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CONDUTA FONOAUDIOLOGICA EM UM CASO
DE DISFAGIA NEUROGENICA POR DISTROFIA
MUSCULAR OCULOFARINGEA

Speech-language clinical pattern in a neurogenic dysphagia case
through oculo-pharyngeal muscular dystrophy

Karini Cunha!, Giliane Gelatti, Maria Cristina Cardoso("

RESUMO

A Distrofia Muscular Oculofaringea € uma miopatia hereditaria de transmissdo autossémica domi-
nante, de inicio tardio, com sinais clinicos de ptose palpebral e disfagia orofaringea, essa podendo
estar associada a fraqueza muscular proximal. O presente estudo analisa a conduta fonoaudiolégica
em um caso de distrofia oculofaringea. O sujeito atendido no ambulatério de Fonoaudiologia, desde
marcgo de 2013, com sessdes quinzenais, frequéncia essa modificada para sessdes semanais a par-
tir de julho do mesmo ano. A terapia constituiu-se com os objetivos de: aprimorar a mobilidade das
estruturas orofaciais; organizar a coordenagao pneumofonoarticulatéria; reavaliar frequentemente a
disfagia, por meio do registro dos episddios de sinais e sintomas de disfagia na alimentacao habitual,
assim como, da verificagdo das consisténcias da dieta usual com manobra de seguranga (queixo no
peito); verificar o peso; utilizar o diario de disturbios da degluticao, e orientar a realizagdo dos exerci-
cios orofaciais em casa. Houve estabilizagdo do quadro clinico e do peso corporal durante o ano de
atendimento, com posterior retomada de progressao da doencga. O direcionamento clinico sugerido é
de uma abordagem interdisciplinar, cuja contribuicdo da fonoaudiologia é do favorecimento para uma
alimentacgéao segura, a facilitagdo da comunicacéao oral e melhoria da qualidade de vida.

DESCRITORES: Transtornos da Degluticao; Distrofia Muscular Oculofaringea; Doencas do Sistema

Nervoso; Voz; Fala; Linguagem

INTRODUGAO

As miopatias sdo doencgas estruturais e/ou
funcionais dos musculos, resultantes de diversas
etiologias, que se manifestam basicamente por
fraqueza, sendo necessaria a diferenciacao
frente as doencgas do neurbnio motor, as neuro-
patias periféricas e/ou das doengas da jungao
neuromuscular’.

A avaliagdo do paciente passa, inicialmente,
pela identificagdo da miopatia quanto a ser por
defeito em canais, alteragao estrutural ou disturbio
metabdlico. Procura-se determinar se a miopatia é
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hereditaria ou adquirida, assim como, se ha dispo-
nibilidade de tratamento, mesmo que paliativo'.

A Distrofia Muscular Oculofaringea (DMOF)
foi descrita pela primeira vez por Taylor, em 1915,
sendo caracterizada como uma miopatia hereditaria
de transmissdo autossdmica dominante, de inicio
tardio (entre a 5% e 62 década de vida), com sinais
clinicos de ptose palpebral, disfagia orofaringea,
essa possivelmente associada a fraqueza muscular
proximal 23. O relato de casos numa familia judia
em 1962 difundiu a sua designa¢do como Distrofia
Muscular Oculofaringea — DMOF*.

A DMOF ¢é caracterizada por disfagia em
diferentes niveis, conforme a gravidade ou
progressao da doenga, fazendo-se necessario a
modificagdo da consisténcia da dieta. Os trans-
tornos de degluticdo sao, portanto, progressivos,
iniciados pela dificuldade da ingestdo de alimentos
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de consisténcia solida, chegando as outras consis-
téncias e, posteriormente, impedindo a dieta por
via oral. Consequentemente, os sujeitos portadores
podem apresentar episddios de broncoaspiragao,
regurgitagdo oral e/ou refluxo nasal, crises de
asfixia, pneumonia, assim como asma brénquica.
O quadro clinico pode ser acompanhado por
rouquidao (disfonia)?, disartria® e perda de peso?.
A alteracdo vocal, articulatéria e de degluticdo
caracterizam o quadro clinico da disartrofonia, que
produz um impacto negativo na qualidade de vida
dos individuos®.

A alteragéo genética responsavel pela doenga
€ descrita como sendo causada por expansdes
curtas de repeticao de trinucleotideos GCG codifi-
cados para o trato polialanina de poli (A), proteina
de ligagdo 2 (PABP2)". A sua avaliagdo conta com
dados da manometria e do estudo de contraste
radiolégico, porém o diagndstico de seguranca é
obtido pelo estudo genético PABPN1, observando-
-se 0 gene do cromossoma 143,

A estimativa da frequéncia do gene é de cerca
de um em cada mil habitantes na populagéo franco-
-canadense’, mas varia de acordo com a regido
de um determinado pais e do mundo, tendo uma
estimativa de um em cada cem mil habitantes na
Europa e, um a cada seiscentos judeus em Israel 8°.

Este estudo € um relato de caso clinico, cujo
objetivo é descrever os dados clinicos e evolutivos
fonoaudiolégicos de uma paciente portadora de
DMOF.

APRESENTAGAO DO CASO

Estudo aprovado pelo CEP da UFCSPA, sob o
parecer n°042/12 e o termo de consentimento livre
e esclarecido (TCLE) foi assinado pela participante
da pesquisa.

O sujeito portador da DMOF deste relato é do
género feminino, com 65 anos, com ptose palpebral
grave, atendida no ambulatério de Fonoaudiologia,
junto ao de Neurologia, de um hospital de Porto
Alegre, cujos dados do prontuario ttm como queixa
inicial, a perda de peso.

A analise das avaliagbes fonoaudioldgicas reali-
zadas em 2013 mostram: perda de tensdo muscular
orofacial por denervacao, limitagdo de abertura
bucal, atrofia dos pilares palatinos, diminuicdo de
mobilidade de palato, alteragdo da qualidade vocal
(nasal, rouca e molhada), degluticdes multiplas,
refluxo nasal, imprecisao articulatéria e alteragédo
da coordenagao pneumofonoarticulatoria.

O diagnostico fonoaudiolégico é de disartro-
fonia flacida, estabelecido a partir do protocolo
de Disartria’®, com diminuicdo da sensibilidade
em regido orofaringea e a redugdao de mobilidade
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de palato mole, imprimindo ressonéncia nasal a
sua fala e disfagia orofaringea neurogénica com
caracteristicas predominantes flacidas e de grau
moderado para as consisténcias liquida e sdlida a
partir do protocolo AFDN™.

A paciente vem sendo atendida no ambulatério
de Fonoaudiologia, desde margo de 2013, com
sessdes quinzenais, sendo que esta condigao foi
modificada para sessdes semanais em julho do
mesmo ano.

A fonoterapia para o caso, neste periodo,
consistia em: aprimoramento mio orofacial por
meio de exercicios de mobilidade das estruturas;
estimulagdo sensorial tatil e térmica; organizagao
da coordenagdo pneumofonoarticulatéria; treina-
mento da degluticdo com manobra de protegéo e
reavaliagdes frequentes do quadro de disfagia, com
o registro de modificagdo da consisténcia da dieta
para alimentos somente pastoso, ingeridos com a
execucdo da manobra de protecdo de cabeca —
queixo no peito e, pelo preenchimento do diario de
disturbios da degluticdo'?; verificacdo semanal da
variagdo do peso corporal; e orientagdo e treina-
mento da realizagdo dos exercicios mio orofaciais
em casa.

RESULTADOS

No processo terapéutico fonoaudiolégico desta
paciente vem sendo observados dados de estabi-
lizagdo, melhora e piora clinica, essa devido a
evolugéo da doencga.

Em setembro de 2013, a paciente referiu maior
facilidade para falar e melhor compreensao por
parte do interlocutor e de sensibilidade intraoral, com
diminuigcao dos episodios de tosse e engasgo com
a utilizacdo da manobra de seguranga, com melho-
ramento consideravel para ingestdo de alimentos
liquidos. O resultado da videodeglutograma foi de:
fase oral da degluticdo inadequada na preparagéo
do bolo alimentar, perda prematura e alteragéo no
clareamento esofagico para alimentos da consis-
téncia solida, necessitando alternancia com liquidos
(realizado em 2013). Houve estabilizagdo do peso
corporal. A partir da periodicidade dos atendimentos
semanalmente se observou a melhora clinica dos
aspectos de sensibilidade, mobilidade orofacial e
motricidade funcional.

Na evolugdo clinica no primeiro semestre de
2014 (entre janeiro e agosto de 2014) observou-se:
baixa capacidade expiratéria para o género, idade
e peso corporal, estabelecida pela espirometria;
relato de presencga de engasgo, tosse, afogamento,
alteragdo respiratéria e cansago ou sonoléncia
apos a alimentacdo diaria, verificado por meio
do diario de disfagia; manutencao da melhora da



coordenagdo pneumofonoarticulatéria, mas com
falta de coaptacao glética, averiguada por meio da
relacdo s/z. Nao houve alteragdo do peso corporal
de agosto de 2013 a agosto de 2014.

No prontuario da paciente constava que as
caracteristicas vocais foram mantidas, com voz
rouca e soprosa; houve melhora dos aspectos de
sensibilidade, mobilidade orofacial e motricidade
funcional, repercutindo na coordenagdo pneumofo-
noarticulatéria e na inteligibilidade de fala; e, piora
quanto a quadro de disfagia, acentuando os sinais
e sintomas.

DISCUSSAO

Com os avancgos da pratica da genética médica
tem-se, hoje em dia, um melhor acesso aos instru-
mentos de diagndstico que se tornaram ferra-
mentas importantes para o diagnostico médico e,
desta forma, um acesso aos dados baseados em
evidéncias cientificas.

A DMOF se beneficiou deste avanco, visto que
este permitiu o diagndstico de mutacado genética
molecular da doenga, de desenvolvimento tardio,
cujos sintomas estéo presentes na historia familiar
com envolvimento de duas ou mais geracoes,
afetando ambos os géneros®.

Trata-se de uma doenca degenerativa da
musculatura esquelética, de natureza hereditaria,
que se diferencia dos outros quadros de distrofia
muscular pela distribuicdo do déficit muscular, a
idade de inicio, a velocidade de sua evolugéo, a
gravidade dos sintomas e do antecedente familiar,
cujo sinal clinico relevante esta na incapacidade
precoce de degluticao®™*.

Sua incidéncia variavel é considerada alta,
dependendo da regido mundial, sendo identificada
em mais de trinta paises®. Sua progressao ¢é lenta
e os sintomas se manifestam por ptose palpebral
bilateral e disfagia orofaringea, devido a fraqueza
do musculo levantador da palpebra e da muscu-
latura faringea™. Os dados encontrados junto a
paciente evidenciam o quadro de disartrofonia, com
alteracao na articulagdo, voz e degluticao.

A ptose palpebral é classificada em funcéo da
sua relagcdo com o musculo levantador, podendo
ser. ptose leve, quando a margem palpebral
superior encontra-se entre 2 a 4 mm abaixo do
limbo corneano; moderada, quando esta entre 4 a
6 mm abaixo; e grave, quando esta com posiciona-
mento 6 mm ou mais, abaixo do limbo corneano’®.
Segundo essa classificagdo’, a paciente deste
estudo apresentava a margem palpebral abaixo de
6 mm do limbo corneano, estabelecendo-se o grau
grave para a ptose palpebral.
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A ptose palpebral é observada na idade média
de 48 anos e a disfagia de 50 anos junto aos casos
de DMOF'. Os sintomas precoces da disfagia
sd0°: aumento do tempo de refeigédo e recusa para
alimentos secos. Os problemas de degluticéo,
muitas vezes evoluem gradualmente, impedindo a
ingestao de alimentos na consisténcia liquida. Essa
evolugdo pode gerar episddios de broncoaspiragao,
regurgitagéo oral e refluxo nasal, crises de asfixia,
pneumonia e desnutrigdo. Altera¢cdes na voz por
rouquidao aparecem junto ao quadro clinico, assim
como de voz molhada devido a penetragao laringea
de liquidos em 67% dos pacientes e fraqueza dos
musculos faciais em 43% 3°. Nos quadros graves,
que representam ente 5% a 10% dos portadores, a
ptose palpebral e a disfagia orofaringea sdo obser-
vadas antes dos 45 anos®.

Na avaliagdo clinica da disfagia™ realizada
inicialmente, a paciente apresentou: imprecisao
articulatéria; incoordenagdo PFA; incoordenagao
do sistema sensoério motor oral observada na
dificuldade de mobilidade dos 6rgéos fonoarticula-
térios e na sensibilidade orofacial; dificuldade em
posteriorizar o bolo alimentar para as consisténcias
liquida, por presenca de sinais de penetragao
laringea e, sélida com perda prematura; ausculta
cervical alterada; e a presenca de tosse antes,
durante e/ou apos a degluticado.

O grau de severidade da degluticao é estabe-
lecido a partir da presenga dos sinais e sintomas
de transtorno na realizagdo desta funcdo. Tendo
como base o protocolo utilizado', tem-se a classi-
ficacao da disfagia em: leve, quando da ocorréncia
de adequagao articulatéria, coordenagéo pneumo-
fonoarticulatoria — PFA, incoordenagao do sistema
sensoério motor oral, dificuldade em posteriorizar o
bolo alimentar e presenca de estase de alimento
ou saliva em pequena quantidade; moderada, com
dificuldades em repetir palavras ou imprecisao
articulatoria, incoordenacdo PFA, incoordenagao
do sistema sensério motor oral, dificuldade em
posteriorizar o bolo alimentar, estase de alimento
ou saliva em pequena quantidade, ausculta cervical
alterada e a presenca de tosse antes, durante e/
ou apos a degluticdo; e severa, com a ocorréncia
de confusdo mental, ndo cooperagédo do paciente
para realizagdo do teste, compreensido afetada,
dificuldades em repetir palavras ou imprecisao
articulatéria, incoordenagdo PFA, incoordenagao
do sistema sensério motor oral, dificuldade em
posteriorizar o bolo alimentar, estase de alimento
ou saliva em grande quantidade, ausculta cervical
alterada, presenca de tosse antes, durante e/ou
apos a degluticdo, ou pela auséncia de reflexo
de tosse. O grau de severidade da disfagia desta
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paciente € moderada. A partir dos dados clinicos
pode-se estabelecer o grau de funcionalidade
para a alimentagdo. Com a utilizacdo da Escala
Funcional de Alimentagao (Functional Oral Intake

Scale — FOIS)', que compreende uma escala de
funcionalidade da alimentagdo em 7 niveis (Figura
1), tem-se o nivel da funcionalidade da alimentagéo
como o V.

Niveis Funcionalidade da Alimentacgao

Nivel | Nada por via oral;

Nivel Il Deper!déncia de via aIterne_ltivaZ com minima oferta de via qral, para estimulos
gustativos, ou ofertas ocasionais de pequeno volume por via oral;

Nivel Il Depgr!déncia de via glternativa, com oferta de uma Unica consisténcia por via oral,
propiciando prazer alimentar;

Nivel IV Via oral total, mas limitada a uma Unica consisténcia;

Nivel V Via oral total, com mais de uma consisténcia, necessitando preparo especial;

Nivel VI Via oral total, com njais de uma consisténcia e limitagdes especificas do alimento ou
com alguma restrigao;

Nivel VII Alimentacgéao por via oral total, sem quaisquer restrigoes.

Figura 1 — Escala Funcional de Alimentacao (Functional Oral Intake Scale — FOIS)'

O grau de severidade das alteragdes vocais
pode ser estabelecido por meio de uma analise
perceptivo-auditiva. Considerando esta analise e
utilizando-se os parametros da escala GRBASI",
em que o G refere-se ao grau da disfonia, R
— rugosidade, B — soprosidade, A — astenia, S —
tensédo e | — instabilidade, a qual pontua os dados
clinicos entre 0 e 3, em que 0 refere-se a auséncia
de alteragdo, 1 alteragdo de grau leve, 2 para
alteragdo de grau moderado e 3 para alteragao de
grau intenso, tem-se que a gravidade da voz da
paciente deste estudo se enquadra no grau 2, grau
moderado.

A perda de peso é referenciada no processo
progressivo da doenga®*'®. De forma frequente,
é relatado emagrecimento de mais que 10% do
peso corporal, associado aos sinais de disfagia
e pneumonia por aspiragdo™. O quadro clinico
da paciente deste estudo e sua queixa inicial sao
corroborados pela literatura.

Chama a atengéo a diminui¢éo da sensibilidade
em regido orofaringea e a redugdo de mobilidade
do palato mole, imprimindo ressonancia nasal a sua
fala disartrica. A disartria esta citada em um estudo®
entre as caracteristicas de diagnéstico da doenca.
N&o se encontram, na literatura, dados da classi-
ficagdo da disartria ou disartrofonia nas DMOF,
embora haja a citagdo da presencga de disfonias?,
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disartria®, disfagia 2359314 comprometimento dos
musculos faringeos 2% e nasalidade?.

A Disartria é o disturbio da fala resultante da
paresia, paralisia, incoordenacéo ou espasticidade
dos musculos. A lesdo do neurdnio motor inferior
determina o tipo flacido para o caso, caracterizado
pela flacidez, fraqueza, atrofia e fasciculagdes
observadas 5819,

Durante o processo terapéutico fonoaudiolégico
a paciente foi gerenciada quanto a sua perda de
peso, que foi verificada no decorrer das consultas,
tendo sido observado uma estimativa de perda de
10% do seu peso corporal inicial, estabilizando-se e
sendo mantida, até agosto de 2014.

O registro semanal da ocorréncia de sinais
e sintomas de disfagia, por meio do diario de
disturbios de degluticdo’® destacou-se no geren-
ciamento terapéutico desta paciente, visto ter sido
possivel visualizar e corresponder os sinais clinicos
e sintomas de disfagia nas suas refeicdes usuais
e, desta forma, identifica-los a partir da sua dieta
diaria, melhorando a eficacia do seu tratamento e
adequando as técnicas fonoterapéuticas.

Odiario dos disturbios da degluticao foi idealizado
a partir dos relatos dos pacientes em atendimento
no ambulatério de Fonoaudiologia, ajustado até a
sua versao final (Figura 2).
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Diario da Alimentagao — Sinais de Disturbios da Degluticdo

Paciente:

Idade:

Més: Ano:

Dia da
Semana

CMIA[L|[J|CM|A| L |J[CM|A |L|JICM

Saliva

Agua

Sucos

logurtes

Cremes

Caldo

Frutas

Verduras

Legumes

Gréos

Paes

Farelos

Carnes

0- normal

1- engasgo

2- tosse

3- afogamento

4- alteragéo respiratéria — acelerado

5- cansago ou sonoléncia apés alimentagao

Indice
M | Café da manha
Almogo
Lanche
Jantar

—|r >0

Atencgéo: Anote as dificuldades na alimentagéo que vocé identificou, com qual alimento aconteceram e em que refeigéo.
Né&o esquega de preencher este diario e leva-lo as consultas de retorno, as suas anotagdes sdo fundamentais para o seu tratamento.

Autores: Lemos, I0; Kurtz, L; Bello, JZ; Cardoso, MCAF

Figura 2 — Diario da Alimentagao — Sinais de Disturbios da Degluticao'

Trata-se de um diario de facil compreenséo e
visualizagcao, com dados relevantes para o esclare-
cimento do diagndstico, para a melhora no acompa-
nhamento quanto a efetividade do tratamento e
técnicas fonoterapéuticas, para a identificacdo e
orientagdo do afastamento dos desencadeantes
quando possivel. O mesmo foi implementado no
atendimento de rotina dos pacientes atendidos no
ambulatério, frente a queixa ou sinais e sintomas de
disturbios da degluticao.

A ampliagdo da sensibilidade intraoral com
estimulos tateis e térmicos (frios), aliado ao aprimo-
ramento mio orofacial por meio de exercicios de
mobilidade das estruturas (direcionadas aos labios,
lingua, bochechas e palato mole), a organizagao
da coordenacdo pneumofonoarticulatéria (pela
adequagao do tipo e modo respiratorio) e da
ampliacdo dos tempos maximos de fonacdo, bem
como, do treinamento da degluticdo com manobra
de segurancga de cabega — queixo no peito e a orien-
tagdo e treinamento da realizagdo dos exercicios
como tarefa para casa, resultaram na diminuicao
dos episddios de tosse e engasgo, assim como na
melhora consideravel para ingestdo de alimentos

liquidos, seguindo-se a sugestdo e o treinamento
da utilizagdo de consisténcia pastosa, com visco-
sidade do tipo pudim, em todas as refei¢oes.

Nalliteraturaencontra-se, juntoa DMOF, o estabe-
lecimento da disfagia orofaringea inicialmente para
alimentos da consisténcia sdélida e depois para a
liquida, seguida por fibrose dos musculos faringeos
que dificultam a propulsao do bolo alimentar, que se
associa na diminuicdo do relaxamento do musculo
cricofaringeo, resultando no atraso da transferéncia
do bolo por meio da transigao faringo esofagica —
TFE. Com isso, tem-se como direcionamento do
tratamento, a dilatagao repetitiva da TFE e a reava-
liagdo continua do paciente por meio de exames
de imagem da degluticdo (videodeglutograma e
nasofibroscopia da degluticdo)®.

A miotomia da transi¢cdo faringoesofagica e
a dilatagdo do fasciculo transverso do musculo
cricofaringeo sado duas intervengdes descritas,
que permitem facilitar ou melhorar os problemas
degluticdo na DMOF, embora tais procedimentos
sejam temporarios, pois a degeneragdo muscular
prossegue®.
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Embora ndo se tenham dados de evidencia
clinica fonoaudioldgica que pudessem nortear este
estudo, os resultados clinicos obtidos durantes os
anos de 2013 e 2014 permitem inferir a estabili-
zagao do quadro progressivo da doenga e melhoria
da qualidade de vida da paciente, postergando sua
evolucao.

A paciente o deste estudo permanece em
atendimento e gerenciamento clinicos, estando,
neste momento, com certa modificagdo do quadro
estabilizado inicialmente. A perda da estabilizagao
verificada sugere a evolugdo da doenga.

N&o se encontrou relatos clinicos de DMOF na
area da fonoaudiologia, mesmo em se caracteri-
zando pela presenca de disfagia orofaringea neuro-
génica e/ou disartrofonia.

CONCLUSAO

A distrofia muscular oculofaringea é uma
doenca considerada de alta incidéncia, com

variavel ocorréncia na populagdo mundial conforme
a regiao, progressiva e hereditaria.

O relato deste caso mostra quadro clinico
fonoaudiolégico de disfagia orofaringea neuro-
génica de grau moderado; e altera¢ao de voz carac-
terizada por rouquidédo e soprosidade de gravidade
moderada; e disartria do tipo flacido, o que carac-
teriza o quadro clinico de disartrofonia flacida. A
intervencédo fonoaudiolégica promoveu a estabili-
zacao do quadro clinico e do peso corporal durante
0 ano de atendimento, com posterior retomada de
progressao da doenca.

O direcionamento clinico sugerido para os casos
de DMOF é de uma abordagem interdisciplinar,
cuja contribuicdo da fonoaudiologia € do favore-
cimento de uma alimentagédo segura, a facilitagéo
da comunicacdo oral e melhoria da qualidade
de vida.

ABSTRACT

The Muscular Dystrophy Oculo-pharyngeal myopathology is a hereditary autosomal dominant, late-
onset, with clinical signs of ptosis and oral pharyngeal dysphagia, this may be associated to the
proximal muscle weakness. This study examines the speech therapy conduct in a case of oculus-
pharyngeal dystrophy. The subject was treated in the speech-language therapy outpatient since
March 2013, with biweekly sessions, being changed to weekly sessions from July of the same year.
The therapy consists of improving mobility of oral facial structures; organization of the pneumonic
articulatory coordination; frequent revaluations of the swallowing disorders, with the register of the
episodes of signals and symptoms of swallowing disorders in the habitual feeding, as well as, by the
verification of the usual diet consistencies with security maneuver (chin-chest); weight check; using
the habitual daily swallowing disorders diary, and orientation for the accomplishment of the daily oral
facials exercises at home. She had stabilization of the clinical picture and the corporal weight during
the year of attendance, with posterior retaken of disease progression. The suggested clinical aiming
is of interdisciplinary boarding, having as contribution from speech and language therapy, the aiding
of a safe feeding, the facilitation of the verbal communication and improvement of the quality of life.

KEYWORDS: Deglutition Disorders; Muscular Dystrophy, Oculopharyngeal; Nervous System
Diseases; Voice; Speech; Language
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