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ACHADOS FONOAUDIOLOGICOS NA INSENSIBILIDADE
CONGENITAA DOR COM ANIDROSE: RELATO DE CASO

Speech-language findings on pain congenital insensitivity with
anhydrosis: case report

Rosemere Teixeira Roza (", Ana Lucia de Magalhaes Leal Chiappetta @

RESUMO

Objetivo: relatar um caso de insensibilidade congénita a dor com anidrose de uma crianga de 3 anos de
idade, assim como discutir os achados fonoaudiolégicos, em relagdo aos aspectos do sistema
estomatognatico, destacando-se o processo de reabilitagdo dos érgaos fonoarticulatérios. Métodos: relato
de caso, baseado nos dados colhidos na anamnese, avaliagéo clinica, busca em prontuarios e entrevista
com responsavel. Resultados: verificou-se um déficit consideravel em todas as fungdes estomatognaticas,
presenca de lesdes auto-mutilantes com perda tecidual em lingua, labios, maos e dedos, o que acarretou
uma desnutrigao grave, quadros de anemia e frequientes internagdes. Apds intervengao fonoaudioldgica, a
paciente vem obtendo melhora nas fun¢des acima afetadas, tonicidade dos 6rgaos fonoarticulatérios, regres-
sao da desnutricdo, anemia, auto-mutilagéo e traumas decorrentes da insensibilidade aos estimulos doloro-
sos. Conclusao: a terapia fonoaudiolégica neste relato de caso é necessaria pela possibilidade de retardar
sintomas que aparecerao com a progressao da doenga. Dessa maneira, a atuagao precoce da fonoaudiologia
em consonancia com os demais profissionais da equipe de saude, pode retardar a evolugéo do quadro

clinico, visando uma melhor qualidade de vida para o paciente e para sua familia.

DESCRITORES:Insensibilidade Congénita a Dor; Hipoidrose; Automutilacao; Retardo Mental

INTRODUGAO

Alnsensibilidade Congénita a Dor com Anidrose
(CIPA) ou neuropatia sensorial autonémica heredita-
riatipo IV (NSAH IV) constitui-se em uma desordem
de origem genética, autossémica recessiva, que afe-
ta o sistema nervoso central e periférico. Vem sendo
relatada como uma anomalia rara, no entanto, dados
em relagdo a sua incidéncia ndo tém sido encontra-
dos. Até 2001, apenas 56 casos de CIPA haviam sido
relatados na literatura médica ™.

Esta neuropatia caracteriza-se clinicamente por epi-
sodios recorrentes de febre sem causa aparente,
anidrose, auséncia de reagao a dor ou temperatura,
comportamento auto-mutilador e retardo mental. Tais
condigcbes acontecem porque ha uma falha na diferen-
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ciacao e migracao das células da crista neural, tendo
como conseqiiéncia a auséncia de fibras desmie-
linizadas e diminui¢do das fibras mielinizadas meno-
res, fazendo com que esses pacientes ndo apresen-
tem reacao a dor e temperatura. Além disso, suas glan-
dulas sudoriparas ndo séo inervadas, apesar de se apre-
sentarem normais, levando assim a anidrose *.

O comportamento auto-mutilador pode se manifes-
tar através de mordidas da lingua e labios, feridas nas
maos e dedos, fraturas, queimaduras, machucados e
cortes. A ocorréncia destas repetidas injurias devido a
insensibilidade a dor pode predispor o paciente a varias
complicagdes, incluindo infecgbes, osteomielite, fratu-
ras, deformacgdes nas articulagbes e, menos comu-
mente, amputagdes digitais, devendo o paciente ser
monitorado e acompanhado por uma equipe multidisci-
plinar a qual inclui o fonoaudidlogo *°.

Na CIPA, a consaguinidade é freqlientemente ob-
servada. Embora nenhuma desordem possua exata-
mente as mesmas caracteristicas dessa doenga, al-
gumas neuropatias sensoriais apresentam aspectos
semelhantes, ja que a sensacao de dor também é
deficiente, tais como, Sindrome de Riley-Day e indi-
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ferenga congénita a dor. Além disso, sindromes que
apresentam comportamento auto-mutilador, como
Sindrome de Lesch-Nyhan, podem ser determinantes
para o diagndéstico diferencial da CIPA. Porém, esta
ultima é a unica neuropatia que o paciente acometi-
do apresenta anidrose e febres recorrentes associa-
da a um comportamento auto-mutilador 246°°,

Devido a perda de reagéo a dor, um dos 6rgaos
mais utilizados pelos pacientes para se auto-mutila-
rem sdo os dentes, o0 que resulta em risco de lesdes
a lingua, labios e mucosa oral, podendo ocasionar
graves mutilagbes orais, como perda de tecido da
lingua. Na maioria dos casos, estes pacientes co-
megam a morder sua lingua ou dedos assim que seus
dentes erupcionam. Além disso, danos decorrentes
do comportamento auto-mutilador nas maos e dedos,
ou ainda remogao de unhas podem ocorrer em paci-
entes acometidos pela CIPA 268112

As lesBes traumaticas decorridas da auto-mutila-
Gao permanecem expostas ao trauma continuo, poden-
do levar a um atraso na cicatrizagao e ao perigo de uma
infeccao superposta. Dessa forma, varios métodos tém
sido utilizados para se evitar a auto-mutilagao, tais como
extragdes dentarias, desgaste dental, uso de moldeiras
ou uso de placa de prote¢gdo. Também é comumente
relatada a perda precoce de dentes deciduos devido a
trauma nestes pacientes, assim como auto-extragdes
dentarias 28101314,

O diagndstico precoce e preciso da doenga & im-
prescindivel, embora ndo haja tratamento especifico. E
necessario o acompanhamento de pacientes por uma
equipe multiprofissional devido as complicagbes decor-
rentes da doenca e para que sejam implementados pro-
gramas especiais de treinamento na tentativa de se pre-
venir a auto-mutilagao, diminuindo assim a gravidade e
a frequiéncia das injurias traumaticas recorrentes 'S,

Dessa forma, o presente estudo objetiva relatar um
caso de uma crianga de trés anos de idade com esta
desordem, apresentando lesées auto-mutilantes em lin-
gua, maos e dedos; assim como tragar o perfil
fonoaudioldgico, a partir dos achados, em relagao aos
aspectos do sistema estomatognatico, destacando-se
0 processo de reabilitagdo dos érgaos fonoarticulatorios,
que afetam o desempenho das fung¢des alimentares de
sucgao, mastigacao e degluticao e, ainda, das fungbes
articulatorias e respiratorias.

METODOS

Relato de caso de uma crianga de trés anos de
idade com CIPA, baseado nos dados colhidos na
anamnese (Figura 1), exame fisico e avaliagao clini-
ca, compreendendo os sinais e sintomas que interfe-
rem na fungéo fonoaudiolégica normal e, além disso,
busca em prontuarios e entrevista com responsavel.

O presente estudo foi realizado na Associagao de
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Pais e Amigos dos Excepcionais (APAE), no munici-
pio de Mendes/RJ, onde a crianga € acompanhada
desde o primeiro ano de vida. A elaboragao desta
pesquisa levou em consideragéo as recomendagdes
da Resolugéo n° 196/1996, do Conselho Nacional de
Saude, que incorpora, sob a 6tica do individuo e das
coletividades, os quatro referenciais basicos da
bioética: autonomia, ndo maleficéncia, beneficéncia
e justica, entre outros.

O projeto desta pesquisa foi aprovado e conside-
rado sem risco pelo Comité de Etica em Pesquisa do
Centro de Especializagdo em Fonoaudiologia Clinica
sob o nimero 76/06 sendo necessaria a apresenta-
¢ao do Termo de Consentimento Livre e Esclarecido.

RESULTADOS

Relato de Caso

Crianga com trés anos de idade, sexo feminino,
nasceu de parto normal, a termo com 37 semanas
de gestagdo. Baixo peso ao nascer 2.350 g. Filha de
pais consangtiineos (tio-sobrinha).

Segundo relatos da méae, na primeira semana pos-
natal, a crianga apresentou episédios repetidos de
febre com picos de 39°C, com anidrose. A mesma
percebeu que a temperatura corporal da filha aumen-
tava quando a temperatura ambiente esquentava. Na
segunda semana de vida, foi internada devido aos con-
tinuos quadros febris, tendo recebido o diagnédstico
médico de infecgdo urinaria.

Durante uma internagao hospitalar, aos sete me-
ses de idade, devido a desnutricdo e febre continua,
0s médicos perceberam que a crianga nao chorava,
nao esbogava nenhuma expressao de dor, com esti-
mulos dolorosos como pungdes de agulha. A mae
também ja havia percebido que durante as imuniza-
¢Oes injetaveis, a filha também n&o referia dor. Nesta
mesma oportunidade, observou-se a presenga de uma
lesdo no ventre da lingua, que foi tratada como afta.

Repetidas a¢des auto-mutilantes e lesbes traumati-
cas infectadas, além da febre alta, resultaram em fre-
quentes internag¢des hospitalares para antibioticoterapia
intravenosa. Seu peso, altura e perimetro cefalico eram
inapropriados de acordo com sua idade. Sua pele estava
sempre seca e morna a palpagao, por causa da anidrose
atribuida aos freqlientes quadros de hiperpirexia.

Aos nove meses, a crianga foi retirada da mae, devi-
do a uma denuncia de maus-tratos. Pois a mesma, além
do quadro de desnutricdo grave que vinha apresentando,
ainda exibia multiplas lesdes em lingua, labios, dedos e
maos decorrentes do comportamento auto-mutilador.

Com a persisténcia das lesdes, a crianga foi en-
caminhada para uma avaliagdo médica, ocasiao em
que a CIPAfoi diagnosticada pela apresentagao dos
sintomas clinicos estereotipados, episodios repeti-
dos de febre inexplicavel, anidrose, auto-mutilagéo e



insensibilidade a dor e a temperatura e retardo men-
tal desde a infancia. Ainsensibilidade a dor e a tem-
peratura explicam o comportamento auto-mutilador,
o aparecimento de lesdes e até mesmo queimaduras
frequentes. Na maioria dos casos essas criangas
comegam a morder a lingua ou os dedos quando os
primeiros dentes erupcionam.

Desde entao, a crianga vem sendo acompanhada
por uma equipe multiprofissional de saude na APAE
de MENDES/RJ e em caso de tratamentos de maior
complexidade, esta é sempre encaminhada para uma
referéncia mais proxima.

Apos o diagnostico de CIPA, a paciente foi subme-
tida a uma avaliagédo fonoaudiolédgica da instituicdo e
encaminhada ao Servigo de Odontopediatria da Facul-
dade de Odontologia da Universidade Federal do Rio
de Janeiro, visto que as lesbes auto-mutilantes eram,
em sua maioria, provenientes de mordidas, dessa
maneira o tratamento odontoldgico seria necessario.

Em sua avaliagio inicial, foi observada uma extensa
Ulcera com aspecto necrético na regido de ventre da
lingua (Figura 2) e ferimentos em dedos, maos, joelhos
e pés (Figura 3). Apresentava também a denticdo decidua
completa e higida, exceto pela auséncia dos dentes 51
e 61, os quais haviam sido avulsionados devido a um
trauma (queda) ocorrido, promovendo, segundo a méae,
a diminuicao daleséo da lingua.

Diante disso, o plano inicial de tratamento proposto
pela odontdloga foi a utilizagdo de moldeiras, mas nao
obteve éxito, visto que a crianga a mordia e sua durabi-
lidade n&o ultrapassava uma semana. Logo, foi propos-
ta a exodontia de todos os elementos dentarios, sob
anestesia geral devido ao retardo mental e idade da pa-
ciente, além do seu comportamento nao-cooperador.
Porém, este procedimento foi contra-indicado pela equipe
médica devido a desnutrigdo acentuada da mesma. As-
sim, as extra¢des foram realizadas em varias sessodes,
com intervalos de uma semana.

Ao longo do tratamento, observou-se regressao das
lesbes iniciais da lingua, dedos e maos, porém outras
lesbes passaram a ocorrer pelo desenvolvimento de
novos comportamentos auto-mutiladores, como a re-
mocao de unhas das maos (Figura 4) e lesdes em labio
e mucosa bucal (Figura 5). Esses novos habitos foram
implementados a medida que a paciente se adaptava e
aprendia outras maneiras de se auto-mutilar com os
dentes remanescentes entre as sessdes. Apds todas
as exodontias, observou-se a cicatrizagao das lesdes
orofaciais e das lesdes de maos e dedos.

Durante todo esse processo, a paciente ja nascida
com baixo peso, passou a desnutricao grave com qua-
dro de anemia, sujeita a diversos traumas e infecgdes,
seja por conta da insensibilidade a dor e até mesmo a
imunodepressao, atribuido a baixa ingesta alimentar,
fato que se agravou devido a exodontia total. Visto isso,
a intervengao fonoaudioldgica seria essencial para o
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restabelecimento miofuncional dessa paciente, até
porque a mesma apresentava déficit no desenvolvimento
da fala, motor (tanto corporal quanto orofacial).

Avaliagdao Fonoaudiologica

Os achados fonoaudiolégicos basearam-se na
anamnese, no exame fisico, clinico e entrevista com
o responsavel pela crianga e demais profissionais que
atuam em seu tratamento.

Ao exame fisico: bochechas simétricas e
espasticas; labios interpostos em repouso e ausén-
cia de comissura labial. Lingua alterada com perda
de tecido glésseo, frénulo curto e presencga de
interposic¢ao lingual em repouso. Dentigao iniciou-se
com 6-7 meses de idade tendo sido submetida a
exodontia total como tratamento de escolha pela
odontopediatria. Frénulos labiais superior e inferior,
palatos duro e mole sem alteragdes.

De inicio, a paciente utilizava a mamadeira
como unico instrumento para alimentagao. O bico
era redondo, de latex, com furo grande e tamanho
médio. Durante a sucgdo a mesma conseguia
sugar, porém com forga muscular diminuida com
auséncia de movimentagao das bochechas e es-
cape extra-oral consideravel.

O canudo esta comegando a ser introduzido na
estimulagao fonoaudioldgica, pois até o momento a
paciente ndo apresentava a forca de sucgdo necessaria
para este utensilio. O vedamento labial estava ausente,
escape de liquido presente, pouca movimentagao de
bochechas e auséncia de aumento de ténus corporal
durante a fungdo.

Outros utensilios, como copos e colheres foram in-
troduzidos no sentido de desenvolver as fungdes
estomatognaticas que se encontravam subdesenvolvidas
e até mesmo ausentes. O inicio foi complicado pela pou-
ca ou quase nenhuma habilidade que a paciente segura-
va os novos utensilios. O alimento era retirado da colher,
virando-a e raspando-a na gengiva e/ou labio inferior, com
presenca do reflexo de mordida ténica. Amovimentagéo
das bochechas era quase nula. Ao utilizar o copo, a
mesma nao vedava o labio corretamente, o apoio era
feito na gengiva devido a auséncia dos dentes, com pre-
sencga de escape extra-oral de liquido.

Quando iniciaria a avaliagdo da mastigacgao, per-
cebeu-se a incoordenagao de movimentos de labios,
lingua e mandibula associados a movimentos da ca-
beca. A paciente nao lateralizava, projetava e nem
apresentava rotagao da mandibula. Pouca movimen-
tagdo das bochechas foi observada, com amplitude
vertical mandibular aumentada, falha na trituragéo dos
alimentos, com apenas o amassamento pela lingua
contra o palato duro e escape extra-oral significativo.

No que se refere a degluticdo, a mesma apresen-
tava escape extra-oral, escape abundante de saliva,
dificuldade para deglutir tanto sélidos quanto pasto-
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sos e tempo de refeigdo maior que 30 minutos. As
vezes apresentava engasgos, tosse, recusa alimen-
tar e historico de pneumonias.

Quanto a respiragao, esta se apresentava mista
(oral e nasal), com ciclos curtos, as vezes ruidosa e,
predominantemente, abdominal.

Caracteristicas pessoais:
Idade:
Sexo)
Histdria pregressa

Formulirio de coleta de dados

Histdria atual:

Anteccdentes obstétricnos:

Caracteristicas socio-econdmicas:
2.1, Local onde reside:

{15 658M ( )=65M
2.3 condigdes de moradia
Agrua
3. Hdbitos

31 Alimentares

3.2 Anvidades fisicas ¢ exercicios
3.3 Hahitos de Lazer

3.4 Socials

4. Histdrico Famaliar

2.2, Renda familar; { y=<18M ( 31 2 5M

( ysim( Jndo luz { )sim () nédo
esgoto { }sim( hndo lixo () sim () ndo

{12 35M ()3 45M

Figura 1 - Formulario de coleta de dados utilizado na anamnese da crianga

Figura 2 - Lesdo em dorso de lingua com perda de tecido glésseo. Inicio da exodontia
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Figura 3 - Lesdes auto-mutilantes em dedos e maos. Nota-se a perda da falange distal do 3°
quirodactilo direito

Figura 4 - Lesdes provenientes de novo comportamento auto-mutilador: remogao das unhas como
reacado a exodontia

Figura 5 - Lesao ulcerada em labio inferior durante o processo de exodontia, as les6es em lingua
regrediram dando origem as novas les6es em labios
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DISCUSSAO

A Insensibilidade congénita a dor com anidrose
(CIPA) apresenta um quadro clinico estereotipa-
do, geralmente os pacientes tém episddios
inexplicaveis de hiperpirexia no periodo pds-natal
ou na infancia, anidrose, auto-mutilagéo e insen-
sibilidade a dor e a temperatura e retardo mental
desde a infancia. Ainsensibilidade a dor e a tem-
peratura explicam o comportamento auto-mutilador
e queimaduras freqlientes. Na maioria dos casos,
essas criangas comegam a morder a lingua ou os
dedos quando os dentes erupcionam ©.

As pessoas afetadas por esta sindrome geral-
mente morrem na infancia devido a quadros de
hiperpirexia e falha na percepg¢édo das injurias e
processos dolorosos, visto que a capacidade de
perceber a dor tem um grande valor para a sobre-
vivéncia ®°.

Traumas na lingua sao a manifestagéo oral mais
frequiente nesta condi¢ao, assim como, no labio infe-
rior. Danos extensos nas méos e dedos séo resulta-
do de mordidas freqlientes e auto-mutilagéo ™.

Ha relatos na literatura sobre a atribuigao de
maus-tratos a essa doenga e a consanguinidade
é freqiientemente observada. Estes achados tam-
bém foram evidenciados neste estudo, uma vez
que a crianca era filha de pais consanglineos e
exibia traumas repetidos e danos com perda
tecidual sem explicagao, antes do diagndstico de
CIPA 410,

Dessa forma, varios métodos tém sido utiliza-
dos para se evitar a auto-mutilacéo, tais como ex-
tracdes dentarias, desgaste dental, uso de
moldeiras ou uso de placa de protegéo 8101314,

O tratamento de escolha para o caso relatado
foi a exodontia total, pois a utilizagcado de moldeiras
nao obteve éxito, devido a constantes mordidas e
desgaste da mesma, pela paciente, que reduzia
sua durabilidade para aproximadamente uma se-
mana. Com a exodontia, a paciente que ja apre-
sentava baixo peso desde o nascimento, teve uma
piora do quadro de desnutricdo e anemia, devido
a baixa ingesta alimentar.

Frente as dificuldades da fungéo de sucgao que
a paciente apresentou, a intervencao fonoaudiol6-
gica foi necessaria, no sentido de restabelecer esta
funcao estomatognatica. O furo do bico da mama-
deira, que era grande, foi ajustado de acordo com
sua idade, com o objetivo de demandar maior for-
¢a da crianca ao sugar, e dessa maneira aumen-
tar o tdbnus muscular, isto foi observado pelo inicio
da movimentagao das bochechas ap6s algumas
sessbes, além disso, o bico de latex e redondo
foi substituido pelo ortoddntico e siliconizado.

No que tange as fungdes de mastigacao,
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degluticdo e respiracdo, a intervengdo fono-
audiolégica tem sido bastante pontual e incisiva.
A reabilitagado dessas fungdes vem proporcionan-
do a esta cliente uma melhora em seu quadro
clinico, principalmente no que se refere a desnu-
tricao, fato que tem sido observado com o ganho
ponderal apés o inicio do tratamento. A educagao
da paciente e de seus familiares tem sido um fa-
tor essencial na continuidade da assisténcia
multiprofissional.

Percebe-se que com a adesdo da familia e do
préprio paciente, o processo de reabilitagao tor-
na-se mais eficaz e eficiente, pois quando a fa-
milia desconhece o motivo pelo qual deve ou nao
realizar uma atividade/exercicio qualquer, ndo ha
um engajamento total ao tratamento, e em alguns
casos, o descaso e a incredulidade, podem es-
tar presentes. Assim, o quanto antes os pais fo-
rem orientados e iniciado o tratamento precoce,
melhores sdo as chances de uma crianga com
CIPA desenvolver-se sadiamente como outras cri-
angas.

O acompanhamento continuo torna-se neces-
sario, pois se espera que com o0 aumento da ida-
de e a intervencgao fonoaudiolégica, o comporta-
mento auto-mutilador do paciente melhore, como
observado em caso relatado na literatura 6.

O diagnostico precoce e preciso da doenga
€ imprescindivel, embora n&o haja tratamento es-
pecifico. E necessario o acompanhamento de
pacientes por uma equipe multiprofissional de-
vido as complicagdes decorrentes da doenga e
para que sejam implementados programas es-
peciais de treinamento na tentativa de se preve-
nir a auto-mutilagao, diminuindo assim a gravi-
dade e a freqiiéncia das injurias traumaticas re-
correntes 3¢,

CONCLUSAO

Conclui-se que a terapia fonoaudioldgica nes-
te caso de insensibilidade congénita a dor com
anidrose é importante, apontando para a possibi-
lidade de retardar sintomas que aparecerdo com
a progressao da doencga. Durante o periodo em
que a paciente iniciou o tratamento foi evidencia-
da a melhora do processo de alimentagao, ganho
ponderal, incluindo a reabilitagdo dos 6rgéaos
fonoarticulatérios, bem como a diminuigao da auto-
mutilagdo e traumas decorrentes da insensibili-
dade aos estimulos dolorosos. Dessa maneira, a
atuacao precoce da fonoaudiologia em consonan-
cia com os demais profissionais da equipe de sau-
de pode retardar a evolugao do quadro clinico, vi-
sando uma melhor qualidade de vida para o paci-
ente e para sua familia.
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ABSTRACT

Purpose: case report of congenital insensitivity to pain with anhydrosis of a 3-year-old child as well as
discussing the speech-language findings, in relation to the aspects of the stomatognathic system,
highlighting the process of rehabilitation for speech and hearing organs. Methods: case report, based
on the data gathered in the anamnesis, clinical evaluation and interviews with child’s parents. Results:
a considerable deficit was verified in all the stomatognathic’s function, presence of self-mutilation
behavior with loss tissue in tongue, lips, hands and fingers that gave rise to a severe malnutrition,
anemia pictures and frequent hospital internments. After the speech-language pathologist therapy
program the patient has been obtaining improvement in the aforementioned affected functions, tonicity
of the speech and hearing organs, and regression of malnutrition, anemia, self-mutilation and current
traumas of the insensibility to the painful stimulus. Conclusion: the speech-language therapy in this
case report is important, pointing out for the possibility of delaying symptoms that will appear with the
progression of the disease. In that way, the early performance of the speech-language pathologist in
consonance with the other health professionals, may retard the evolution of the clinical picture, seeking

a better quality of life for the patients and for their family.

KEYWORDS: Pain Insensitivity, Congenital; Hypohidrosis; Self Mutilation; Mental Retardation
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