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RESUMO

Estudo de caso para avaliar a degluticdo pré e pés-tratamento enzimatico de um individuo com Mucopolissacaridose e analisar se
o tratamento ocasionou melhora na degluti¢do. Foi realizado o estudo descritivo de um individuo com 9 anos e 6 meses do género
masculino, com a forma grave da doenca, com observacdo em trés momentos: uma avaliacdo pré-tratamento e duas pés-tratamento.
Foram realizadas as seguintes avaliacdes: fonoaudioldgica para disfagia; quadro respiratério por um pneumologista; clinica otorri-
nolaringoldgica e a videoendoscopia da degluticdo. Posteriormente, os resultados foram interpretados segundo a escala Functional
Oral Intake Scale (FOIS) e os dados analisados por meio de andlise descritiva. Os resultados demonstraram nas avaliagdes pré e
primeira pés-tratamento, presenga de disfagia com repercussdo na dinamica alimentar. A segunda avaliacdo pés-tratamento evidenciou
auséncia de disfagia, com possibilidade para todas as consisténcias, porém com restricdo da consisténcia sélida devido a dificuldade
na mastigagdo consequente a alteragio oclusal significativa. Além disso, verificou-se normalidade da videoendoscopia da degluti¢ao
e gradativa melhora na dindmica da degluticdo no decorrer do tratamento. O estudo mostrou presenca de disfagia com repercussiao
negativa na dindmica alimentar, e ainda que o tratamento enzimdtico por mais de um ano trouxe melhoras para a degluticdo, com

repercussdo positiva na dindmica alimentar.

Descritores: Transtornos de degluticdo; Mucopolisacaridose II; Terapéutica; Estudos de casos; Estudos prospectivos

INTRODUCAO

As Mucopolissacaridoses (MPS) sdo consideradas do-
engas metabdlicas hereditdrias causadas por erros inatos do
metabolismo'”. Também chamadas de doengas lisossdmicas
de depdsitos causadas pela deficiéncia de qualquer uma das
enzimas envolvidas na degradagdo dos glicosaminoglicanos
(GAGs)®@.

Quanto a classificacdo, existem seis tipos de MPS, respec-
tivamente: MPS I, chamada de sindrome de Hurler; MPS 1I,
sindrome de Hunter; MPS III, sindrome de Sanfilippo; MPS
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IV, sindrome de Mérqui; MPS 'V, ndo classificada; MPS VI,
sindrome de Maroteaux-Lamy e por fim a MPS VII, sindrome
de Sly. Os nomes das MPS possuem relacio com seu defeito
enzimatico®.

Em relacdo a heranga, o modo autossdmico recessivo é
predominante com excecdo do tipo II, que possui heranca
ligada ao X. O curso das MPS € cronico e progressivo com
envolvimento multissist€émico, o qual acomete, principalmente,
o sistema esquelético e cardiopulmonar, a pele, a cérnea, o
figado, o baco, o cérebro e as meninges®. Quanto aos acha-
dos clinicos as MPS podem apresentar face grosseira, pelos
grossos, miocardiopatia, hérnia umbilical e ou inguinais,
alteragdo neurolégica progressiva, déficit no crescimento
corporal e facial, sindrome dismérfica, alteracio respiratoria,
deformagdes Osseas, enrijecimento das articulagdes, dificul-
dades respiratdrias e cardiacas, aumento do figado, baco e das
mucosas em geral®,

Em particular a MPS II, também chamada de sindrome de
Hunter, apresenta alteracdo no cromossomo Xq27-q28, que
resulta da deficiéncia da enzima iduronate-2-sulfatase. Por esta
razdo, ocorre 0 aumento na concentracao urindria dos GAGs
dermatan sulfato e heparan sulfato®®. No tipo II hd hetero-
geneidade clinica, chamada de tipos leve e grave, resultantes
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das mutacdes diferentes no mesmo gene. A diferenga entre
os tipos ocorre de acordo com a extensao do envolvimento
do sistema nervoso central com repercussao na cognicao®.
A forma grave inicia-se com o envolvimento somdtico, geral-
mente, entre 2 € 4 anos de idade, com varidvel acometimento
neurolégico, e evolui para uma deficiéncia mental grave com
comportamento hiperativo e agressivo. Assim sendo, ocorre
comprometimento na linguagem receptiva e expressiva, de
forma evolutiva, com perdas das habilidades comunicativas
ja adquiridas"*¥. A progressiva neuro-degeneragio resulta
em um quadro vegetativo com perspectiva de morte entre a
primeira e segunda década da vida®.

Outra alterac@o clinica grave € o comprometimento no
sistema respiratdrio devido a obstrug@o da via aérea por uma
combinacao de fatores como hipertrofia das adendides, macro-
glossia, pescogo curto, secrecio nasal, dentre outras, devido
ao acumulo dos GAGs que progressivamente sdo depositados
nos tecidos circunvizinhos do trato respiratdrio superior, na
orofaringe, hipofaringe e laringe; além disso, pode ocorrer
apneia obstrutiva do sono, de leve a grave, e quadros de pneu-
monia®*>, A alteragdo da funcio respiratéria e da linguagem
repercutem na eficdcia da degluti¢do e no risco de disfagia®.
Na MPS 1I evidenciou-se comprometimento na motricidade
orofacial pela alteracdo na morfologia e nas fungdes do sistema
estomatogndtico e quadros de disfagia com graus variados""”,
associados a comprometimento de linguagem. A disfagia foi
evidenciada no decorrer da doenca”, sendo um distirbio de
degluti¢do com sinais e sintomas especificos, caracterizada por
alteragdes em qualquer etapa e/ou entre as etapas da dindmica
da degluti¢do; pode ocorrer em virtude de lesdes neuroldgicas
ou nas estruturas orais ou orofaringeas®. Nas MPS, no decorrer
da doenga ocorre alteracdo significativa nestas estruturas®>.

Quanto ao diagnéstico da disfagia orofaringea, a avaliagao
clinica € um instrumento importante e norteador para esta-
belecer condutas tanto avaliativas quanto terapéuticas. Esta
avaliagd@o fornece informacgdes sobre a condi¢do de alimentacao
por via oral nos pacientes com disfagia neurogénica, e muitas
vezes € necessdria a realizacdo de exames complementares
para o diagndstico. Dentre os métodos complementares de
diagnéstico da disfagia destaca-se a nasofibrolaringoscopia
funcional da degluti¢do e a videofluoroscopia da degluti¢do,
este tltimo € o exame dindmico considerado padrao-ouro, visto
que fornece informagdes sobre o trajeto do bolo alimentar
através da orofaringe, hipofaringe e es6fago superior. A na-
sofibrolaringoscopia funcional da degluticdo tem resultados
compardveis a videofluoroscopia, sendo um método seguro
para ser realizado em pacientes de qualquer idade, com a
vantagem do menor custo, sem exposi¢do a radiacdo, além de
ser realizado a beira do leito. Embora ndo permita o estudo
da fase oral e esofdgica da degluti¢do, mostrou-se um método
eficaz, permitindo um diagnéstico seguro®. Em um estudo
com 28 criancas com MPS, observaram quadros de disfagia
nas fases preparatdria, oral, e faringea. Das 28 criancas, oito
delas realizaram exames de videofluoroscopia e EED (esdfago,
estdmago, duodeno), os quais constataram trés casos graves
de pneumonias aspirativas com indica¢do de via alternativa
de alimentac@o e orientacdo para colocacdo das criancas em
posicdo verticalizada. Nesta posicao foi verificada melhora
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significativa no estado geral. Muitas das criangas apresentaram
alteracdes nas fases preparatdria e oral, com dificuldades para
a preparagdo do bolo devido 2 md movimentagdo da lingua e a
eje¢do do bolo para a faringe. Foram preconizadas manobras
de estimulacdo ndo nutritiva com o objetivo de ndo perder o
reconhecimento da regiao oral?,

Em relacdo ao tratamento para MPS, atualmente a maioria
dos individuos sdo tratados de forma paliativa, em relagdo as
alteracdes decorrentes da evolu¢do da doenga com atuacio
de uma equipe interdisciplinar®¥. Em particular, a Fonoau-
diologia atua no acompanhamento audiolégico regular com
possibilidade de indicacdo de aparelho de amplificacdo sonora,
na estimulacgdo de linguagem e, nos casos de disfagia, na uti-
liza¢do de manobras e estratégias terapéuticas para favorecer
uma degluticdo segura”. Todavia, o tratamento eficaz para
MPS 1I € a reposicdo enzimdtica que substitui a proteina hu-
mana para os pacientes graves, com indicag@o entre os 12 e os
18 meses. Neste tratamento observou-se redugio de excre¢ao
de GAG’s pela urina, com a consequente melhora na atividade
bioldgica, aumentando a perspectiva de vida'?. Os estudos atu-
ais sdo descritivos e transversais sobre o perfil das alteracdes,
com raros estudos prospectivos que demonstrem a evolugdo
clinica ap6s o tratamento™®. Também nao foram encontrados,
na literatura pesquisada, estudos sobre a eficiéncia da enzima
no ambito fonoaudioldgico.

Desta forma, torna-se de interesse clinico, cientifico e
social, avaliar a degluticdo pré e pds-tratamento enzimatico
para MPS e analisar se com esse tratamento houve beneficio
na degluti¢do.

APRESENTACAO DO CASO CLINICO

Realizado estudo descritivo de um individuo com MPS
II, com a forma grave da doenga, género masculino, 9 anos
e 6 meses de idade, com diagndstico aos 4 anos de idade. De
acordo com o prontudrio genético, apresentou sintomas de
MPS aos quatro meses de idade. Para verificar a eficdcia do
tratamento enzimadtico, foram realizadas uma avalia¢do pré e
duas avaliagdes pds-tratamento com os respectivos intervalos
de um ano e um ano e quatro meses.

Foi realizada uma investigacdo fonoaudioldgica para
disfagia®, com o objetivo de caracterizar as manifestacdes
apresentadas e considerar a orientacio de condutas durante a
avalia¢d@o instrumental da degluticdo. Para esta avaliaciao foram
utilizados alimentos e liquidos em diferentes consisténcias: 1i-
quido (dgua filtrada & temperatura ambiente), pastoso (Iogurte)
e solido (pao tipo francés de 25 gramas). Durante a avaliacdo
foram utilizados os seguintes materiais: luvas, espétulas e o
alimento propriamente dito, além do estetoscopio pedidtrico
da marca Littmann® para ausculta laringea durante o procedi-
mento de degluticdo. Posteriormente, foi realizada a avaliagdo
clinica otorrinolaringolégica e instrumental da degluticdo,
videoendoscopia da degluticdo, segundo o protocolo de uma
Faculdade de Fonoaudiologia, o qual foi realizado em etapas.
A primeira etapa do exame foi conduzida por um otorrinola-
ringologista e a fonoaudidloga pesquisadora. As avaliacdes
estrutural e funcional da degluticao t&ém por finalidade verificar
0s aspectos estruturais pela avaliacdo das pregas vocais, larin-
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Quadro 1. Achados das avaliagbes fonoaudioldgicas pré e pds-tratamento enzimatico
IAF PD RDS | RDL | RDP | SIVO
Avaliacdo pré-tratamento enziméatico em dezembro de 2007 9 anos e 6 meses Sim Sim Sim Nao Nao

Primeira avaliacéo pos-tratamento enzimatico em dezembro de 2008

Segunda avaliagao pos-tratamento enzimatico em abril de 2009

10 anos e 6 meses Sim Sim Sim Nao Nao

10 anos e 10 meses Nao Sim Nao Nao Nao

Legenda: IAF = idade da avaliacédo fonoaudioldgica; PD = com presenca de disfagia; RDS = restrigao de dieta sélida; RDL = restricdo de dieta liquida; RDP = restricao

de dieta pastosa; SIVO = sem indicagao de via oral

ge, hipofaringe, orofaringe, cavidade oral, por¢do superior da
traquéia e funcionalidade da degluti¢do. Este exame € realizado
por meio de uma aparelhagem de fibra 6tica, rigida ou flexivel,
conectada 2 uma micro-camera e video-cassete. No teste da
degluticao utilizando essa aparelhagem, ndo € possivel verificar
a fase oral, entretanto foram obtidas informacdes titeis quanto
a capacidade de conteng¢@o dos alimentos, escape precoce da
fase oral, residuo faringeo, penetracdo laringea, aspiracio
larfngea ou regurgitacdo esofdgica. O exame foi realizado
com o individuo contido, colocado no colo do acompanhante
na posi¢do sentada para evitar movimentos espontaneos ou
reflexos que pudessem interferir no exame. Este fato ocorreu
porque a crianca ndo atendia a comando verbal, e ndo de-
monstrou entender a explicagdo do exame. Primeiramente,
foi avaliado o aspecto estrutural e funcional, sem a utilizacdo
do alimento, com a observagdo das fossas nasais, rinofaringe
e esfincter velofaringeo durante a degluticdo espontanea de
saliva. O aparelho foi introduzido pela fossa nasal mais pérvia,
sem qualquer anestésico, seja nasal ou oral, pelos riscos de
diminuir a sensibilidade local e para ndo alterar os dados do
exame quanto ao quadro sensorial. Por deflexdo inferior do
aparelho, a fibra dptica foi levada até a regido da rinofaringe
e fletida para baixo, logo atrds da dvula onde foi possivel
observar: base da lingua, hipofaringe, laringe, estase salivar
ou de alimentos na valécula ou em seios piriformes®. A
mobilidade das pregas vocais foi observada durante o choro,
pois o individuo ndo apresentava comunicagdo oral devido ao
comprometimento de linguagem receptiva.

Na segunda etapa, a avaliagdo funcional da degluti¢ao
foi realizada oferecendo alimento tingido com anilina azul
ao paciente, em quantidades e consisténcias progressivas. A
oferta de alimento foi realizada conforme possibilidade do
individuo, identificada na avaliacdo clinica anteriormente
realizada pela pesquisadora. Na avaliag@o pré-tratamento e na
primeira pds-tratamento enzimético foi constatada, por meio
da avaliagdo clinica fonoaudioldgica, a possibilidade de teste
apenas com a consisténcia pastosa. Na segunda avaliacdo
pos-tratamento foi constatada a possibilidade de realizacdo
de teste para liquido e pastoso. Os materiais utilizados foram
0s mesmos ja descritos. Todos os exames foram gravados em
DVD, permitindo revisdes das imagens obtidas. Foi utilizado
um equipamento endoscépico convencional composto por:
aparelho televisor SEMP®, 10 polegadas, colorido, modelo
TV 1022FAVU11; aparelho de DVD SEMP®; micro-camera
Toshiba® A43, acoplada a um adaptador para endoscopico
Machida®, modelo CA-34VS2; fibronasofaringolaringos-
copio flexivel Olympus® 4,2 mm ENF tipo 10; fonte de luz
hal6gena Olympus® CLE — F10 com flash e fonte metal hi-
lide Welch Allyn®. Por fim os resultados foram interpretados

segundo a escala de comprometimento funcional (gravidade)
da degluti¢io ap6s a Videoendoscopia da degluticdo (VED)!
e a escala Functional Oral Intake Scale — FOIS"%. A escala
de comprometimento funcional da degluti¢do apés a VED!3
considera: grau 0 como normal, que caracteriza a conten¢do
oral normal, reflexos presentes, auséncia de estase salivar,
alimentar e aspiragdo e menos de trés tentativas de propulsio
do bolo; grau I, como comprometimento leve, estase pos-
degluticdo pequena, menos de trés tentativas de propulsio
do bolo, auséncia de regurgitagdo nasal e penetracdo laringea
e grau II, como comprometimento moderado, estase salivar
moderada, maior estase pds-degluticdo, mais de trés tenta-
tivas de propulsdo do bolo, regurgitacdo nasal, reducio da
sensibilidade laringea com penetracdo porém sem aspira¢ao
traqueal. Em relacdo a escala FOIS"® considera-se: nivel 1,
nada por via oral; nivel 2, dependente de via oral alternativa
e minima via oral de alimento ou liquido; nivel 3, dependente
de via oral alternativa com consistente via oral de alimento
ou liquido; nivel 4, via oral de uma tnica consisténcia; nivel
5, via oral total com multiplas consisténcias, porém sem
necessidade de preparo especial ou compensagdes; nivel 6,
via oral com multiplas consisténcias, sem necessidade de
preparo especial ou compensacdes, porém com restricdes
alimentares; nivel 7, via oral total sem restri¢des. Os dados
foram analisados por meio de andlise descritiva.

Ap6s a realizacdo das avaliagdes fonoaudioldgicas foram
constatados achados semelhantes nas avaliagdes pré e pri-
meira pés-tratamento, com presenga de disfagia, restricao da
dieta sélida e liquida. Na segunda avaliacdo pds-tratamento
verificou-se a auséncia de disfagia e a restricdo da dieta s6-
lida devido a alteracdo oclusal significativa, consequente da
sindrome dismorfica (Quadro 1).

Foi observada normalidade no resultado do VED na segun-
da avaliacdo pds-tratamento enzimético, e gradativa melhora
da dindmica da degluticdo no decorrer do tratamento com
grau 6 segundo a escala FOIS. Devido a alteragdo oclusal
significativa, houve indica¢ao de restricao de alimentos sélidos
(Quadro 2).

Quadro 2. Achados avaliativos da videoendoscopia da degluticdo
(VED) e da escala FOIS

Idade do paciente durante a realizagéo da avaliagao
AvaliagGes 9 anos e 10 anos e 10 anos e
6 meses 6 meses 10 meses
VED Grau Il Grau | Grau 0
FOIS Nivel 4 Nivel 5 Nivel 6

Legenda: VED = videoendoscopia da deglutigdo; FOIS = Functional Oral
Intake Scale
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DISCUSSAO

Para a investigacdo deste paciente, foi realizada a video-
endoscopia da degluticdo (VED), que mostrou ser um exame
seguro e que tem sido capaz de detectar a maioria dos sintomas
da disfagia na fase faringea®. Posteriormente, foi aplicada a
escala FOIS, por ser um instrumento de avaliagdo que gradua
em niveis especificos a quantidade de ingestao por via oral™.

Na literatura pesquisada nao foram encontrados estudos
prospectivos sobre os beneficios do tratamento enzimatico no
ambito fonoaudiolégico, apenas um estudo prospectivo sobre
a histdria natural relacionando as manifestagdes otolégicas e
o desenvolvimento de linguagem na sindrome de Hunter, os
demais estudos sdo transversais relatando as altera¢des fonoau-
dioldgicas nas MPS7''19, Por esta razao, ndo foi possivel dis-
cutir os resultados desta pesquisa com outros estudos similares,
e sim com as alteracdes fonoaudioldgicas. Acreditamos que
tal ocorréncia se deva ao pequeno nimero de fonoaudiélogos
que atuam com doencas dos Erros Inatos do Metabolismo,
quer no pais como em outros centros.

Com relacdo aos achados da avaliagdo pré-tratamento en-
zimatico foi evidenciada presenca de alteracdo da morfologia
e das fungdes do sistema estomatogndtico. Estes achados estdo
em conformidade com a literatura pesquisada, que verificou
alteracdo importante do sistema estomatognético™"', A
alteracdo na face, também chamada de sindrome dismorfi-
ca®¥, foi evidenciada neste estudo. Quanto aos resultados da
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disfagia também foram observados quadros variados em casos
de MPS"?9, e em particular um estudo evidenciou um quadro
severo de disfagia orofaringea na MPS II, com comprometi-
mento significativo de linguagem”, dados semelhantes aos
achados deste estudo. Os mesmos resultados foram observados
na primeira avaliagdo pds-tratamento.

Na segunda avaliacdo, um ano e quatro meses apds o
tratamento enzimdtico observou-se melhora na func¢do de
degluticdo, com repercussdo positiva na dinamica alimentar.
A literatura relata que os individuos com MPS II que realiza-
ram reposicdo enzimdtica apresentaram reducio de excre¢do
de GAG’s pela urina, com consequente melhora na atividade
bioldgica, aumentando a perspectiva de vida'". Pela excregao
de GAG’s ocorreu reducdo de actimulo de depdsitos em regi-
des do trato respiratdrio superior, na orofaringe, hipofaringe e
laringe®*. Desta forma, foi favorecida a melhor fisiologia das
estruturas envolvidas na degluticdo. Parece que o tratamento
enzimdtico melhora as condi¢gdes gerais do paciente, dentre
elas a funcio da alimentagdo.

COMENTARIOS FINAIS

Ha presenga de disfagia com repercussdo negativa na di-
namica alimentar, e parece que o tratamento enzimdtico por
mais de um ano, trouxe melhora na degluticdo com repercussiao
positiva na dindmica alimentar.

ABSTRACT

Case study with the aim to evaluate swallowing pre- and post-enzyme treatment of an individual with Mucopolysaccharidosis, and to
analyze whether this treatment caused swallowing improvement. It was carried out a descriptive study of a male subject with 9 years
and 6 months with the severe type of the disease. The subject was observed in three distinct moments: one pre-treatment and two
post-treatment assessments. It was carried out a speech-language pathology assessment of dysphagia, a pneumologist’s respiratory
assessment, a clinical otorhinolaryngology assessment, and a fiberoptic endoscopic examination of swallowing. After that, results
were interpreted according to the Functional Oral Intake Scale (FOIS), and data were descriptively analyzed. Results showed presence
of dysphagia with impact on oral feeding in the pre-treatment and the first post-treatment assessments. The second post-treatment
assessment did not show any signs of dysphagia, with possibilities for all consistencies, however with restriction to solid consistency
due to a significant occlusal alteration. Moreover, the fiberoptic endoscopic examination of swallowing was normal in this assessment,
and there was a gradual improvement on the swallowing dynamics along the treatment. The study showed that dysphagia was present
and had a negative impact on food dynamics for the subject studied, and also that the enzyme treatment for over a year improved

swallowing, with positive impact on food dynamics.

Keywords: Deglutition disorders; Mucopolysaccharidosis II; Therapeutic; Case studies; Prospective studies
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