34

ALTERACAO DE DEGLUTICAO EM UM CASO DE GLICOGENOSE

Disorder of swallowing in a case of glycogenosys

Junia Cornélia Fernandes VieirdV, Flavia Miriam Carneiro @, Vicente José Asséncio-Ferreifd

RESUMO
Objetivo: relatar um caso de uma crianga com diagnéstico de glicogenose, tipo lla (doenca de Pompe), descre-
vendo as altera¢gbes encontradas na deglutiééimdos: revisédo bibliogréafica e relato de caso de um meninp
de um ano de idade encaminhado para avaliacdo fonoaudiolégica. Sem diagndstico neonatal, as alteracdes
musculares evidenciaram-se aos quatro meses de idade, vindo a comprometer a alimentagcéo aos oito meses,
dois meses ap6s o desmame mateResultados: alguns achados foram condizentes com o referido na
Literatura: fraqueza muscular severa, atraso motor, cardiomegalia, dificuldade respiratoria e hipotonia genera-
lizada. Porém, a época das aquisi¢cdes do desenvolvimento neuro-psico-motor e da instalagao das dificuldades
de degluticao diferiram dos dados bibliograficos pesquis&inxlusdo: manifestagdes disfagicas impor-
tantes foram observadas, tais como engasgos; regurgitacdo nasal; tempo de alimentacdo prolongado; voz
molhada pés-degluti¢éo; dificuldade para tossir; forca, tbnus e mobilidade diminuidos na musculatura oral.

DESCRITORES: Doeng¢a do armazenamento de glicogénio; Doenca metabdlica; Degluticdo; Crianca; Relato
de caso.

INTRODUCAO A definicdo do tipo de glicogenose difere
dependendo do 6rgao afetado, da idade do surgimento
A glicogenose é uma alteracdo no metabolismo dglos sintomas, do defeito enzimatico especifico e da
glicogénio, que compreende um grupo de enfermidadeggveridade clinic& % E preciso descrever a que defeito
heterogéneas, de transmissdo autossdmica recessi@azimatico e a que 6rgdos comprometidos estamos nos
(hereditaria), causada por defeito nas enzimas ou réferindo, quando nomeamos determinada glicogénose
transporte de proteinas envolvidas nesse metabéfismo  Atualmente sdo descritos na literatura doze tipos
A energia necessaria para o funcionamento vital ddesta patologia. O tipo | (doenca de Von Gierke), o tipo
organismo é retirada da quebra das moléculas de glcoselll (doenga de Forbes-Cori), o tipo VI (doenga de Hers) e
Ap6s absorgédo pelas células, a glicose pode ser usa@atipos IX, Xl e XIlI (com casuistica muito pequena) tém
imediatamente ou armazenada sob a forma de glicdgéni¢omo apresentacao clinica comum a hepatomegalia e sdo
Ela é transformada em glicogénio por reagdes quimica@usados pelas seguintes alteragdes enzimaticas,
realizadas por enzimas especificas. Esse glicogénio soffespectivamente: glicose-6-fosfatase, enzima
um desdobramento chamado glicogendlise para formatesramidificante, fosforilase hepatica, fosfoglicomutase,
novamente glicose nas célutas glicogénio-sintetase. As manifestacdes clinicas podem
A sintese do glicogénio acontece em diversos tecidogparecer de um a trés meses de idade ou na segunda
do organismo, mas principalmente no figado, coragadnfancia, variando nos seguintes sintomas: rosto de
rins e musculdsJ& o armazenamento do glicogénio ocorrédoneca, convulsdes neo-natais, crises de hipoglicemia,
em grande quantidade, principalmente nas célulagpistaxe (hemorragia nasal), fraqueza muscular, déficit
hepaticas e musculafes no crescimento, sendo geralmente tipos de glicogenose
de bom prognéstiéo
O tipo IV (doenca de Andersen) ocorre por deficiéncia
na enzima ramidificadora, tendo como apresentacao clinica
principal a cirrose hepatitaD surgimento dos sintomas
aparece geralmente nos primeiros seis meses de vida,
caracterizando-se por déficit de crescimento,
hepatosplenomegalia, ictericia e hipertenséo portal, com
@ Especialista em Motricidade Oral prognégtico ruim (c')bito até trés arids)
Fonoaudiéloga em Clinica Particular A glicogenose tipo V (doenca de McArdle) ocorre
® Doutor em Medicina (neurologia) pela Universidade de Sad?0r deficiéncia na enzima miofosforilase e aparece na
Paulo - USP primeira década de viél€Esse tipo, juntamente com os
Professor da Universidade de Taubaté - UNITAU tipos VIl (doenga de Tarui com manifestacido em
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escolares), VIl (manifestagdo em adolescentes) e X (ede disfagia, o que ocorre com freqiiéncia em criancas
lactentes) tém como apresentac¢éo clinica fraquezometidas pela glicogenose tipoita
muscular, fadiga facil e cAimbras pos-exercicids As dificuldades de degluticdo encontradas na fase
O tipo Il (doenga de Pompe) ocorre por deficiéncia deral sdo chamadas de disfagia oral. Esse tipo de disfagia
maltase acida e distingue-se por trés formas diferentgsode ser primariamente causada por anomalias anatdmicas
forma infantil (tipo lla), forma juvenil (tipo lIb) e forma ou funcionais. Secundariamente, é mais freqiente nos
adultd= 57 Esse tipo de glicogenose é uma desordemistlrbios do sistema nervoso central (SNC) e nas
rara e apresenta uma freqiiéncia estimada de menos deféccdes musculares. Manifesta-se por meio de
em 100.000 nascimentos. A variedade clinica cobre uxfificuldades para deglutir liquidos e sdlidos, mastigagéo
amplo espectro de apresentac¢des no que se refere a idatlerada, presenca de reflexos orais primitivos, distdrbios
do aparecimento, a severidade dos sintomas e desnsoriais relacionados com a gustacao, temperatura e
prognésticos; tudo incluindo variados graus de miopatiatextura dos alimentés
Na forma infantil, tipo da glicogenose do paciente objeto O objetivo desse trabalho € relatar um caso de uma
desse relato de caso, os sintomas aparecem duranter@nca com glicogenose tipo lla (doenca de Pompe),
primeiro més de vida, com atraso motor, dificuldadaelescrevendo as alteracdes da degluticdo encontradas.
respiratoria e insuficiéncia cardiaca progressiva, hipotonia
e fraqueza muscular severa. O glicogénio se acumula ro METODOS
figado, musculatura (inclusive no musculo cardiaco) e
sistema nervoso central. As criangas ndo tém controle de Este estudo baseia-se em um relato de caso de um
cabeca e ndo sdo capazes de sentar. A massa muscularedino de um ano e quatro meses de idade com
normal, freqliientemente apresentando macroglossiaglicogenose tipo lla e revisao bibliografica realizada em
disfagid. Os reflexos miotaticos estao ausentes desde ossitas a BIREME, consultas em bibliotecas particulares
seis meses de idade. Ha uma debilitacdo progressiva e aitilizacdo de terminal computadorizado conectado a
maioria das criancas falece entre um a dois anos de vidinternet para pesquisa nos arquivos de literatura cientifica
Na forma juvenil, o curso da doenca € mais lento queos bancos de dados LILACS, MEDLINE e no site da
a forma infantil e os sintomas comecam a aparecer aBsREME e OMIM. A avaliacdo da degluticdo baseou-se
dois anos de idade, caracterizando-se por debilidad® formulario de avaliacdo subjetiva de degluticdo
muscular e hipotonia, sem comprometimento cardiaco. Eorofaringea em bebés, utilizado pelo departamento de
alguns casos ha& comprometimento respiratdriofonoaudiologia da maternidade de Campinas na UTI
hepatomegalia e ocasionalmente macroglossia. @eonatal (Anexo 2), por ser mais adequado a faixa etaria e
progndstico é de Obito entre a segunda e quarta décattandicbes fisicas da crianca. Foi realizada em trés
da vida, por falha respiratétia observacdes em consultério e uma na residéncia da
No adulto, desenvolve fraqueza muscular a partir dosrianca.
trinta ano& A distrofia muscular esta algumas vezes Relato de caso: menino, com um ano e quatro meses,
associada a deficiéncia respiratéria por comprometimentgncaminhado para avaliagdo fonoaudioldgica pelo setor
dos musculos do diafragma e intercostaiédo hd de neurologia do Hospital das Clinicas da Faculdade de
hepatomegalia, cardiomegalia ou macroglossta Medicina da Universidade de Séo Paulo (HCFMUSP) que
prognéstico depende do grau da falha respirdtdria  estava acompanhando o caso h& seis meses. A hipétese
Levando-se em consideragéo que a glicogenose tigllagndstica levantada era de miopatia por depésito de
lla € uma enfermidade que afeta a musculaturglicogénio, caracterizando uma glicogenose.
responsavel pela degluti¢dbe que esta funcdo é um Os dados de anamnese revelaram crianca de primeira
dos objetos de estudo da fonoaudiologia, observa-segastacdo, a termo, com parto cesariana, sem nenhum
oportunidade da descricdo deste caso. diagnoéstico neonatal. Mas, aos quatro meses de idade, a
A degluticdo € uma sequéncia reflexa de contragbedteracdo muscular de tronco, pesco¢o e membros era
musculares que propele o bolo alimentar desde a cavidagiéidente e se agravava paulatinamente. Foi amamentado
oral até o estdmadfo E um ato motor multissinaptico, exclusivamente no seio materno até a idade de seis meses.
com respostas motoras padronizadas e modificaveis pApds o desmame materno passou a ser alimentado por
alterac¢des no estimulo, no volume e na consisténcia doeamadeira, evoluindo gradativamente para alimentos
bolo alimentat. amassados e solidos. A partir dos oito meses, surgiram
A degluticdo divide-se em quatro fases: preparatdriapisédios de engasgos freqiientes e vomitos, limitando
oral, oral, faringea e esofagidhdNa fase preparatéria e cada vez mais a consisténcia alimentar. Comecgou a
na fase oral forma-se o bolo alimentar de maneira coesaesenvolver infec¢des freqlientes em vias aéreas que,
ele é ejetado para a faringe de onde sera levado parassociadas com a dificuldade para tossir, culminaram em
es6fago e estdmago. As estruturas anatdédmicasna broncopneumonia na idade de um ano e trés meses.
envolvidas nesse processo sdo estruturas da cavidade Na avaliacdo miofuncional oral foi observado, em
oral, faringe e laringe. Fraqueza das estruturas musculamepouso, postura facial e corporal hipoténica, com hiper-
responsaveis pela propulsdo do bolo é uma das causadensédo da cabeca que ndo se mantinha ereta sem apoio,
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labios entreabertos, relaxamento da musculatura

tipo;

sustentadora e levantadora da mandibula, protrusao assimétrico;
lingual entre as arcadas dentéreas e lingua apoiada no simétrico;

labio inferior com aspecto macroglosso.

retraido;

A sensibilidade estava aumentada para toques nos hipoténico;
labios e lingua, apresentando desvio ou retracao de franzido;
cabeca para todas as estimula¢gfes de toque, pressao,entreabertos.
gustacdo e temperatura. Na estimulag@o externa das Labios na degluticdo:
bochechas, a aceitagcdo do estimulo tactil era melhor do pobre vedamento;

que naregido intraoral.

mantém vedamento.

Os alimentos pastosos e sopas eram introduzidos Lingua/repouso:

com colher de cha de metal e os liquidos com copo

retraida;

adaptado para bebés com tampa em bico. Na apreenséo protruida;

do copo havia um ligeiro movimento labial para abocanhar

parte anterior da lingua em papila palatina;

a tampa, mas na introducdo dos pastosos e sopas, com aassimetria;

colher, esse movimento ndo existia, escoando a sopa para macroglossia;

fora da cavidade oral. O tempo de permanéncia do alimento microglossia;

pastoso na boca aumentava em relagdo ao liquido e as freio lingual encurtado;
tentativas de propulsdo posterior eram ineficientes. A alargado;

crian¢ca mantinha o alimento no vestibulo da boca,

fina;

eliminando-o parcialmente apoés reintroducdo de nova elevagéo de dorso;

porcéo alimentar.

elevacéo posterior;

Na ausculta cervical, feita durante e apés a degluticdo, geografica.
era possivel ouvir um pequeno borbulhar durante a Lingua na degluticdo:
liberacao do ar subglético entre as diversas tentativas de movimento ritmico;
degluticdo dos alimentos pastosos. Para os liquidos, esse clonus;
ruido ndo era téo evidente, mas também para esse tipo de protrusao;
alimento a fonacgdo poOs-degluticao, apresentava-se com involuntarios;

caracteristica "molhada".

Etica

A presente pesquisa foi avaliada e aprovada pelo

€eXCessivos;
restritos;
antero-posterior;
canulamento;

Comité de Etica em Pesquisa do Centro de Especializacdo fasciculacées.

em Fonoaudiologia Clinica (CEFAC) e considerada como
sem risco e com necessidade do Termo de Consentimento
Livre e Esclarecido (Anexo 1).

Formulério de avalia¢&o subjetiva da degluticao

orofaringea em bebés.

Fase oral/reflexos e estruturas orais:
Reflexo oral de procura:

presente;
ausente;
simétrico;
assimeétrico.

Reflexo oral de sucgéo:

na succgao nutritiva;

na succao néo nutritiva.
Reflexo oral de mordida:

presente;
ausente.

Reflexo oral de vomito:

presente;
ausente.
L&bios/repouso:
fissura;
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Bochecha/repouso:
simétrica;
assimeétrica;
retraida;

caida;

bolsinhas de gordura.
Na degluticéo:
simétrica;
assimeétrica; r
etraida;

ausente.
Mandibula/repouso:
neutra;

retraida;

protruida;

simétrica;
assimétrica.

Na degluticéo:
movimento ritmico;
tremores;
travamento;
exagerados;
restritos.

Palato duro e mole em repouso e movimento:



palato duro ogival;
palato duro atrésico;
fissura;

tipo;

alteracéo na elevacéo do palato mole.

Fase faringea:
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primeiros meses de vida, resultando em atraso no
desenvolvimento neuro-psico-motor. Por causa da perda
gradual da firmeza muscular, as poucas aquisi¢des
motoras que conseguiu desenvolver no primeiro ano de
vida, como sentar e ficar em pé, perderam-se rapidamente
com o desenvolvimento da doencga. Esse dado difere do
encontrado na literatura que descreve como nem mesmo

Movimento de elevacdo da laringe durante &sperada a aquisicdo dessas habilidades motoras

degluticao.

Respiracéo ruidosa:
durante a degluticéo;
apos a degluticéo.

Tosse:

antes da degluticéo;
durante a degluticéo;
apos a degluticéo.
Qualidade vocal molhada:
durante a degluticéo;
apos a degluticéo.
Engasgo:

durante a degluticéo;
apos a degluticéo;
multiplas degluti¢cdes por bolus.
Respiragdo X Degluticdo:
apnéia;

respiracdo profunda;
respiracéo periddica;
aumento da frequiéncia respiratoria;
batimento da asa do nariz;
retracao intercostal;
retracdo para-esternal;
cianose;

palidez;

gemidos.

DISCUSSAO

Também diferindo do pesquisado na bibliografia, que
refere dificuldades da degluticdo noinicio da doehea
dificuldade para a alimentacéo so foi relatada aparecendo
apos o desmame materno aos oito meses de idade, com o
aparecimento de engasgos e regurgitacdo nasal. No
entanto, o desenvolvimento pondero-estatural sempre
esteve no limite inferior e o ganho de peso melhorou
somente com a introducdo da mamadeira, alteracdo
relatada pela mae como de dificil adaptacéo, fazendo com
gue rapidamente passasse a ser alimentado com a colher.
Essa mudanca na introdug&o dos alimentos melhorou a
ingestéo quantitativa, contribuindo para o ganho de peso,
mas alterou significativamente o padrédo miofuncional da
alimentacado. A referéncia materna era que durante a
amamentacado natural a crianga se alimentava bem e sem
intercorréncias. Quando foi interrompida, as dificuldades
comecaram a surgir: engasgo, regurgitacdo nasal, tempo
de alimentacédo prolongado e recusa alimentar. As
infecgcBes das vias aéreas também se intensificaram e o
achado radiologico da época da broncopneumonia foi
sugestivo de pneumonia aspirativa (opacificagéo no 4pice
do pulméo direito). A dificuldade que a crianca
apresentava para tossir sugere que a diminui¢éo do reflexo
laringeo da tosse, comum nas miopatiasssociada a
fraqueza da musculatura respiratéria estava dificultando
a protecdo das vias aéreas, contribuindo para a aspiracéo
salivar e/ou prandi&l

O transito do bolo alimentar da cavidade oral para o
esOfago era ineficiente e lento, por causa da propulsao

A glicogenose é uma patologia caracterizada pelimadequada das estruturas oro-faciais envolvidas, devido

acumulo excessivo de glicogénio tanto na musculatugafalta de forga, tbnus e mobilidade da musculatura.
cardiaca como na musculatura esquelética e outros A ingestdo de qualquer alimento mais granuloso que
tecidod“+713 Essa alteracdo metabdlica resulta na faléncexigisse alguma mastigacdo, mesmo que incipiente,
das células musculares desencadeando graus variatlimava-se impossivel pela falta de mobilidade da
de miopati& No caso em questdo, os resultados dmusculatura mastigatdria gerada pela fraqueza muscular.
eletromiografia apontaram para uma hipétese diagnostigaavaliagdo miofuncional oral foi realizada apenas com
de miopatia de depdsito e na ressonancia magnética fmjuidos e pastosos, porque os sélidos ja ndo faziam mais
observada também relativa escassez da representacépaide da dieta da crianca, exatamente pela incapacidade
substancia branca nos centros semi-ovais. mastigatéria evidenciada desde os catorze meses de idade.
As manifestacdes clinicas resultantes dessa altera¢ggomente os alimentos liquidos tinham transito rapido e
diferem notavelmente e os achados da avaliagafdiciente, raz&o pela qual foram sendo gradativamente
miofuncional oral do paciente confirmaram o que fopriorizados. No entanto, essa aparente facilidade para esse
encontrado na literatura: fraqueza muscular severa, atragm de alimento pode ser compreendida mais como um
motor, cardiomegalia, dificuldade respiratéria e hipotoni@scoamento facilitado pela postura usual retroflexa da
generalizad®®. Também a idade de instalacdo dosabeca, cuja musculatura responsavel pela sustentagéo
sintomas acompanhou o referido pelos autore§ estava muito comprometida, do que propriamente
apresentando-se normal ao nascimento, mas cadevido a competéncia muscular oro-faringea. Porém, ao
alteracdes musculares importantes desenvolvidas ja magsmo tempo que essa postura de cabeca facilitava o
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escoamento posterior do liquido, também favorecia eonstatado pelas fotografias outra postura oral mais
desprotecao das vias aéreas, permitindo a entrada ddequada anteriormente. Como o0s parametros
alimento e/ou saliva na cavidade larirnge@s achados dimensionais ndo sdo definidos na literafiuriica a
da ausculta cervical e a voz molhada pds-degluticdo eraguestdo se a crianga teria realmente desenvolvido uma
sinais indicadores dessa penetracao laringea. macroglossia verdadeira ou se a propria fraqueza e
A crianca foi encaminhada para a avaliacadipotonia gradualmente instalada na musculatura oral
instrumental da degluticdo para confirmacao da hipotesdesenvolveram um quadro de pseudomacroglossia ou
diagnostica da ocorréncia, qualidade e quantidade dessecroglossia relativa.
aspiracao. Infelizmente ndo foi possivel arealizacdo dessa
avaliacdo, porque o paciente veio a Obito antes que o
exame pudesse ser efetivado. Somente essa pesquisaCONCLUSAO
poderia esclarecer o que estava acontecendo ao nivel
faringeo e esofagico da degluticdo. No entanto, todos os As alteragdes de degluticdo encontradas foram
achados clinicos apontavam para uma disfagia or@ngasgos, regurgitacdes nasais, tempo de alimentacéo
faringea, por causa da faléncia muscular gerada pgteolongado, voz molhada pés-degluticao, dificuldade
desordem miopatica. para tossir, falta de forga, tbnus e mobilidade na
Quanto a questdo da macroglossia apontada mausculatura oral e respiratéria. Essa significativa
literatura como uma caracteristica em alguns tipos ddéiminui¢cdo da capacidade muscular alterava toda a
glicogenose, foi possivel observar através de fotografiakase oral da degluticdo, impedindo uma correta
em diferentes idades, que a crian¢ca ndo apresentavaptacdo, preparo, posicionamento, qualificacdo e
inicialmente postura de labios entreabertos, linguajecdo do bolo alimentar. Com a fase oral tédo
protrusa e postura mantida de boca aberta. Essa triadpréjudicada e sinais indicativos de aspiragéo presentes,
condi¢@o necesséria para a suspeita de macrogiossisomo voz molhada ap6s a degluti¢édo e ausculta cervical
Entretanto, apesar de ter sido observada como postysasitiva, é possivel inferir prejuizo também nas fases
usual na época da avaliacdo, foi referida pela maesaibseqiientes.

ABSTRACT
Purpose: discuss the case with a glycogenesis diagnosis, lla type (Pompe), with deglutition disorders.
Methods: bibliographic revision and a case description of a boy a year old recommended to speech therapy
evaluation. Without neonatal diagnosis, the muscular degenerations began to be unequivocal at four months,
aggravating gradually, endangering and restraining significantly the feeding at eight months, two mpnths
after the weanling.Results: some findings and the evaluation were consonant with the blibliography:
muscular weakness, motion retardation, cardial hypertrophy, respiratory hardness, generalized hypotony. But
the period of neuro-psychomotor development and installment of deglutition difficulties differred from|the
bibliography.Conclusion: disphagic manifestations were observed in clinical evaluation, such as choking,
nasal regurgitation, a prolonged feeding period, moistened voice after swallowing, difficulty to cough, decrease
of strength, tonus and mobility in oral musculature.

KEYWORDS: glycogen storage disease; metabolic disease; deglutition; child; case report.
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