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INTRODUCAO

- Muitas criancas apresentarao anomalias
congénitas na pratica otorrinolaringologica

- Podemos ser os primeiros a encontrar um
individuo e sugerir o diagnostico

- Por isso a importancia de que estejamos
familiarizados com as caracteristicas associadas
as sindromes mais comuns em nosso dia a dia



SINDROME DE DOWN




SINDROME DE DOWN

- Descrita pela primeira vez em 1866
por John Langdon Down

» Trissomia do 21

- Maior risco quanto maior a idade
materna, especialmente apos 35 anos

« E a causa mais comum de deficiéncia intelectual



SINDROME DE DOWN

- Caracteristicas:
= Braquicefalia
= Base nasal e occipital achatados
= Orelhas com implantacao baixa
= Macroglossia, glossoptose
= Fendas palpebrais obliquas
s Epicanto
= Manchas de Brushfield
s Prega simiesca
= “Sandal gap”
= Dobras nucais em maior namero
= Retardo mental
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SINDROME DE DOWN

 Outras caracteristicas
= Hipotonia muscular

Estrabismo

O

O

Catarata congénita

a

Detfeitos do septo atrial ou ventricular

a

Distiirbios gastrointestinais

- Refluxo gastroesofagico

- Estenose ou atresia duodenal

- Doenca de Hirschsprung ou doenca celiaca



PROFILE VIEW ANTEROPOSTERIOR VIEW

SINDROME DE DOWN [l f

- Diagnostico pré-natal ’)

= Auséncia dos 0ssos nasais ‘
+ Primeiro trimestre (60-80%) &
+ Segundo trimestre (37-41%) Hypomsm.x

= Ossos nasais hipoplasicos )
- Nao é util como marcador
unico no 1° trimestre
» Melhor quando associado a
auséncia de 0ssos nasais no
20 trimestre (60-100%)




SINDROME DE DOWN

- Consideracoes otorrinolaringologicas

» Instalacao de tubos de ventilacao é frequente
« Otite média recorrente
 Perda auditiva condutiva por efusao persistente
+ Tortuosidade do conduto auditivo é comum

= Apnéia obstrutiva do sono
* Glossoptose

- Atencao também deve ser dada
= Atresia de esofago, fistula traqueoesofagica
- Podem necessitar correcao cirurgica imediata
= Instabilidade atlantoaxial
» Hipotireoidismo/Tireoidite de Hashimoto
= Maior risco para doencas hematopoiéticas (ex.: LLA)



SINDROME DE CROUZON




SINDROME DE CROUZON

“Disostose craniofacial”

 Descrita em 1912 pelo médico
francés Octave Crouzon

« Autossomica dominante

- Mutacao no receptor do fator de crescimento
fibroblastos II (FGFR2) no cromossomo 10

- Afeta o primeiro arco branquial



SINDROME DE CROUZON

« Durante seu desenvolvimento, os 0ssos
faciais fundem-se precocemente ou sio /[
incapazes de expandir-se i RN
« Fusao de suturas diferentes leva a diferentes
padroes de crescimento do crinio

Retardo mental nao é um dos tracos caracteristicos

a menos que o fechamento prematuro das suturas
cranianas prejudique o desenvolvimento do cérebro



SINDROME DE CROUZON

» Caracteristicas
= Craniossinostose
= Exoftalmia
= Hipertelorismo
= Estrabismo
= “Nariz em bico”
» Maxilar hipoplasico
= Falso prognatismo mandibular
- crescimento da mandibula é normal
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SINDROME DE CROUZON

- Consideracoes Otorrinolaringologicas

= Ha perda auditiva em 1/3 dos casos

= Maior parcela € condutiva
- Fixacao ossicular
» Otite média serosa

= Possibilidade de reconstrucao craniofacial
- Fins funcionais e/ou estéticos



SINDROME DE CROUZON

- Reconstrucao craniofacial




SINDROME DE APERT




SINDROME DE APERT

« Descrita em 1906 pelo médico frances Eugene
Apert

« Caracteristicas craniofaciais semelhantes a
sindrome de Crouzon
= Apert também envolve a mutacao FGFR2

» Distinguem-se pela presenca de sindactilia

= secundaria a mutacao em receptor do fator de
crescimento de queratinocitos (KGFR)



SINDROME DE APERT

« Autossomica dominante

« Mutacao esporadica em 98%

- Afeta primeiro arco branquial



SINDROME DE APERT

- Tendem a apresentar proeminéncia frontal

- Exoftalmia e hipertelorismo também estiao presentes
- Maxila hipoplasica

- Sindactilia

» Nariz em sela, base nasal achatada

- Cavidade oral
= Palato ogival
= Fenda palatina
= Anormalidades dentarias (ma oclusao, erupcao ectopica)
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APERT =




SINDROME DE APERT

= Perda auditiva condutiva
+ Otite média cronica
- Fixacao do estribo

= Reconstrucao craniofacial pode ser realizada de
maneira semelhante a Sind. Crouzon.




SINDROME DE TREACHER COLLINS




SINDROME DE TREACHER COLLINS

- Descrita pelo britanico Edward Treacher Collins em
1900

- Também conhecida como Disostose mandibulofacial
ou sindrome de Franceschetti-Zwahlen-Klein

- Autossomica dominante

- Mutacao do gene TCOF1 no cromossomo 5

- Nova mutacao pode ocorrer em até 60%

- Penetrancia completa, mas expressao variavel

- Acomete primeiro e segundo arcos, sulcos e bolsas



SINDROME DE TREACHER COLLINS

- Caracteristicas: _'
- Hipoplasia malar e mandibular @ -+
= Coloboma em péalpebra inferior i
(formacao palpebral erronea)
» Pode haver fissura palatal
s Inteligéncia normal
» Malformacoes de orelha e
ouvido médio
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SINDROME DE TREACHER COLLINS

» Consideracoes Otorrinolaringologicas

» Perda auditiva condutiva em 30%

- Malformacao ossicular
 Microtia e/ou atresia de CAE
- Hipoplasia de mastoide

= Obstrucao de via aérea superior
- Traqueostomia pode ser necessaria




SINDROME DE TREACHER COLLINS

- Reconstrucao craniofacial




SINDROME DE GOLDENHAR




‘is.

i |
- Caracteristica principal: hipoplasia hemifacial
- Diversas etiologias
s Hematoma intrauterino
= Alteracao nas células da crista neural
entre 30-45 dias de gestacao
- Mais de um gene envolvido
» Acomete o primeiro e segundo

arcos branquiais




SINDROME DE GOLDENHAR

« Caracteristicas:

Olho malposicionado ou menor
Hipoplasia mandibular unilateral
Boca pequena

Coloboma da palpebra superior
Anomalias vertebrais

= A paroétida do lado afetado €
freqiientemente deslocada ou sofre
algum grau de aplasia

= Microtia, apéndices pré-auriculares
= Dermoide ocular
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CLASSIFICACAO DA MANDIBULA
g

= Mandibula normal



CLASSIFICACAO DA MANDIBULA
=

m TIPOI

Mandibula menor, mas identificavel



CLASSIFICACAO DA MANDIBULA

TIPO II

ATM funcionante, mas glendide de forma anormal

= TIPOIIA

Glenoide esta em posicao aceitavel



CLASSIFICACAO DA MANDIBULA

O O
i@fg}"?@]
TIPO II

ATM funcionante, mas glendide de forma anormal

s TipoIIB

ATM que nao pode ser reposicionada cirurgicamente



CLASSIFICACAO DA MANDIBULA

&/

s Tipo III

Ramo e cavidade glenodide inexistentes



SINDROME DE GOLDENHAR

- Malformacoes cardiacas, pulmonares, renais e
gastrointestinais podem estar presentes

« Perda auditiva

» Muito mais condutiva que neurosensorial
- Anormalidades ossiculares, microtia

 Curso do nervo facial aberrante — atentar a isso, se
paciente se submeter a mastoidectomia

- Reconstrucao craniofacial
= Para tto da mandibula hipoplasica




SINDROME DE PIERRE ROBIN




SINDROME DE PIERRE ROBIN

» Seqiiéncia de micrognatia, glossoptose e fenda
palatina
 Possivelmente devido a mau desenvolvimento intra-
uterino
- Teoria mecanica — é a mais aceita
= Ha hipoplasia mandibular entre 7-11 semanas de
gestacao
= Mandibula fica temporariamente "presa" entre
clavicula e esterno

- Lingua permanece elevada na cavidade oral, evitando
fechamento do palato e gerando assim uma fenda
palatina



SINDROME DE PIERRE ROBIN

- Fenda palatina em forma de U (80%) ou em
formadeV (20%)

- Normalmente nao ha labio leporino

« Sindromes associadas a Pierre Robin
= 19 sindrome de Stickler
o 20 sindrome de Treacher Collins




SINDROME DE PIERRE ROBIN

- Consideracoes Otorrinolaringologicas

» Comprometimento da via aérea
» Obstrucao das vias aéreas superiores
» Aspiracao de alimentos
- Estenose subgloética

= Perda auditiva
-+ Maior parcela € condutiva
» Otite média cronica (60%)







SINDROME DE STICKLER




SINDROME DE STICKLER

- Distiirbio do tecido conjuntivo levando a
caracteristicas craniofaciais, oculares e
articulares

» AutossOmica dominante

» Mutacao do colageno tipo II e XI

» A classica historia clinica inclui a combinacao
de uma fissura de palato com um historico
familiar de osteoartrite e perda auditiva.



SIND. DE STICKLER

- Caracteristicas

= Face achatada
- Hipoplasia maxilar e mandibular
- Nariz pequeno com ponta elevada

= Fenda palatina

» Anormalidades musculoesqueléticas
» Osteoartrite, hipermobilidade articular, escoliose

= Achados oculares
-+ Miopia, glaucoma, descolamento de retina e catarata



SINDROME DE STICKLER

« Perda auditiva

s NEUROSSENSORIAL leve a moderada em 80%
= Neurossensorial profunda ou mista em 15%

= Componente condutivo secundaria a distunc¢ao da tuba
auditiva devido a fenda palatina

» Associada a Pierre Robin em 25%




SINDROME DE WAARDENBURG




SINDROME DE WAARDENBURG

« Autossomica dominante
- Genes multiplos

 Penetrancia variavel




SINDROME DE WAARDENBURG

« Deslocamento lateral do canto medial dos olhos
= Canthorum distopia

- Anormalidades pigmentares
= Hipopigmentacao, especialmente cabelo e olhos

- Hipoplasia de asa do nariz

« Heterocromia de iris

- Vitiligo

- Fissura de labio ou palato (10%)



Hipoplasia de asa
nasal, topete branco

Canthorum distopia Heterocromia de iris




CRITERIOS DIAGNOSTICOS

- Maiores « Menores
» Heterocromia da iris = Leucoderma congénito
= Topete branco = De raiz nasal achatada
= canthorum Dystopia = Asa nasal hipoplasica
» Perda auditiva > Cabelos grisalhos prematuros

neurossensorial congénita

= Parente de primeiro grau
afetado

DIAGNOSTICO:
2 critérios maiores, ou
1 critério maior + 2 critérios menores



SUBTIPOS

» Tipo 1
= sintomatologia completa
= Assimetria facial, facies dismorfica

ooy




SUBTIPOS

 Tipo 2
= Sem canthorum distopia, topete branco menos
comum

= perda auditiva neurossensorial, heterocromia de
iris




SUBTIPOS

- Tipo 3 (Klein-Waardenburg sindrome)

= Semelhante ao tipo 1, mas com anomaliasjges
esqueléticas e retardo mental e

= Aplasia de costelas, sacro cistico,
sindactilia cutanea




SUBTIPOS

= Associacao com doenca
de Hirschsprung




SINDROME DE WAARDENBURG

- Surdez neurossensorial congénita
» Normalmente nao progressiva
= Amplificacao auditiva
= Implante coclear

 Correcao de fissura labial
ou palatina esta indicada, bem
como consideracoes estéticas




SINDROME DE BECKWITH-
WIEDEMANN




Sindrome Beckwith-Wiedemann

- Hans-Rudolf Wiedemann (1964) e Edward
Beckwith (1969)

- Forma familiar de onfalocele e macroglossia

 Sindrome do supercrescimento mais comum na
infancia.

» Defeito no cromossomo 11

- Maioria parte dos casos é esporadica

- Heranca autossomica dominante familiar em
15%



Sindrome Beckwith-Wiedemann

- Cinco caracteristicas comuns:
» Macroglossia
= Macrossomia
s Defeito de linha média na parede abdominal
= Hipoglicemia neonatal '
= Apéndices/sulcos auriculares




Macrossomia

Macroglossia Apéndices/sulcos



CRITERIOS DIAGNOSTICOS

- Maiores « Menores

= Defeito na linha média = Hipoglicemia neonatal
abdominal = Polihidramnios

= Macroglossia > Prematuridade

o= Macrossomia > Hemangioma

= Apéndices / vincos = Fascies caracteristica (ou

= Citomegalia adrenocortical seja, hipoplasia)

= Anormalidades renais = Anomalias cardiacas

= Tumores embrionarios = Diatase dos retos

» Fenda palatina (raro) » Idade 6ssea avancada

DIAGNOSTICO:

3 critérios maiores ou 2 maiores + 3 menores



SINDROME DE BECKWITH-WIEDEMANN

- Consideracoes Otorrinolaringologicas

= Macroglossia
- Obstrucio das vias aéreas, dificuldade de alimentacao
+ Menos perceptivel com a idade

= Aumento do risco de malignidade
* Tumor de Wilms
- Hepatoblastoma
- Vigilancia
+ Ultra-sonografia abdominal a cada 3 meses até 8 anos
- Alfa-fetoproteina a cada 6 semanas até 4 anos



NEUROFIBROMATOSE




NEUROFIBROMATOSE TIPO 1

- Tipo 1 (von Recklinghausen)
= Neurofibromatose periférica

» Autossomica dominante
+ Gene da Neurofibromina (NF1) no
cromossoma 17
- Metade resultam de nova mutacao
= Expressao variavel
= Melhor prognoéstico do que neurofibromatose tipo 2




NEUROFIBROMATOSE TIPO 1

» Caracteristicas:
= Manchas café com leite
= Neurofibromas cutaneos
s Neuromas plexiformes
= Nodulos de Lisch
= Gliomas 6pticos
= Anomalias 0sseas
= Sardas axilares ou
Inguinais (sinal de Crowe)

i ..".'
’
(ke

Neurofibromas cutaneos
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NEUROFIBROMATOSE

- Diagnostico:
= Seis ou mais manchas café com leite Sinal de Crowe
+ Diametro maior que 5mm em pré-puberes
+ Diametro maior do que 15 milimetros em adultos

Dois ou mais neurofibromas ou um neurofibroma
plexiforme

Sardas axilares ou inguinais
glioma optico

Dois ou mais ndédulos de Lisch
Lesao Ossea

Parente em primeiro grau com a patologia

O
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NEUROFIBROMATOSE TIPO 2

« Neurofibromatose central

« Autossomica dominante

« Gene NF2 no cromossomo 22

« Aproximadamente 10% de todos os individuos
com neurofibromatose

- Significativa morbidade
= Alta incidéncia de neurosarcomas e tumores

gastrointestinais

- Escassez de manchas café com leite e sardas

axilares/inguinais



NEUROFIBROMATOSE TIPO 2

» Caracteristicas

= Manchas café com leite

= Schwannomas
- Neuromas acusticos bilaterais
- medula espinhal

= Catarata subcapsular

s Meningiomas



DIAGNOSTICO

« Schwanoma vestibular bilateral

 Presuntivo:  Sugestivo:
- Parente de 1° grau + > Schwanoma vest. unilateral +
Schwanoma vest. unilateral 2 dos abaixo
* Meningioma
= Ou dois dos abaixo: - Glioma
+ Meningioma + Schwanomma
+ Glioma - Catarata subcapsular ou
- Schwanomma cortical

- Catarata subcapsular ou
cortical > Ou multiplos meningiomas



SINDROME DE KLIPPEL-FEIL




Klippel-Feil

- Fusao vertebral cervical
= Tipo I - nivel Ginico
= Tipo II - varios segmentos nao contiguos
= Tipo III - multiplas, segmentos contiguos
» Pescoco curto, alado e linha do cabelo balxa
- Etiologia obscura ‘
- Anormalidades associadas
= Escoliose
= Assimetria facial
= Anormalidades renais




OUTRAS SINDROMES

SEM CARACTERISTICAS CRANIOFACIAIS

-« USHER

= Perda auditiva com defeito no ouvido interno
* Tipo I - surdez e disfuncio vestibular
* Tipo II - perda auditiva nao progressiva e da funcio vestibular normal
* Tipo III - perda auditiva progressiva e metade funcao vestibular

» Perda progressiva da visao por retinite pigmentosa

« PENDRED

» A perda auditiva neurossensorial
= Bbcio de tiredide

« JERVELL E LANGE-NIELSEN
» Canal de potassio defeituoso por mutacoes KCNQ1 e KCNE1
= Perda auditiva neurossensorial e palpitacoes (sindrome do
QT longo)

llong QT'



Conclusao

- Diferentes sindromes, caracteristicas por vezes
semelhantes

- Atentar para alteracoes-chave

» Condicoes coexistentes

= Se uma malformacao é encontrada, continue a
investigacao! Outras podem estar presentes!






