenvolvimento
auditivo da crianga e de sua exposi¢do a estrutura
da lingua materna®. De acordo com a literatura,
dos 12 aos 18 meses, a crianga comega a dizer as
primeiras palavras com significado; dos dois aos
tr€s anos a crianga devera ter iniciado a formagao de
frases; e dos quatro aos cinco anos devera ser capaz
de contar historias simples®. Assim, no presente
estudo, foi possivel observar que uma parcela dos
pacientes apresentou atraso nestes aspectos.
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Pesquisas indicam que as demandas mais
frequentes para interven¢do fonoaudioldgica em
criancas estdo relacionadas aos problemas na
fala, principalmente trocas fonologicas!'®?%?’. Este
fato corrobora com os dados deste estudo, ja que
foi a queixa mais encontrada entre os pacientes
analisados. Além disso, dos cinco aos seis anos de
idade, espera-se que a crianga pronuncie as palavras
corretamente?. Dessa forma, considerando esse
marco do desenvolvimento, 30,43% dos pacientes
apresentaram atraso, com trocas de fala ndo espe-
radas para a idade.

Estimativas indicam que, em todo o mundo,
5% a 10% das criangas com menos de 3 anos pos-
suem algum tipo de distirbio da comunicagdo®.
No entanto, por mais que os servigos de fonoau-
diologia no SUS tenham crescido e ganhado maior
importancia ao longo dos anos?’, o acesso a esses
servigos nao ¢ simples. Sabe-se que a espera por
atendimento fonoaudiolégico no SUS ¢ prolonga-
da e ha pouca rotatividade de usuarios, devido a
tratamentos mais longos®”. A demanda continua
por servicos fonoaudiologicos, como evidenciado
pela fila de espera, ressalta a necessidade de recur-
sos ¢ estratégias para atender a essa necessidade
crescente. Muitas doencgas genéticas ndo possuem
tratamento ou medicamento disponivel, tornando
o acolhimento por parte de uma equipe multi-
profissional essencial para proporcionar amparo
emocional e orientagdes, ja que muitos pacientes
precisam, desde cedo, realizar diversas terapias de-
vido a necessidade de estimulos motores, sensoriais
e cognitivos'!. Isso é evidenciado no estudo, ja que
uma parcela significativa dos pacientes frequenta-
vam algum centro de reabilitagdo ou realizavam
algum tratamento com outros profissionais da area
da saude. No entanto, embora as diretrizes do SUS
para atencdo integral aos pacientes com doengas
raras prevejam o atendimento multiprofissional
desses pacientes, estudos apontam que 0 acesso aos
diversos profissionais ainda € precario, tanto devido
a escassez de recursos materiais e humanos, quanto
aos entraves colocados pelo sistema de regulagao'.

A partir dos achados deste estudo, nossas
observacdes revelam que a atuagdo fonoaudio-
logica pode desempenhar um papel fundamental
na identificagdo precoce, avalia¢do e intervencao
terapéutica para melhorar a comunicagdo e a qua-
lidade de vida desses pacientes. Como perspectivas
futuras, seria relevante investigar a eficacia das
intervengdes fonoaudioldgicas nesse grupo, ava-

liando como estas podem auxiliar na reabilitagdo
das habilidades comunicativas desses pacientes e
em sua qualidade de vida.

Conclusoes

Embora apenas 24% dos pacientes tenham sido
diagnosticados com alguma sindrome ou condi¢ao
genética ¢ essencial que a equipe de genética esteja
atenta aos sinais de alerta e fatores de risco para
distarbios da comunicagdo. Os dados expostos evi-
denciam que parte dos pacientes apresentava quei-
xas e/ou manifestagdes nas areas da comunicagao
humana, principalmente em relagdo a linguagem,
a fala e aos habitos orais deletérios. Favorecer o
correto e precoce encaminhamento para o atendi-
mento fonoaudioldgico ¢ crucial para aplicacdo de
estimulos que promovam o desenvolvimento de
diversas habilidades essenciais ao desenvolvimento
infantil. Além disso, ressalta-se a importancia de
pesquisas futuras para abordar as limitacdes e
ampliar o entendimento das complexas interagdes
entre a genética e a fonoaudiologia.
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