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RESUMO

Objetivo: Avaliar a efetividade das orientagoes fonoaudiolégicas em pacientes com distrofia mioténica tipo 1 apés dois
anos de alta e observar se ocorréncias de pneumonia foram evitadas. Métodos: 14 pacientes apds dois anos de alta foram
submetidos a avaliacao fonoaudiolégica e nasofibrolaringoscépica. Resultados: Houve evolugao do quadro geral com
piora dos sintomas nos membros inferiores e aparecimento de alteracdes nos membros superiores. A avaliacao dos grupos
musculares do sistema estomatogndtico evidenciou melhora significativa dos grupos: orbicular dos ldbios, mastigatérios e
lingua. Houve piora da mimica facial e do véu do palato. A avaliagao das fungdes do sistema estomatognatico apontou
piora apenas da voz. Houve melhora significativa da fala, respiracao e degluticdo. Nenhum paciente apresentou, na
segunda avaliagao, penetragao laringeal e aspiracao traqueal. Nenhum paciente apresentou pneumonia neste periodo.
Conclusao: Independentemente da progressao da doenca e da fraqueza da musculatura do sistema estomatognatico, a
atuagao fonoaudiolégica mostrou-se fundamental para evitar ocorréncias de pneumonia aspirativa.

DESCRITORES: Distrofia miotdnica/fisiopatologia; Sistema estomatognético/fisiopatologia; Orofaringe/fisiopatologia;
Degluticao/fisiologia; Transtornos da degluticao; Humano; Adolescente; Adulto

INTRODUGCAO

Adistrofia mioténica de Steinert, ou distrofia miotonica tipo 1 (DM1), de acordo com a nova nomenclatura aprovada em 1999
pelo Comité de Nomenclatura da Human Genome Organization, € uma miopatia progressiva, geneticamente determinada, que
tem como causa um defeito no DNA localizado no brago longo do cromossomo 19, Constitui o tipo mais comum de distrofia
muscular na forma adulta 7, Trata-se de distdrbio generalizado da musculatura esquelética, de cardter multissistémico, que aco-
mete também o sistema estomatognatico, por meio de fraqueza, atrofia e miotonia da lingua, mandibula, face e pescogo *'*.

Devido a atrofia da musculatura mastigatéria € da mimica facial, os pacientes com DM1 apresentam como caracteristica
marcante a face miopatica: face longa, triangular, encovada, estirada e flacida ®#911121%_Q exame fonoaudiolégico nos pacien-
tes acometidos por essa distrofia aponta alteragoes como disfonia, disartria e disfagia, as quais acompanham o quadro e sao
resultantes de atrofia, fraqueza e fadigabilidade da musculatura orofaringolaringea 1.

O quadro de disfagia orofaringea, secundario a doenga é um dos sintomas que preocupam os profissionais que acompa-
nham os pacientes com DM1. A dificuldade progressiva na captagao, mastigacao, formagao e ejegao do bolo alimentar encon-
tra-se diretamente relacionada a ineficiéncia mastigatéria 31719,

A disfagia, a fraqueza dos musculos respiratérios, os distirbios da motilidade esofégica e o retardo do esvaziamento géstrico
sdo os principais fatores preditivos de pneumonia aspirativa em pacientes com DM1 13171923,
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A pneumonia aspirativa € uma das complicagoes observa-
das em pacientes com DM1, acompanhadas de desnutricao e
desidratacao, sendo causa freqliente de 6bito nos estagios mais
avangados 2023,

Na literatura especializada, hd poucos relatos sobre a par-
ticipagao do fonoaudiélogo na avaliagao e na reabilitacao de
pacientes com DM1. Apesar de existirem relatos de disfagia
orofaringea em pacientes com DM1, esses estudos documen-
tam apenas a fraqueza e a fadigabilidade mastigatéria por meio
da avaliagao clinica fonoaudioldgica. Nao relatam se as orien-
tagoes sao efetivas, independente do acometimento progres-
sivo dos musculos do sistema estomatognatico "'#7¢. O objeti-
vo deste estudo foi avaliar a efetividade das orientacoes
fonoaudioldgicas em pacientes com DM1 apés dois anos da
alta clinica e observar se as ocorréncias de pneumonia aspirativa
foram evitadas.

METODOS

Participaram deste estudo 14 pacientes com DM1, sete do
sexo masculino e sete do sexo feminino, com idades variando
entre 18 e 57 anos e média de 37,8 anos. O diagndstico foi
feito pela Equipe de Neurologia do Setor de Investigagao em
Doengas Neuromusculares da Disciplina de Neurologia da
Universidade Federal de Sao Paulo — Escola Paulista de Medi-
cina (UNIFESP-EPM).

Ja tendo participado do estudo “Disfagia Orofaringea na
Distrofia Miotonica- Avaliagao fonoaudiolégica e andlise
nasofibrolaringoscopica”, realizado entre 1995 e 1999 ¥, esses
pacientes foram reavaliados, no periodo de outubro de 2001
a maio de 2002. Nesse estudo "*, os pacientes foram avalia-
dos pela primeira vez e acompanhados com retornos mensais,
bimestrais ou trimestrais, dependendo da gravidade e da ne-

cessidade de cada paciente até a alta clinica assistida. Mo-
mento este que, tanto pela andlise fonoaudiolégica quanto
pela nasofibrolaringoscépica, os pacientes nao apresentavam
penetracao laringeal e/ou aspiragao traqueal e nem quadros
de pneumonia. Os procedimentos utilizados durante o acom-
panhamento fonoaudiolégico foram: estimulagao sensério-
motora oral e treino de controle oral, manipulagao de consis-
téncia e volume, manobras posturais de cabega, degluticio
super-supraglética, degluticdo mdiltipla, degluticao de esforgo
e manobra de Mendelsohn. A reabilitagao recebeu um enfoque
miofuncional. Apds dois anos da alta, os pacientes retornaram
ao Setor Neuromuscular e foram submetidos a segunda avali-
acao fonoaudioldgica e nasofibrolaringoscépica. Foram man-
tidos os mesmos critérios da primeira avaliagao, cujo protoco-
lo ja havia sido publicado "*. Utilizaram-se métodos indiretos,
durante a observacao das estruturas faciais e
orofaringolaringeais; e métodos diretos, durante a avaliacao
das fungdes de respiracao, voz, fala,mastigacao e degluticao.

O estudo foi submetido ao Comité de Etica em Pesquisa
da UNIFESP —EPM e aprovado sob o ndmero 0021 /02. Para
verificar a associagao isolada de cada caracteristica (variavel
de interesse) na primeira avaliagao e na segunda avaliagao, foi
utilizado o teste Qui-quadrado. Quando necessario foi utiliza-
do o teste exato de Fisher. Observou-se associagao quando p-
value < 0,05.

RESULTADOS

As principais manifestagoes clinicas da DM1 observadas
durante o periodo das duas avaliagdes fonoaudiolégicas estao
resumidas na Tabela 1. Onze pacientes apresentaram evolu-
cao da doenca, que se manifestou ou com a piora de um sin-

Tabela 1. Evolugao das manifestagoes da DM1

Paciente MMSS MMII Miotonia Catarata Cardiopatia Pneumonia

12av 2%y T2av 2%av 12av 233y 12av 2%av 12av 28ay T2av 283y
1 1] %] %] ] + + %] 1] %] %] 4] 1G]
2 (%] + ] ] 1G] %] %] %] %] %] %] 6]
3 a 1G] 1) %] ] 1G] %] %] 1] ] ] 1G]
4 ] + + ++ + - + + %] + + %]
5 J + + ++ + + 1G] @] 1] %] %] 1)
6 ] %] 1G] + + + + ++ @] + (%] %]
7 %] + + ++ 1%) + %] ] ] %] + (%]
8 %] %) 1G] +: + + %] %] %] ] ] @]
9 %) + %] + + ++ 1G] %) 1%} ] ) g
10 %) %] %} %] + ++ (%] ] @ + (%] ]
11 %] (%] ] (%] + + (] ] ] %] %] %)
12 %] (%] + 4 + + %] %] %] 1G] %) 1)
13 %] (%] + ++ + + %] 1] %] %) + %]
14 %] %] + ++ + + %) %) %) ] 6] 1]

Legenda: @ ausente, + presente, ++ presente com piora do sintoma, MMSS membros superiores, MMII membros inferiores.

*Teste Qui-quadrado e Teste exato de Fisher; (p-value< 0,05)
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toma e/ou com o aparecimento de um ou mais sintomas.

A avaliacao fonoaudiolégica dos grupos musculares eviden-
ciou melhora de trés grupos: masculo orbicular dos lébios,
misculos mastigatérios e misculos da lingua. Os resultados
obtidos em cada grupo muscular do sistema estomatognatico
nas duas avaliagdes foram apresentados na Tabela 2.

Os resultados das avaliacoes das fungoes do sistema
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estomatogndtico foram representados na Tabela 3 e mostram
a melhora da fala, da degluticao e da respiracao.

Os eventos de retardo de esvaziamento, penetragao
laringeal e aspiracgao traqueal por meio da observacao e andli-
se da degluticdo de alimentos nas consisténcias liquida e pas-
tosa durante o exame nasofibrolaringoscépico estao repre-
sentados na Tabela 4.

Tabela 2. Comparagao do grau de alteragao da musculatura do sistema estomatognético nos pacientes com DM1, na primeira e
segunda avaliagao.

Grau de
Alteracao Mimica facial Orb. dos labios Lingua Mastigatéria Véu palatino
12av 2%av 12av 23%av 12av 2%av 1#av 2%av 12av 2%av
N 9% NS M-S N sr N PR e N % N % N % N %
Grave 4 286 7 50,0 1. %d=B 0 5 35740 0 4 286 2 143 O 0 0 0
Moderado 10° 71’4 3 21,4 13 929 6429 (9 643y .8, 5741 10714, 7 500, 86714 11 714
Leve/normal 0 0 4 286 O 0 8 5510 0 6. 42,9..0 0 hat g oG 4729 3 28,6
TOTAL 14 100 14 100 14 100 14 100 14 100 14 100 14 100 14 100 14 100 14 100
*Teste Qui — quadrado e Teste exato de Fisher; (p-value< 0,05)
Tabela 3. Grau de alteracio das fungdes do sistema estomatognatico, na primeira e segunda avaliagao.
Grau de . sbtlen
~ lutica 0 Vo
Miteraciio Degluticao Respiraca z Fala
12 av. 22 av. 12 av. 22 av., 12 av. 22 av 12av, 22 av.
N % N % N % N % N % N % N % N %
Grave 7 500 O 0 0 0 1 7l 0 0 0 0 0 0 0 0
Moderado 2 14,3 8 57,1 14 100 4 28,6 3 214 7 50,0 12 85,7 8 57,1
Leve/Normal 5 357 6 429 O 0 9 643 11 78,6 7 50,0 2 14,3 6 42,9
TOTAL 14 100 14 100 14 100 14 100 14 100 14 100 14 100 14 100
*Teste Qui — quadrado e Teste exato de Fisher; (p-value< 0,05)
Tabela 4. Retardo de esvaziamento, penetragao laringeal e DISCUSSAO

aspiracdo traqueal observados na degluticdo de substancias
liquidas e pastosas.

12 Avaliagdo 22 Avaliagao
N % N %
Normal 0 0 5 35,7
Retardo de esvaziamento 8 571 9 64,3
Penetracao laringeal 2 30 0
Aspiracao traqueal 4 286 O 0
TOTAL 14 100 14 100

*Teste Qui — quadrado e Teste exato de Fisher; (p-value< 0,05)

Sao raros os trabalhos na literatura especializada que rela-
tam a participacao do fonoaudi6logo na avaliagao e na reabi-
litagao de pacientes com DM1. Estudos documentam somen-
te a fraqueza e a fadigabilidade mastigatéria por meio da ava-
liagao clinica, mas nenhuma publicagao a respeito da evolu-
gao e do acompanhamento das manifestagdes que envolvem
o sistema estomatognatico e os efeitos da atuagao
fonoaudiolégica foi encontrada.

A DM1 é uma doenga lentamente progressiva. A disfagia,
apesar de ser uma caracteristica comum dos pacientes com
DM17%, s6 é valorizada quando a doenga jd estd avangada e o
paciente encontra-se debilitado, e comprometido
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nutricionalmente 4.

Nosso interesse foi acompanhar a evolugao de pacientes
com DMT1 durante um periodo de dois anos apés alta clinica
fonoaudiolégica e responder a seguinte questao: as orienta-
¢oes fonoaudiolégicas sao efetivas, independentes do acome-
timento progressivo dos msculos do sistema estomatognatico?

Verificamos, em nossa amostra, que houve evolugdo do
quadro geral da DM1, comprovada estatisticamente, com a
piora significativa dos sintomas nos membros inferiores (42,9%)
e o aparecimento, também significativo, de alteracoes nos
membros superiores (35,7%). Apenas trés dos catorze pacien-
tes mantiveram-se estaveis durante esse periodo. A auséncia
de pneumonia representou a (inica manifestagao a apresentar
melhora.

Analisando a musculatura do sistema estomatogndtico,
podemos verificar que, na primeira avaliagao, a mimica facial
ao lado dos misculos mastigatérios foi o segundo grupo mus-
cular mais afetado. Na segunda avaliagao, esse grupo ficou
em primeiro lugar (50% no grau grave). Os mdsculos da mi-
mica facial sao apontados como o grupo muscular afetado mais
precocemente e com a progressao da doenga, o desgaste
muscular se torna evidente no masculo temporal . Ertekin
et al. ao citarem os sintomas e sinais de pacientes com DMT,
referem que 100% de sua amostra, tanto do grupo de pacien-
tes com disfagia quanto do grupo sem disfagia, apresentaram
fraqueza facial "¥. Demonstrou-se, por meio de um estudo
complexo de medigoes, que pacientes com DM1 tém um cres-
cimento facial vertical maior, arcada maxilar mais estreita e
maior profundidade de palato . Outros autores afirmam que
a doenca surge inicialmente nessa regiao ®°'®. Sendo a fra-
queza facial um dos sintomas mais precoces e constantes da
doenca, a tendéncia seria que essa musculatura se mantivesse
sempre mais afetada em comparagao com os outros grupos
do sistema estomatognatico.

A abordagem miofuncional realizada com os pacientes
durante o periodo de reabilitagio promoveu melhora signifi-
cativa estatisticamente de trés grupos musculares: mastigatorio,
orbicular dos labios e lingua. Como reflexo da melhor habili-
dade motora dessas estruturas, as funcdes do sistema
estomatogndtico (mastigacao, fala e degluticao) passaram a
apresentar uma melhor classificagao na segunda avaliacao. O
estudo estatistico mostrou melhora significativa da degluticao,
com a passagem de 50% dos pacientes do grau grave para
moderado e o aumento do grau leve/normal de 35,7% para
42,9%. A respiracao também apresentou melhora significati-
va. Todos 0s pacientes apresentavam alteragao na respiracao
em grau moderado na primeira avaliagdo. Na segunda avalia-
¢ao houve a passagem de 64,3% desses pacientes para o grau
leve/normal.

Com relagdo 4 voz, houve maior nimero de pacientes com
ressonancia hipernasal. A piora da fraqueza da musculatura
do véu do palato explica esse achado.
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Penarrocha e seus colaboradores dizem que muitos paci-
entes sao incapazes de se lembrarem do inicio da miotonia,
mas que se queixam de terem tido sempre problemas de
mastigacao e degluticio. Outro estudo mostra que os paci-
entes que sofrem de DM1 tém uma atividade eletromiografica
mais baixa dos muisculos mastigatérios durante o trincamento
méximo e a mastigagao. Relatam também a necessidade de
mais ciclos mastigatérios para triturar o alimento . O exame
clinico dos sujeitos de nossa pesquisa também evidenciou es-
sas alteragoes. Mesmo com a progressao das disfungoes mus-
culares, houve uma melhora significativa da mobilidade da
mandibula, provavelmente devido aos exercicios
miofuncionais. Observamos maior grau de abertura bucal e
maior velocidade mastigatéria. Na comparagdo das avalia-
¢oes dos masculos mastigatérios houve a diminuicao do nd-
mero de pacientes no grau grave e moderado de 28,6% para
14,3% e de 71,4% para 50,0%, respectivamente, e o aumento
do grau leve/normal de 0% para 35,7%.

A fala, outra fungao do sistema estomatognatico, antes len-
ta, imprecisa e com os fonemas plosivos enfraquecidos, tor-
nou-se mais clara, gracas a melhora da habilidade motora de
lingua e labios.

O enfoque dado a coordenagdo dessas estruturas,
maximizou a ejegao oral e atuou como facilitador da transicao
faringoesofagica. As fungoes de mastigacao e degluticao foram -

analisadas tanto pela avaliagao clinica fonoaudiolégica quanto
pela andlise nasofibrolaringoscépica. Dos pacientes estudados,

35,7% foram considerados normais, ao passo que, anterior- |

mente, 100% apresentavam algum tipo de alteragao. Houve
um aumento significativo da normalidade no que diz respeito
a deglutigao.

Estudos concluiram que, freqliente envolvimento da fun-
cdo motora faringea e esofagica em pacientes com DM1, de-
monstrando que o envolvimento da fungao motora esofdgica
nao se reduz as fibras estriadas”?. Quando a amplitude redu-
zida de contragoes faringeas foi registrada pela manometria, a
disfagia estava sempre presente; porém, se a lingua e os mus-
culos faringeos mantiveram uma capacidade contratil sufici-
ente para propelir o bolo pelo esfincter esofagico superior, 0
processo de degluticao foi completado com a ajuda da gravi-
dade e o paciente nao apresentou os sintomas.

O objetivo da reabilitacao de nossos pacientes foi desen-
volver mecanismos de adaptagao ou compensagao para pro-
mover uma degluticao funcional e manter a independéncia
do paciente, Isso explica como, uma porcentagem dos nossos
pacientes foi considerada normal na segunda avaliagao.

Sabemos que todos os estagios da degluticao podem estar
afetados. A dificuldade na propulsao faringea é a maior conse-
quéncia da disfagia em DM1, o que explica o fato das obstru-
coes com alimentos sélidos apresentarem maior ocorréncia
do que com liquidos. Além disso, salientamos que, com os
alimentos sélidos, os pacientes apresentam deglutigoes repeti-




das e engasgos "% 17,

Nés priorizamos a fonoterapia como possibilidade terapéu-
tica e mostramos, com esse trabalho, que é possivel melhorar
a mecanica da degluticao, amenizando os desconfortos e di-
minuindo as complicagdes vitais decorrentes da aspiragao
traqueal.

Muitos autores concordam com o fato de que a pneumo-
nia recorrente é uma das complicagdes pulmonares em DMT,
e é a causa mais comum de 6bito nesses pacientes ©-12:14.20-
225 A pneumonia € resultante de uma multiplicidade de pro-
blemas. Aspiracao devido a fraqueza faringea e retardo de es-
vaziamento gdstrico sao apontados como as mais importantes
causas da pneumonia aspirativa 329, No primeiro estudo lon-
gitudinal de mortalidade em DM1, a pneumonia somou 42%
de todas os ébitos. Os autores ainda observam que muitos dos
pacientes tiveram pneumonia recorrente durante o periodo
de 5a 10 anos antes de sua morte 7,

A fraqueza dos misculos mastigatérios e da degluticao é
geralmente sobreposta pela fraqueza dos mdsculos respiraté-
rios, levando a um aumento da freqiiéncia de aspiragoes e
pneumonia “Y,

Ao chegarem ao Setor de Investigagoes de Doencas Neu-
rol6gicas da Disciplina de Neurologia da Universidade Federal
de Sao Paulo — Escola Paulista de Medicina (UNIFESP-EPM),
em 1995, 14,3% dos nossos pacientes apresentavam penetra-
¢ao laringeal e 28,6% aspiracao traqueal. Apés o periodo de
reabilitacdo, essas alteragoes nao foram mais observadas, tan-
to por meio da avaliagao clinica quanto pela avaliagao
nasofibrolaringoscépica. Todos 0s nossos pacientes passaram
a nao apresentar penetragao laringeal ou aspiragao traqueal.
O estudo estatistico mostrou que com relagao a aspiragao
traqueal houve melhora significativa.

No estudo “Disfagia Orofaringea na Distrofia Miotonica -
Avaliagao fonoaudiolégica e andlise nasofibrolaringoscépica”
1 os autores demonstraram que a avaliagao clinica
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fonoaudioldgica é sensivel para apontar alteragdes das fases
oral e faringea, muito embora nao detecte aspiragoes silentes.
Relataram também, que o exame nasofibrolaringoscépico foi
eficiente ndo s6 para avaliar objetivamente a fase faringeal da
degluticao, mas também para dar suporte em todo processo
terapéutico.

Como conseqiiéncia da auséncia de penetragao laringeal
e aspiracao traqueal, nao houve episédios de pneumonia ap6s
alta clinica fonoaudiolégica. Na primeira avaliagao, trés paci-
entes apresentavam esta complicagao com quadros recorren-
tes. Dentre todas as manifestagoes clinicas da DM1 analisadas
e descritas aqui, a pneumonia foi a tinica a apresentar melho-
ra.

Apesar do ndmero reduzido de nossa amostra, podemos
afirmar que, independente da progressao da doenca e da pre-
senca da fraqueza da musculatura do sistema estomatognatico,
a atuagao fonoaudiolégica é efetiva. Ela é fundamental para
evitar ocorréncias de complicagées como a pneumonia
aspirativa, permitindo uma melhor qualidade de vida e au-
mento da sobrevida aos pacientes com distrofia miotdnica
tipo 1.

CONCLUSOES

A comparagao das duas avaliagoes realizadas aos pacien-
tes com DM1 mostrou que apdés o acompanhamento
fonoaudiolégico e alta assistida houve:

1- Auséncia de quadros de pneumonia, (nica manifesta-
Gao clinica da DM1 a apresentar melhora;

2- Melhora de trés fungdes do sistema estomatognatico:
fala, respiracio e degluticao, sendo que a melhora das duas
dltimas, foi estatisticamente significativa. Nenhum episédio de
penetracao laringeal ou aspiracao traqueal foi observado;

3- Melhora funcional significativa em trés dos cinco grupos
musculares avaliados: musculos mastigatérios, musculos da lin-
gua e masculo orbicular dos labios.

ABSTRACT

Purpose: To evaluate the effectiveness of speech therapy guidelines in myotonic distrophy type 1 patient, after two years
of discharging, and observe if pneumonia can be avoided. Methods: 14 patients after two years of discharging were
submitted to speech therapy and nasofibrolaryngoscopical evaluation. Results: There was an evolution of general condition
with lower limbs symptoms aggravation and alterations in the higher limbs. The evaluation of the stomatognathic system
muscle groups showed a significant improvement in the following muscle groups: lips orbicular, masticatory and tongue.
There was an aggravation of facial mimic and velopharyngeal. The evaluation of the stomatognathic system functions
showed voice aggravation only. There was a significant improvement in speech, breathing and swallowing. On the second
evaluation, all of the patients did not present laryngeal penetration and tracheal aspiration. No patient presented pneu-
monia. Conclusions: Despite the evolution of the disease and weakness of the stomatognathic system muscle, speech
therapy proved itself fundamental to avoid aspirative pneumonia.

KEYWORDS: Myotonic dystrophy/physiopathology; Stomatognatic system/physiopathology; Oropharynx/physiopathology;
Deglutition/physiology; Deglutition disorders; Human; Adolescent; Adult
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