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SUMMARY

Over the last 40 years, several studies have evaluated the otorhinolaryngologic manifestations
in patients with Down'’s syndrome. Hearing loss and upper airway obstruction are frequent in this
population, which accounts for 10% of all mentally retarded people. The punpose of this study is to
review the discussion within the literature about the ear disorders In these patients and to report
some characteristics of Down's syncdrome that are important for otolaryngologic management.

INTRODUCAO

A sindrome de Down (SD) representa 10% da popula-
¢Go com retardo mental e possui uma incidéncia de apro-
ximadomente 1,5/1.000 nascimentos, que corresponde a
7.000 recém-nascidos por ano nos €stados Unidos'3.

Inicialmente o sindrome era identificada através de
parémetros anatdmicos que se mostraram muitas vezes
inconsistentes. Achatamento da base do cranio, pirdmi-
de nasal curta e achatada, pregas epicantais e falanges
curtas com aumento do espago entre o primeiro e o se-
gundo dedo da m&o eram utilizados como critérios diag-
nosticos na literatura antiga. A utilizagdo desses
parémetros em neonatos supervalorizouv o diagndstico em
até 25%. No entanto, as caracteristicas faciais ainda se
destacam na suspeita diagndstica. Pavilhdo auricular cur-
to é um parémetro relativamente consistente no neonato,
sendo a sua medida em pacientes com SD, em geral, dois
desvios padrdes abaixo do normal. O estrabismo é um
achado frequente e a hipotonia o sinal diagndstico reco-
nhecivel de maior importéncia. Trinta e cinco por cento
dos recém-nascidos com SD apresentam malformag¢des
associadas, sendo a cardiaca a mais frequente® .

€m especial nas Ultimas décadas, o otorrinolaringolo-
gista vem desempenhando papel fundamental na abor-
dagem desta populagdo que requer uma equipe multi-
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disciplinar de apoio. A perda auditiva e a obstrugdo das
vias aéreas superiores sdo os dois principais alvos de
estudo nesta érea. Diagnéstico e terapéutica adequados
implicam em uma melhora significativa na qualidade de
vida destes pacientes, que passam a apresentar condi-
¢oes dinicas mais adequadas e consequente melhoria na
interagdo social.

O objetivo deste estudo ¢ discutir as principais mani-
festagdes otorrinolaringolégicas observadas na SD e
alertar sobre os cuidados a serem tomados no manuseio
desses pacientes. Serdo abordados as caracteristicas
gerais e os aspectos otolégicos da sindrome (Parte 1); o
envolvimento das vias aéreas superiores (Parte Il) e a
experiéncia adquirida com a criagdo do Ambulatodrio de
Sindrome de Down da Divisdo de Clinica Otorrinolaringo-
l6gica do Hospital das Clinicas da FMUSP em setembro de
1997 (Parte il).

ASPECTOS HISTORICO E
GENETICO

John Langdon Down (1866), trabalhando em uma ins-
titvicdo para criangas com retardo mental em Surrey, na
Inglaterra, foi o primeiro a descrever um grupo de crian-
¢as que apresentavam caracteristicas semelhantes, de-
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nominando-as “"mongoldides’. Esse termo inapropriado foi
criado por Down por acreditar que estas criangas se as-
semelhavam ao povo da Mongélia, que até ent&o era tido
por apresentar um atraso em seu desenvolvimento. €ste
“insulto étnico” caiv em desuso no meio cientifico atra-
vés das pesquisas genéticas asidticas da década de 60,
sendo criada a denomina¢do “sindrome de Down”. €m
1970, uma revisGo americana de termos cientificos alte-
rou-a simplesmente para “sindrome Down”, enquanto na
€uropa ¢ ainda denominada “sindrome de Down"* .

Os primeiros a acreditar que a sindrome fosse gera-
da por uma anormalidade cromossomica foram
Waardenberg e Bleyer na década de 30. Porém, foi ape-
nas em 1959 que Jerome Lejeune e Patricia Jacobs, tro-
balhando independentemente, determinaram a causa da
sindrome como sendo a trissomia do cromossomo 21.
Noventa e cinco por cento dos casos sGo gerados pela
ndo-disjungdo (47,XX,+21), ou seja, uma falha na sinapse
ou na separacdo cromossoémica. Trés a 4% sdo resultan-
tes da transloca¢do, que atinge principalmente os
cromossomos 14 e 21: 46,XX,-21+t (14921q): e o res-
tante dos casos se devem ao mosaico (47,XX,+21/
46,X0)5¢ .

CARACTERISTICAS GERAIS

I) COMPROMETIMENTO CARDIACO

As anomalias cardiacas congénitas sGo observadas
em cerca de 30 a 60% das criangas com SD. A comunica-
¢do interventricular e a comunicago interatrioventricular
completa estdo entre as mais comumente encontradas’®,
A tetralogia de Fallot, a comunicagdo interatrial e a per-
sisténcia do canal arterial também séo frequentes®.

Desta forma, preconiza-se que a crianga com SD seja
submetida a uma avalia¢do cardiaca completa, que inclui
a realizagéo de ecocardiograma, até no maximo 3 meses
de vida. No entanto, o paciente com SD, mesmo sem do-
enca cardiaca diagnosticada, deve ser monitorizado até
completar 18 anos. €sse fato se deve frente & possibili-
dade do desenvolvimento de uma disfun¢do valvar com o
passar dos anos’. Portanto, o conhecimento da condigdo
cardiaca de todo paciente com SD é fundamental na ava-
liagGo pré-operatéria.

i) COMPROMETIMENTO TIREOIDEANO

Diversas alteragdes tireoideanas estdo associadas &
SD, sendo o hipotireoidismo primdrio o mais frequente-
mente observado®.

A causa da disfun¢do tireoideana na SD n&o € conhe-
cida, porém acredita-se que seja secunddria a doenga
auto-imune da glandula®'°. A prevaléncia de auto-anticor-
pos tireiodeanos na populagGo pedidtrica com SD é de
aproximadamente 29%''. J& a incidéncia de hipoti-
reoidismo varia de 4% a 17%°'"' nas criangas, e de 13%
@ 54%° nos adultos. fort e cols (1984)'? encontraram uma
incidéncia 28 vezes maior de hipotireoidismo congénito
na SD (1:141), quando comparada & populagdo em geral
(1:4000-bioquimico e 1:6000-clinico).

Muitas vezes o hipotireoidismo ¢ subdiagnosticado
pelos sintomas serem falsomente atribuidos & prépria
sindrome. Desta maneira, deve-se ficar atento para os
sintomas da doenga como constipa¢do, atraso no desen-
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volvimento e letargia, e os exames especificos (T3, T4 e
TSH) solicitados anualmente desde o nascimento®” .

) INSTABILIDADE ATLANTO-AXIAL (1AA)

A IAA ndo traumatica foi descrita pela primeira vez
por Berkheiser e Seidler'* em 1931; e a alta frequéncia
da subluxa¢do atlanto-axial (SAA) em pacientes com SD
por Spitzer'* em 1961.

Segundo HKrauss (1997)¢, a incidéncia da IAA n&o trau-
madtica assintomatica na sindrome é de aproximadamen-
te 13%, e apenas 1 a 2% da populagdo com SD apresen-
ta uma SAR sintomética. Ja Barros Filho e cols. (1998)'5
relatam que 8 a 31% dos pacientes com SD apresentam
instabilidade, enquanto €lliot e cols. (1988)'¢ referem uma
incidéncia de 9,5% a 27%.

Na SD a IAA é uma das manifesta¢des da hipotonia
muscular generalizada e da frouxiddo ligamentar caracte-
risticas da sindrome'’. Acredita-se que ocorra devido a
frouxid&o do ligamento transverso do atlas, secundério a
um inapropriado tecido conectivo, podendo resultar na
subluxa¢do ou no deslocamento de C1 e (2 com possivel
injuria do cord@o espinal. A compressdo do corddo espinal
anterior e posterior é causada pelo processo odontdide
e pela pressGo da superficie anterior do arco posterior
do atlas, respectivamente. Anomalias congénitas de C1,
(2 ou ambas também podem ser observadas, como:
a)corpo triangular de €2; b) fusdio de multiplas vértebras
cervicais; c)hipoplasia do arco posterior de C1; d)espinha
cervical oculta bifida e e) anormalidades do odontdide®.

Sintomas como fadiga progressiva no andar, dor
cervical intermitente, incoordenagdo, espasticidade,
hiperreflexia, clonus, sinal de Babinski positivo, torcicolo
e fraqueza devem despertar aten¢do para um provavel
comprometimento cervical nestes pacientes. Investigagdo
da coluna cervical, com especial destaque para a relago
atlanto-axial, que compreende a realiza¢do de radiogra-
fia cervical em perfil dindmico (posi¢des neutra, extensdo
e flexdo), deve ser efetuada. Tomografia computadorizada
ou ressonancia magnética (ou ambas) podem ser neces-
sérias em casos de duvida ou na detecgdo de alteragdes
adicionais?®.

A pesquisa da IAA em pacientes com SD, mesmo
assintomdticos, é recomendada quando os mesmos fo-
rem submetidos a intubagdo para anestesia geral ou pro-
cedimentos que envolvam hiperflex@o ou hiperextens&o
do pescogo, ou rotacéo extrema da cabega®'’.

ASPECTOS OTOLOGICOS

€m especial nos Ultimos 40 anos, diversos estudos
tém se preocupado em avaliar @ audi¢do dos individuos
com SD. A perda auditiva nessa populagdo é frequente,
com uma incidéncia variando de 8% a 82% dos casos* 8.

Rigrodsky e cols. (1961)'® foram os pioneiros a relo-
tor a incidéncia da hipoacusia nesta populagdo, obser-
vando 60% de perda auditiva em 43 pacientes. Mclntire
e cols. (1965)", no estudo de 86 criangas com SD, obser-
varam apenas 8% de hipoacusia, enquanto GlovsKy
(1966)% observou 73,7% de perda auditiva em 38 paci-
entes. Contudo, neste estudo os tipos de perda auditiva
foram baseados apenas na via aérea, sem serem levados
em consideragdo a via 6ssea efou exame otolégico. As
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incidéncias de perda auditiva neurossensorial, condutiva
e mista foram de 52,6%; 2,6% e 18,4% respectivamen-
te. O mesmo critério foi utilizado por Rigrodsky e cols.'8,
notando 18,6% de hipoacusia condutiva, 20,9% de
neurossensorial e 20,9% de mista, divergindo drastica-
mente dos resultados obtidos por Glovsky®. Todavia,
Fulton & Uoyd (1968)2, foram os primeiros autores a uti-
lizar critérios mais apropriados para avaliar a hipoacusia.
A audi¢do normal abrangia limiares de até 15dB, e os
tipos de perda auditiva foram cassificados segundo as
vias aérea e dsseq, caracterizando a perda condutiva um
gap maior ou igual a 10d8B entre ambas as vias. Dentre
os 75 pacientes com SD pesquisados, 58,2% apresenta-
ram audi¢do normal, enquanto 39,2% algum tipo de
hipoacusia (54,8%:condutiva; 22,6%:neurossensorial e
29,6%:mista). Até aquele momento, pouco se havia es-
clarecido sobre possiveis causas para o comprometimen-
to auditivo. Neste estudo, observou-se que a maioria dos
pacientes com perda auditiva condutiva ou mista apre-
sentavam “infecgdo ou doenga do ouvido médio”.

A imitanciometria, utilizada pela primeira vez em pa-
cientes com SD no estudo de Brooks e cols. (1972)2, foi
realizada em associagdo com a audiometria tonal em 100
casos. levando em considera¢do ambos os ouvidos e os
dois par@metros utilizados, apenas 23% dos pacientes
apresentaram audi¢do normal. A hipoacusia foi encontra-
da em 77% dos casos, sendo 41% condutiva, 19% mista
e 17% neurossensorial. A otite média secretora foi a cau-
sa mais frequente do alto indice do componente condutivo.
Balkany e cols. (1979)23 utilizaram a otoscopia, a
impedanciometria e a audiometria na avalia¢do de 107
pacientes com SD, observando 78% de perda auditiva
(83% condutiva e 17% neurossensorial). Os mesmos
parémetros foram utilizados por Dahle e cols. (1986)%
que encontraram 65,4% de hipoacusia. Mazzoni e cols.
(1994)2¢ observaram 82,5% de perda auditiva em 20
pacientes com SD, sendo 67,5% do tipo condutivo, 10%
neurossensorial e 5% misto.

Visto que os critérios de definigdo da hipoacusia
adotados por cada autor nos diferentes trabalhos é bas-
tante varidvel, torna-se dificil a comparagéo dos resulta-
dos obtidos. No entanto, na maioria dos estudos®£'#, a
perda auditiva condutiva é responsavel pela maior parte
do déficit auditivo.

PERDA AUDITIVA CONDUTIVA
EM PACIENTES COM SD

A incidéncia da perda auditiva condutiva na popula-
¢do com SD varia de 2,6% a 67,5%'%%, sendo atribuida
principalmente & alta incidéncia de otite média
secretora’ "%, Strome e cols. (1981)% encontraram 70%
de efuséo na orelha média de 107 pacientes com SD e
idade inferior a 1 ano.

Alguns estudos®*® apontam diversos fatores que pa-
recem predispor  ocorréncia da otite média secretora na
SD: a) anormalidade anatémica da tuba de €Eustdquio:
diametro reduzido do lumem tubério; colapso na porgéo
timp&nica e no istmo cartilaginoso; desenvolvimento pre-
cério da cartilagem lateral da por¢do mediana da drea
cartilaginosa; baixa densidade celular; torus tubério mais
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cilindrico do que oval e com a cartilagem mais rigida, e
entrada da tuba na nasofaringe mais pdstero-superior e
com angulo mais agudo quando comparada a individuos
normais; b) disfungdo dos musculos responsdveis pela
abertura da tuba de €ustaquio. misculos salpingofaringeo,
dilatador da tuba e tensor do véu palatino, ¢) anormali-
dade funcional da tuba de €Eustéquio: resisténcia tubdria
passiva baixa; pressdo de fechamento baixa e inabilida-
de em equilibrar pressées negativa e positiva; d) obstru-
¢8o do dstio tubdrio: devido em especial & hiperplasia
linféide (adendide), que em geral se apresenta de grau
leve a moderado, mas de comprometimento significativo
em relagdo & nasofaringe estreita.

Qutro fator, observado por Wolff (1934)%7; Guggenhein
(1943)2 ¢ Paparella e cols. (1980)%°, parece ser a associ-
acdo entre a presenga de mesénquima residual a nivel da
orelha média e a ocorréncia de otite média. Bilgin e cols.
(1996)%°, através de estudo histolégico de ossos tempo-
rais de 8 pacientes com SD, observaram evidéncia de otite
média em 87% dos casos, sendo que todos os 0ssos tem-
porais opresentavam mesénquima residual na orelha mé-
dia.

Parte da perda auditiva condutiva na SD é atribuida a
anormalidades na cadeia ossicvlar. Fulton & Uoyd
(1968)2 foram os primeiros a sugerir que 7 de 17 pacien-
tes com componente condutivo de hipoacusia apresenta-
vam alteragdes ossiculares. Balkany e cols. (1979)* atra-
vés de estudo de 5 ossos temporais de pacientes com SD
encontraram fixagdo e deformidade da supraestrutura do
estribo, e formacdo incompleta do canal de Faldpio. Bilgin
e cols. (1996)%° observaram malformagbes do estribo em
60% dos 16 ossos temporais estudados histologicamente.

A estenose do meato acustico externo também cons-
titui um frequente achado nos pacientes com SD. €m 1967,
Fulton & Giffin® ja relatavam: “Mongoldides tendem a
manifestar estenose do meato acustico extemo que ten-
de a acarmretar a impacta¢do de cerumem, colgpsando ou
restringindo o conduto”. No estudo de Schwartz & Schwartz
(1978)% foi observado uma incidéncia de 38% de
estenose do meato acustico externo, sendo que dos 15
pacientes com estenose, 12 (80%) apresentavam efusdo
na orelha média associada. De maneira similar, Strome e
cols. (1981)% observaram 39% de estenose nos 107 paci-
entes com SD examinados, com efusdo na orelha média
em 73% dos casos. Outro importante fator ¢ a maior faci-
lidade para a impactagdo de cerumen nos pacientes com
estenose do meato acustico externo. €sse dado deve ser
valorizado, pois em alguns estudos®*, parte do alto in-
dice de perda auditiva condutiva citada pelos autores é
referente & presenga de cerumem no meato, que de certa
maneira, traduz uma importante causa deste déficit audi-
tivo no individuo com SD.

Além disso, a propria estenose do meato pode acar-
retar perda auditiva quando em grau severo.

De maneira complementar as altera¢des de orelha
média e orelha externa citadas, é interessante lembrar
as malformagdes do pavilhdo auricular que sGo relativa-
mente frequentes na populagdo com SD. Diversos estu-
dos, como os de €mmanuel e cols. (1968)%*, Aase & Smith
(1973)* e Balkany e cols. (1979)%, relatam anormalida-
des em até 50% dos pavilhdes de pacientes com SD exa-
minados. Microtia e malformagdes de dreas especificas
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tais como hélix, antihélix e lobo foram as principais alte-
ra¢des encontradas. Mazzoni e cols. (1994)% estudaram
as malformag¢des do pavilhGo auricular em 20 pacientes
com SD, encontrando 97,5% de alteragdo na hélix, 77,5%
na anti-hélix, 45% no lobo, 30% no tragus, 27,5% na
concha, 20% no anti-traqus e 7,5% de apéndices pré-
auriculares. €sses dados sdo extremamente significativos
quando comparados & populagéo controle, na qual 39 das
40 orelhas estudadas eram completamente normais.

PERDA AUDITIVA
NEUROSSENSORIAL EM
PACIENTES COM SD

A disacusia neurossensorial, que possui uma incidén-
cia de 10% a 52,6%'#%, estd associada a SD em menor
freqiéncia quando comparada a perda auditiva condutiva.

No entanto, pouco se sabe a respeito das possiveis
etiologias para este comprometimento. €m geral, as es-
truturas da orelha interna est&o normais na SD, embora
alguns estudos tenham relatado anormalidades®. Bilgin e
cols. (1996)%, através do estudo de 8 ossos temporais
de pacientes com SD, observaram: céclea de Mondini, giro
apical curto, extensdo do 6rgdo de Corti ¢ do ganglio
espiral menor que as do controle, redugdo ou auséncia
das células do ganglio espiral e anormalidades no vesti-
bulo ou no canal semi-circular lateral. Além disto, estudos
a respeito do processamento auditivo central a nivel
cortical estéo sendo desenvolvidos, podendo, no futuro,
explicar parte do déficit auditivo, como também os distir-
bios de linguagem vistos na trissomia do 21°.

Ndo existe nenhum padréo especifico de disacusia
neurossensorial associada a SD. No entanto, a ocorréncia
de presbiacusia em pacientes com a sindrome tem sido
detectada durante a segunda década de vida, ou seja, 20
a 30 anos antes do observado em pacientes com retardo
mental de outras etiologias e 30 a 40 anos antes da po-
pulagdo normal®’. Desta maneira, adultos com SD devem
ser submetidos a avaliagdo audiométrica periédica.

€ importante ressaltar que a queixa de hipoacusia,
um importante dado na anamnese, é de dificil interpreta-
¢&o no paciente com SD. Na maioria das vezes, os famili-
ares ndo referem a perda auditiva por acreditar que ele
apenas ndo esteja atento ao meio que o envolve, deven-
do este pardmetro ser utilizado com bastante critério nesta
populagdo. Rlém disto, a hipoacusia associada ao retar-
do mental, como na SD, faz com que os efeitos da perda
auditiva se intensifiquem ainda mais. A aquisi¢o da lin-
guagem, o desenvolvimento intelectual e a interagéo so-
cuol flcom mais comprometldos Outro fator é Q associo-

¢80 entre hipoacusia em criangas e o rebaixamento do
Ql, como observado nos estudos de Paradise (1976) e
Howie (1977)%.

Os autores ressaltam a problematica da perda auditi-
va em pacientes com SD, alertando sobre as principais
causas para esse comprometimento, e alguns cuidados a
serem tomados no manuseio desta populagdo.
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Este é o primeiro livro nacional sobre anatomia cirdrgica do osso temporal com aspectos praticos.

Manual servindo como um guia dos vdrios passos de dissec¢do. E um livro essencial para aqueles que se

de Dissecgio

do Osso Temporal iniciam em disseccao do osso temporal ou que se reciclam periodicamente, mostrando l \/\/

zzz-— toda a experi€ncia da equipe nos 34 cursos jd realizados. N
e EEREE Nas suas 60 pdginas ha ilustragdes da melhor qualidade, com mdscaras trans- - Hs 70 00
F%eiing Y parentes em poliuretano importado, através das quais o leitor pode identificar as
,jt estruturas nas fotografias. Esse recurso nunca havia sido utilizado em livros deste

tipo.
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